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6ZET: Karnitin uzun zindrli yag asitlerinin mi
tokondriyal zardan transportu i9n gerekli bir kofak
tOrdiir.Kamitin eksikligi klasik olarak miyopatik veya
sistemik form olarak aynl1r. Miyopatik form proksi
mal kaslarda zay1f11k.dii~iik kas karnitin diizeyi ve
kas lifleri arasmda lipid damlaaklanmn gosterilme
si ile karakterizedir. Sistemik eksiklikte ise; serum. ka

radger ve kas karnitininde azalma. tekrarlayan
hepatik ensefalopati ataklan goriiliir. Bunlarm dl~m
da ara formlar da tammlanml~t1r. Bu ~al1~madakas

karnitin eksikligi olan ve medikal tedaviye cevap ve
ren 4 1/2 ya~mda bir klz hasta sunulmu~tur.

Anahtar Kelimeler: Kas karnitin eksikligi. lipid

myopatisi. proksimal kas gii~siizliigu

GiRi~

Karnitin uzun zindrli serbest yag asitlerinin mi
tokondriyal zardan transportu ir;ingerekli olan bir ku
arterner amindir. Mitokondri i<;inde 8 oksidasyona
ugrayarak krebs siklusu ve respiratuvar zindr i<;in
onemli enerji kayna~lll olu:;;turur (3).Karnitin eksik
ligi klasik olarak miyopatik;veya sistemik form ola
rak aynhr. Miyopatik form proksimal ve govde
kaslannda giiC;Siizliikve kas lifleri arasmda lipid dam
laaklanllln varhgl ve dii:;;iikkas karnitin diizeyi ile
karakterizedir( ). Sistemik karnitin eksikliginde ise;
serum karadger ve kas karnitin diizeyleri azalml:;;nr.
kas gii<;siizliigu.tekrarlayan a~r hepatik ensefalopa
ti ataklap goriiliir. Tablo ilerlerse fataldir (6.12).Bun
lann dl:;;mda ara formlar da talllmlanml:;;nr (15).

Bu <;ah:;;mada4 1/2 ya:;;mda kas karnitin eksikligi
olan. kas biyopsi materyalinde distrofik degi:;;ikligi
saptalllp L-karnitin ve prednizolon tedavisine cevap
veren bir olgu sunulmu:;;tur.

OLGU SUNUMU

4 1/2 ya:;;mda kIz hasta ilk kez 6 ay once ba:;;laYIP
giderek artan kas gii9iizliigii yakInmasl ile goriildii.
Oz ve soy ge<;mi:;;irlden;miyadmda. komplikasyon
suz 3200 gram aglrh~nda dogdugu. anne babasmm
akraba olmadl~ diger iki karde:;;inin normal oldugu.
12 ayhk yiiriiyiip 2 9/12 ya:;;mda ii<;tekerlekli bisikle
te bindigi ogrenildi. Dort ya:;;makadar bir yakInmasl
olmayan hastanm semptomlan ilk kez merdiven
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SUMMARY: Carnitine is an essential cofactor in

the transfer of long-chair fatty adds acorss the inner
mitochondrial membrane. Classically a systemic and

a myopathic from of carnitine defidency are recog
nized. Myopathic form is manifested by proximal we
akness. low musde carnitine concentration. and lipid
vacuoles in musde biopsy. Systemic form is charac

terized by recurrent attacks of hepatic encephalopathy
and low blood. musde and hepatic carnitine concent
rations. However some intermediate form are also

defined. We present a 4 1/2 year old girl with musde
carnitine defidency who responded well to medical
therapy.

Key Words: Musde carnitine defidency-lipid

myopathy-proximal musde weakness

<;Jkarkenyorulma ve ordekvari yiiriime olarak ba:;;
laml:;;ve aln ay i<;inde giderek kotiile:;;erek yiiriime
potansiyeli kaybolmu:;;.

