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Rhabdomyolysis – Mikor vessük fel 
metabolikus myopathia lehetőségét?
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Rekurráló rhabdomyolysis miatt kezelt 46 éves nő esetét ismertetjük. Betegünknél a metabolikus myopathia hátteré-
ben a zsírsav-oxidáció veleszületett zavarát, hosszú szénláncú acil-koenzim A-dehidrogenáz-hiányt diagnosztizáltunk, 
miután kóros acil-karnitin- és vizeletszervessav-profilt, valamint alacsony residualis enzimaktivitást detektáltunk, vé-
gül genetikai vizsgálattal patogén eltérést igazoltunk. A dietoterápia bevezetése után sem kórházi kezelést igénylő 
metabolikus krízis nem fordult elő, sem myopathia nem alakult ki. Az eset kapcsán áttekintjük a rhabdomyolysis és a 
terhelés utáni izompanaszok differenciáldiagnosztikáját, különös tekintettel a metabolikus myopathiákra. Kiemeljük 
a zsírsav-oxidációs zavarok jellegzetességeit, illetve a hosszú szénláncú zsírsav-oxidációs zavarok akut ellátásának és 
gondozásának alapelveit. A metabolikus myopathiák csoportjába tartozó betegségek jól kezelhetőek, és a betegek 
számára megfelelő életminőséget biztosíthatunk, azonban az elsősorban zsírsav-oxidációs zavarokra jellemző, gyor-
san kialakuló metabolikus krízis súlyos, akár halálos kimenetelű is lehet. Több, ebbe a csoportba tartozó betegség 
szerepel az újszülöttkorban szűrt anyagcsere-betegségek között, azonban esetünk ismertetésével is szeretnénk felhív-
ni a figyelmet arra, hogy egyes esetekben az első tünetek csak felnőttkorban jelentkeznek. Ismétlődő rhabdomyolysis 
esetén bármely korú betegnél fel kell vetni az öröklődő anyagcserezavar lehetőségét.
Orv Hetil. 2017; 158(47): 1873–1882. 
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Rhabdomyolysis – may it be a metabolic myopathy?

Case report and diagnostic algorithm

We report the case of a 46-year-old female patient with recurrent rhabdomyolysis. In the background of her meta-
bolic myopathy an inherited metabolic disorder of the fatty acid oxidation, very long-chain acyl-coenzyme A-dehy-
drogenase deficiency was diagnosed. The diagnosis was based on abnormal acyl-carnitine- and urine organic-acid 
profile in addition to low residual enzyme activity, and was confirmed by genetic testing. After introduction of dieto-
therapy metabolic crisis necessitating hospital admission has not occurred neither have fixed myopathic changes de-
veloped.  
We present here the differential diagnosis of rhabdomyolysis and exertional muscle complaints, with the metabolic 
myopathies in focus. The main features of fatty acid oxidation disorders are highlighted, acute and chronic manage-
ments of very long-chain acyl-coenzyme A-dehydrogenase deficiency are discussed.
Metabolic myopathies respond well to treatment, so good quality of life can be achieved. However, especially in 
fatty acid oxidation disorders, a metabolic crisis may develop quickly and can be fatal, albeit rarely. Some of these 
disorders can be identified by newborn screening, but occasionally the symptoms may manifest only in adulthood. 
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With the presentation of this case we would like to point out that in the differential diagnosis of recurrent rhabdo-
myolysis inherited metabolic disorders should be considered regardless of the patient’s age.
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Rövidítések
ATP = adenozin-trifoszfát; CACT = (carnitine-acylcarnitine 
translocase) karnitin-acil-karnitin-transzlokáz; CK = (creatine 
kinase) kreatinkináz; CoA = koenzim A; CPT = (carnitine pal-
mitoyl transferase) karnitin-palmitoil-transzferáz; EMG = 
elektromiográfia; GOT = glutamát-oxálacetát-transzamináz; 
GGT = gamma-glutamil-transzferáz; GPT = glutamát-piruvát-
transzamináz; GSD = (glycogen storage disease) glikogéntáro-
lási betegség; LCHAD = (long chain acyl-CoA dehydrogenase) 
hosszú szénláncú hidroxi-acil-CoA-dehidrogenáz; LCT = 
(long chain triglycerides) hosszú szénláncú zsírsavak; LDH = 
laktátdehidrogenáz; LGMD = (limb girdle muscular dyst-
rophy) végtagövi izomdystrophia; MCAD = (medium chain 
acyl-CoA dehydrogenase) közepes szénláncú acil-CoA-dehid-
rogenáz; MCT = (medium chain triglyceride) közepes szénlán-
cú zsírsav; MELAS = (mitochondrialis encephalomyopathia 
lactat acidosis stroke) mitochondrialis encephalopathia, laktáta-
cidózis és stroke; MERFF = (myoclonic epilepsy with ragged-
red fibers) myoclonusos epilepszia töredezett vörös rostokkal; 
OMIM = (Online Mendelian Inheritance in Man) Mendeli 
Öröklődés Emberben Adatbázis; SCAD = (short chain acyl-
coA dehydrogenase) rövid szénláncú acil-CoA-dehidrogenáz; 
TSH = thyreoidea (pajzsmirigy)stimuláló hormon; VLCAD = 
(very long chain acyl-CoA dehydrogenase) hosszú szénláncú 
acil-CoA-dehidrogenáz; VLCADD = (very long chain acyl-
CoA dehydrogenase deficiency) hosszú szénláncú acil-CoA-
dehidrogenáz-hiány; WES = (whole exome sequencing) teljes-
exom-szekvenálás

