
Anyagcsere laboratóriumi vizsgálata: 

cukorháztartás 



69 éves férfi 



Glükóz: 7,4 mmol/L (random) 





 



Sikerélmény titka: 

• 65 éves kor felett 

• Kp táplált (obes) betegnél 

• Cukoranyagcsere ellenőrzése 



Cukoranyagcsere zavarai 
Hipoglikémia  

(2,5 mmol/l alatt) 

Hiperglikémia  

(10 mmol/l felett) 

Endokrin betegségek Diabétesz,  

(mellékvese, hipofízis elégtelenség hipertireózis, 

izolált ACTH, vagy GH hiány), kortizol, GH, glukagon túltermelés, 

glikogéntárolási betegségek,  Dömping-szindróma,  

inzulinóma, stressz.  

alkohol, májbetegségek (cirrózis), 

szepszis, éhezés, urémia, 

gyógyszer indukált (inzulin, 

szulfanilurea) hipoglikémia, 

preanalitikai hiba (vvs masszán 

maradt 

plazma vagy szérum analízise). 

 



Diabetes Mellitus csoportosítása 

 

1. 1-s típusú  diabetes: autoimmun eredet 

2. 2-s típusú diabetes: relatív inzulinhiány 

(inzulin rezisztencia) 

3. Egyéb 

 



A világon a 2-es típusú betegek száma drámaian 
növekszik (WHO) 

 1994-ben mintegy 100 millió 

 2010-ben több mint 250 millió 

        2030-ban pedig 350 millió cukorbeteg lesz a földön,    

        (90-95 %-uk 2. típusú) 

Cukorbetegség okozza 

        a végstádiumú veseelégtelenség mintegy felét 

        a felnőttkorban kialakuló vakság több mint 50 %-át  

        a stroke kialakulásának kockázata 3-szoros 

        a myocardiális infarctusé 3-5-szörös,  

        a perifériás obliteratív artériás betegség  

       (végtag amputáció) kockázata 15-30-szoros 



Probléma: 

SZŰRÉS  

2-es típusú diabetes mellitus 



Megjegyzés: 

Átváltás mg/dl-mmol/l: mg/dl = 18 × mmol/l 

Átváltás mmol/l-mg/dl: mmol/l = mg/dl / 18 

 







OGTT-t befolyásolhatja ezen kívül: 
  dohányzás, szorongás, koffein, időpont, intolerancia 

 a nagy mennyiségű cukorral szemben 

 

Intravénás GTT 

       0,5 g/ttkg (max. 35g), 250g/l-es 

 oldatban, 3 perc alatt IV 

  10 percenként mintavétel 1 órán át 





Glükózszint meghatározása 

Glükóz oxidáz módszer: 

 
Alfa-D-glükóz                                              Béta-D-glükóz 

 

Béta-D-glükóz +H2O2 + O2                               Glukonsav + H2O2 

 

Redukált kromogén (színtelen) +H2O2  

 

                                      Oxidált kromogén (színes) + 2 H2O 

 

 

peroxidáz 

glükóz oxidáz 

 

CAVE: redukáló hatású környezetben megbízhatatlan. C-VITAMIN 50%-KAL IS 

CSÖKKENTHETI AZ ÉRTÉKET 

        A hidrogénperoxidot amperometrikusan is mérhetik. 

Gyors glükóz teszt (glukométer). 



POCT glükózmérés titkai: POCT 

teszteredmény alapján NINCS diagnózis 

 



Glükózszint meghatározása 

Hexokináz módszer (referencia módszer): 

 
D-glükóz                                              D-glükóz-6 foszfát +ADP 

 

D-glükóz-6 foszfát + NADP                               6-foszfoglukonát +NADPH + H 

 

Hexokináz +Mg 

G-6-PD 

 

CAVE:  EDTA-s plazma nem használható 

 



Fontos: 

• Teljes vér: Kapilláris glükózszint 5-10%-kal 
alacsonyabb az artériásnál, magasabb a 
vénásnál 

• Vénás plazma: megegyezik a kapilláris 
teljes vér glükózszintjével 

• Kapilláris vér: ujjbegyet előtte fel kell 
melegíteni 

• Stabilizátor kérdése (glikolízis-enzimek 
gátlása): nátrium fluorid vagy maleinimid. 



