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Karnitin Eksikliğine Bağlı Miyopati 
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ÖZET 

Bilimsel Zemin: Karnitin eksikliğine bağ l ı miyopati tablosu yavaş progresif 
seyirli, ani alevlenmeler ve remisyonların gözlendiği, miyalji ve egzersiz intoleransının 
ön planda olduğu nadir bir hastalıktır. Miyalji ve egzersiz intoleransı ayırıcı 
tan ı sı nda yer alan bu metabol ik hastalığ ın kesin tan ısı kas biopsisi ile 
konulabilmektedir. 

Amaç: Egzersiz intoleransı olan hastalarda kas biopsisinin özellikle metabolik 
hastal ıkların tanısındaki önemi bilinmelidir. 
Materyal ve Metod: Bu çalışmadaki egzersiz intoleransı olan genç erişkin 
hastada yapılan nörolojik muayene , laboratuvar tetkikleri ve elektrofizyolojik 
incelemede belirgin bir patoloji saptanmamıştır. Araştırma yöntemi olarak kas 
biopsisi yap ı lan hastada özellikle oil-red-lipid boyas ı ile kas içinde lipid depo 
hastalığını düşündüren yağ damlacıkları izlenmiştir. Serum total karnitin düzeyi 
19µmolfl (normal: 40-75), serbest karnitin düzeyi 18 µmol/I (>30) olarak 
ölçülmüştür.Karnitin eksikliğ ine bağlı miyopati tanısı ile tedavi yöntemi olarak 
oral karnitin replasmanı ve uzun yağ asitlerinden fakir diyet uygulanan hastada 
tedaviye iyi yanıt gözlenmiştir. 

izlenimler: Karnitin eksikliğine bağlı miyopatide tanın ın ancak kas biopsisi ile 
konulabi ldiğ i ve erken dönemde tedavinin önemi bizim olgumuz ile bir kez 
daha vurgulanmaktadır. 
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ABSTRACT 

Myopathy Due to Carnitine Deficiency 
Scientific Background: Myopathy due to carnitine deficiency is a rare , slowly 
progressive disease with relapsing remitting periods. Myalgia and exercise 
into/erance are the main presenting symptoms of the disease. 
Objective: The importance of muscle biopsy especially for the diagnosis of 
metabolic disorders must be taken into consideration in patients with exercise 
intolerance .. 

Materials and Methods: The patient with egzercise intolerance in this study 
has been evaluated ,but no pathological finding has been found in neurologica/ 
examination ,laboratory and electrophysiological investigations. The muscle 
biopsy for differential diagnosis showed the /ipid vacuoles in musc/e fibers with 
oil-red-lipid dye which is an evidence of lipid metabo/ism disorder. The serum 
total carnitine /eve/ is detected as 79µmoVI (normal:40-75), free carnitine /eve/ 
was 18 µmoVI (>30) . Our case was diagnosed as myopathy due to carnitine 
deficiency with his clinical and pathological findings . His symptoms improved 
with oral carnitine replacement and poor diet for long chain fatty acids . 
Conclusion: it has been emphasized once more with our case that this metabolic 
disorder which must be taken into consideration in differential diagnosis of 
exercise intolerance and myalgia is diagnosed by muscle biopsy. We are also 
presenting a case who has responded the carnitine therapy we// in the early 
stage of disease. so early diagnosis of myopathy due to carnitine deficiency 
is important . 
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Bu ça lışma 37. Ulusal Nöroloji Kongresi'nde sunulmuştur. 
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;dile~eyen hasta yaklaşık bir\'7ı sonr1 güçsözlügü'~ün 

giderek belirg i nleşmesi ve solunum sıkınt ısın ı n da eklenmesi 

Lipid depo hastalıklarına bağlı oluşan miyopati tablosu nedeniyle tekrar başvurdu . Ayn ı zamanda boyun, gövde 

kas dokusunda anormal miktarda lipid birikimi sonucunda kaslarında ve alt ekstremite proksimalinde belirgin güçsüzlük 

gelişen patolojik değ i şikl ikler nedeniyle ortaya çıka r . İskelet ve atrofi de gel işmişti. Yapı lan solunum fÔnksıyo"ntestİerincle' ._. 

kasını etkileyen lipid metabolizma hastalıkları genelde uzun ileri derecede restriktif solunum yetmezliği saptandı. İstanbu l 

zincirli yağ asitlerinin mitokondriye transportundaki defektler Üniversitesi Nöroloji ABD Nöropatoloji Laboratuvarı'nda 

sonucu oluşur_(ıı Karnitin uzun zincirli yağ asitlerin in değerlendiri len kas biyopsisinde kas içinde lipid depo 

mitokondrinin iç membranına transportunu sağlayan hastalığını düşündüren yağ damlacıkları izlendi (Şekil 1,2). 