Fizik incelemesinde zaYlfgoriiniimde olan hasta
nm boyu ve kilosu 25 ind persentilde. be:;;<;evresi30
uncu persentilde idi. Ust ve alt ekstremitelerirlde yay
gm proksimal kas gii<;siizliigiivardl. Gower's araZI
miisbet idi. Tendon refleksleri azalml:;;olmakla bir
likte ahmyor. hasta bir miktar hipotonik olmasma rag
men yardlmla bir iki adlm yiiriiyebiliyordu. Duyu
muayenesi normaldi. Diger sistemleri saptanan dek
strokardi ve situs inversus totalis dl:;;mda normaldi.

Laboratuvar bulgulan: Hemoglobin, beyaz kiire,
periferik yayma serum elektrolitleri, glukoz. kan iire
nitrojeni. kreatinin. kalsiyum. fosfor. iirik asit. koles
terol. bilirubirl. eritrosit sedirnentasyon ruzl. antiniik
leer antikorlar. lateks fiksasyon. T3. T4. demir ve
demir bagIama kapasitesi. protein elektroforezi. se
rum karnitin diizeyi. akdger on arka grafisi. akdger
kapasitesi. EKG.ekokardiografi (dekstrokardi dl:;;mda)
normal smrrlar ir;inde bulundu. Kreatin fosfokinaz de
geri 837 U/L(N 191)idi. EMGmiyopatik bulundu. gast
rokinemius kasmdan ahnan biyopsi materyalinde
orta derecede miyopatik degi:;;iklikler.liflerde yuvar
lakla:;;ma. endomisyel bag dokusunda am:;;. yer yer
santral nukleuslar. kas liflerinde, nekrotik bolgeler (~e

kil: 1)ve Oil Red 0 (ORO)boyasmda tip I liflerde li
pid damlaaklan gosterildi (~ekil: 2). Kas karnitin
diizeyi azalml:;;n. 6.7 nanomole/mg (n=19.3+4.8).



~ekill : Kas biyopsisi. gastroknemius. Liflerin yuvarlakla~masl. en
do ve perimysial bag dokusu artJ.~lve fokal dejeneratif
odaklar. HEX 200.

Hasta ba~lanan 100 rnglkglgiin L-karnitin ve 1
rng/kg/giin prednizolon tedavisine yava~ olmakla bir
likte olduk~a iyi cevap verdi ve tedavinin dordiincii
aymda yeniden yiiriirneye ba~ladl. Halen idarne kar
nitin ve 0.5 rnglkglalterne giin steroid almakta. bir
rniktar proksirnal kas gii~siizliigii.hipotonisite ve or
dekvariyiiriirne dl~mda ba~ka bir ~ikayet tamrnlarna
rnaktadlr.

TARTI~MA

Kas karnitin eksikligi ile giden lipid depo rniyo
patilerinde rnuskuler distrofi vakalarma benzer ~ekil
de daha ~ok proksirnal kaslarda belirgin olan kas
gii~iizliigu vardrr (9.10.12-17).Bazlvakalarda faringeal
ve yiiz kaslan tutulmu~tur, birlikte goriilen kardiyo
rniyopati nedeni ile kaybedilen bazl vakalar tamrn
lanrnl~tlr(l1). Sernptornlar genellikle ge~ ~ocukluk
veya adolesanda ba~lar ancak eri~kin ya~a kadar
bulgu vermeyen vakalar da bildirilmi~tir (7.12).Has
tahgm otozornal resessif bir geQ~i oldugu ileri sii
riilmekle birlikte pek ~ok sporadik vaka bildiril
rni~r (8.15).

~ekil2 : Kas biyopsisi. gestroknemius. Bazl1i£lerde artrm~ yag dam
laaklan. OROX 400.