Irodalmi adatok alapján a rhabdomyolysis hátterében az 
esetek mintegy háromnegyedében lehet exogén faktort 
azonosítani [1]. Bár a maradék 25% okaként csak kisebb 
részben áll öröklődő betegség, jellemzően metabolikus 
myopathia, ritkábban izomdystrophia, fontos lenne eze-
ket az eseteket azonosítani, ilyenkor ugyanis a rhab-
domyolysis ismétlődésére kell számítani. Az alapvető di-
agnosztika jól hozzáférhető, és költsége sem kiugró, 
azonban a mintákat célszerű az akut krízis alatt levenni. 
A metabolikus myopathiák, elsősorban a zsírsav-oxidáci-
ós zavarok többségében megfelelő kezelési lehetőség – 
elsősorban dietoterápia – áll rendelkezésünkre, amellyel 
a betegek számára jó életminőséget biztosíthatunk, a 
metabolikus krízis és a további szervkárosodás pedig el-
kerülhető. 

A metabolikus myopathiák hátterében öröklött gene-
tikai defektus áll, a residualis enzimaktivitás változó, nul-

lától normálértékig terjedhet [2]. Hiányzó vagy nagyon 
alacsony enzimaktivitás esetén a tünetek már újszülött- 
vagy csecsemőkorban megjelennek, míg magasabb en
zimaktivitás esetén az első manifesztáció serdülőkorban, 
felnőtt- vagy időskorban észlelhető. A korai és késői kez-
detű formák megjelenése igen eltérő lehet, felnőttkor-
ban leggyakrabban az izompanaszok állnak előtérben 
[2]. 

A zsírsav-oxidációs zavarokat 2007 vége óta Magyar-
országon is szűrjük az újszülötteknél. Az érintett újszü-
löttek a diagnózis felállításakor általában tünetmentesek, 
és korai preventív lépésekkel az akut klinikai katasztrófa 
megelőzhető. A korábban születetteknél ilyen szűrés 
nem volt, valamint a magasabb residualis enzimaktivitás-
sal rendelkező betegek esetében is lehet negatív az újszü-
löttkori teszt. 

A felnőttek ellátását végző, sürgősségi, belgyógyász és 
neurológus szakembereknek is fontos lenne ismerni eze-
ket a kórképeket, hogy metabolikus myopathia gyanújá-
nak felmerülése esetén még a krízis során levegyék a 
megfelelő vér- és vizeletmintákat, hogy elkezdődhessen a 
specifikus terápia, és szükség esetén a betegeket megfele-
lő centrumba irányíthassák. 

Esetismertetés 

A 46 éves nőbeteg korábbi anamnézisében krónikus be-
tegség nem szerepel, gyógyszert rendszeresen nem szed. 