esansiyel lair ıl<ofaktördür. Kamitiı;ı,ek1ikl iği ijı;k~.et kaşı.n~a. Serum .tot•al~karf i.tin düiey~ 19µmGJ~ı(normal: 40-7)2~, 

miyokardi€fv,j q,W i9]r~i~i~, ç~·tiki~ itie;'A f~. olur. q {,~is~ kiJ§if;~i · 8rfuıplf(~o)jldfı ~fl~i~ ~igwi'at 

Karnitin eksik liği doğumsal ve~a sonradan edinilmiş olabilir. ve tetkiKler sonucu karnitin eksi kl iği düşünülen hastada 

Klinik olarak miyopatik ve sistemik olmak üzere iki formu oral karnitin replasmanı (3 gr/gün ) ve uzun zincirl i yağ 

vardır. Sistemik karnitin eksikliğinde çocukluk çağında asitlerinden fakir diyet uygu landı. Bu tedavi sonrasında 

ortaya çıkan progresif kas güçsüzlüğü ile beraber ataklarla hastanın kas güçsüzlüğü ve solunum yetmezliğinde belirgin 

giden Reye Sendromu benzeri bir ensefalopati tablosu düzelme izlendi. Halen takibimizde olan hastan ın karnitin 

gözlenir. <1ı 11 c. 1 ıtedı1,vJ_s.i(altın~rollclıiol'6jik ıt~blo:slÜ;idcı rde;gtşi1<ı0k 'ölmayıp 

Karnitin eksikl iğ ine bağ l ı miyoqati .,tahlqsu .i!k o~r~k-. \ı' sos,y,al ."k-tiy_it~lpri1;1),rah.pt l ı~l,q.µr._dür~t:ıilmek-.te~ir . ~- .... 
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Engel ve Angelini tarafından 1972 yı lında tanımlanmıştır<2ı . · · 

Miyopatik karnitin eksikliği yavaş progresif seyirli, ani TARTIŞMA 

alevlenmeler ve remisyonların gözlendiğ i klinik bir tablodur. 

Genelde genç erişkin döneminde ortaya çıkmaktadır . 

Yorgunluk ve egzersiz sonrası miyalji s ık l ıkla gözlenir. 

Güçsüzlük genelde ekstremite proksimalinde olup bazen 

gövde, fasiyal ve bulbar kaslarda da güçsüzlük tanımlanmış-
n,:.51vı 0, 

tır. Hastalığın ilerleyen döneq;ıJ~JİRfJ~ r,~ş-~((RJ!dY<JfcY~tr:ı:ıtı,;!i,~ 

gGizlenebilir . Tanı . kas bi opsisiı;ıde kas,,li.fle_rirade~,li 19,id 

damlacıklarrrıır1' b i riktiğ i ni h .. gözlenmesi ve total ve serbest 

~arnitin düzeyi r\'irı cJ'ü ''ükrüğ'ü .He '~ö'nlilur.<1f ~ı . ,.. "' ,v ' 
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" T,edaviçle k,9rritir:ı, r~P,la?ı;naçıı ve~ uzun yağ. asitler,ind~n 

fakir diyet uygulan 1 r(2 ı . Bu ça lışmada ka rn itin eksikliğ ime 

bağ I ı m iycıpa tHa h'ısı'" .,alan·'ve hasta rı§fh1t'K'a r'a'kteri's'ti'I< 
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~z~l!ıklerini ta~ıyap,. ,~~cja~!~~ iy,ı,yanı~!! bi[ oJgy .s~~~l~~~~aqır, 
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Daha önce ,herhangi, bir .şikayeti olmayan . 15 yaşındaki 

erkek" hasta,'1son birkaç,aydır,'c!ğ lr•'egzersiz-' sonrası•,g~lişen) 

bacak'larıhd'a b'ı=lirg'ir{ a'gr'ı \ıe' guç~üzlük şikayet]'· 'ile 
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bqşyur,d\.J. .. , ~ox,ge,ç~iş,inçle. .. ö'.f,e.l,li~p,lryı,ı3yarı hı3stı;ı,pm , ~u 

