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SOUHRN
Cíl studie: Metabolomika se stává důležitým nástrojem v klinickém výzkumu a diagnostice lidských onemocnění. V této 
studii byla použita necílená metabolomická analýza suchých krevních skvrn (DBS) pro diagnostiku dědičných metabolických 
poruch (DMP).
Typ studie: Klinická aplikace
Materiál a metody: Vzorky DBS byly analyzovány technikou vysoce účinné kapalinové chromatografie ve spojení s hmot-
nostním spektrometrem s vysokým rozlišením. Data byla zpracována a statisticky vyhodnocena s použitím softwaru R.
Výsledky: Bylo porovnáváno 20 kontrolních vzorků vůči třem vzorkům od pacientů s fenylketonurií a třem vzorkům od 
pacientů s leucinózou. Všechny pacientské vzorky se podařilo rozlišit od kontrolních na základě příslušných markerů jed-
notlivých onemocnění.
Závěry: Tato studie ukazuje, že necílená metabolomika může být uplatněna při diagnostice DMP.
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SUMMARY
Janečková H., Wojtowicz P., Hron K., Friedecký D., Adam T.: Untargeted metabolomic analysis of dry blood 
spots for diagnosing inherited metabolic disorders
Objective: Metabolomics has become an important tool in clinical research and diagnosis of human diseases. In this work 
we applied untargeted metabolomic analysis of dry blood spots (DBS) for diagnosing inherited metabolic disorders (IMDs).
Design: Clinical application
Material and methods: DBS samples were analyzed by high performance liquid chromatography coupled with high-resolu-
tion mass spectrometer. Data were processed and statistically evaluated using R software.
Results: We compared 20 control samples with three samples from patients with phenylketonuria and three samples from 
patients with maple syrup urine disease. All patient samples were distinguished from controls based on appropriate markers 
of the disorders.
Conclusion: This study shows that untargeted metabolomics can be applied for diagnosing various IMDs.
Keywords: liquid chromatography, time-of-flight mass analyzer, untargeted metabolomics, diagnostics, inherited metabolic 
disorders

Úvod

Metabolomika je nově se rozvíjející vědní disci-
plína, která se snaží analyzovat všechny nízkomo-
lekulární metabolity přítomné v biologickém vzorku 
v definovaném čase. Našla své uplatnění v mnoha 
oborech, stává se důležitým nástrojem i v klinickém 
výzkumu a diagnostice lidských onemocnění. Me-
tabolomika používá dva přístupy, a sice tzv. cílený 
a necílený postup. Cílený přístup využívá předem 
předdefinovaných metabolitů, které jsou analyzo-
vány charakteristickými přechody v tandemovém 
hmotnostním spektrometru. Necílený přístup použí-
vá data z analyzátorů založených na měření přesné 
hmoty, přičemž analyzované látky jsou a priori ne-
známé a softwarové zpracování využívá pouze in-
formací o přesné hmotě a retenci látek na koloně. 
Po statistickém zpracování jsou metabolity, které 

nejlépe odlišují studované skupiny (např. pacient vs. 
zdravý), charakterizovány následně. První pokusy 
použít metabolomické nástroje v diagnostice dědič-
ných metabolických poruch (DMP) byly představeny 
skupinou prof. Siuzdaka [1], která uplatnila necíle-
nou metabolomiku prostřednictvím technik kapilární 
kapalinové chromatografie a hmotnostní spektrome-
trie s vysokým rozlišením. Příkladem uplatnění cílené 
metabolomiky v DMP, může být studie zabývající se 
spojením dvoudimenzionální plynové chromatografie 
a průletového hmotnostního analyzátoru [2] či studie 
využívající metody přímého nástřiku ve spojení s tan-
demovou hmotnostní spektrometrií [3].

Cílem této práce bylo uplatnit pro diagnostiku 
DMP necílenou metabolomiku prostřednictvím tech-
nik vysoce účinné kapalinové chromatografie (HPLC) 
ve spojení s hmotnostním spektrometrem s průleto-
vým analyzátorem (TOF).