Vizelet glükózszint 

• Glükóz redukáló tulajdonságán alapuló 

módszerek 
(redukál még: húgysav, fruktóz, laktóz, ketontest, szulfonamid, 

cisztein, kreatinin, szalicilsav etc.) 

• Glükóz-oxidáz módszer 
(álpozitív: hipo, lejárt teszt 

álnegatív: C-vitamin, antibiotikum, szalicilsav, ketontest) 

 



34 éves ffi 



 



 



C-peptid 

 
Referencia tartomány: 0,3-1,4 nmol/l (0,8-4,2 ng/ml). 

 
• proinzulin molekula a szekréció előtt elhasad inzulinra és C-peptidre.  

• C-peptid az inzulinnal azonos mennyiségben jut ki a plazmában. 

• Jelzi a pankreász endogén inzulintermelését.  

• Mérése: szigetsejtes daganatok diagnosztizálása, pre-diabétesz, 
hipoglikémia kivizsgálása, endogén inzulintermelés. 

• Emelkedett a C-peptid szint: inzulinóma, 2-es típusú diabétesz, 
veseelégtelenség  

• Csökkent értékek:  1-es típusú diabétesz 

 

KIEGÉSZÍTŐ VIZSGÁLATOK 



INZULIN 
 

Referencia tartomány: éhomi állapotban 18-170 
pmol/l (2,6-25 mU/l). 

 

• Diabétesz mellitusz klasszifikációja / predikciója 

• Béta-sejt aktivitás kimutatása  

• Emelkedett értékek: inzulinóma, nezidioblasztózis, 
policisztás ovárium szindróma, inzulin rezisztencia, II. 
típusú diabétesz, exogen inzulin bevitel, szulfanilurea 
kezelés esetén.  

• Csökkent értékek: I. típusú diabétesz esetén.  

KIEGÉSZÍTŐ VIZSGÁLATOK 



HOMA-INDEX számítása 

(homeostasis model assessment) 

 

Éhomi INZULIN * éhomi GLÜKÓZ 
 

Referencia tartomány: <4.4 

 
• Magas értékek: inzulin rezisztenciát jelez 

Kiegészítő vizsgálat 



KIEGÉSZÍTŐ VIZSGÁLATOK 

AUTOANTITESTEK 

 

• Veszélyeztetett egyének kimutatására 

T1DM: 75-85%+ (egyébként: 0,5%) 

 

Islet cell autoantibodies: ICA  

Glutamátsav dekarboxiláz autoantitest: GADA 

Tirozin-foszfatáz IA-2 autoantitest: IA-2A 

Inzulin autoantitestek: IAA 

 

Kimutatás: szövetkivonatokon, immunoassayvel. 

 



Genetikai vizsgálatok 

 

HLA-DR3 (30%) 

HLA-DR4 (95%) hisztokompatibilitási gének. 

 

((nem diabéteszes populáció: 40%))  



KIEGÉSZÍTŐ VIZSGÁLATOK 

Egyéb hormonok 
 

Glukagon, IGF, adrenalin, növekedési hormon, tiroxin, 
szomatosztatin 



 

LABORATÓRIUMI HÁTTÉR NÉLKÜL NEM SZABAD KEZELNI 

Vércukor, vér pH, vérgáz, elektrolitok 





KETONANYAGOK 

                

Referencia tartomány: szérumban 20-40 µmol/l (0,2-0,4 mg/dl) 

 

β-hidroxi-vajsav, acetecetsav és aceton.  

Normális körülmények között: perifériás szövetek az acetacetátot és a 
β-hidroxi-butirátot gyorsan felveszik és eloxidálják. Az aceton az 
acetacetátból keletkezik dekarboxilációval.  

Éhezéskor, vagy a szénhidrát- és lipid-anyagcsere zavaraiban: 3-5 
mmol/l, fokozódik az ürítésük a vizelettel. A gyakorlat számára 
elégséges a szemikvantitatív vizsgálat.  

