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KARNITIINI TRANSPORTERI DEFITSIIT
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Ulevaade

Karnitiini transporteri defitsiit (ingl. k systemic primary carnitine deficiency) on haruldane
metaboolne haire, mille korral keha ei suuda rasvadest energiat toota. Kasutamata jaanud
rasv ladestub maksas, lihastes ja slidames. Iseloomulikud simptomid on varajase tekkega
kardiomiopaatia (sidamepuudulikkus), lihasnérkus, krambihood ja kooma.

Tekkepohjused

Karnitiini transporteri defitsiidi tekkepdhjuseks on muutused geenis SLC22A5 (5g31.1), mis
viib OCTN2 valgu mitte toimimise voi puudumiseni. OCTN2 valk on vajalik selleks, et karnitiin
saaks neerudes tagasi imenduda ning oleks véimalik karnitiini transportida rakkudesse ehk
karnitiini transporteri defitsiit viib karnitiini puuduseni rakus. Kui rakus pole piisavalt karnitiini,
siis ei saa rakud rasvadest toota energiat. Edasi kasutab keha energia saamiseks ara gliikoosi
varud, mille tulemusel tekib hipogliikeemia (madal veresuhkur). Kasutumata jaanud rasv
ladestub maksas, stidames ja skeletilihastes.

Kliiniline pilt

Karnitiini transporteri defitsiit avaldub enamasti 3 kuu kuni 2 aasta vanuses.

Imikutel esineb hiipoketootiline hipogliikeemia (madal veresuhkur koos madalate
ketokehade tasemega), imiku toitmine ei 6nnestu. Edasi tekib juba letargia ehk haiguslik loidus
ja hepatomegaalia ehk maksa suurenemine. Simptomite vallandajaks vdib olla naiteks
viirusinfektsioon. Vereanaliilsides esineb tavaliselt kérge ammooniumi vaartus ja tousnud on
maksa transaminaasid (ALAT, ASAT). Mdnel imikul voib esineda ka lihasfunktsiooni haireid.
Lapseeas tekkivad simptomid vialjenduvad tavaliselt sliveneva lihashiipotoonia (madala
lihastoonusena) ja kardiomiiopaatiana. Vahel on tdheldatud ka aneemiat.

Taiskasvanutel esineb pigem leebem slimptomaatika, mdni isik vdib olla ka asimptomaatiline.
Enamasti on simptomiteks vdsimus ja vahehenud koormustaluvus, kuid on kirjeldatud ka
dilatatiivset kardiomUiiopaatiat, sidame riitmihaireid ning kardiaalset dkksurma. Simptomid
vOivad sliveneda raseduse ajal.



Parandumine Autosoomne retsessiivhe
Karnitiini transporteri defitsiit on autosoom- parandumisviis
retsessiivselt paranduv haigus (vt joonis 1).
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Modifitseeritud Wikimedia Commons

Jalgimine ja ravi

Karnitiini transporteri defitsiit kuulub Eestis vastsiindinueas sOeltestitavate haiguste hulka.

Soeltestil mdddetakse vaba karnitiini taset taisverest.

Pohiline ravimeetod on L-karnitiini eluaegne manustamine. Ravi on efektiivne, kui seda on

alustatud varakult, enne organkahjustuse teket. Hipogliikeemia teket on oluline valtida -

selleks on vajalik regulaarne s66mine ja tdisvaartuslik toit. TGsisema hiipogliikeemia episoodi

korral on vajalik haiglas veenisiseselt glikoosi manustamine. Kardiomiiopaatia esinemise

korral on vajalik regulaarselt kdia kardioloogi juures kontrollis.

Prognoos
Pisiva ja regulaarse ravi ja jalgimise korral on prognoos hea.
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