
Тема: Мітохондріальні хвороби

План

1. Спадкові мітохондріальні хвороби

2. Порушення біоенергетичних процесів та їхня 
роль у розвитку захворювань:

i. Рак

ii. Пошкодження серця за ішемії/реперфузії

iii. Цукровий діабет

iv. Інсульт і глутаматна токсичність
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Спадкові мітохондріальні хвороби
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Спадкові мітохондріальні хвороби
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Синдром 
Кернса– Сейра 
(Kearns – Sayre)

 Мітохондріальна енцефаломіопатія 
описана в 1958 р. 

 Висока частота спорадичних випадків 

 Клітини містять нормальний і мутантний 
типи мітохондріальних геномів 

 Делеції або дуплікації

 Початок захворювання – 4 –18 рр.

 Зниження інтелекту, прогресуюча зовнішня

офтальмоплегія (опущення верхньої повіки

(птоз) і обмеження рухливості очних яблук)

 Пігментний ретиніт

 Білок у лікворі > 1г/л

 КТ: атрофія кори, лейкоенцефалопатія,

кальцифікати базальних гангліїв

 Підвищення у крові аланіну, зниження

загального карнітину, фолієвої кислоти,

лактату, пірувату

 «Рвані» червоні волокна в біоптаті м’язів Б© Babsky 4



Синдром Пірсона (H.A. Pearson)

 Описаний у 1979 р. Г. Пірсоном і співр. 

 Делеції та одиничні розриви у мтДНК

 Початок захворювання від народження чи в 

перші місяці

 Порушення екзокринної функції 

підшлункової залози

 Гіпопластична анемія

 Лактатний ацидоз

 Підвищене співвідношення лактат/піруват

 Комплексна органічна ацидурія

 Підвищення рівня фетального гемоглобіну 

(HbF)

 Збільшення активності аденозиндезамінази

 Аномалії окисного фосфорилювання та 

розриви червоних м’язових волокон

 Енцефаломіопатія, атаксія, деменція, 

прогресуюча зовнішня офтальмоплегія

 Діарея, затримка фізичного розвитку, ЦД2

Характерні ураження кісткового 
мозку  з вираженою 

сидеробластною анемією та 
вакуолізацією еритроїдних і 

мієлоїдних попередників
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Синдром MERRF (Myoclonic Epilepsy with Ragged Red Fibres)

 Мутації гена, що кодує лізинову 
тРНК мітохондрій в нуклеотидах 
8344 i 8356

 Материнський тип успадкування

 Початок захворювання в 3–65 рр.

 Патологія ЦНС (міоклонічна 

епілепсія, атаксія, деменція з 

глухотою, атрофія зорових нервів)

 Лактатний ацидоз

 У лікворі підвищення білка

 Недостатність 1, 3, 4 комплексів 

дихального ланцюга

 ЕЕГ: генералізовані комплекси «спайк – хвиля»

 ЕМГ: первинно–м’язовий тип ураження

 КТ: атрофія мозку, лейкоенцефалопатія, кальцифікація базальних гангліїв;

 У біоптатах м’язів –«рвані» червоні волокна
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Синдром MELAS (Mitochondrial Encephalomyiopathy, 
Lactic Acidosis, Stroke-like episodes)

 У 80–90 % випадків - мутація в 3243–
му нуклеотиді гена лейцинової тРНК 
мітохондрій (MTTL1)

 Вік виникнення - до 40 р.

 Мігрень з нудотою і блюванням 

 Судоми

 В сечі: органічна ацидурія

 КТ: кальцифікація базальних 

гангліїв

 «Рвані» червоні волокна в м’язах

Комп’ютерна томографія (КТ) 

головного мозку: зони інфарктів в 

області гемісфер, що зумовлює 

неврологічну симптоматику

 Точкові мутації 56–95 % мтДНК (гени: MTTL1, MTTQ, 
MTTH, MTTK, MTTS1, MTND1, MTND5, MTND6, MTTS2)
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Синдром Лебера

 Описаний в 1971 р. Теодором 
Лебером

 У 95%  випадків мутації в трьох 
мітохондріальних генах:

 ND1 (мутація LHON 3460 A), 

 ND4 (мутація LHON 11778 A),

 ND6 (мутація 14484 C)

 Материнський тип успадкування

 Початок захворювання 11–30 

років 

 Зниження гостроти зору, 

мікроангіопатія сітківки, набряк 

диска зорового нерва

 Прогресуючий перебіг з можливою 

ремісією © Babsky 8



Спадкові мітохондріальні хвороби

На сьогодні відомо більш ніж 100 точкових мутацій мтДНК

Хвороби через порушення функції окисного фосфорилювання:
гастроінтестинальний рефлюкс, цукровий діабет 2 типу, мітохондріальна
міопатія, деменція та хорея, раптова дитяча смерть

Хвороба Паркінсона: делеції мтДНК

Хвороба Гентінгтона: дефекти комплексу III дихального ланцюга
мітохондрій тканин мозку і комплексу IV виключно в мітохондріях нейронів
стріатума

Хвороба Альцгеймера: множинні точкові мутації мтДНК, дегенерація
синапсосомальних мітохондрій, недостатність окисного фосфорилювання,
зниження активності піруватдегідрогенази і дефектність комплексу I
дихального ланцюга мітохондрій

Епілепciя: патологiя енергопродукуючих систем мітохондрій
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Роль мітохондрій у формуванні  апоптозу
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Роль енергетичних 
процесів, що 
активуються 

факторами росту в 
пухлинах
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Ішемія міокарду та енергетичні процеси

© Babsky 12



Ішемія міокарду та енергетичні процеси
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Жирні кислоти і транспорт глюкози у м’язах
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Біоенергетичні наслідки хронічної активації NMDA-рецептора
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Мітохондріальні патології. Підсумки_1
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Мітохондріальні патології. Підсумки_2
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