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Ulevaade

Karnitiin-atstlkarnitiin translokaasi defitsiit (CACT defitsiit; ingl. k Carnitine-acylcarnitine
translocase deficiency) on haruldane parilik ainevahetushaigus, mis kuulub rasvhapete
okslidatsiooni hairete hulka. Haigus mdjutab organismi vdimet kasutada pika ahelaga
rasvhappeid energia tootmiseks, eriti paastumise, infektsioonide voi muu flitsilise stressi ajal.
Haigus avaldub enamasti vastsiindinueas ning véib kulgeda eluohtlikult.

Tekkepohjused

CACT defitsiidi pdhjuseks on haigusseoselised muutused SLC25A20 geenis, mis kodeerib
karnitiin-atstitilkarnitiin translokaasi valku. See valk osaleb pika ahelaga rasvhapete
transpordis mitokondrisse, kus toimub nende lagundamine energia tootmiseks. CACT defitsiidi
korral ei suuda organism kasutada pika ahelaga rasvhappeid energiaallikana ning tekivad
energiapuudus ja toksiliste metaboliitide kuhjumine.

Kliiniline pilt

Haigus avaldub tavaliselt esimestel elupdevadel voi -nddalatel. Iseloomulikud simptomid on
hipoketootiline hiipogliikeemia (madal veresuhkur koos madalate ketokehade tasemega),
oksendamine, loidus, lihasndrkus, hiipotoonia (madal lihastoonus), maksakahjustus, sidame
ritmihdired ja kardiomiopaatia (slidamepuudulikkus). Vd&ivad esineda krambihood,
hingamispuudulikkus ja hiijperammoneemia (ammooniumi kdrge vaartus veres). Raskematel
juhtudel voib haigus pdhjustada dkksurma vastsiindinueas.

Parandumine

Meil on kdiki geene kahes koopias — lihe koopia parime oma emalt ja teise geenikoopia oma
isalt. CACT defitsiit parandub autosoom-retsessiivselt (vt joonis 1). See tahendab, et haigus
avaldub juhul, kui inimesel on haigusseoseline muutus mdlemas SLC25A20 geeni koopias.
Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine
alleel on muutuseta ja vanematel seega haigus ei avaldu. Uhes alleelis esineva muutusega
isikuid nimetatakse haiguse kandjateks. Kui mélemad vanemad on haiguse kandjad, siis on
nende igal jarglasel:

- 25% tdenaosus parida molemalt vanemalt haiguseoselise muutusega geenikoopia ning
haigestuda;

- 50% t6endosus parida Ghelt vanemalt haigusseoseline muutus ja olla haiguse kandja,
kuid kliiniliselt simptomiteta;

- 25% tdendosus mitte parida haigusseoselist muutust.
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Joonis 1. Autosoomne retsessiivne pédrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Karnitiin-atstilkarnitiin ~ translokaasi  defitsiit
kuulub Eestis vastslindinueas sOeltestitavate
haiguste hulka. Soeltestil mooddetakse
palmitoldl- ja olelilkarnitiini taset tdisverest.
Ravi eesmark on valtida ainevahetuskriiside teket
ning tagada organismi piisav  energiaga
varustatus. Oluline on valtida paastumist, hoida
toidukorrad sagedastena, eelistada
susivesikuterikast toitu ning piirata pika ahelaga
rasvhapete tarbimist. Vajadusel lisatakse toidule
keskmise ahelaga rasvhappeid (MCT).

Kriisi korral on oluline p6drduda kiirelt haiglasse,
kus saab intravenoosselt gliikoosi manustada ja
rakendada slimptomaatilist ravi.

Regulaarne jalgimine ainevahetushaiguse
spetsialisti poolt aitab vahendada tiisistuste riski.

Prognoos

Prognoos soltub haiguse raskusastmest ja ravi
alustamise kiirusest. Vastslindinueas avalduv
vorm on sageli raske ning vGib I0ppeda surmaga.
Seetdttu ongi oluline varajane (simptomite

avaldumise eelne) diagnoosimine ja ravi, sest nii paraneb patsientide elulemus ja vaheneb

neuroloogiliste ning siidameprobleemidega seotud tiisistuste riski.
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