Először 2014 szeptemberében alakultak ki akutan 
izompanaszai: elsősorban a váll- és medenceöv izmait 
érintő fájdalom, izomgörcsök, izomgyengeség és sötét 
színű vizelet. Laboratóriumi értékek: CK 47,955 U/l 
(normális tartomány <190), GOT 2,505 U/l (normális 
tartomány <44), GPT 932 U/l (normális tartomány 
<50), LDH: 6,433 U/l (normális tartomány 240–480); 
a szérumbilirubin és a GGT normális tartományban volt. 
Emellett microcytaer hypochrom anaemiája volt, ame-
lyet transzfúzióval, vitamin- és vaspótlással kezeltek, vér-
zésforrás nem igazolódott. Ekkor még nem vizsgálták a 
beteget izomérintettség irányában. Két héttel később a 
CK, a GOT és a GPT normalizálódott. Időszakos kont-
rollvizsgálatok során eltérést nem tapasztaltak. 

Egy évvel később, 2015 augusztusában jelentkeztek 
újból hasonló, akut panaszok. Ekkor laborértékeiben a 
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CK 35,600 U/l, a CRP 17 ng/ml volt, a TSH euthyre-
osist mutatott, az immunszerológia autoimmun myosi-
tisre nem utalt, az EMG enyhe myopathiát jelzett. Pana-
szai néhány nap alatt elmúltak, laborértékei néhány hét 
alatt rendeződtek. 

A harmadik akut esemény két hónappal később követ-
kezett be, amely a fentiekhez hasonlóan zajlott (felvételi 
CK: 32,000 U/l). A megismételt EMG ismét enyhe 
myopathiát jelzett. Az izombiopszia neuromuscularis 
betegségre nem utalt, csupán mérsékelt rostátmérő-vál-
tozást és kötőszöveti szaporulatot mutatott. Glikogén-
felszaporodást nem találtunk, a foszforiláz- és myoadeni-
látenzim-aktivitás normális volt. Fokozott lipidtárolást 
sem detektáltunk. Mitochondrialis eltérés, töredezett 
vörös rost nem volt. A laborértékek ismételten gyorsan 
normalizálódtak. A beteg izomstátuszában sem generali-
záltan, sem lokálisan nem volt izomhypotrophia, gyen-
geség. 

Az anamnézist részletesen felvéve, a három alkalom-
mal visszatérő rhabdomyolysist megelőzően egyértelmű 
provokáló faktort azonosítani nem tudtunk. Exogén 
okok kizárhatóak voltak, a beteg nem végzett fokozott 
izommunkával járó tevékenységet, nem volt változás a 
diétájában, de mindegyik alkalommal felmerült megelő-
ző enyhe infekció és emocionális stressz lehetséges szere-
pe. Az első rosszullétet megelőző időszakból semmilyen 
izompanaszra nem derült fény. Bár betegünk aktívan 
soha nem sportolt, az iskolai testnevelési órákon teljesít-
ménye átlagos volt. Családi anamnézise is negatív volt 
mind izompanaszra, mind akut metabolikus betegsé
gekre. 

A fentiek alapján az ismétlődő rhabdomyolysis hátte-
rében a kivizsgálás sem izomdystrophiát, sem myositist 
nem valószínűsített. Az izom szövettani vizsgálata nem 
támogatta sem mitochondrialis betegség lehetőségét, 
sem glikogénanyagcsere-zavar meglétét. Ezért a meta-
bolikus myopathiák harmadik nagy csoportja, a zsírsav-
oxidációs zavarok irányában indultunk el. A szűrőpapírra 
(úgynevezett Guthrie-kártya) kicseppentett vér tömeg-
spektrometriás vizsgálatával kóros acil-karnitin-profilt 
kaptunk, ahol a hosszú szénláncot (C14 és C14:1) tar-
talmazó karnitinészterek mennyisége kórosan emelke-
dett volt. Ez az eredmény a hosszú szénláncú acil-CoA-
dehidrogenáz enzim (VLCAD) csökkent működésére 
utalt (VLCAD-deficientia [VLCADD, OMIM: 
201475]). A vizelet szervessav-profilja, majd az enzim
aktivitás direkt vizsgálata, ahol alacsony residualis aktivi-
tás mutatkozott, az eredményt alátámasztotta. Az 
ACADVL génben két heterozigóta mutációt azonosí-
tottunk: a c.773T>C (ENST00000356839), p.Ile-
258Thr misszensz és a c.1357C>T, p.Arg453* non-
szensz mutációt. A nonszensz mutáció ismert [3], 
patogenitása a kódolt fehérje csonkolása miatt egyértel-
mű. A c.773T>C mutáció egy evolúciósan konzervált 
izoleucint érint, aminek treoninra való cseréje a predikci-
ós programok (polyphen-2 – score: 0,977, SIFT, Muta-
tion Taster) szerint patogén. Más családtag DNS-mintá-

