Mik a mitokondriumok?

Milyen genetikai sajatsagokkal birnak a mitokondriumok?

A mitokondrium a sejtek apro energiatermel6 sejtszervecskéje, amelynek
f6 feladata az energia termelése, igy a sejtek energiakdzpontja (,apré
energiagyarak”). A szervezet valamennyi szervében és sejtjében
megtaldlhatok. Szamuk az adott szovet energiaigényétdl fliggben
szervenként eltér6. Minél aktivabb anyagcserét folytat egy sejt, a
mitokondriumok szdma annal nagyobb.

A szervezetiink mikodéséhez szikséges energidt nagyrészt a
mitokondriumok  szolgaltatjdk. Az  energiatermelésen  kivil a
mitokondriumok szerepet jatszanak a sejt egyéb funkcidiban is pl.
sejtosztdéddasban, sejtpusztulasban, oregedésben, valamint a szervezetre
karos anyagok (szabadgyokok) lebontdsaban is.

Sajat orokité anyaggal, DNS molekulaval rendelkezik, amely kizarélag anyai
agon oroklédik. A mitokondriumok Gsi alakja az eredetileg a tobbsejtl
élGlény sejtjeit megszalld szimbionta (egyutt él6) biborbaktériumok voltak,
amelyek az evolucié soran 6nallé funkcidik nagy részét elveszitették, igy
eredeti DNS-tartalmuk nagy részét is. A mitokondridlis DNS kis korkoros
molekula, amely mindossze 37 gént kdédol. A 37 gén kozil 13 kdodol
fehérjét. Ezek valamennyien a mitokondriumban energiatermelésben
szerepet jatszd nagy fehérjekomplexek alkotdrészei. Annak ellenére, hogy
ezen fehérjék a mitokondridlis DNS-ben kédolddnak és a mitokondriumon
belil szintetizdlédnak, ezek milkddése nem elegend§ a teljes
energiatermel§ rendszer mi(ikodésére, igy az energiatermelésben
kulcsszerepet jatszo un. légzési transzport lanc alkotdsaban a sejtmagban
taldlhaté DNS-ben kddolt fehérjék fordulnak el6 nagyobb szammal. Ezek a
fehérjék a citoplazmaban szintetizalédnak, tehat kivilrél kerllnek a
mitokondriumba. Ennek alapjan a mitokondriumok m(ikédését mind a
mitokondrialis DNS mind a sejtmagban taldlhaté un. nuklearis DNS-ben
taldlhaté gének szabdlyozzdk és ezek allandd interakciéban allnak
egymadssal.

Mit jelent a mitokondrialis betegség?

A mitokondridlis  betegségek a  mitokondrium  mi(ikédészavara
kovetkeztében alakulnak ki. A mitokondrium hibds mikodéséért mind a
mitokondrialis DNS (mtDNS) mind a magi (nuklearis) DNS (nDNS) hibai
felelsek lehetnek. A klinikai tlinetek elsGsorban a nagy energia igényU

szovetek funkciézavara képében jelentkeznek, melyek leginkabb neuroldgiai,
pszichidtriai, endokrinoldgiai, szemészeti és belgydgydszati  Orokletes
betegségeket eredményeznek. Az esetek nagy részében a klinikai tiinetek nem
csupan egy szervrendszerre korlatozédnak, hanem un. multiszisztémas
betegségként jelentkeznek, ahol egyszerre tobb szerv is érintett lehet. A betegek
sokszor egyes problémaikkal kilonb6z6 szakrendelésekre jarnak, és ezeket
kilon-kulon kezelik, pedig konnyen el6fordulhat, hogy ezeknek a latszélag nem
Osszefligg6 tineteknek a hatterében a mitokondrium egyazon miikddészavara
all, amely a mitokondridlis vagy a magi DNS mitokondridlis m(ikodést kddold
génjeiben bekovetkez6 mutacidéi kovetkezményeként alakulhatnak ki. A
mitokondrialis betegségek tiinetei jellegzetessek, de nagyon valtozatosak.

Mi az ,,energiahiany”?

A mitokondriumok bonyolult anyagcsere folyamatok utjan a sejtek kézponti
energiaforrasdt az ATP-t (adenozin-trifoszfat) allitjidk el6, amely a
tdpanyagokban |év6 energidt a sejtjeink szamdra felhaszndlhatéva teszik.
Mitokondridlis betegségben az ATP gyartasa, elGallitdsa karosodhat, igy ezen
esetekben kevesebb felhaszndlhatd energia all rendelkezésre a sejtek megfeleld
mikodéséhez.

Miért jelentkeznek a tiinetek?

A koéros mitokondriumok felszaporoddsanak kovetkeztében az anyagcsere
folyamatok karosodhatnak, amelynek kovetkeztében a nagy energia igényl
szovetek-szervek nem tudjdk elldtni rendes funkcidjukat. Kiilénb6z8 szervekben-
szovetekben kiilonb6z6 mértékil mikodési zavarok alakulhatnak ki, ezzel nagyon
véltozatos tiineteket eredményezve.

Milyen tiinetek jelentkezhetnek?

A tlinetek sulyossaga fligg az adott szervben a kdros mitokondiumok szazalékos
el6forduldsatdl és a szovet — szerv tipusatdl. Elsésorban a kézponti idegrendszer
és a vazizom betegségeit eredményezik, de egyéb szerv-szervrendszer
megbetegedését is okozhatjak (pl. szivizom, endokrin szervek, maj, vese, szem).
Tlinetek megnyilvanulhatnak pl. izomgyengeség-faradékonysagban,
latasproblémakban, mozgasi zavarokban, és hormonalis eltérésekben)



Milyen terapias lehetéségek allnak rendelkezésre?

A mitokondrialis betegségeknek jelenleg célzott terdpidja nem ismert. A
kezelés féként a tlneti terapiara korlatozodik. E mellett a sejtek
anyagcseréjét, miikodését tdmogatd vitamok és szabadgyok fogok (Q10, C-
vitamin, E-vitamin) sok esetben jotékony hatdsu lehet.

Hogyan 6rokl6dnek a mitokondridlis betegségek?

A mitokondridlis betegségek 6rokl6dhetnek a mind a mitokondridlis mind a
nuklearis genom eltérései (mutacidi) kovetkeztében is. Néhdny esetben
Ujonnan kialakult eltérések un. sporadikus formdk is lehetnek.

A mitokondrialis betegségek kivizsgalasa:

A mitokondrialis betegségek kivizsgalasa magaba foglalja a specidlis
laboratdriumi vizsgalatokat, izom — és bérbiopsziat, illetve a genetikai és
biokémiai vizsgdlatokat.

A genetikai hattér pontos tisztazdsa és a célzott tlineti terapia beallitasara
kérjuk genetikai tandcsaddhoz illetve a tiineteinek megfelel
szakrendelésekhez fordulni. A kivizsgalas soran a Genomikai Medicina és
Ritka Betegségek Intézetének munkatarsai készséggel segitséget nydjtanak.
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