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Altalanos reakciok az aminosav anyagcserében

1. Nitrogén eltavolitas:

R1 transzaminalas
dezaminalas: oxidativ
nem oxidativ
2. Dekarboxilalas: oxidativ
nem oxidativ
HC
3. Oldallanc (szénlanc) sorsa:
Karboxilalas
/ C, transzfer, transzmetilalas
monooxigenalas
dioxigenalas
(B-oxidacio)




Az aminosav anyagcsere orvosi vonatkozasai

Aminosavak transzportjahoz kapcsolodd betegségek

Az amino-csoport reakcidi és enzimdefektusai

A karboxil-csoport reakcidi és enzimdefektusai

/ Az oldallanc reakcioi és enzimdefektusai

A C1 transzferhez és transzmetilalashoz kothetd
enzimdefektusok és vitaminhianyok

Aromas aminosavak lebontasanak enzimopatiai



Aminosavak transzportja

1. Miért van szukség a transzportra?
2. Hol torténik a transzport?

1. Transzportfehérjéken keresztul — csoportspecifikus transzport
2. Gamma glutamil ciklus



AMINOSAVAK TRANSZPORTJA.

Az emlGs transzporterek ,solute carrier” (SLC)
csaladokat alkotnak.

A ~ 50 SLC fehérjecsaladbdl 11 tartalmaz
aminosav transzportereket

Az aminosav transzporterek csoportspecifikusak
Carrier flgg6, energiaigényes transzport.
Na*-fuggob és -fuggetlen transzporterek.
Na*-kotranszport: az energia az ion kipumpalasahoz szikséges.

Transzporter Specificitas Betegseég

SLC1A5 Ala, Ser,Cys

SLC6A19 neutralis AA Hartnup betegseég
SLC25A13 (AGC2, citrin) Asp, Glu ll-es tipusu citrullinémia

SLC3A1/SLC7A9 Lys, Arg, Cisztin Cisztinuria
SLC3A2/SLC7A5 (LAT1) Phe, Tyr, Met, Val,

Leu, lle, Trp




2. y-glutamil ciklus. intenziv transzportot igénylé helyeken talalhatd, pl. vesében
ill. vékonybélben. Elsésorban Cys és GIn transzport.

Példa a de novo peptidszintézisre.

Aminosav

y-Glutamil transzpeptidaz

Glutation coo
lu-Cvs-Gl *H,;N—CH y-Glutamil-aminosav
ADP+P; &, CySG/ua%‘ion ) (;H !
ATP szintetaz | -
Glicin <« Cys-Gly CH,
y-Glutamilcisztein / |

y-Glutamilcisztein CO—= AMinosay
ADP+P, szintetdz , osa
Cisztein r-Glutamik-
ATP Glutamat cik/otransz’feréy\
Oxoprolindz _ Aminosav
ADP+P; 5-Oxoprolin
(Piroglutamat)

ATP




Aminosavak transzportjahoz
kapcsolodo betegsegek



AMINOSAVAK TRANSZPORTJA. "

Az emlds transzporterek ,solute carrier” (SLC) csaladokat alkotnak.
A ~ 50 SLC fehérjecsaladbdl 11 tartalmaz aminosav transzportereket

Az aminosayv transzporterek csoportspecifikusak
Carrier flgg6, energiaigényes transzport.
Nat*-fuggo és -fuggetlen transzporterek.
Na*-kotranszport: az energia az ion kipumpalasahoz szukseges.

Példak (monomer és dimer) aminosav transzporterekre:

Transzporter Specificitas Betegseg

SLC1A5 Ala, Ser,Cys

SLC6A19 neutralis AA Hartnup betegseég
SLC25A13 (AGC2, citrin) Asp, Glu lI-es tipusu citrullinémia

SLC3A1/SLC7A9 Lys, Arg, Cisztin Cisztinuria
SLC3A2/SLC7A5 (LAT1) Phe, Tyr, Met, Val,

Leu, lle, Trp

Hartnup betegség: neutralis aminosavuria. Felszivodas hianya vékonybélben, vese
reszorpcid hianya. Tunetei az esszencialis aminosav hianyhoz hasonloak.

A LAT1 szamos esszencialis aminosavat transzportal a sejtekbe. Ha a [Phe]
megnad, blokkolja a tobbi aminosav transzportjat a sejtbe.



2. y-glutamil ciklus. intenziv transzportot igénylé helyeken talalhatd, pl. vesében
ill. vékonybélben. Elsésorban Cys és GIn transzport.

