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Peroxizómy sú malé, oválne jednou membránou ohraničené dynamické organely 

s priemerom 0,2–1 µm, ktoré sú všeobecne prítomné u väčšiny prokaryotických a 
eukaryotických buniek [1]. U ľudí sa peroxizómy nenachádzajú v erytrocytov a sper-
miách, ale sú prítomné vo veľkom množstve v hepatocytoch a v proximálnych tubu-
lárnych epitelových bunkách obličiek. Najväčšie enzymatické zastúpenie peroxizó-
mov pozostáva z katalázy a superoxiddizmutázy, ktoré sa podieľajú na degradácií 
reaktívnych foriem kyslíka a detoxifikácií peroxidu vodíka. Z hľadiska bunkovej pato-
lógie sú dôležité procesy α a ß-oxidácie karboxylových kyselín za prítomnosti kyslíka 
a syntéza plazmalogénov [2]. Peroxizómy sú považované za autonómne organely 
rozmnožujúce sa rastom a delením podobne ako mitochondrie a chloroplasty, ale na 
rozdiel od nich neobsahujú endogénnu DNA. Všetky ich proteíny sú kódované 
jadrovými génmi, syntetizované v cytoplazme a posttranslačne importované do pero-
xizomálnej matrix alebo sú cielené na peroxizómovú membránu za pomoci peroxizo-
málnych membránových proteínov – peroxínov. Tie fungujú ako importné receptory, 
membránové a transportné proteíny a sú kódované 16 PEX génmi [3]. Mutácie v 
týchto génoch zapríčiňujú u pacientov závažné dedičné metabolické poruchy. Podľa 
rozsahu poškodenia metabolických funkcií sa peroxizómové ochorenia delia na 
ochorenia s generalizovanou stratou peroxizómových funkcií (napr. Zellwegerov 
syndróm) a deficienciu jednotlivých peroxizómových enzýmov (najčastejšia - X-
viazaná adrenoleukodystrofia) [4, 5]. 

Zavedením rýchlych skríningových metód ako HRM, restrikčné štiepenie a sekveno-
vanie, na detekciu frekventovaných mutácií v génoch PEX a v géne ABCD1, ďalej 
izolovaním, kultivovaním, pasážovaním a uchovávaním leukocytov potrebných na 
analýzu peroxizómových proteínov pomocou Western blotu, sme si kladli za cieľ 
nájsť efektívnejšie a menej finančne náročné metódy na zistenie príčiny vzniku 
peroxizómových ochorení. 

Podarilo sa nám u vyšetrovaného pacienta zistiť mutáciu korelujúcu s Zellwege-
rovým syndrómom. Konkrétne išlo o inzerciu tymínu v géne PEX1, a to v homozygo-
tnom stave. U rodičov sme potvrdili prenášačstvo – mutáciu v heterozygotnom stave. 

Ďalej sa nám podarilo izolovať z leukocytov peroxizómy, ktoré sme následne 
analyzovali Western blotom avšak sa nám nepodarilo úspešne vizualizovať proteín 
ABCD1, ktorého nefunkčnosť koreluje s X-viazanou adrenoleukodystrofiou. 
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