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Laboratoriokasikirja
KARNITIINI

S -Karni (3853)

Indikaatiot

Nayte

Sailytys ja lahetys

Menetelméa
Toimitusaika

Viitearvot

Tulkinta

Si sal t aa osat ut ki nukset :
S -Karni -V (4874)
S -Karni-T/V (12854)

Perinndél listen aineenvai hdunt asai rauksi en tutki m nen, |&hinna rasvahappojen
ja ener gi a- ai neenvai hdunnan sai raudet . Kar ni tii npuut oksen epaily.
Karni tiini hoi don seuranta.

1 m seerum a, |apset vahint&aan 500 pl.

Seer um erotell aan mahdol | i si nman nopeast i soluista ja | &het et 44n
huoneenl &mbssa. Nayte sailyy jaakaappil anmpotil assa vii kon.

Nest ekr omat ogr af i a- massaspektronetria (LC/ M)
5 tyopai vaa

S -Karni (3852)

Ai kui set 34-78 unol /|
Lapset alle 2 pv 23-68 unol /|
2-7 pv 17-41 pnol /1
8-31 pv 19-59 pnol /1
32 pv -12 kk 38-68 unol /|
13 kk - 6v 35-84 pnol /1
v — 10 v 28-83 pmol /1
1lv — 17v 34-77 unol /1

S -Karni -V (4874)

Al kui set 25-54 pnol /1
Lapset alle 2 pv 12-36 pnol /|
2-7 pv 10- 21 pnol /1
8-31 pv 12-46 unol /1
32 pv -12 kk 27-49 punol /1
13 kk — 6v 24-63 pnol /1
7v. — 10 v 22-66 pnol /1
11lv — 17v 22-65 pnol /1
Karni tiini on vesiliukoinen nolekyyli, joka kuljettaa pitkéaketjuisia

rasvahappoj a sytoplasmasta mitokondrioi hin rasvahappojen beeta-oksidaatioon
ja poistaa sielta erilaisia haitallisia aineenvai hduntatuotteita. Karnitiinia
saadaan ravinnon kautta lihas- ja maitotuotteista ja noin 25 % elim stoén
karnitiinista syntetisoi daan rmunuai si ssa ja nmaksassa. Suuri osa karnitiinista
on solunsisdistda ja karnitiinin eritys virtsaan nunuaisten kautta on
vahai st &, j oht uen t ehokkaast a karnitiinin t akai si not ost a. Seerum n
kokonai skarnitiinin ja vapaan karnitiinin pitoisuudet kuvastavat elimstdn
karnitiinin saantia, varastoja ja aineenvai hdunt aa.

Karni tiinipitoisuuden nmuut oksi a nahdéaan erityisesti
rasvahappoai neenvai hdunnan ja energia-ai neenvai hdunnan taudeissa. Joskus
sai rauksi en al kuvai heessa paastoseeruni n vapaan karnitiinin pitoisuus ja sen
osuus kokonai skarnitiinista |askee ja vasta nmydhenm n kokonaiskarnitiini.
Virtsan karniniitinin eritys voi olla akuutissa vaiheessa |isaantynyt
edel tden seerumn pitoisuusnuutoksia. Joskus Kkarnitiinipitoisuudet voivat
ol a taudei ssa poi kkeavia vain elinstdon stressitilanteissa. On huonattavaa,
ettd karnitiinin viitearvoissa on kirjallisuudessa runsaasti vaihtelua, koska
viitearvot ovat menetel md- ja | aboratoriokohtaisia.

Karni tiini puutoksen oireita ja |08ydoksia ovat akuutti metabolinen kriisi,
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huonosti menestyva inevédinen, huono paaston- tai rasituksensietokyky ja
I i hashei kkous, kouri stel u, t aant um nen, hypoket oot ti nen hypogl ykem a,
hyper| akt asenmi a, netabolinen asidoosi, orgaanishappouria, enkefalopatia,
organonegal i a ja kardi onyopati a.

Primaarissa karnitiinipuutteessa (SCL22A5 geenivirhe, transporteriproteiinin
puutos, Kkarnitiinin oton puutos) sekd seerum n kokonaiskarnitiinin ettéa
vapaan karnitiinin pitoisuudet ovat hyvin voi nakkaasti al entuneet. Taudissa
val taosa karnitiinista erittyy virtsaan.

Kokonai skarnitiini ja vapaa karnitiini ovat nmatalia nydés karnitiini-
asyylikarnitiini kant aj an, transl okaasin ( CACT) puut oksessa.
Karnitiinipalmtoyylitransferaasi 2:n (CPT2) puutoksessa karnitiini on natal a
ja sanul |l a ndhddan seeruni ssa pitkaketjuisia asyylikarnitiinijohdoksia.

Kohonneita tai viitevadleissa olevia seerumin karnitiinin ja vapaan
karnitiinin pitoisuuksia nahdaan karnitiinipalmtoyylitransferaasi 1:n (CPT1)
puut oksessa. Verenkierrossa pitkaketjuisten asyylikarnitiinien pitoisuudet
ovat alentuneet ja kokonaiskarnitiinin suhde pitkaketjuisiin (Cl6 ja C18)
asyylikarnitiineihin on koholla.

Sekundaarinen karnitiinipuutos johtuu karnitiinin vahentyneesta reabsoptiosta
nmunuai sissa. Tama liittyy wusein krooniseen nunuaisen vajaatoin ntaan,
munuai st autei hin sek& val proaattil &akitykseen. Karnitiinipuutosta esiintyy
ureasyklin taudeissa, orgaanishappourioissa sek& potilailla, joilla on
pi t kdai kai nen parenteraal i nen ravitsenus il man karnitiiniliséaa.
Sekundaari sessa karni tiini-ai neenvai hdunt ahdi ri 6sséa seerumn
kokonai skarnitiinin suhde vapaaseen karnitiiniin voi mds olla koholla.
Sanal | a voidaan todeta poi kkeavuuksia virtsan organi shappoanal yysissa ja
seerum n asyylikarnitiiniprofiilissa.

Jos seerumin karnitiinipitoisuudet ovat matalia, on hyddyllistada tutkia
virtsan karnitiinin virtsaeritys (vrk-virtsa suositeltavin) nunuaisperédisen
syyn poi ssul kemni seksi . Karnitiinin puut os voi daan varm st aa nmy 6s
| i hasbi opsi ast a. My 6s seerum n asyylikarnitiiniprofiilin, seerumn
am nohappoanal yysin (S-Amnoh) ja virtsan orgaani shappoanal yysin (U O gah)
tutki mukset antavat |isatietoa karnitiinipuutoksen syystd. On huonattava,
ettd seerumin karnitiinipitoisuus voi olla naarityshetkell & viitevélissa, jos
ravi nnon kautta saatu karnitiinimddra on ol lut korkea.

Kyl | Aa,
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