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Ulevaade
Karnitiini palmitolltransferaas | (CPT1A) puudulikkus on haruldane ainevahetushaire, mille

korral keha ei suuda pika ahelaga rasvhappeid energia saamiseks piisavalt kasutada.
Probleemid tekivad tavaliselt palaviku, oksendamise vdi muu haiguse foonil, kui keha
energiavajadus jarsult suureneb.

Simptomitest esinevad madal veresuhkru tase ilma ketokehadeta, uimasus, segasus,
krambihood ja ménikord maksa talitlushdire. Vahepealsetel perioodidel tunnevad lapsed ja
taiskasvanud end tavaliselt hasti ning lldine areng on normiparane, kui varasemad rasked
haigusepisoodid pole pdhjustanud ajukahjustust.

Tekkepohjused

CPT1A puudulikkus tekib geenimuutuste téttu, mis mdjutavad ensiimi (karnitiini
palmitoliltransferaas), mis aitab pika ahelaga rasvhappeid mitokondritesse viia, et nad
saaksid energiat toota. Mitokondrid on justkui keha vaikesed energia tootmise jaamad. Antud
protsess muutub eriti oluliseks paastu, haiguste ja muude suurenenud energiavajaduse
perioodide ajal. Kui enstim karnitiini palmitoliltransferaas ei to6ta hasti, ei paase
rasvhapped mitokondritesse. Selle tulemusel ei toodeta piisavalt energiat ja veresuhkru tase
vOib kiiresti langeda. Samal ajal vdivad rasvhapped koguneda rakkudesse ning kahjustada
eeskatt maksa ja neere.
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Joonis 1. Karnitiini palmitoiiiiltransferaas | defitsiidi (CPT1A defitsiidi) korral on hdiritud enstim karnitiini
palmitoliiiltransferaas | (CPT1A), mis asub mitokondri vdlismembraanil ja on vajalik pika ahelaga rasvhapete transportimiseks
mitokondritesse, kus toimub nende oksiidatsioon ja energia tootmine. Kui karnitiini palmitoiiiiltransferaas | aktiivsus on
hdiritud, ei saa pika ahelaga rasvhapped siseneda mitokondritesse ega osaleda beetaoksiidatsioonis. See pohjustab energia
tootmise hdireid, eriti paastumise ajal, ning viib hiipogliikeemia ja hiipoketootilise seisundini. MedlinePlus, 2025



Kliiniline pilt

CPT1A puudulikkus avaldub tavaliselt varases lapseeas, enamasti imiku- voi vaikelapseeas,
sageli esimese kahe eluaasta jooksul. Simptomid véivad ilmneda juba vaststindinul, eriti kui
esineb paastuperioode vdi haigusepisoode, mis suurendavad energiavajadust. Haiguse
avaldumine vdib olla seotud ka ebapiisava toitmisega imikueas, naiteks kui rinnaga toitmine
ei kata imiku energiavajadust. Simptomid vdivad avalduda vastsindinueast kuni
tdiskasvanueani. Mdned inimesed vdivad olla tdiesti siimptomitevabad.

Peamised siimptomid on:

1) Veresuhkru langus: madal veresuhkur v&ib tekkida paastu, haiguste v6i muude
stressiolukordade ajal. Vastsiundinutel vdib see algselt sarnaneda normaalsele
siinnijargsele veresuhkru kdikumisele, kuid kestva voi raskema languse korral tuleks
kahtlustada CPT1A puudulikkust.

2) Maksasiimptomid: paastu voi haiguse ajal voivad tekkida maksa talitlushairest tingitud
probleemid, naiteks oksendamine, vasimus, segasus, maksapuudulikkus ja isegi
kooma. Laboratoorselt voib esineda maksaensiimide ja ammooniumi kdrget taset.
Harvadel juhtudel vdib tekkida pikaajaline maksakahjustus.