Vizelet tesztcsíkok: nitroprusszid-nátriummal az acetecetsav és az 
aceton ibolyaszínű komplexet képez. 



NINCS SPECIFIKUS LABORVIZSGÁLAT  A SZÖVŐDMÉNYEK KIMUTATÁSÁRA: 

Mikroalbuminuria 

30 – 300 mg/nap; ebben az időszakban terápiásan befolyásolható!!! 



Diabetes hosszú távú szövődményei 

• Glükóz nem enzimatikusan kapcsolódik a 

fehérjékhez. 

Kötőszöveti fehérjék 

 

Szérumfehérjék  

 

Vörösvérsejtekben 

levő fehérjék 

AGE 

 

Fruktózamin 

 

Glikált 

hemoglobin 



AGE-képződés AGE-mérés 

Bőr 
autofluoreszcencia 

= SAF 

A diabeteses szövődmények 

HELYE a szövet (kötőszövet, 

érfal). 

A szövődmények 

kialakulásában az AGE 

(advanced glycation end 

products) termékek játszanak 

szerepet. 



Sajnos, 

a helyzet nem ennyire rózsás: 

 
• standardizáció hiánya 

• interferáló tényezők 

• klinikai kimenetellel / 

paraméterekkel kapcsolat kevésbé 

ismert 
EZÉRT helyettesítő markerre van 

szükség 

 



EZ A MARKER A GLIKÁLT 

HEMOGLOBIN 





Mit is mérünk? 
HEMOGLOBIN:  

4 db (2 alfa, 2 béta) láncból áll 

4 hem molekula 

cca 250 – 300 millió Hb molekula / vvt 

béta láncokon a valin nem enzimatikusan glükózt köt 

 

HbA0 (a2ß2): 90% 

HbA1 

     HbA1: N terminális valin, különböző cukorokkal glikálva 

     HbA1a1: fruktóz 1,6 difoszfát N terminális valin 

     HbA1a2: glükóz 6 foszfát N terminális valin 

     HbA1b: ismeretlen szénhidrát N terminális valin 

     HbA1c (60-80%): glükóz N terminális valinhoz való kapcsolódása        

       (beta-N-1-deoxi fructosil komponens) 

HbA2 (α2δ2) 

HbF (α2γ2) 

 

Össz glikált hemoglobin: HbA1c + nem N-terminális helyeken glikált 

Hb (15 egyéb helyen; akár 40-50%-ért felelős) 



Miből mérünk? 

  

• EDTAs (lila kupakos) vér 

• vénás és kapilláris vér egyaránt használható 

• Esetleg: szűrőpapírra szárított vérminta 

• a nap során bármikor levehető 

Stabil: 

• 2 – 8 °C-on 1 hétig  

• -70 °C-on 1 évig.  

 

• -20 °C-on való tárolás kerülendő  



Mérés alapja 

Glikáció következtében: 

 
1. töltésviszonyok 

megváltoznak 

2. antigenitás megváltozik 

3. szerkezet megváltozik 

Több mint 100 féle HbA1c mérő 

módszer 



Főbb módszertípusok 





Módszerek: előnyök és 

hátrányok 

Elválasztástechnika  

(CV%: 2-3%) 

 

Előny: pontos, robusztus, 

Hb variánsok láthatóak,  

 

 

Hátrány: egyedi készülék, 

külön reszort, drágább, 

interferencia variánsokkal 

Immunanalitika / enzimes assay  

(CV%: 5-6%):  

 

Előny: nagy teljesítmény, gyors, 

olcsóbb [600 német pont], Hb 

variánsok nem interferálnak 

 

Hátrányok: Hb variáns nem 

látható, sokszor két teszt (totál 

Hb ill. HbA1c), pontatlanabb 



Zavaró tényezők 

Hemoglobin variánsok – elválasztástechnikai módszerekkel esetén 

láthatóak 

 

Béta-talasszémia: béta-láncok termelődése gátolt; HbF és HbA2 szintek 

nőnek 

 

HbF szint emelkedés: 25% felett nem értékelhető a HbA1c (újszülöttnél ne 

kérjük…) 

1%-os HbF emelkedés esetén  

 IA: relatív 1%-kal csökken;  

 AC: relatív 0,7%-kal nő.  