Példa a de novo peptidszintézisre.

Aminosav

y-Glutamil transzpeptidaz

Glutation coo
Glu-Cvs-Gl *H;N—CH y-Glutamil-aminosav
ADP+P; (GIg-Cy G/ua%‘ion ) (;H !
ATP szintetdz | -
glicin <= Cys-Gly CH,
y-Glutamilcisztein / |

y-Glutamilcisztein CO—= AMinosay
ADP+P, szintetdz , osa
Cisztein r-Glutamik-
ATP Glutamat cik/otransz’feréy\
Oxoprolindz _ Aminosav
ADP+P; 5-Oxoprolin
(Piroglutamat)

ATP




Glutation (GSH) szerkezete és szerepe.

A sejtekben mM-os koncentracidban talalhato.
Stabil, ellenall a peptidazoknak

v-Glutamil-Ciszteinil-Glicin

0O |
\&__ H
00C.. -~ - - N

I"I I"-\. l_ |

w-Glutamate Cysteine

Intracellularis redukaldszer. [GSH]/[GSSG] >> 1
Glutation peroxidaz/reduktaz rendszer: szamos sejttipusban megtalalhato.
H,O, metabolizmus f6 utvonala tobbféle sejtben.

H,0O, 2GSH NADP*
glutation peroxiaX ﬁfaﬁm redukiaz
2H.,0 GSSG NADPH + H*

Membranlipidek védelme oxidacioval szemben.

Glutation transzhidrogenazok: Tiol-diszulfid csere katalizise GSH

o e W !
'\--'\--’[-‘I

Glycine

felnasznalasaval, protein szintézisben, lebontasban, enzim aktivalasban és

inaktivalasban.



A y-glutamil ciklus enzimopatiai:
1. Glutation szintetaz hiany: oxoprolinuria, aminosavuria, hemolitikus anémia,
szellemi visszamaradottsag. Acidozis (az oxoprolinuria kdvetkeztében)

*HN=CH—COO"
R

Alternativ y-glutamil ciklus

y-Glutamil franszpeptidaz

COO-
1

Glutation | *HaN—CH

(I;H v-Glutamil-cisztein ™
2

I
CH,
0 : I
|

R

Cisztein y-Glutamil-

ATP , ciklotranszferdz
Glutamat

ADP+P, ’>

ATP 5-Oxoprolin TT
(Piroglutamat)




A y-glutamil ciklus enzimopatiai:
2. y-glutamil cisztein szintetaz hiany: aminosavuria, hemolitikus anémia,
acidézis (oxoprolinuria) és szellemi visszamaradottsag nélkiil.

*HN= CH—COO'
R

y-Glutamil franszpeptidaz

. 1
Glutation *H,N— CH y-Glutamil-aminosav |,

|
el 2
glicin <« Cys-Gly CH,

v-Glutamil-cisztein , / I

y-Glutamilcisztein CO=—NH=— CH=—-COO-
ADP+P, szintetdz |'Q

ATP o - Cisztein
utama *HeN—CH—=C00"|,
ADP+P, ’>\ I_/L R

5- Oxoprolln
(Piroglutamat)




A y-glutamil ciklus enzimopatiai:
3. Oxoprolinaz hiany (ritka): szellemi visszamaradottsag, anémia, oxoprolinuria,
oxoprolinémia, metabolikus acidozis

*HN= CH—COO'

»-Glutamil transzpeptidaz

Glutation ! . .
ADP+P, "HN=—CH v-Glutamil-aminosav

CH,
ATP |

~——glicin < Cys-Gly CH,
v-Glutamil-cisztein /

-Glutamilcisztein CO=—NH=— CH=-COO-
ADP+P, szintetéz R

Cisztein
ATP i
Glutamat /\
*HN=CH—COO'
ADPP FEB N ;
‘} 0”7 N" oo

ATP 5-Ox§prolin
(Piroglutamét)TT




OXOPROLINEMIA-OXOPROLINURIA:

Genetikus:
Glutation szintetaz deficiencia

Oxoprolinaz deficiencia

Szerzett:
Kronikus acetaminofen szedés mellékhatasa. Metabolitja

konjugalddik glutationnal és depletalja azt.

<>
O
= = oS

VALUE CHOICE
medicine

15 g acetaminofen 70 %-al csokkentia e efective o = S—
.o . . e i KUBOPHEN®
maj glutation szintjét egy 70 kg-os e e D e

feln6ttben.
Alkoholistaknal sokkal kisebb dozis is

karos lehet!