şikayetlerinirıı.ist i rahat,1sorı~ası kısmen düzeld iği öğrenildi .. · 

Yapılan muayenesinde alt ekstremite proksimalinde ·hafif' 

düzeyde ka_~ .~.YS~Pzl_QQü_,>".~-Pf lpasyq~!~. ,h9~~~~i,x~t. Ş3Rt~\J~ı/' 
!(as enzimleri- hafif-dü~eyde yl:iksek elan-r-ıas-t-aAın eMG'si-

normal idi. Hastanede yatışı sırasında kısa sürede tedavisiz 

olarak kas güçsüzlüğü ve miyaljisi düzelirken kas enzimleri 

de normal sınırlara döndü. Bu aşamadan sonra takip 
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Karnitin eksikliğine bağlı miyopati tablosu yavaş progresif 

seyirli, ani alevlenmeler ve remisyonların gözlendiği klinik 

bir tablodur. Klinik özelHkleri zaman içerisinde ortaya çıkan 

bu hasta lıkta ayırıcı ta n ı önem taşımaktadı r. Hastalığın 
1 .) .,0 

baş~ar\g ıç d9ne,rr;ıi.~d,e1ı;rı iy9 1ji Yıe e~?E:rsiz iı;ıt9ler,~çısı.~ş1itqM~M 
ön planda olı,ıp, bizim .G>l~umuzda olduğl:J gibi .hastada 

belirgin bır1 defisit ·saptanmamak-tadır. <4> ·•·· •· ' ,, 
1 

·' 

laböratuvfur incelem'ef~rinde noh's'pesif& bLilg ıJlar öışında 
~ ı .' • ,, ( t( , 

pato,lp,ji i_zlerımern~ktedir. Ya.vaş seyirli, alması , ta rnyıı. 

geciktirmektedir. Miyalji ve egzersiz intoler,arnsı , , ayırıcı 

tan ı·sırida ' çok değiş'ik · h'astailk 'g'n:Jp-lar ı :'oı11~h·m~11<:'tacflfr-

~[lfl ~ u:ıa!y ~:~, ~ı'iY,?,P~!fl~,~ , (p,?,f,i,mfyot·11, ,,d ~f!l:'ato,rı;ı,i_Y,OZitr 
toksik ye metabolik n:ı iyopatiler /alkole bağlı, , hipofosf ater;ni, 

hipokal-emi, l:ripoNroidiye bağl ı ilaçlara bağlı , vb'.) en sık 

g'örO'lenlerdir. öiellikle 'm'etabolik ' kökenli miyopatıden 
~r ,r ı , , ıilı \' , ,' ,-. ·· 1 ,ııı..,J 1 10--ıı, ı,ııı-,: nı,Jıl,l .l ,"ı,/1 • ( ~ 11 .1, 1!u lr, 

şyr:ıhe ,l~,ni1 l diğinde tpnı.tj,? , ~as,, b,[opş i ~( b.yY,ü~ ön,erıı 

taş ı maktadı r.<6> Bizim olgumuzda da kas b i0psisi . ileri 

tetkiklerin r:,lan l anrnası· açısından yol 1g6sterici o lm'crşte\'-1 

Karnitin''eksi~li§in"e ~ağlı 'rr\\'yopatici'e uzüh y~ğ' a'sitlg riiı8JnJ 
fakir diyet ve karnit in replasmanına ·y~nıt .. de~i'şk·e~ 
olmaktad ı r. Hipertrofik kardiyomiyopati tablosu ile beraber 

gözlenen miyopatisi olan iki Japon kardeşte hem klinik 

hem pawı~j_i,~, t'r-~\~da .~,y,\i_rgi~,.iyil12~r:n~ ~öll,e~rri,ş~t>9,f~ll~I,~. 
miyepatik- kamitin- ek-si kliğinin-k-amitin- reglasmanına iyi-

, ' ' ~ - 1?n'lt,1 ;.,frır'I\ Y 

yanıt verdiği, sistemik,ve mikst klinik .formlarında teaaviye 

cevabı n daha az olduğu 'bi ldır i lmt$tır . ( l ,S) ,Ş, i?,icJ:ı P!9~n;ıuz,da 

tedaviye yanıtın klinik açıdan belif:~in o)duğ,u göz!ennJiştjr,,J 
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ı_r 'Nadi'r görDlen ve t~daviye 'iyi yar\it'ver~n bir hastalık 
olması nedeniyle karnitin eksikliğine bağlı miyopatide erken 
tanı ve tedavinin önemi bizim olgumuz ile bir kez daha 
vurgulanmıştır. 
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Modifiye Gomori Trichrome (MGT) 
boyası ile kas içinde lipid vakuolleri 
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