 IEC és CE általában elkülöníti. 

 

Poszttranszlációs modifikáció: karbamilált Hb, pre-HbA1c 

 

900 Hb variáns; 99% 4 fő kategória 

S: fekete, mediterrán, indiai 

C: fekete, indián 

E: dél-ázsiai 

D: általános 

 

Szerencsére fentiek esetében is van valin, éppen úgy glikálódnak; ha nincs 

hemolízis, mérsékelt a zavaró hatás. 

  





Zavaró tényezők 

Emelkedést okoz 

 

Hipertrigliceridémia (IEC+) 

hiperbilirubinémia (IEC+) 

aspirin 

Urémia 

aplasticus anémia 

életkor (10 évente 0,1%) 

etnikum 

Csökkenést okoz 

 

HbC, HbS 

E/C-vitamin 

hemolitikus anémiák 

terhesség 

akut/krónikus vérvesztés 

súlyos nefropátia 

májbetegség 

dialízis 

malária 



Eredmények értékelése 

Klinikailag szignifikáns változás: 0,5%-os eltérés két 

egymást követő mintából.  

 

Ennek feltétele: 

Az azonos mintákból történő ismételt mérések esetén 

a kapott eredmények között a relatív szórás (CV%)  

• A laboron belüli <3%  

• a laborok között különböző módszerek esetében 

<5%;  

• egy módszer esetében <3%  

Ez pedig korántsem magától értetődő 



Megoldás: standardizáció 

Világszerte egy referencia-eljáráshoz 

viszonyítják a teszteket (IFCC) 

 

Referencia anyag kidolgozása: tiszta 

HbA1c standardot és   

 

HbA0-t kevernek össze  meghatározott 

arányban.  

 

Ezután proteinázzal emésztik a keveréket. 

HPLC-CE-vel, vagy HPLC-MS-sel mérik.  

 

Globálisan IFCC- referencia 

laboratóriumok. 

Gyártók standardjait erre vezetik vissza / 

ezekkel mérik össze. 

 

http://www.ngsp.org/ 



Következmény 
1. Összehasonlíthatóvá váltak a különböző módszerekkel kapott eredmények 

2. Időben követhetővé váltak az egyes betegek 

3. Lehetőség nyílt arra, hogy SI mértékegységre áttérjenek (mmol/mol) 

Mértékegység 

mmol/mol vagy %? 

 

NGSP% = 0,0915 * IFCC mmol/l + 2,15  

(%: ez NEM AZ a %)  

 

IFCC mmol/l = 10,93 NGSP% - 23,5 



Mire használható az eredmény? 

Anyagcsere-állapot monitorozása: a HbA1c az elmúlt 2 – 3 hónap átlagos 

vércukorszintjét tükrözi 

 

A HbA1c 50%-a  az első 30 napi, 40%-a 

31-90. napi és 10 %-a a 91-120. napi 

glükózkoncentráció eredményeként jön 

létre  



HbA1c és eAG 
Becsült átlagos vércukor: eAG:  

 

ADA, EASD & IDF támogatta ADAG vizsgálat 

10 központban 507 T1DM, T2DM és kontroll egyén 

Átlagos vércukor:  legalább 2 nap CGM 4 alkalommal, 

legalább heti 3 nap otthoni vércukorszint-ellenőrzés 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                   eAG(mg/dl)= (28.7*HbA1c)-

46.7, r2=0.84 

 

Probléma: kevés klinikai adat, különösen alcsoportok 

esetében Diabetes Care 2008;31:1-6 



HbA1c: célértékek és DM 

diagnosztika 



HbA1c vs. glükózszint a DM 

diagnosztikában 

HbA1c előnyei a glükózzal szemben: 

1. mintavétel után stabil 

2. betegen belüli ingadozás napok között: <2%  

                      (éhomi glükóz esetében 10-15%) 

3. stressz, akut betegség kevésbé befolyásolja 

4. könnyű a mintavétel 

általános célérték: <7% 

<5,8%: alacsony kockázat 

>6,4%: diabetes 

5,8 – 6,4%: DM kockázata 

nő 



HbA1c diagnosztikus értékével 

kapcsolatos kérdések 

1. BIZTOSAN minden csoportban ugyanazok a 

vágóértékek? 