Az amino-csoport reakcioi
és enzimdefektusai



A nitrogén sorsa
Aminosavak nitrogénjének eltavolitasa:

1. Transzaminalas: Transzaminazok a Lys és Thr kivételével minden aminosavra
vannak. Piridoxal foszfatot (PLP) hasznalnak kofaktorként.

~0
E-PLP aminosav, // o~
g \
X E-PMP ketosav, :

Leggyakoribb aminosav-ketosav parok: Glu/a-KG (80%), Ala/piruvat; Asp/oxalacetat

aminosav,

/)

ketosav,

+
[ ]
R—CH—COO + 00C—CH;—CH;—C—COO"

aminosav a-ketoglutarat

+
; "
R—C—C00~ /+\ ~00C—CH,—CH,—CH—CO0™

o-ketosav glutamat



Transzaminaz enzimdeficienciak

Kevés anyagcserezavar ismert.
Teljes hianyuk nem osszeegyeztetheto az élettel.

Diagnosztikai jelentoség: szérum GOT, GPT emelkedett szintje
szovetkarosodasra utal (GOT foleg szivizominfarktus,
GPT féleg majkarosodas)

Terapias felhasznalas: foleg vese- és majbetegségekben esszencialis
aminosavakbol képzett ketosavak adasa (esszencialis aminosav
potlas és a felesleges ammonia eltavolitasa), fehérjeszegény
diéta mellett



2. a) Oxidativ dezaminalas

Glutamat dehidrogenaz (GDH)
Két izoforma:
Haztartasi géntermék: GLUD1 a maj mitokondriumban

Idegszdvet-specifikus: GLUD2
Szerepe az aminosav anyagcserében: transzdezaminalas

feherjek aminosavak o-KG NAD(P)H + H*
tra%ok glutamaét dehidrogenaz
glukéz «——— ketosav NAD(P)*

fehérje nitrogén — glutamat nitrogén - ammonia

Szabalyozas: GLUD1 GLUD2
GTP allosztérikus inhibitor -
ADP allosztérikus aktivator allosztérikus aktivator

Leucin allosztérikus aktivator allosztérikus aktivator



GDH1 MUTACIOK:

Funkciovesztéses mutaciok: valtozatos neurodegenerativ tiinetek

Funkcionyeréses mutaciok: HIPERINZULINIZMUS/HIPERAMMONEMIA (HI/HA)
SZINDROMA:

A mutans enzimek csbkkent mértékben erzekenyek a GTP gatlasra, de ADP aktivalo
hatasara érzékenyek maradnak: fokozott a-KG és NH; termelés.

A fokozott mennyiseégli a-KG stimulalja a citratkort €s az oxidativ foszforilaciot, ami
fokozott inzulin szekréciohoz és hipoglikémiahoz vezet.

A Fokozott GDH1 aktivitas Glu depléciohoz vezethet, mely csbkkentheti az
N-Ac-Glu képzbdesét eés igy az urea ciklus iniciaciojat (CPS-I aktivitast)




2. b) Nem-oxidativ dezaminalas

Hisztidinémia: hisztidaz (hisztidin ammaonia liaz) hiany.
Fenilketonuria szrésben fals pozitivkéent fedeztek fel.

Viszonylag gyakori (1:15 000). Szamos (de nem minden) esetben
beszédzavarral, szellemi visszamaradottsaggal jar egyutt.

Borbiopsziabdl kimutathato




Az ammonia belépése az urea ciklusba

Az I. tipusu karbamoil foszfat szintetaz (CPS |.)

szerepe: az urea ciklus elokészitd Iépését katalizalja.
A HCO; és NH,* kondenzaciojat és aktivalasat katalizalja.

lokalizacido: mitokondrium

katalizalt reakciok:

2ATP  2ADP +P, 0 o
|
HCO, + NH,* \/ > H,N— C—o— P—O"
bikarbonéat (l)_
karbamoil-foszfat
GDH

Glu —— N-Ac-Glu =& N-Ac-Orn

1' szabalyozas: N-acetil glutamat
Arg / alloszterikus aktivator

génszinti szabalyozas: 10x, 20x

A ciklus soha nem all le!



