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OZET

Bilimsel Zemin: Karnitin eksikligine bagl miyopati tablosu yavas progresif
seyirli, ani alevienmeler ve remisyonlarin gézlendigi, miyalji ve egzersiz intoleransinmn
on planda oldugu nadir bir hastaliktir, Miyalji ve egzersiz intoleransi ayirici
tanisinda yer alan bu metabolik hastaligin kesin tanisi kas biopsisi ile
konulabilmektedir.

Amag: Egzersiz intoleransi olan hastalarda kas biopsisinin ézellikle metabalik
hastaliklarin tanisindaki nemi bilinmelidir.

Materyal ve Metod: Bu calismadaki egzersiz intoleransi olan genc eriskin
hastada yapilan nérolojik muayene , laboratuvar tetkikleri ve elektrofizyolojik
incelemede belirgin bir patoloji saptanmarmistir. Arastirma yéntemi olarak kas
biopsisi yapilan hastada 6zellikle oil-red-lipid boyas ile kas icinde lipid depo
hastahgini dustindiiren yag damlaciklari izlenmistir. Serum total karnitin dizeyi
19umol/l (normal: 40-75), serbest karnitin dizeyi 18 umol/l (>30) olarak
6lctlmstlr.Karnitin eksikligine bagh miyopati tanis ile tedavi yontemi olarak
oral karnitin replasmani ve uzun yag asitlerinden fakir diyet uygulanan hastada
tedaviye iyi yanit gézlenmistir,

izlenimler: Karnitin eksikligine bagh miyopatide taninin ancak kas biopsisi ile
konulabildigi ve erken dénemde tedavinin 8nemi bizim olgumuz ile  bir kez
daha vurgulanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: egzersiz intoleransi, karnitin eksikligi, miyopati

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
intolerance 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 neurological
examination ,laboratory and electrophysiological investigations. The muscle
biopsy for differential diagnosis showed the lipid vacuoles in muscle fibers with
oil-red-lipid dye which is an evidence of lipid metabolism disorder. The serum
total carnitine level is detected as 19umol/l (normal:40-75), free carnitine jevel
was 18 pmol/l (>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 & case who has responded the carnitine therapy well in the early
stage of disease, so early diagnosis of myopathy due to carnitine deficiency
is important .
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GIRIS

Lipid depo hastaliklarina bagli olusan miyopati tablosu
kas dokusunda anormal miktarda lipid birikimi sonucunda
gelisen patolojik degisiklikler nedeniyle ortaya ¢ikar. iskelet
kasini etkileyen lipid metabolizma hastaliklan genelde uzun
zincirli yag asitlerinin mitokondriye transportundaki defektler
sonucu olusur.® Karnitin uzun zincirli yag asitlerinin
mitokondrinin ic membranina transportunu saglayan
esansiyel bir, kofaktordur Karnitip. eksikligi iskelet kasinda,
mlyokardda ve- karacrgerd lipic
Karnitin ek5|khg| dogumsal veya sonradan edi n|Im|§ olabilir.
Klinik olarak miyopatik ve sistemik olmak tzere iki formu
vardir. Sistemik karnitin eksikliginde cocukluk ¢aginda
ortaya ckan progresif kas gligstizIigU ile beraber ataklarla
giden Reye Sendromu benzeri bir ensefalopati tablosu
gozlenir."” |

Karnitin eksikligine bagl miyopati-tablosu ik o\arak.“_;_

Engel ve Angelini tarafindan 1972 yl\mda tan|mlanm|§t|r21
Miyopatik karnitin eksikligi yavas progresif seyirli, ani
alevlenmeler ve remisyonlarin gézlendigi klinik bir tablodur.
Genelde geng eriskin déneminde ortaya ¢ikmaktadir.
Yorgunluk ve egzersiz sonrasi miyalji siklikla gdzlenir.
Glcstzlik genelde ekstremite proksimalinde olup bazen
govde, fasiyal ve bulbar kaslarda da ggstizlik tanimlanmis-
tir. Hastaligin ilerleyen dénemlerinde respiratuyar. yetmezllk
gozlenebilir.. Tani: kas b|op5|smde kas-diflerindexlipid
damlacikiarimin' biriktiginin gézlenmesl ve tota[ Ve serbest
karnitin duzeylnln du§uk ugu ile konulur "

; Tedawde karnltm replasmanl ve uzun yag asltlermden

fakir diyet uygulanir®. Bu calismada karnitin eksikligine
bag!l mlyopatl “tarisialanve hastahgm karakterls‘tlk

oze\llklenm tag,lyan tedawye \yl yamtll b|r o%gu sunulmaktadw _

O;LG‘U'SUNUM.U -

Daha 'én'c‘evh‘erﬁéhgi. bir §i'kay.étﬂ‘wo‘|ma'yan ‘ISHyasmda'kL‘

erkek “hasta;'son birkag aydlr agir ‘egzersiz- sonrast gelisen

bacaklarmda behrgm agrl ve gugsuzluk §kayet| ile

ba§vurdu Soygegm;gnde ozelllk olmayan hastanln bu
sikayetlerinin istirahat sonrasi kismen diizeldigi 6grenildi.