2. Mérési bizonytalanság? 

3. Mi van az átmeneti tartománnyal? 

4. Egyéb (kór)állapotok befolyásoló hatása? 

5. Hogyan változnak az eddigi besorolási határok 

(IGT, prediabetes)? 

6. Milyen a pontos reláció az OGTT 

eredményéhez? 
 

Aktuálisan inkább kockázat, mint definitív 

diagnózis 



HbA1c diagnosztikus értéke 

korlátozott az alábbi állapotokban 
Csak akkor használható diagnózis felállítására, ha 

a következő állapotok kizárhatóak: 
 

• terhesség 

• 1-es típusú diabetes 

• friss diabetes 

• akut pancreasbetegség 

• Gyógyszer indukálta hiperglikémia 

• hemoglobinopátiák 

• Súlyos anémia 

• veseelégtelenség 

• májelégtelenség 

• dialízis 

• HIV fertőzés Ráadásul a pontos vágóérték (6,5%?) sem ismert.  



HbA1c terápiás célértékeket 

befolyásolja 

Célérték: nem egyértelmű. Egyedileg kell megállapítani.  

 

• Alacsonyabb célérték: hosszabb életkilátás, 

kevésbé intenzív  terápia 

• Magasabb célérték: rosszabb általános állapot, 

hipoglikémiás  hajlam, gyermek- és serdülőkor, 

előrehaladott  érszövődmények 

• Nagyon alacsony érték: akár még emeli is a 

vascularis  szövődmények kockázatát 



Mikor mérendő? 
Javasolt mérési gyakoriság: 

évi 2 alkalommal stabil állapotú diabeteses betegeknél;  

évenként 4 alkalommal, ha rossz a diabetes kontroll, vagy ha 

gyógyszerváltás történt.  

Kórházi kezelés esetén – amennyiben a korábbi 3 hónapról nincs 

eredmény – mérni kell  diabeteses betegnél. 

  

Ismétlendő a teszt (lehetőleg másik módszerrel): 

klinikai képpel össze nem egyeztethető eredmények  

HbA1c értéket befolyásoló kórképek 

(nagyon alacsony értékek: hemolitikus anémia, vagy variáns 

jelenlétét fel kell vesse) 

 

OEP:  
Évi kb. 1 milliárd Ft 

3 hónapon belüli ismételt mérést nem támogat 



Fruktózamin, amikor a HbA1c teszt 

nem használható 



Fruktózamin 
 

Kimutatására számos módszer  

 

Hasonló jellegű standardizációs problémák, mint a HbA1c-vel 

Aktuálisan: kolorimetriás módszerrel, kémiai reaktivitás alapján. Gyors 

eredmény 

A fruktózamin és a HbA1c közötti erős az összefüggés  

  HbA1c=0,017 * fruktózamin (µmol/L )+ 1,61 

Nem egyértelmű, hogy kell-e az összfehérje vagy albumin szintekre korrigálni 

 

Minta: Natív cső 

Az analit szobahőmérsékleten 7 napig, hűtőben 14 napig, fagyasztva 30 napig 

stabil. 

Hemolizált minta: tévesen magas értékek 

 

Eredményt befolyásolja: fehérje turnover változása 

 

   Májbetegségek 

   Nephrosis szindróma 

   Pajzsmirigybetegség 

   Paraproteinémia 

   Magas C-vitaminszint 

 



Fruktózamin 

Referenciatartomány: életkortól és nemtől függ 

 

Nem diabeteses személyeknél: 175-280 µmol/L 

Albumin szintre korrigálva: 4,7-6,5  µmol/g albumin 

Kisebb albuminszint – kisebb fruktózaminszint 

 

Kontrollált diabetes: 210-421 µmol/L 

Nem kontrollált diabetes: 268-870  µmol/L 

Rendszeres mérés informatívabb 



 



