
Abstrakt  

Dědičné poruchy glykosylace (CDG) představují skupinu více než 100 typů 

metabolických onemocnění, jejich příčinou jsou poruchy v syntéze a úpravě 

glykokonjugátů. Důsledkem je rozsáhlé spektrum klinických projevů, od poruch nervové 

soustavy po obtíže soustavy trávicí a vylučovací. Rozpoznat, o který konkrétní typ CDG se 

jedná, by nebylo možné bez celého spektra biochemických a molekulárně-genetických 

metod. Cílem této bakalářské práce bylo v teoretické části představit nejčastěji využívané 

metody k analýze oligosacharidového řetězce, který je součástí glykosylovaných proteinů 

nebo lipidů. Základem jsou tzv. „screeningové“ metody, jako je např. isoelektrická 

fokusace vybraných glykoproteinů krevního séra transferinu a apolipoproteinu CIII. 

V rámci různých nadstavbových metod se provádí další analýzy, jako měření enzymové 

aktivity, hmotnostní spektroskopie, analýza PDO (oligosacharidy vázané na protein)  

a LLO (oligosacharidy vázané na lipid) a HPLC (vysokoúčinná kapalinová 

chromatografie) a CZE (kapilární zónová elektroforéza). Při určení finální diagnosy je 

vždy prováděna i molekulární diagnostika, která potvrzuje přítomnost mutací v konkrétním 

genu. Cílem praktické části bakalářské práce bylo provést v rámci pilotního experimentu 

analýzu exprese genů pro OGA (N-acetylglukosaminasy) a OGT 

(N-atylglukosaminyltransferasy), které se účastní syntézy resp. hydrolysy vazby  

N-acetylglukosaminu (O-GlcNac) a polypeptidického řetězce. Nerovnováha těchto dvou 

reakcí může být odrazem různých patologických stavů. Biologickým materiálem byly 

izolované lymfocyty z periferní krve. Izolace RNA byla provedena pomocí TriReagentu  

a analýza genů byla studována pomocí qPCR (kvantitativní polymerasová řetězová 

reakce).  Uvedené postupy budou  využity ke studiu míry glykosylace pomocí O-GlcNac, 

např. u pacientů s diabetes mellitus 2. typu  
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