Az urea ciklus:

citrullin transzporter
citoszol N

ornitin transz-
karbamoilaz (OTC)

0 0
Il |
H,N—C—0—P=—0"
|
4

/

ornitin transzporter

karbamoil-foszfat

mitokondrium

urea

+

aszpartat COO ';{Hz ?OO
1 — " — —
"HN—CH I}IH C—NH (I:H
o) ! CH CH
" T ampazp, | 2 N
NH—C— i i ]
NH—C—NH, Lo cI:H2 CO0

CH, CH argininoszukcinat
I |-

CH, .
| citrullin HC=NH,
(I;Hz ATP 800"

HC—NH,* argininoszukcinat argininoszukcinat
] szintetaz (ASS) liaz (ASL)
COO

NH,"
NH,* n
I NH— C—NH,
T CH
| 2 -
CH, | 70
| . CH, HC
CH, arginaz I n
| (I:H2 CH
HC—NH,* .
i 3 HC—NH,* Coo
COO ! 3
o COO" fumarat
ornitin i imi
HN=C—NH, arginin



A karbamoil-foszfat szintézis és urea ciklus enzimopatiai:

Mindegyik lépés érintettségére ismert példa.
Teljes enzimhiany nem 6sszeegyeztethetd az élettel.
Részleges enzimhianyok: hiperammonémia
a defektiv enzim szubsztratjanak felszaporodasa

N-acetil-Glu szintetaz hiany: hiperammonémia, hiperaminoacidémia,
szellemi visszamaradottsag. Terapia: fehérjeszegény taplalék,
karbamoil-glutamat, a-ketosavak, benzoat, fenilacetat adasa.

CPS I. hiany: hiperammonémia, szellemi visszamaradottsag.
Terapia: fehérjeszegény taplalék, benzoat, fenilacetat, a-ketosavak, Arg adasa.

OTC hiany: X kromoszéma kotétt betegség. Orotsavas aciduria. Az urea
ciklus leggyakrabban eléfordulé enzimhianya.

Argininoszukcinat szintetaz hiany: citrullinémia, cirtullinaria.

Argininoszukcinat liaz hiany argininoszukcinat felszaporodas.

Arginaz hiany: igen ritka, szellemi visszamaradottsag (nem ismert okbal).

Nem genetikus enzimhianyok: cirrézis, szerzett hepatikus kdma




Detoxifikacios reakciok mint az urea ciklus alternativai

0 O
ll I H
COO~ C—SCoA C—N—CHy—COO~
CoA > >
+ 0} \ —\
MFP + PPi glycine CoA
benzoat hippursav
(benzoil-glicin)
COoO0- o) clzoo—
, e
HaN —CH CHz—C—N—0CH
l CoA CH,
— = > ————
+* CHa o s i |CH2
é=o ?=O
ILHQ NH>

fenilacetat glutamin fenilacetil-glutamin



A karboxil-csoport reakcioi
és enzimdefektusai



Oxidativ dekarboxilalas szerepe az aminosav
anyagcserében

Oxidativ dekarboxilalas:
o-ketosav dehidrogenaz enzim komplexek:
enzimcsalad, mitokondrialis enzimek
piruvat dehidrogenaz, a-KG dehidrogenaz, BCKDC

o- KG Glu

Leu, Val, lle L—Zvelélgazc’) lancy o-ketosav —— acil-CoA
BCKDC

ftransz-szulfurdlds +
franszmetildlds o
Met » o-ketobutirdt ——— propionil-CoA

Thr dehidratdz

Trp, Lys > a-ketoadipat — glutaril-CoA




Elagazé6 lancu a-ketosav dehidrogenaz enzimkomplex (BCKDC)
deficiencia:

Javorszirup vizelet betegség (Maple Syrup Urine Disease, MSUD).
Autoszomalis, recessziv.

Sulyos acidozis, szellemi visszamaradottsag.

Mindegyik alegység érintettségére van példa.

Gyakorisag: 1: 185 000, de 1:176 egyes Mennonita (,Old Order”) kozosségekben
Egyes mutansok molekularis fenotipusa ismert.

Tiamin adasa egyes esetekben kedvezd lehet.




RITKA, OROKLOTT AUTIZMUS

Egyes orokletesen autista gyermekek vérében alacsonynak talaltak az elagazo
lancu aminosavak szintjét

Hat ilyen gyermek genom szekvenalasaval BCKDC kinaz mutaciokat
azonositottak, mely kovetkeztében megndétt ezen aminosavak deplécioja.