Zsíranyagcsere-zavarok 

Szabad koleszterin 

Foszfolipid Triglicerid 

Koleszterin-észter 
Apolipoprotein 



Friedrichsen-féle felosztás (primer hiperlipidémiák) 

Fenotipus Chol Tg Chy VLDL IDL LDL Genetikai ok 

I + +++ ++ alacsony LpL hiány,  

ApoC-II hiány 

IIa ++ normális normális ++ Familiáris 

hyperchol 

IIb ++ ++ ++ Normális 

 vagy + 

++ Familiáris 

kombinált 

hyperlipemia 

III ++ ++ + + ++ alacsony Familiáris III típusú 

hyperlipemia 

IV + ++ ++ normális Familiáris 

kombinált HPL 

Familiáris hypertg. 

V + ++ ++ ++ alacsony Familiáris hypertg 

ApoC-II hiány 



Secundaer hyperlipoproteinaemia: 

 

diabetes mellitus 

metabolikus szindróma 

Köszvény 

Elhízás 

hypothyreosis 

terhesség 

ösztrogén, szteroidszedés 

nephrosis szindróma 

alkoholizmus 

gyógyszermellékhatás 

obstruktív májbetegségek 



• Össz koleszterin 

• HDL-koleszterin 

• (LDL-koleszterin) 

• Triglicerid 

Döntően 4 paraméter: 

Paraméter Normális Határérték Kóros 

Össz-koleszterinszint 

(mmol/l) 
5,2 alatt 5,2-6,2 6,2 fölött 

LDL koleszterin (mmol/l) 3,4 alatt 3,4-4,2 4,2 fölött 

HDL koleszterin (mmol/l) 1,6 felett 1 – 1,6 1 alatt 

Trigliceridszint (mmol/l) 0,9 alatt 0,9-1,42 1,42 fölött 

MINDIG AZ EGYÉB KOCKÁZATI TÉNYEZŐKKEL EGYÜTT KELL 

ÉRTÉKELNI!!! 



Kockázat alapján változik: 

Kockázati 

kategória 

Célérték LDL-koleszterin Összkoleszterin 

I. ISZB és ISZB 

ekvivalensek, 

Kockázat >20% 

2,6 4,0 

II. 2 vagy több 

rizikófaktor, 

kockázat < 20% 

3,4 5,2 

III. 0-1 kockázati 

tényező 
4,1 6,5 



Koleszterin 

• 25-40% ‘szabad’ formában 

• 60-75% észterifikált telítetlen zsírsavakkal 

• Együttesen: ‘össz koleszterinszint’ 

• Kizárólag apolipoproteinekkel együtt 

kering 

 

• Minta: szérum vagy plazma 



koleszterin észter + szabad koleszterin      

 

 

szabad koleszterin + szabad zsírsavak 

 

 

kolesztenon + H2O2 

Koleszterin 

Koleszterol eszteráz 

Koleszterol oxidáz 

H2O2: színes terméket képez fenollal és 4-aminoantipirinnel 



Fontos 

• 3 perces vénás kompresszió emeli a 

koleszterinszintet 10%-kal 

• Állásban emelkedik 

• 5%-os napi ingadozás 

Metodikát zavarja: 

Hemoglobin, bilirubin (extrém magas érték), 

aszkorbinsav (extrém magas dózis) 



Trigliceridszint mérés 

• Lipázzal / eszterázzal történő kezelést követően 
szabad glicerol mérése 

• Számos módszer 

 

Fontos:  

• Az érték nő, ha tartósan komprimálják a vénát 

• Alvadékos mintán hosszú ideig tárolás. 

• Szabad glicerin is van a mintában. 

• Magas szabad hemoglobinszint; aszkorbinszint: 
tévesen alacsonyabb trigliceridszint. 

 



Mikor kell koleszterin / triglicerid 

szintet mérni? 
Az ajánlások alapján minden embernek 40 éves kora előtt önállóan, 

vagy egyéb okból történő orvosi vizsgálat kapcsán, meg kéne mérni 
a szérum LDL-koleszterin és - ha mód van rá - a szérum triglicerid, 
és HDL-koleszterin szintjét.  