3) Neuroloogilised simptomid: madal veresuhkru tase vdib pdhjustada krambihoogude
teket. Vahel vdivad esineda nii flusilise kui vaimse arengu korvalekalded sh
kdnearengu hilistumine. Seda eriti juhul, kui varem on esinenud raske metaboolne
dekompensatsioon. Kui raskekujulist haigusepisoodi pole esinenud, siis pole areng
mdojutatud.

4) Neerude probleemid: haigusepisoodi ajal vdib modnel inimesel esineda
neerutuubulaarne atsidoos (vere liighapelisus), mis pdhjustab metaboolset atsidoosi
ja uriini hapelisuse tousu.

5) Siidame- ja lihassiimptomid: tavaliselt siidame ja lihaste poolt kaebusi ei esine, kuid
harvadel juhtudel vdib esineda lihasvalu, kreatiinikinaasi tdusu ja kardiomiiopaatiat
(sidamepuudulikkust). Oige toitumise ja ravi korral need probleemid tavaliselt kaovad.

Kui haigus saab varakult diagnoositud ning alustatakse sobivate toitumisalaste nGuannetega
ja ollakse teadlikud, kuidas haiguste v6i muu energiavajaduse suurenemise perioodidel
kdituda, saab enamikku rasketest haigusepisoodidest dra hoida. Seeldbi hoitakse ara ka
voimalikud haigusest tingitud simptomid ja tlsistused.

Parandumine
Haigus parandub autosoom-retsessiivselt. Autosoomne tahendab, et muutus on autosoomses

kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetdttu mojutab haigus molemat sugu
vordselt. Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mdlemad geenialleelid
kannavad muutust.

Sellisel juhul haigestunud isiku kumbki vanem kannab (hes alleelis haigusseoselist muutust,
kuid teine alleel on terve ja seega vanematel haigus ei avaldu. Neid nimetatakse haiguse
kandjateks (joonis 2).

CPT1A puudulikkusega isik parandab haigust pohjustava muutuse oma lastele:



e kui partner kannab samuti Gihes alleelis haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on

50%;

e kui partner on samuti homosligoot, siis kordusrisk on 100%;

e kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis kordusrisk on vdaga madal - vorreldav

tavapopulatsiooni riskiga.
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[l Haige ja kannab haigust edasi

Joonis 2. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi
CPT1A puudulikkuse
paastumise/energiadefitsiidi

ravi pOhineb peamiselt
et hoida

veresuhkru vaartused normivahemikus ja valtida

valtimisel,

metaboolset dekompensatsiooni. Vastsiindinutel ja
imikutel tdhendab see sagedasi s60gikordi iga 2-3h
tagant. Vanematele lastele voib 66sel anda lisasdoki
toiduks
maisitarklist, et tagada piisav gliikoosikogus 606 valtel.

vOi kasutada enne magamaminekut

Haiguse kerge vormi voi spetsiifiliste geenivariantide
korral ei pruugi 6ised toidukorrad alati vajalikud olla.
Toitumine peaks olema tasakaalustatud, 20-30%
energiast voiks tulla rasvadest. Modnel juhul
soovitatakse lisada toidusedelisse keskmise ahela
rasvhappeid, mida keha suudab toddelda energiaks.
Samuti on oluline jalgida regulaarselt
maksaensiiimide taset.

Kui laps voi taiskasvanu on haige vdi s66b vahe, tuleb
s6ogikordi juurde lisada.

CPT1A puudulikkuse ravi ja jalgimine nduavad tihti
koostdod: toitumisalast

mitme spetsialisti

juhendamist, juhendi koostamist perele konkreetset

patsienti silmas pidades, lapse/pere toimetuleku jalgimist ja lapse arengu ning kaalu-

kasvukoverate hindamist.

Prognoos

Adekvaatse ravi korral on patsientide prognoos hea. Regulaarne toitumine ja energiadefitsiidi

valtimine aitavad ennetada haigusepisoode ja seeldbi tagada hea elukvaliteedi.
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