ja nem állt rendelkezésre a mutációk transzhelyzetének 
igazolásához, de a fenti ismert patogén mutáció koráb-
ban nem öröklődött cisz-helyzetben az említett mis�-
szensz variánssal, így transz-helyzetük valószínű [3].

A beteget megtanítottuk a számára megfelelő diétá-
ra  és az ideális életmódra. A diéta szigorú betartása a 
VLCADD-kezelés alapja. Ennek lényege a hosszú szén-
láncú zsírsavak (LCT) fogyasztásának megszorítása, a 
közepes szénláncú zsírsavak (MCT) fokozott bevitele, és 
kellő gyakoriságú energiabevitel biztosítása. Az életmód-
beli tanácsok közül kiemelendő a hosszas éhezés kerülé-
se, a rendszeres testmozgás, valamint a hosszabb, ala-
csony intenzitású mozgás előtt megfelelő energiaforrás 
bevitele. Fontos részét képezte a betegoktatásnak a sür-
gősségi protokoll elsajátítása is, amely a legenyhébb, 
rhabdomyolysisre utaló panaszok észlelése esetén szük-
séges eljárást (bő folyadékfogyasztás és azonnali szénhid-
rátbevitel), az esetleges sürgősségi osztályos felvétel 
esetén javasolt teendőket, és az ezen ritka betegség ellá-
tásában gyakorlott metabolikus specialista elérhetőségét 
tartalmazta írásos formában. 

Bár újabb kórházi kezelést igénylő metabolikus krízis 
a terápia bevezetése óta nem fordult elő, és tartós izom-
károsodás, izomgyengeség sem alakult ki, enyhébb, 
rhabdomyolysisre utaló panaszokkal járó epizódok alkal-
manként mutatkoztak. Emiatt a diéta finomítása mellett 
speciális, közepes hosszúságú zsírsavakat (MCT) tartal-
mazó készítmény rendszeres fogyasztását is javasoltuk. 

Rhabdomyolysis

A rhabdomyolysis valódi gyakoriságát nem ismerjük, va-
lószínűleg sok enyhe esetet nem ismerünk fel. (A legtöb-
bet idézett adat szerint az Amerikai Egyesült Államok-
ban 1995-ben 26 ezer beteget bocsátottak el a kórházból 
rhabdomyolysis diagnózisával, ez alapján az incidencia 
mintegy 10/100 000 [4].)

A rhabdomyolysis klasszikus tüneti triádja jól ismert: 
myalgia, néhány óra, esetleg néhány nap alatt kialakuló, 
gyakrabban főként a proximális izmokat érintő izomgyen-
geség és az izomsejtek szétesésével a véráramba, majd 
filtrációval a vizeletbe kerülő myoglobin révén a pigmen-
turia (sötét, kólaszínű vizelet). Ez klasszikus formájában 
csak a betegek mintegy 10%-ánál jelentkezik, és a felnőtt 
betegek fele nem említ izomfájdalmat. A fenti izompana-
szokat olykor (8–15%) még az izmok megduzzadása is 
kíséri [5, 6]. 

A rhabdomyolysis laboratóriumi diagnózisának alapja 
a szérum-kreatinkináz (CK) markáns (legalább tízszeres) 
emelkedésének kimutatása. Egyszeri izomsérülés (példá-
ul túlzásba vitt edzés, epilepsziás roham) után a CK ru-
tinmódszerekkel kimutathatóan 2–12 óra múlva emelke-
dik meg, a harmadik–ötödik napon éri el a csúcsértéket, 
és a 6–14. napon belül normalizálódik. A sérült izomsej-
tekből GOT, GPT és LDH is kerül a véráramba, a CK-
hoz hasonló (a GOT esetében kissé elnyújtottabb, míg 
az LDH esetében rapidabb) kinetikával. A GOT/GPT 
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arány 1 feletti az első héten, azonban a GPT hosszabb fél 
életidejének köszönhetően a sérülés utáni második-har-
madik héten 1 alatti is lehet [7]. 