Yapilan muayenesinde alt ekstremite proksimaliride hafif
diizeyde kas gugsuzlugu ve palpasyonla hassasiyet saptand| ‘
Kas-enzimleri-hafif-diizeyde yiiksek olan-hastanin EMGsi

normal idi. Hastanede yatisi sirasinda kisa slrede tedavisiz
olarak kas gligstizligi ve miyaljisi diizelirken kas enzimleri
de normal siirlara déndi. Bu asamadan sonra takip

1r|k|mme neden olur :

g B

edilemeyen hasta yaklasik bir yil sonra glicstizliguntn

giderek belirginlesmesi ve solunum sikintisinin da eklenmesi
nedeniyle tekrar basvurdu. Ayni zamanda boyun, gévde
kaslarinda ve alt ekstremite proksimalinde belirgin gligstizlik

ve atrofi de gelismisti. Yapilan solunum fonksiyon testlerinde ™

ileri derecede restriktif solunum yetmezIigi saptandi. Istanbul
Universitesi Noroloji ABD Noropatoloji Laboratuvari’nda
degerlendirilen kas biyopsisinde kas iginde lipid depo
hastaligini diistindtren yag damlaciklari izlendi (Sekil 1,2).
Serum totalgkarnitin duzeyi 19umal/|. (normal 40- 75)

f{f?—serbest kammrf duzeyl 18um0|/| (>30) dr ki mk bulgular

ve tetkikler sonucu karnitin eksikligi duwnu%en hastada
oral karnitin replasmani (3 gr/gln ) ve uzun zincirli yag
asitlerinden fakir diyet uygulandi. Bu tedavi sonrasinda
hastanin kas glicsiizIig ve solunum yetmezliginde belirgin
diizelme izlendi. Halen takibimizde olan hastanin karnitin

o tedavisi altindey ndroldjikitablosunda rdegisikitk @imayip

sosyal aktivitelerini rahatlila strdirebimektedic. . . .
TARTISMA

Karnitin eksikligine bagll miyopati tablosu yavas progresif
seyirli, ani alevienmeler ve remisyonlarin gézlendigi klinik
bir tablodur. Klinik &zellikleri zaman igerisinde ortaya gikan
bu hastalkta ayirici tani énem ta§\maktadtr Hastaligin
baslangic déneminde. miyalji ve egzersiz intoleransi . §|kaye‘n
én- planda olup, bizim olgumuzda oldugu g\bi hastada
belirgin' bir defisit saptanmamaktadir @ v b ‘
Laboratuvar incelémelerinde nonspesifik bUIguIar.dlgln:da
patoloji. izlenmemektedir, Yavas seyirli, le‘éSl,.fanly-l_
geciktirmektedir. Miyalji ve egzersiz-intoleransi ayiric
tamsmda cok' deg|§\k hastalik gruplar: bu!unmaktadlr“
Enflamatuar m\yopat Ier (pO|LmeOZIt dermatomwoz i),
toksik ve metabolik m|yopat|1er (alkole bagi hipofosfatemi,
hipokalemi, hipotiroidiye bagll ilaglarabagli vb:) en sik
gorulenlerdlr Oze[hkie metabollk kokenll m|yopat|den
§uphelen|ld|g|nde tamda kas b\ops 5\ buyuk gnem
tagimaktadir.® Bizim olgumuzda da-kas biopsisi.ileri
tetkiklerin planlanmasi agisindan yol goster!cw olmustar
Karhitin eksikligine bagli miyopatide uzun yag a5|t1er|nden'
fakir diyet ve karnitin replasmanina yanit deg|§ken
olmaktadir. Hipertrofik kardiyomiyopati tablosu ile beraber
gozlenen miyopatisi olan iki Japon kardeste hem klinik
hem patolojik tabloda belirgin iyilesre gézlenmistir, Ozelhkle
miyepatik karnitin-eksikliginin-karnitin replasmanma yi
yanit verdigi, sistemik ve mikst klinkk -formlarinda tedaviye:
cevabin daha az oldugu bildirilmistir.c ' Bizim olgumuzda
tedaviye yanitin klinik agidan belirgin oldugu gézlenmistir,
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Modifiye Gomori Trichrome (MGT)
boyasi ile kas icinde lipid vakuolleri
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Csekilz.

Ol| red-O Iipld boya5| |le kas !gj;ndehm -
hpld vakuolleri

“'Nadir gorUIen ve tédaviye |y| yahlt veren bir hastallk‘
olmasi nedeniyle karnitin eksikligine bagh miyopatide erken
tani ve tedavinin 6nemi bizim olgumuz ile bir kez daha
vurgulanmistir.
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