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KARNITIIN PALMITOUULTRANSFERAAS Il PUUDULIKKUS

(CPTII)

ORPHA: 157 OMIM #255110 #600649 #608836
Esinemissagedus: harva esinev, kirjanduses kirjeldatud tle 300 juhtumi

Ulevaade
Karnitiin palmitoliltransferaas 1l puudulikkus (ing. k. Carnitine palmitoyltransferase Il

deficiency e CPT ll) on parilik ainevahetushaigus, mille korral on organismis hairitud energia
tootmine rasvhapetest. CPT Il haigusel on 3 alatlilipi — surmaga I6ppev vastsiindinul avalduv
vorm, imikueas avalduv maksa-stidame-lihase vorm ning lihaskahjustusega kulgev vorm.
Kbdige sagedasem on lihaskahjustusega kulgev alatlitip, mis esineb umbes 86% koikidest
haiguse juhtudest.

Tekkepohjused
On leitud rohkem kui 60 muutust CPT2 geenis, mis pohjustavad CPTll-e. CPT2 geen annab

juhised enstiim karnitiin-palmitotdltransferaas Il tootmiseks. See ensiiim on elutdhtis
rasvhapete okslidatsiooniks, mis on mitmeetapiline protsess rasvhapete to6tluses ja energia
tootmises. Nalgusperioodide korral on rasvhapped oluline energiaallikas maksa ja mitmete
teiste organite jaoks. Rasvhapete oksidatsioon toimub mitokondris ning selleks, et
pikaahelalised rasvhapped saaksid siseneda mitokondrisse on vaja, et nad oleks seotud
karnitiiniga. Mitokondris eemaldab karnitiin-palmitotultransferaas Il karnitiini ja valmistab
ette rasvhapped ette okslidatsiooniks (joonis 1).

e (CPT2 geenimuutuse korral on ensiidmi aktiivsus vahenenud: enstimi ei jatku, et eemaldada
karnitiin pikaahelaliste rasvhapete kiljest. Kui karnitiin on rasvhappe kiljes (pikaahelaline
atsttilkarnitiin) ei saa rasvhapet metaboliseerida ega sellest energiat toota. Vahenenud
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Joonis 1. Karnitiin palmitoiiiiltransferaas | seob pikaahelalise rasvhappe (atsiiiil-CoA) karnitiiniga, mis seejdrel
transporditakse mitokondrisse atsiiiilkarnitiin translokaasi ensiiiimiga. Mitokondris karnitiin palmitodiiiltransferaas I
eemaldab karnitiini pikaahelaliselt ravhappelt. MedLinePlus, 2025



Kliiniline pilt

Letaalne (varakult surmaga |0ppev) vastsiindinu alatllip avaldub peatselt péarast sindi.
Vastslindinutel tekib hingamispuuudlikkus, maksapuudulikkus, kardiomiopaatia ja
ebaregulaarne siidameritm. Mitmetel juhtudel esineb aju ja neerude struktuurihdireid.
Esineb madal vereglikoosi ja ketoonide tase (toodetakse rasvade lammutamisel ja
kasutatakse  energiana), mida  kutsutakse hipoketootiliseks hipoglikeemiaks.
Energiapuuduse tottu tekivad krambid ja kooma. Tdsiste komplikatsioonide téttu on eluiga
enamasti monest paevast mone kuuni.

Tosine imikueas avalduv maksa-siidame-lihase alatlilip haarab eelkdige maksa, slidant ja
lihaseid. Simptomid tekivad enamasti esimesel eluaastal. Simptomiteks on hiipoketootilised
hiipoglikeemia episoodid, krambid, maksa funktsioonihdired, kardiomiiopaatia
(sidamepuudulikkus), stidameritmi ebaregulaarsus ja lihasndrkus kates ja jalgades. Selle
alattiibi simptomid vdivad vallanduda néalguse/paastu vdi infektsioonide tagajarel. Selle
alatliibiga patsientidel on oht maksapuudulikkuse, kesknarvislisteemi kahjustuse, kooma ja
akksurma tekkeks.

Muiopaatiline alatiip on kdige leebema Kkliinilise pildiga. Seda alatllipi iseloomustab
episoodiline lihasvalu ja ndorkus, mida seostatakse lihaskoe lammutamisega (rabdomuoliis),
lihaskoe lammutamine vabastab verre valku nimega mioglobiin. Liigne mioglobiin véib
valjuda uriiniga ja tekib mioglobinuuria, mis valjendub uriini punaka vdi pruuni varvusena.
Lihasvalu ja rabdomdiiollilsi episoode v&ib vallandada fldsiline koormus, stress, korge
valistemperatuur, infektsioonid ja nalgimine. Esimene episood esineb tavaliselt lapseeas voi
noores taiskasvanueas. Episoodide raskusaste erineb indiviiditi. Episoodide vahepealsel ajal ei
esine muid simptomeid.

Parandumine
Parandub autoom-retsessiivselt (joonis 2).  Autosoomne tadhendab, et muutus on

autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetéttu mdjutab haigus
mdolemat sugu vordselt. Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mélemad
geenikoopiad (alleelid) kannavad muutust CPT2 geenis. Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki
vanem kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on terve ja vanematel
seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse kandjateks.

CPT ll-iga isik parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele:
- Kui partner kannab Uhes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on 50%
- Kui partner on samuti homosiigoot ehk muutused esinevad mdlemas geenialleelis, siis
100%
- Kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis vdga madal, vorreldav
tavapopulatsiooniga.
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Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modlifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Kasutatud kirjandus

Jalgimine ja ravi

Soeltestil moddetakse karnitiin
palmitollltransferaas |l  defitsiidi avastamiseks
palmitoldl- ja oleddl-karnitiini taset tdisverest.
Soeltest voetakse rutiinselt kdigilt Eestis sindinud
lastelt silnnitusosakonnas (sh. erahaiglates) voi
lastehaigla vastsiindinute-  vOi intensiivravi
osakonnas. Proov tuleks koguda vastsindinu 3.-5.
elupdeval, kindlasti mitte varem kui 48 elutunni
vanuses ja soovitavalt mitte hiljem kui 7. elupdeval.
Eesti Vabariigi kodanikele on sdeltestimine tasuta
ning selle eest tasub Eesti Tervisekassa.

Raviks on nalgimise valtimine (ei tohiks olla > 12
tunniseid s6Omispause) ja rasvhapete vaene ja
rohkete sahhariididega dieet. Vdimalusel valtida
haiguse episoode vallandavaid tegureid.

Prognoos
Muiopaatilisel alatilbil on hea prognoos. Raske

imikuea alatllp vOib viia dkksurmani, enamasti
sidameritmi ebaregulaarsuste tottu. Vastsiindinu
alatlilip on peaaegu alati letaalne esimeste elukuude
jooksul.

Orphanet - https://www.orpha.net/en/disease/detail/157?name=157&mode=orpha

MedLinePlus - https://medlineplus.gov/genetics/condition/carnitine-palmitoyltransferase-ii-

deficiency

GeneReviews - https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1253/
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