A CK vizsgálata nem szerepel a legalapvetőbb sürgős-
ségi rutin-laborvizsgálatok között, de a magas GOT/
GPT érték hátterében izomsérülés lehetőségét is fel kell 
vetni, ha a betegnek van izompanasza, vagy az anamné-
zis felveti izomsérülést okozó noxa lehetőségét. A CK a 
kisebb izomzúzódás, izomláz esetén is több ezres-tízez-
res értéket érhet el. Mivel egyszeri izomsérülés esetén a 
CK egy-két hét alatt normalizálódik, a rutinlaborban 
észlelt, kisebb CK-emelkedés kontrolljára ennyi idő után 
érdemes sort keríteni [7].

A myoglobin fél életideje mindössze kettő–négy óra 
(míg a CK-é 1,5 nap), az egyszeri izomsérülés során fel-
szabadult izomfehérje nagyjából 24 óra alatt ürül ki tel-
jesen a szervezetből. Látható myoglobinuria csak magas, 
100 mg/dl feletti vizeletmyoglobin-koncentráció felett 
fordul elő, így gyakran már nem észlelhető, amikor a be-
teg a rhabdomyolysis után orvosi segítséget kér [1, 4, 7]. 
A betegtől célzottan érdemes rákérdezni a sötét vizelet-
re, mert ez az átmeneti jelenség könnyen elkerülheti a 
figyelmet.

A rhabdomyolysis legrettegettebb szövődménye az 
akut veseelégtelenség, amelynek gyakoriságát a különbö-
ző vizsgálatok mind gyermekpopuláció, mind felnőttek 
esetében 5–50% között adják meg [1]. Bár a veseelégte-
lenség előfordulása gyakoribb magasabb CK-érték és 
más betegségek egyidejű jelenléte esetén, még extrém 
magas (több százezres) CK-érték esetén is kivédhető cél-
zott kezeléssel, amelynek alapja a megfelelő hidráltság 
biztosítása. 

Néhány ezer, sürgősségi felvételt igénylő, illetve kór-
házból ilyen diagnózissal elbocsátott beteg esetének 
elemzése alapján a rhabdomyolysis hátterében 75%-ban 
lehetett szerzett okot, környezeti faktor(oka)t azonosíta-
ni, jellemzően több tényező együttes hatását. Kiemelke-
dően gyakori (30–80%) az alkohol és illegális drogok 
szerepe, akár mint egyedüli, akár mint súlyosbító faktor. 
Gyógyszermellékhatás az esetek 10%-ában játszhatott 
szerepet, számos különböző hatástani csoportba tartozó 
szer szerepét lehetett feltételezni [1]. Kiemelendő, hogy 
a sztatinok esetében az akut rhabdomyolysis extrém ritka 
(0,4 eset/10 000 beteg/év) [7, 8], illetve 1,6/100 000 
[9, 10]. Traumát, epilepsziás rohamot, lokális vagy gene-
ralizált ischaemiás izomkárosodást, illetve infekciót né-
hány százalékos gyakorisággal azonosítottak. A hirtelen 
nagy terheléssel járó izommunka, a statisztikák szerint, 
viszonylag ritkán vezet rhabdomyolysishez (egy retros-
pektív tanulmány évente 22,2 rhabdomyolysisesetet ta-
lált 100 000, alapkiképzésen részt vevő katona között az 
Amerikai Egyesült Államokban) [7]. A klinikai gyakor-
latban azonban viszonylag gyakran találkozhatunk hirte-
len nagy intenzitással sportolni kezdő (például spinning) 
fiatal felnőtt rhabdomyolysisével [11–14].

Gyermekek esetében a virális myositis és a metabolikus 
betegség a leggyakoribb ok (38% és 30%), míg derma-

tomyositis, gyógyszerek (propofol, antipszichotikumok), 
mérgezés, súlyos hypokalaemia és trauma egyenként 
1–5%-ban áll a háttérben [1].