Kas biyopsisi ile tam konan hastalarda hafif de
recede vakuoler rniyopati gosterilrni~tir. Kas lifleri
iQnde lipid darnlaaklan ile dolu bir ~ok kii~iik vaku
oiler Oil Red 0, Sudan Black B. veya Nile Blue sulfa
te boyalan ile frozen preparatlannda gosterilir. Tip
1 kas lifleri tip II liflere oranla norrnalde daha fazla
notrallipid i~erdigi iQn daha fazla lipid depolanrna
Slgosterilmi~tir. Internal nukleuslar. kas liflerinin ya
plsal degi~iklikleri. endornisyel bag dokusunda artl~
yer yer dejenerasyon gosteren kas lifleri de gosteril
rni~tir (1). Her ne kadar kas karnitin eksikligi nadir
bir hastahksa da bu rnetabolik miyopatinin tek tedavi
edilebilir rniyopati olmasl tUrn kas biyopsilerine Oil
Red 0 yobasmm rutin uygulanrnasl iQn yeterli gerek
~edir (1.10.15.16).Uzun zindrli yag asitlerinden fakir
diyet. steroid ve oral L-karnitin tedavisi ile eger has
tahk ~ok a~r degilse ilerlernenin durdugu hatta kuv
vet azlIgmm belli oranda geri dondiigu bilinrnektedir.
Bir klslrn hastalar oral karnitine cevap vermezlerken
(11.17).bazl hastalarda steroid ve karnitin kornbinas
yonuna cevap ahmr (14.15).Karnitine cevap ahnarna
yan hasta grubunda. kas hornojenatlannda eklenen
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kamitinin bozuk olan yag asidi oksidasyonunu du
zeltmedigi gosterilerek. kas i9nde kamitin traspor
tunun bozuk oldugu ileri suriilmu:;;tUr(9). Bunedenle
kas kamitin eksikligi genetik olarak en az iki farkh
formdadu (17) Bizim vakamlzda. tedaviye ba:;;lama
dan once kas kamitinin du:;;ukoldugu gosterilmi:;;tir.

Kamitin miyopatisinde bugiine kadar kesin bir bi
yokirnyasal defekt gosterilememi:;;tir. Kas homojenat
lanna kas kamitini eklenmesine ragmen kamitin
transportunun duzeltilememesi. intramitokondriyal
B oksidasyonunda bir bozukluk sonucudur (4). An
cak intramitokondriyal yag asidi oksidasyonunda rol
alan pek ~ok enzimin olmasl bu proteinlerin safla:;;tI
nlmasl ve tanmmaSl i9n yontemlerin geli:;;tirilmesi
ne yonelik ara:;;tIrmalann yogunla:;;masma neden
olmu:;;tur. Oral kamitin tedavisine bagh olarak kas
kamitin miktanndaki am:;; her zaman klinik duzel
me ile korelasyon gostermeyebilir (11).Bunun aksi
ne ilk tammlanan sistemik kamitin eksikligi
vakasmda ise oral tedavi klinik iyile:;;me ile sonu~
lanml:;; ancak kas kamitininde artl:;;gosterilmemi:;;
tir (3).Riboflavin tedavisine cevap ahnan bir kamitin
eksikligi vakasmm tammlanml:;; olmasl (5).bazl has
talarm propranolol tedavisinden fayda gormeleri (13)
bu antitenin ~ok degi:;;ikvaryasyonlanmn olabilece
gini du:;;undurmektedir.

Kas lifleri i9nde artml:;; lipid damlalan uzun su
ren a~k iskemi veya anoksi (14)mitokondriyal mi
yopatiler (1.7)ve polimiyosit gibi bir ~ok hastahkta
gosterilmi:;;tir. Oil Red 0 boyasl bir tarama metodu
olarak yaplian tUrn kas biy6ps.ilerinde ozellikle de ak
kiz kas kuvvetsizligi :;;ikayeti ile gelenlerde kulIaml
mah. kolayhkla gozden ka~abilecek olan kamitin
eksikligi vakalanmn tedavi :;;anslan riske atIlma
mahdlr.
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