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4.3.2 KARNITIN TRANSPORTER DEFEKT (CTD (FAQ))

Autosomal recessiv arvelig defekt i den natrium-afhaengige karnitin transporter (OCTN2),
som er forarsaget af mutationer i SLC22A5 genet pa kromosom 5. Transportgren er udtrykt i
plasmamembranen i muskelceller, renale tubulus celler og fibroblaster. Defekt OCTN2
medfarer betydelig reduktion af karnitin koncentrationen i skelet og hjerte muskel. Da
karnitin er ngdvendig for transporten af langkeedede fedtsyrer over mitokondriemembranen,
haeemmes fedtsyreoxidationen.

Incidensen varierer meget pa verdensplan. ACMG?* angiver <1:100000, men i Japan ses
incidens  1:40000%®°. En nylig opggrelse fra Fargerne (endnu upubliceret) finder
baererhyppighed pa 5% svarende til praevalens pa 1:1300, hvorfor sygdommen er specielt
vigtig at screene for i Danmark.

Sygdommen debuterer oftest i spedbarnearet eller tidlig barnealder med pludselig ded eller
leverpavirkning, myopati, dilateret kardiomyopati (hyppig) og hypoketotisk hypoglykami.
Der kendes til asymptomatiske tilfeelde ogsa blandt de faergske patienter, men de har alle lav
plasma karnitin og er formentlig alle i risiko for udvikling af pludselig krise og dgd.

Behandlingen bestar i daglig supplement med karnitin 100-200 mg/kg/dag. Safremt
neurologisk skade ikke allerede er indtradt, vil nasten alle symptomer forsvinde pa denne
behandling®®®. God overholdelse af behandlingen er vigtig, da plasma karnitin hurtigt
reduceres til vaerdier nar nul, hvis karnitin supplement ikke indtages.

Screening for CTD er beskrevet af Wilcken et al.”*’. CTD indgik ikke i projekt udvidet
screening, men retrospektiv analyse af PKU-kort pa kendte faergske patienter har vist, at 85%
ville blive diagnosticeret med aktuelle cut-off. Falskpositivraten pa markeren “lav karnitin”
har veeret 0.001% i det danske projekt. Der foreligger accepteret algoritme for bekreftelse af
analysen ved bestemmelse af U-karnitin, plasma karnitin og karnitin-uptake i fibroblaster.
Molekylar-genetisk analyse for den hyppige Feaersske mutation (N32S)%%® #r nationalt
tilgeengelig (H:S Rigshospitalet). Sammenfattende anbefales, at neonatal screening for CTD
indgar som et primaert screeningsmal i det rutinemaessige screeningstilbud.
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