Akut izomtünetekben szegény „hyper-CK-aemia” ese-
teiben autoimmun myositisre, izomdystrophiákra és en-
dokrin betegségekre is gondolni kell. 

Ha nem találunk egyértelmű külső okot a rhab-
domyolysis hátterében, az öröklött betegség lehetőségét 
is fel kell vetnünk – bármely életkorban, azaz gyermekek, 
fiatal felnőttek és középkorúak esetében is. 

Mindenképpen mérlegelnünk kell veleszületett anyag-
cserezavar vagy hereditaer myopathia lehetőségét, ha a 
rhabdomyolysis ismétlődik. Az első eset után is felvethe-
tő metabolikus betegség gyanúja, ha a beteg korábbi 
izomfájdalmakról, izomgörcsökről, időszakos sötét vize-
letről, terhelési intoleranciáról, korai elfáradásról számol 
be. További gyanújel a többi családtagnál előforduló 
izompanasz, esetleg korai, megmagyarázhatatlan halál-
eset a családban [1]. Ez utóbbi nem diagnosztizált meta-
bolikus krízis lehetőségére figyelmeztet. Ugyanakkor a 
sérülés mértékéhez képest extrém (több százezres) CK-
érték önmagában nem jelez a háttérben megbúvó meta-
bolikus myopathiát. 

Ha a rhabdomyolysis hátterében álló alapvető exogén 
okokat ki is zártuk, a metabolikus myopathiák esetében 
provokáló faktor ilyenkor is azonosítható lehet. Érdemes 
rákérdeznünk a hosszabb koplalás, egyszerű lázas beteg-
ség, hideghatás, emocionális stressz lehetőségére. Ha a 
panaszok összefüggésben állnak a fizikai aktivitással, ak-
kor célszerű tisztázni, hogy hosszabb, de alacsony inten-
zitású izommunka (például kirándulás) vagy rövid (5–30 
percig tartó), de intenzív terhelés áll-e a háttérben. Ez 
segít a metabolikus myopathiák egyes csoportjainak el-
különítésében. Az előbbi a zsírsavanyagcsere zavaraira, 
míg az utóbbi a glikogénmetabolizmus zavaraira utalhat 
[15]. 

A rhabdomyolysis genetikai okai – 
metabolikus myopathiák

A rhabdomyolysis okaként szóba jövő öröklődő betegsé-
gek leggyakrabban a metabolikus myopathiák, ritkábban 
a rögzült gyengeséggel járó strukturális myopathiák. 
A  metabolikus myopathiák három nagy alcsoportját a 
glikogénmetabolizmus zavarai, a zsírsav-oxidáció zavarai 
és a mitochondrialis izombetegségek képezik. A metabo-
likus myopathiák esetében alapvetően a vázizomzat 
energiatermelő mechanizmusai károsodnak. Az izomsej-
tekben termelődő ATP fő forrása a glükóz és a szabad 
zsírsavak, amelyekből az ATP-molekulák többsége mito-
chondriumokban, a légzési láncon végbemenő oxidatív 
foszforiláció során termelődik, oxigén jelenlétében [15]. 

Az izmokban a fizikai aktivitás intenzitása és időtarta-
ma határozza meg az energiaforrás felhasználását. Nyu-
galomban vagy alacsony intenzitású terhelés („zsírége-
tés”) esetén az izom energiaigényét nagyrészt a zsírsavak 
oxidációja fedezi. Szubmaximális intenzitású, illetve ma-
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ximális nagy intenzitású aktivitás esetén az izom fő ener-
giaforrása az izomglikogén-raktárból (glikogenolízis) és 
a vérből származó glükóz. Körülbelül 90 perc közepes 
intenzitású terhelésnél (a maximális O2-felvétel, azaz a 
VO2max 60–80%-ánál) a hepaticus és izomglikogén-rak-
tárak is kiürülnek, és a glükóz helyett a lipidkatabolizmus 
kerül előtérbe. Hosszabb idővel az utolsó étkezés után 
vagy éhezés esetén is a szabad zsírsavak égetésével jut 
energiához az izomszövet (1. táblázat) [15, 16]. 

