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Aminokyseliny, mastné kyseliny a glukóza
vstupují do mitochondrií a jsou oxidovány 

za tvorby acetyl CoA (acetyl koenzymA).
Acetyl CoA vstupuje do Krebsova cyklu, kde probíhá
oxida ní kaskáda. Její výt ek je vázán ve form
redukovaného koenzymu NADH
(nicotinamid adenin dinukleoid).

NADH p enáší své reduk ní ekvi-
valenty na 5 enzymových komplex
CI a CV.
Silné šipky ukazují tok elektron v 
respira ním et zci, který probíhá na 
vnit ní mitoch. membrán .

NADH
dehydroge-

náza

Sukcinyl
dehydro-
genáza

Cytochrom
C oxidore-
duktáza

Cytochrom
C oxidáza

ATP 
syntáza

Aerobní degradace
1glukóza = 38 molekul 

ATP
Anaerobní
glykolýza

2 molekuly ATP
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Zygota
získává velký po et organel

prost ednictvím vají ka
Organely s mutací – erné
Organely bez mutace – bílé

Tkán
Organely se mno í autonomn

Dospelý jedinec má bu ky  s r z-
nou sm sí normálních a abnormál-

ních organel
heteroplazmie

V p ípad mutací zp sobujících choroby mohou mít r zné tkán r zné mno ství
mutantní a normální mtDNA. D ti jedné matky tak mohou mít odlišné fenotypy v 

závislosti na mno ství mutantní mtDNA v jednotlivých tkáních
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Diagnostika podle délky fragment mtDNA
Ctr mtDNA standard
P1  mtDNA standard + mtDNA s delecí

(kratší fragment)
P2, P3 vícenásobné delece
P2 30 let
P3 60 let = s v kem se zvyšuje mno ství

mutantní mtDNA
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Histologické preparáty svalových vláken
Sekvenování
Amplifikace fragment mtDNA a restrik ní analýza
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� Poruchy vedení
srde�ního vzruchu 

� Kardiomyopatie1

� Diabetes mellitus
� Šedý zákal 
� Laktátová acidóza2

� Poškození
ledvinných glomerul�

� Poškození sluchu 

� Poškození jater 
� Poškození slinivky 

b�išní
� Intestinální

pseudoobstrukce3

� Epizodické zvracení
� Pancytopenie4

� Deprese

1Úbytek a ochabování p í n pruhovaného svalstva.
2Nadbytek kyseliny mlé né v séru. Laktát je syntetizován p i anaerobní glykolýze a p i oxidativním

aerobním metabolismu je rychle odbouráván. Defekty mitochondrií vedou k poruchám oxidativního
metabolismu a tím k hromad ní laktátu.
3Poruchy vyprazd ování st eva    4Sou asný pokles všech typ krevních t lísek.
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RRF = ragged red fiber = potrhaná vlákna
Diagnostika ve vzorku tkán svalu po biopsii: RRF obklopují normální svalová vlákna. 
Ultrastruktura mitochondrií je zm n na: jsou zv tšené, zvyšuje se jejich po et, mají
defektní systém krist
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