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Przemiana materii, obejmuje bardzo skomplikowane procesy biochemiczne, dzigki
ktorym zywy organizm przyswaja substancje niezbedne do prawidtowego funkcjonowania. Z
prostych czasteczek powstaja ztozone, stanowigce budulec biatek, weglowodanow i thuszczow.
Ztozone zwiazki organiczne rozpadajg si¢ natomiast na prostsze, stajac si¢ budulcem lub zrodiem
niezb¢dnej dla ustroju energii. Zaburzenie w procesie metabolicznym ktéregokolwiek ze
zwigzkéw ma mniej lub bardziej powazne konsekwencje.

Choroby, ktére rozwijaja si¢ w wyniku takich zaburzen nazywane sa chorobami
metabolicznymi. Sa wérdd nich choroby spotykane rzadko, najczgsciej u dzieci (< 5 przypadkoéw
na 10 tys. urodzen), majace podtoze genetyczne okreslane jako wrodzone wady metabolizmu.

W pierwszej cze$ci seminarium przedstawie — zastosowanie spektroskopii NMR
roztworoOw w badaniach zwigzanych z diagnostyka kilku chorob metabolicznych. Omowig
niektore zastosowane przeze mnie metody oznaczania markeréw kilku choréb, w moczu
pacjentow z  wrodzonymi wadami  metabolizmu. Wybrane przykltady dotycza:
argininobursztynurii, acydurii propionowej, acydurii metylomalonowej, ztozonego deficytu
karboksylaz, deficytu bifunkcyjnego enzymu formylotransferazy AICAR/cyklohydrolazy IMP,
deficytu  fosforylazy nuklozydéw  purynowych (PNP), choroby Canavana oraz
wielotorbielowato$ci nerek typu 1.

W Kkolejnej czesci zaprezentuje wyniki badan nad metabolizmem ksenobiotykow,
stosowanych w chorobach metabolicznych jako leki, na przyktadzie pochodnych stilbenu.
Przedstawi¢  takze rezultaty doswiadczen dotyczacych wykrywania obecnosci toksyn
mocznicowych, kreatolu i N-metyloguanidyny, w produktach reakcji kreatyniny z wodg w
obecnosci tlenu oraz: wegla aktywnego, fulerenu Cgp, magnetycznych nanokapsulek weglowych
(CEMNPs) 1 wielo$ciennych nanorurek weglowych (MWCNTSs).

W badaniach stosowatam wysokorozdzielcza spektroskopi¢ NMR jedno i dwuwymiarowa,
numeryczng analiz¢ pelnego ksztattu sygnatu typu LAOOCON oraz metody obliczeniowe na
poziomie teorii DFT. Materiat badawczy (probki moczu) otrzymywalam z Zaktadu Biochemii i
Medycyny Doswiadczalnej, Pracownii Zaburzen Metabolizmu Centrum Zdrowia Dziecka.

W ramach wykonanych przeze mnie eksperymentow zanalizowatam ok. 300 probek
moczu pacjentéw z podejrzeniem wymienionych chordb metabolicznych 1 zidentyfikowatam 30
przypadkow wad metabolizmu. Prowadzone przeze mnie badania stanowily podstawe do
opracowania efektywnych procedur medycznych oznaczania markeréw choréb metabolicznych
W moczu z zastosowaniem spektroskopii NMR.



