Déficit de carnitina palmitoiltransferasa Il
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Introduccion:

El déficit de carnitina palmitoiltransferasa |l es una enfermedad metabdlica hereditaria que afecta a la oxidacidn
mitocondrial de acidos grasos de cadena larga y se relaciona con la mutacion del gen CPT2.
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Caso clinico:
Presentamos el caso de un paciente varon de 15 anos sin antecedentes de interés que presenta episodios recurrentes de

rabdomiolisis en contexto de viriasis o ejercicio fisico intenso con valores de creatinkinasa de hasta 100.000 Ul/L y buena
respuesta a fluidoterapia.

En la exploracion presenta leve ptosis bilateral simétrica siendo el resto de exploracion neurologica y general normal. Se
realizo estudio neurofisiolégico que descarté dano miopatico.

Resultados:

Se planted diagnodstico diferencial entre trastornos del metabolismo lipidico y otros trastornos menos probables como
alteraciones del metabolismo del glucogeno o enfermedades de origen mitocondrial.

Ante el descrito cuadro clinico solicitamos niveles de acilcarnitinas de cadena larga que resultaron elevadas lo cual orienta
a un deéficit de carnitina palmitoiltransferasa Il o menos probablemente un déficit de carinitina acilcarnitina translocasa.
Con este resultado solicitamos el estudio genético de CPT 2 y SLC25A20. En este se detectaron dos mutaciones del gen

CPT2 en heterocigosis compuesta que podrian justificar un fenotipo de la forma infantil.

Defecto enzimatico Carnitina total Carnitina libre Ratio Libre: Total

Transportador de carnitina Muy baja Baja Normal
CPTI Normal o alta Alta Alta

Translocasa y CPT Il Baja Muy baja Baja

Conclusiones:

Ante una clinica compatible con un trastorno del metabolismo lipidico deben solicitarse los niveles de acilcarnitinas. El
tratamiento de este trastorno metabdlico consiste en evitar el ayuno prolongado, ejercicio fisico intenso y bajas
temperaturas asi como una dieta baja en grasas y alta en carbohidratos. Se puede utilizar el aceite de triglicéridos de

cadena media (MCT) en el plan alimentario.
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