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Nasljedne miopatije ¢ine skupinu bolesti uzro-
kovanih poremecajem proizvodnje energije u skelet-
nim misi¢ima te mogu biti uzrokom povisenih vrijed-
nosti kreatin-kinaze. Uzrokovane su nasljednom pore-
mecajem metabolizma glikogena, lipida i purina ili po-
remecajem transporta elektrona u mitohondrijima. Naj-
Cesce se simptomi javljaju u djetinjstvu i adolescenciji,
ali mogu se prvi puta mogu javiti i u odrasloj dobi. Do-
minantno klini¢ko obiljezje su bolovi i slabost miSica
vezana Uz napor.

U radu smo prikazali 23-godi$nju bolesnicu s
anamnesti¢ckim podacima o slabosti i bolovima u misi-
¢ima uzrokovanim fizi¢kim aktivnostima koji se javlja-
ju od djetinjstva. Prije dvije godine primljena je u Kli-
niku zbog rabdomiolize (kojoj je prethodila veca fizi¢-
ka aktivnost) uz mioglubinuriju i posljedi¢no akutno
bubrezno zatajenje. LijeCena je hemodijalizom uz nor-
malizaciju bubrezne funkcije. Nalaz EMNG je bio ure-
dan. PHD nalaz bioptata deltoidnog miSi¢a upucivao je
na upalnu miopatiju te je zapoceto lijeCenje glukokorti-
koidima. Tijekom te hospitalizacije nakon pomno uze-
tih anamnestickih podataka posumnjano je na nasljed-
nu miopatiju. Nakon nekoliko mjeseci, po izostavljanju
glukokortikoida dolazi do povisenih vrijednosti kreatin-
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kinaze te je ponovljena obrada. EMNG nalaz i vrijed-
nosti ANA, anti-Mi te anti-Jol antitijela bile su uredne.
Zbog osnovane sumnje na nasljednu miopatiju bolesni-
cije u Izraelu u Klinickoj bolnici Hadassah u Jeruzale-
mu uc¢injena genska analiza i ustanovljena mutacija oba
gena za karnitin palmitoil transferazu I1 (CPT II) uz po-
sljedi¢nu deficijenciju transferaze.

U bolesnika s povisenim vrijednostima kreatin ki-
naze, nakon detaljnih anamnestickih podataka i fizikal-
nog pregleda diferencijalnodijagnosti¢ki moramo misliti
i na nasljedne miopatije. Deficijencija karnitin palmito-
il trasferaze Il urokuje poremecaj transporta dugo-lan-
¢anih masnih kiselina u mitohondrije 1 naj¢esci je oblik
rekurentnih rabdomioliza u nasljednim miopatijama.
Nasljeduje se autosomno recesivno. Simptomi nastaju
nakon tezih fizickih aktivnosti, gladovanja, infekcija ili
izlaganja hladnodi. Izmedu napada bolesnici su obi¢no
bez simptoma. Kod navedenog deficita preporucuje se
bolesniku restrikciju unosa lipida, izbjegavanja poten-
cijalnih okidaca rabdomiolize uz dijetetske mjere koje
ukljucuju unos srednje-lancanih umjesto dugo-lanc¢anih
masnih kiselina.

Kljuéne rije€i: nasljedna miopatija, akutno bu-
brezno zatajenje, prikaz bolesnika
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