 
Minden olyan egyén szérum összkoleszterin, triglycerid és HDL-koleszterin 

szintjét meg kell határozni aki: 

- ismert rizikófaktorral rendelkezik ( pl.  diabetes, hypertónia) 

- anamnézisében kardiovaszkuláris betegség szerepel  

- kardiovaszkuláris betegségek halmozódtak családjában (55 évnél fiatalabb 
férfi, illetve 65 évnél fiatalabb nő: elsőfokú rokon myocardialis infarktusa 
vagy hirtelen halála) 

- xanthelasmája (vagy elsőfokú rokonának xanthelasmája) van, illetve  50 év   
alatt arcus corneaeja van 

- lipaemiás a savója (ekkor a triglyceridet feltétlenül meg kell határozni) 

- elhízott  

 



METABOLIKUS SZINDRÓMA 

• Magas vérnyomás 

• Hypertriglyceridemia 

• Alacsony HDL-koleszterin 

• Elhízás 

• Csökkent glükóztolerancia 

• Microalbuminuria (WHO) 

 

(számos bizonytalanság, pontatlanság) 



Metabolikus szindrómához gyakran 

társul: 

• Csökkent glükóztolerancia 

• Aterogén dyslipidemia 

• Endotél diszfunkció 

• Protrombotikus állapot 

• Hemodinamikai elváltozások 

• Proinflammatorikus állapot 

• Fokozott tesztoszterontermelés az 

ovariumban 

• Alvási légzészavar 



Metabolikus szindrómához gyakran 

társuló betegségek: 

• diabetes 

• hypertonia 

• polycystas ovarium szindróma (PCOS) 

• nem alkoholos zsírmáj 

• alvási apnoe 

• cardiovascularis betegség (MI, PVD, 
Stroke) 

• rák (emlő, prosztata, colorectalis, máj) 

Fentiek diagnosztizálásához: laborvizsgálatok 



Az emberi szervezet 

Kb. 6 x 1014 sejtet tartalmaz.  

(100000-szerese a Föld jelenlegi 

lakosságának). 

EGy sejt 4 x 1011 molekulát tartalmaz. 

Több tízezernyi fehérjét és metabolitot.   

 



Metabolitok a szervezetben 

• Több ezernyi eltérő struktúrájú, különböző 

osztályba tartozó 

• Koncentráció: 109 tartományban mozog 

• Méret: 106 tartományban mozog 

• Eloszlás szövetenként változó 

• Vér és vizelet csak áttétesen jelzi a szöveti 

viszonyokat 

• Különböző technikai igények. 



Metabolikus betegségek: a 

pathomechanizmus 

Kettős probléma:  

(1) a blokk előtti metabolitok felszaporodnak (és toxikussá válnak) 

(2) a végtermék szintje csökken 



Veleszületett anyagcsere-betegségek 

• Általában öröklött autoszomális recesszív 

• Fiatal korban 

• Esetek egy részében diétával kezelhető 

• Vérmintából diagnosztizálható (kóros metabolitszintek!!!) 

• szűrőprogramok 



Aminósav anyagcsere zavarok: 

Fenilketonuria 

Jávorfaszörp betegség 

Tirozinémia I, II típus 

Citrullinémia I (argininoszukcinát szintáz hiány, ASS) 

Arginoszukcinát aciduria (arginoszukcinát liáz hiány, ASL) 

Homocisztinuria 

 

Zsírsav oxidációs zavarok: 

Rövid-láncú acil-CoA dehidrogenáz hiány (SCAD) 

Közép-láncú acil-CoA dehidrogenáz hiány (MCAD) 

Hosszú-láncú hidroxi-acil-CoA dehidrogenáz hiány (LCHAD a, b) 

Nagyon hosszú-láncú acil-CoA dehidrogenáz hiány  

(VLCAD) 

Multiplex acil-CoA dehydrogenáz hiány (MADD, v. GA II) 

Karnitin-palmitoil tanszferáz hiány (CPT-I, CPT-II) 

Karnitin transzport zavara (CT) 