Ezen génben mutans (knockout) egerek neurologiai tineteket mutattak, melyek a
taplalek megvaltoztatasaval megszuntethetéeknek bizonyultak

Alacsony ver Val, Leu, lle koncenrtracio —_
Novekedett Phe, Tyr, Trp transzport az agyba (LAT1!)




Az oldallanc reakcioi
¢és enzimdefektusai

A C1 transzferhez és transzmetilalashoz kotheto
enzimdefektusok és vitaminhianyok

Aromas aminosavak lebontasanak enzimopatiai



C, egysegek keletkezése és felhasznalasa, transzmetilalas

folsav

NADPH + H*
dUMP  dTMP i dihidrofolat reduktaz
> 4 NADP*
FH,

NADPH + H*
dihidrofolat reduktaz

9]
<
n

(transz-szulfuralas)
PLP

NADP* Met szintetaz

FH, metil-B,, homoCys «=SAH metilalt
Pac) x
Gly

NH,*+ HCO, betain )
4 3 X: noradrenalin

ilén- etanolamin

metilen-FH, dimetilglicin DNS. RNS
NAD* \ PP + P, uanidinoacetat

metil-FH, SAI\/I X

..............>

NADH +H*
— | EXOGEN metil-FH,
metenil- FH4 formimino-FH,
H,O
formil- FH4 %formlat
ADP +P,

Purin nukleotidok
szintézise




A dihidrofolat reduktaz (DHFR) altal katalizalt reakciok:

NADPII NADP* NADPH NADP*
H,N \KN N\j:H j H2N jfn \ j H2N IH
HN ‘ .
N (|3H2
0 N—R N—R 10N—R
H
Folate 7,8-Dihydrofolate Tetrahydrofolate
(DHF) (THF)

foélsav: vitamin!

Z6ld level( z6ldségek (,foliage”) gazdag forrasai a foélsavnak.




*

Szulfonamidok és folat analégok hatasmechanizmusa

PABA

NH,O SO,—NH
€) <Sulfamethoxazole N
'

Sulfamethoxazole 0 CH,4
COOH

H’NV (CHz)z
OOH

Dihydrofolic acid
HzN ~ NHZ

'

'

Y
Dihydrofolic acid

OCH
©) < Trimethoprim YV\[ 2
. CH,— OCH,4
]
- OCH;3
]
Y Trimethoprim
Tetrahydrofolic acid
Precursors of ﬁ DNA
proteins, DNA, RNA[ =~~~ > RNA

Bakterialis FH, szintézis gatlasa
szulfonamidokkal

illetve specifikus DHFR inhibitorral
(trimethoprim)

Tetrahydrofolate

A metotrexat (DHFR gatlészer) és az
FH, szerkezeti hasonlésaga



A folsav anyagcsere és a transzmetilalas enzimopatiai;
Dihidrofolat reduktaz hiany. ritka, megaloblasztos anémiat okoz.
Terapia: formil-FH, adasa

Metilen-FH4 redukiaz hiany. homocisztinémia/homocisztinuria. Fejlodési
visszamaradottsag, kézponti idegrendszeri problémak

Formiminoltranszferaz hiany. formiminoglutamat urités.

Kapcsolédé vitaminhianyok:

B,, vitaminhiany: altalaban felszivodasi problémak kdvetkeztében.
Metil FH, csapda: a tetrahidrofolat keriil csapdaba. Vészes

vérszegényseg. Az alacsony THF koncentracié miatt csdkkent
mértékil nukleotid szintézis.

A Metilmalonil-CoA mutaz reakcid is érintett: elagazé lancu zsirsavak
szintetizalédnak: idegrendszeri problémak.

Foélsav hiany: altalaban felszivodasi problémak kdvetkeztében. Megaloblasztos
anémia. Alkoholistakra altalaban jellemz6




Miért mérgezo az emelkedett homoCys szint?

A homocisztein karosithatja a kollagént (lizil-aldehidekhez kotédve).
Szemrendellenességek, szellemi visszamaradottsag.

Errendszeri karosodasok: a homocisztein feltehetéen az LDL amino-terminalis
részeihez kotédik, az igy aggregalédé LDL-t makrofagok veszik fel,
kovetkezményként lipid lerakédasok keletkeznek az erekben.

Terapia: csokkentett Met felvétel. Egyes esetekben piridoxin (Bg vitamin)
adasa terapiasan jelentés javulast eredményez, mivel a homoCys
tovabbalakulasa ciszteinné tobb enzimatikus lépésben is PLP kofaktort
igényel.



