Mitochondriální onemocnění způsobená deficity enzymu respiračního řetězce a

Krebsova cyklu
Deficity enzymu dýchacího řetězce

pacient má atypickou kombinaci neuromuskulárních a dalších příznaků v několika orgánech, které spolu nesouvisí ( typické různorodé orgánové poškození. 

Leighův syndrom- neurodegenerativní porucha

 první příznaky v 1 roce-progresivní průběh se zhoršováním motoriky a vývoje, arytmie, nepravidelné dýchání, laktátová acidémie, svalová slabost a křeče, úmrtí za několik měsíců až let. 
	komplex pyruvát dehydrogenázy (PDH)(E1α gene),

Cytochrom c oxidáza (complex IV) – často deficit

SURF-1, asemblačního proteinu komplexu IV

NADH-ubichinon oxidoreduktáza (komplex I) – jak

jaderně tak mitochondriálně kodované geny

(jiné komplexy respiračního řetězce)


Deficity :
Syndrom Kearns- Sayre-oftalmoplegie (ptóza a mitochondriální myopatie), v kombinaci s pigmentovou retinitidou a srdeční poruchou, mozečková ataxií

Leberova hereditární optická neuropatie- maternálně dědičná optická atrofie s pozdním začátkem, možno i neuritida optiku s neuplnou penetrací (40% žen a 10% mužů). 
příčinou jsou homoplastické mutace mtDNA. 

Maternální dědičný diabetes a hluchota:

Mutace v genu  pro tRNA-Leu – diabetes 1 i 2 typu. 

U přenášečů mutace se onemocnění manifestuje před 70 rokem věku. Penetrace je 100%

Mitochondriální funkce jsou důležité pro správnou funkci senzorů pro glukózu (odpověď beta buněk pankreatu na zvýšenou hladinu glukózy v krvi)