 

A kiterjesztett újszülöttkori szűrővizsgálattal 

felismerhető kórképek 

Organikus savak metabolizmusának zavarai: 

Béta-ketotioláz hiány 

Glutársav acidémia, 1 típus (GA-I) 

Isovaleriánsav acidémia (IVA) 

Metilmalonsav acidémia (MMA) 

Propionsav acidémia (PA) 

3-Hidroxi-3-metilglutaril-CoA liáz hiány (HMG) 

3-Metilkrotonil CoA karboxiláz hiány (MCC) 

Multiplex karboxiláz hiány (MCD) 

 

 

Endokrin és egyéb anyagcsere zavarok: 

Hipotireózis 

Galaktozémia 

Biotinidáz hiány 

 

Diéta, szubsztitúció révén sok esetben megelőzhető a súlyos károsodás. 



A tömegspektrometria 

Anyag Molekula 

•molekulatömeg - m 

Ionizáció 

(elektron/proton absztrakciója 

 vagy addíciója) 

+ 

+ 
+ 

+ 

+ 

Ion 

•molekulatömeg – m 

•töltés – z 

Tömegspektrometria 

Ionok elválasztása és 

detektálása m/z értékek 

szerint 



Tömegspektrométer működése 

m1 

m2 

m3 

m1 z1 

m2 z2 

m3 z3 

Ionizáció 

m1 z1 

m2 z2 

m3 z3 

m1 z1 

m2 z2 

m3 z3 

m1 z1 

m2 z2 

m3 z3 

t1 

t2 

t3 

Tömeganalízis Detektálás Spektrum 

m/z 

m/z 

m/z 

m1/z1 

m2/z2 

m3/z3 

I 

I 

I 



Tandem tömegspektrometria 

m1 z1 

m2 z2 

m3 z3 m11z11 

m13z13 

m12z12 

m11z11 

m12z12 

m13z13 

Első tömeganalízis Második tömeganalízis 
Fragmentáció 

A fragmentáció során keletkezett fragmens ionok m/z 

eloszlása szerkezeti információt hordoz, valamint alkalmas a 

vegyületek azonosítására is.  

Molekulaszerkezet felderítése  Kvalitatív ill. kvantitatív analitika  



Tömegspektrometriásan vizsgálható minták 

• Megfelelő mintaelőkészítéssel lényegében tetszőleges minta 
vizsgálható 

Minta 

elpárologtatás 

extrakció  

oldószercsere 

szűrés 

gázkromatográfia 

származékképzés 

folyadékkromatográfia 

elektroforézis 

... 

MS 



Tömespektrométer 

Ionforrás Analizátor Detektor 



Csecsemőkori szűrővizsgálatok: laboratóriumi 

módszerek 

 
• Történelmi múlt: Guthrie-teszt (aminosav-hiányos táptalajok 

alkalmazása) 
 

• ELISA (3 kórkép) 

 
• Jelenleg: tömegspektrometria  (23 kórkép) 

 

 
 
 

 

KÉSŐBBI ÉLETKORBAN IS LEHET KÉRNI VIZSGÁLATOT 

ionizer 

minta 

+ 
_ 

MS 

 

detector 
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Egészséges 

PKU 
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d3-Leu 

d4-Ala 
Ala 

Phe 
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Met 
d3-Met 

d5-Phe 

d6-Tyr 

Phe 



225 250 275 300 325 350 375 400 425 450 475 500
m/z0

100

%

0
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%

C2 carnitine 

C3 carnitine 

C16 carnitine 

egészséges 

MCAD hiány 
C8 carnitine 

C10:1 carnitine C6 carnitine 



Összefoglalás és zárszó 

1. A labornak fontos szerepe van az 

anyagcserebetegségek diagnosztizálásában 

és monitorozásában 

2. Az alkalmazott technika függ a 

koncentrációtól és az analit szerkezetétől 

3. Két leggyakrabban kért anyagcsere-

vizsgálat: vércukor-homeostasis és lipidek 

4. Tömegspektrométer: kis koncentrációjú 

speciális metabolitok vizsgálatára, ill. szűrésre 

 


