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MITOCHONDRIALNY DNA CZŁOWIEKA 

• Niewielka, kolista cząsteczka 

• Dziedziczona od matki (ale opisano kilka wyjątków)

• Obecna w wielu kopiach w niemal wszystkich komórkach organizmu

• Wszystkie kopie mitochondrialnego DNA (mtDNA) mogą mieć jednakową 
sekwencję – homoplazmia. W komórce/tkance/organizmie może występować 
kilka rodzajów mtDNA różniących się sekwencją - heteroplazmia



SEKWENCJONOWANIE 
WYSOKOPRZEPUSTOWE 

MITOCHONDRIALNEGO DNA

• Wysokoprzepustowe, równoległe 
sekwencjonowanie okazało się 
idealnym narzędziem do 
sekwencjonowania mtDNA

• jednoczesna analiza wielu prób (nawet 
do 384!)

• detekcja wariantów sekwencji w całym 
mtDNA...

• ... z jednoczesnym określeniem ich 
heteroplazmii!

20kb



ILE RODZAJÓW CZĄSTECZEK MTDNA
ZNAJDUJE SIĘ W DANEJ PRÓBIE?

• W grupie chorób mitochondrialnych dotychczas zsekwencjonowano mtDNA od blisko 800 osób

• Wśród uzyskanych sekwencji są takie, które zawierają po kilka wariantów heteroplazmatycznych

• Czy warianty o podobnej heteroplazmii występują wspólnie na tych samych cząsteczkach?

• Jeśli tak, to czy mogą być wynikiem oburodzicielskiego dziedziczenia?

• Czy mtDNA podlega rekombinacji?



CO BĘDĘ ROBIĆ?

• Analizować wyniki wysokoprzepustowego sekwencjonowania mtDNA

• Sekwencjonować mtDNA metodą Sangera

• Projektować testy genetyczne

• Analizować heteroplazmię i rozmieszczenie wariantów na cząsteczkach 
mtDNA przy pomocy samodzielnie zaprojektowanych testów
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