Karnitin transportara trot — Carnitine Transporter Deficiency
(CTD)

1. Hvat er karnitin og hvadani kemur tad?
Stdrar nggdir eru at finna i kjgti. Mannakroppurin kann eisini gera karnitin, serliga
livurin. Karnitin er sostatt ikki at rokna sum eitt vitamin.

2. Hvat bruka vit karnitin til?
Karnitin er neydugt til tess at flyta langar fitisyrur inn i mitochondriirnar. T4 id
fastad verdur, og gll kolhydratir (og glykogen = stivilsi, sum er goymsluhatturin
hja kolhydratum) longu eru brukt, fara kyknurnar, serliga veddakyknurnar, at
nidurbrota fitisyrur istadin til tess at gera orku. Hetta verdur gjert i einum serligum
parti av kyknuni, vit r6pa mitchondriirnar. Ein dupultur membranur er uttanum
mitochondriirnar. Teer langu fitisyrurnar sleppa bert igjggnum hesar membranir, ta
i0 teer eru bundnar at karnitini. Ti stedgar orkuframleidslan, um ikki ndg mikid er
til av karnitini. Karnitin hevur eisini adrar leiklutir, serliga i evnisskiftinum i
mitochondriunum. Eisini eru tad adrar sjukur umframt CTD, sum kunnu hava vid
ser lagt karnitin i blodinum.

3. Hvat er ein karnitin transportari?

Til tess at fremja sin leiklut, ma nggdin av karnitini i kyknunum vera rettiliga
hgg. Fyri at koma upp & hesa nggd, er neydugt vid einum aktivum flutningi av
karnitini ar bl6dinum inn i kyknurnar. Hetta er uppgdvan hja einum serligum
karnitin transportara, sum er eitt eggjahvitaevni, sum situr i kyknumembraninum.
Hetta sama proteini hevur eisini til uppgavu at faa tad karnitini, sum lekur ur
blodinum Gt i landid, inn aftur i blédrenslio. Um tad er eitt brek vid hesum
karnitin transportara, sum verdur arvadur eftir sonevndari vikjandi arvagongd
(autosomalari recessivari), missa vit i storan mun karnitin gjggnum nyruni.
Soleidis kemur kroppurin i karnitin trot.

4. Klinisk tekin upp a CTD.
Ta i0 fasta verdur, fellur blodsukurid. Evnisskiftid i heilanum verdur avirkad, og
heilakyknur hovna og verda skaddar. Pacemakarakyknur i hjartanum tykjast eisini
at vera viokvemar fyri afturvendandi tilburdum vid litlari orku. Tad feitt, sum ikKi
kann verda brukt i mitochondriunum, verdur goymt i livur, veddum og hjarta.
Braddeydi hja smabgrnum, ovit, krampar, vanaligur trivnadur, linir veddar, seinka
rgrslumenning, afturvendandi infektionir, blodmangul, ilt i bukinum og leyst liv
eru millum sjukueydkennini. Smabgrn kunnu gerast oklar, um tad er so langt
millum maltidirnar sum einar 4-6 timar. Hja eldri bgrnum kunnu 8-10 timar vera
millum maltidirnar, alt eftir orku og tervinum, sum verdur gktur, ta id tey hava
fepur ella eru likamsvirkin.

Sjalvt ta id tey faa ndg mikid at eta og faa karnitin iskoyti, er orkuframleidslan i
vgddunum talmad. Ti verdur ahaldnid minni og veentast kann veikleiki eftir bert
eitt sindur av likamsvirkni. Ahaldnistoleransan vil vera ymisk hja teimum
einstgku og vidhvert eisini ymisk hja sama personi, alt eftir hvussu ndgv karnitin
og kolhydrat er tekt i kyknunum.



Gevid geetur: Sjukan kann visa seg millum 1 og 7 ara aldur vid tekin til hjartabrek
(veikt hjarta). 1 ungdomsarunum visir sjukan seg ofta vid deydiligum ratmuolagi i
hjartanum og vid veddaveikleika ella veddapinu.

5. Vidgerd av CTD.
Tad eru triggjar leettar meginreglur fyri vidgerdini:
A) Stgdug og reglulig inntgka av karnitini 3-4 ferdir um dagin.
B) Ansa eftir
- ikki at fasta ov leingi
- at faaregluliga innteku av kolhydratum
- at best er at eta kolhydratir, sum upptakast (lavt glykemisk indeks!)
- at eta eyka protein fyri at javna tad aftur, sum verdur nidurbrotid til at gera
glukosu, t4 id fastad verdur
- at minka um inntgkuna av langum fitisyrum.
C) Ansa eftir ov streevnum likamsvirkni.
Vid hesum atgkum ber til at sleppa undan, at stgdan versnar, og framtidarutlitini eru

g6d. Menningin av andsevnunum vil vera normal, medan rgrslumenningin kann verda
nakad seinkad.
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