Aromas aminosavak lebontasanak enzimopatiai

o NADPH + H*
dihidrofolat
: redukiaz szintézis
. O NaDP BH, GTP-bdl
NH, .
fenilalanin
O, BH, NAD*
fenilalanin dihidrobiopfterin
hidroxilaz redukiaz
H.O qBH, NADH + H*
2
O :
o . Spontan, lass folyamat
+ “0 ’0"
NH
OH : 2

....
.. “
[ ] - T et
tirozin Y ttiariiaaenent



A Phe — Tyr atalakulas enzimopatiai:

Fenilalanin hidroxilaz hiany: klasszikus fenilketonuria (PKU). Az aminosav
anyagcsere leggyakoribb betegsége. Autoszomalis recessziv. Szellemi
visszamaradottsaggal, vilagos boérszinnel jar.

Terapia: szintetikus, alacsony fenilalanin tartalmu taplalék.

Dihidrobiopterin reduktaz hiany a PKU esetek kb. 3 %-a. Tyr és Trp hidroxilalas is
érintett ami tovabbi kozponti idegrendszeri poblémakat okoz.
Terapia soran 5-hidroxitriptofant és dopat is adnak.

Anyai PKU: Abban az esetben is, ha a magzat heterozigéta, az anya vérének
magas fenilalanin koncentracidja sulyosan karositja a magzatot, agykarosodast és
a sziv fejlodeési rendellenességét okozva.

A BH, szintézis utvonal enzimjeinek érintetisege: Ritka esetekben a GTP-bdl
torténd kofaktor szintézis is érintett lehet a l|épéseket katalizald enzimek
valamelyikének defektusa miatt.




-nzc

Acetoacetale

'GEC

Tyrosine

I‘J

Fumarate

Tirozin lebontasanak enzimopatiai

Coy ) co
/©/\'l';f t£ =a g“ m
HO HO

l. tipusu tirozinénaiadroxyphenylpyruvate

%%\)uv\

4-Fumarlacetoacetate
II. tipusu tirozinémia

OH
p-Hydrox|phanylpyruvate-
:
dioxygenasa Coy
HO

Homogentisate
omogentisate-
loxygenase
alkaptonuria
Hnlarlmammm— ] 0 COy
cis-trans-isomerase ‘0?{;\)]\/”\37'
4-Maleylacetoacetale



A tirozin lebontasi utvonalanak enzimhianyai:

Tirozin aminotranszferaz hiany tirozinémia (2-es tipus). Szem, bér érintettség, altalaban
szellemi visszamaradottsag is.

Fumariloacetoacetaz hiany: tizozinémia (1-es tipus), sulyosabb formaja a tirozinémianak,
majkarosodas, vesekarosodas, szellemi visszamaradottsag, megsarguld bér és szem,
kaposztaszagu vizelet, fokozott vérzési hajlam,

Homogentizinsav dioxigenaz hiany alkaptonuria. Els6ként felismert veleszuletett
anyagcserebetegség. Autoszomalis recessziv. TUnetei: okronozis, arthritisz. Viszonylag
enyhébb lefolyasu betegség.




A melanin szintézis enzimopatiai

@] 0 Q
ol o o :
NH.+ —_— , —» NH,+ —® melanin
HO 3" tirozinaz HO 37 tirozinaz ©

NH
OH o)

tirozin dopa dopakinon

Tirozinaz hiany: klasszikus albinizmus. Csokkent melanin képz6dés, fényérzékenység.




Neurotranszmitterek szintézise: katekolaminok
(feniletilamin 3-4-dihidroxi szarmazékainak)
szintézise
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DOPA
dekarb O)R %o/pamfn p- hidroxiléz
OH
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Parkinson kor: A substantia nigra és locus coeruleus sejtjeinek degeneracioja és elhalasa miatt a
termelt dopamin szint a tulelé sejtek szamanak fuggvényében csokken. Kezelés: DOPA adasa
olyan analogokkal, melyek gatoljak a dopa dekarboxilazt, de nem képesek a vér-agy gaton atjutni.



Szagok mint diagnosztikai markerek

Betegség
Fenilketonuria (PKU)
Cisztinuria
Izovaleriansavas acidémia
Metionin felszivédasi zavar
Tirozinémia
Metilmalonsavas acidémia

MSUD

Vizelet szaga

dohos szag, egérszag
kénes szag

labszag

kaposztaszag
kaposztaszag, avas vajszag
savas illat

curry, javorszirup, égetett cukor,
gorogszeéna illat