Ennek megfelelően, a glikogénlebontás zavarai eseté-
ben a terheléssel összefüggő panaszok jellemzően rövid, 
nagy intenzitású izommunka, intenzív, maximális erőki-
fejtést igénylő tevékenység (rövidtávfutás) és izometriás 
izomkontrakció (például súlyemelés), azaz alapvetően 
anaerob tevékenység esetében jelennek meg, már néhány 
perccel az izommunka kezdete után.

Ezzel ellentétben, a zsírsav-oxidáció zavarai hosszabb 
– 45 perctől több óráig tartó –, alacsony intenzitású, ae-
rob terhelés (például kirándulás) után okoznak panaszt, 
míg az izometriás izomkontrakció nem provokál tünete-
ket. Hosszabb energiabevitel nélküli periódus (akár né-
hány órás-napos éhezés) esetében is megjelenhetnek a 
zsírsav-oxidáció zavarainak tünetei, hiszen a fő energia-
forrás ebben az esetben is a szabad zsírsav lenne, aminek 
a lebontása az enzimblokk miatt nem tud végbemenni 
[17].

A mitochondrialis izombetegségeket, ahol a károsodás 
az oxidatív foszforiláció lépéseit érinti, rövid terhelés 
után jelentkező diszproporcionális kifáradás jellemzi. Jel-
legzetes az izommunka után a vérben a laktátszint meg-
emelkedése. 

A metabolikus myopathiák jó részében (50–60%) nem 
alakul ki rögzült izomkárosodás, izomgyengeség. Így a 
terhelés nélküli vagy a krízisállapotok közti időszakban 
normális CK-érték és metabolikus profil (például acil-
karnitin-szintek) mérhető, az izombiopszia sem mutat 
eltérést. Ugyanakkor egyes izomdystrophiák (például 
Duchenne, Becker, LGMD2I, LGMD2F) esetében, 
ahol jellemzően rögzült izomtünetek észlelhetőek, gya-
kori a rhabdomyolysis, ami akár az első manifesztáció is 
lehet ezekben a strukturális izombetegségekben [18].

A glikogénmetabolizmus zavarai

A glikogén lebontásában és a glükóz felhasználásában 
számos enzim szerepe ismert, de csak tíz-egynéhánnyal 
kapcsolatban írtak le specifikus, enzimzavarhoz kötődő 
humán betegséget, és ezek többségében is csak néhány 
tíz, néhány száz beteg ismertetése szerepel az irodalom-
ban. Kivételt képez a McArdle-betegség (GSD V) 
1/100 000-es prevalenciával, illetve a ritkább, de enzim-
pótló terápiával kezelhető Pompe-kór (GSD II), azonban 
ez utóbbi esetében nem jellemző a rhabdomyolysis [19]. 
Sok beteg első tünetei csak felnőttkorban jelentkeznek.

A McArdle-kór (GSD V) esetében alacsony terhelhe-
tőség, gyors kifáradás jellemzi a betegeket, főleg a nagy 
intenzitású, anaerob izommunka, illetve az izometriás 
kontrakciót igénylő tevékenység provokál tüneteket. 
A  betegek mintegy fele észlel rendszeresen visszatérő 
rhabdomyolysist, és körülbelül 25%-uk esetében tartós 
izomgyengeség is kialakul. Mintegy háromnegyedük 
spontán is beszámol a patognomikus „second wind” je-
lenségről, ami tesztelés során minden esetben kimutat-
ható. Ilyenkor a beteg elmondja, hogy néhány perc után, 
a kezdetben kimerítő izommunka hirtelen sokkal kön�-
nyebbé válik, az izomfájdalom elmúlik. Ha a panaszok 
miatt meg kellett pihennie, néhány perc után vissza tud 
térni a mozgáshoz, és ekkor már tartósabban teljesít. Az 
izommunka előtti szénhidrátfogyasztás javít a teljesítmé-
nyen. (Ellentétben más glikogénanyagcsere-zavarokkal 
[például GSD VII, IX], ahol a terhelés előtti szénhidrát-
bevitel rontja az izommunkát – ezt nevezzük „out of 
wind” jelenségnek.)

McArdle-betegség esetében szénhidrátban gazdag di-
étát javasolunk. A hosszabb, alacsony intenzitású test-
mozgás kifejezetten ajánlott, de kerülni érdemes a rövid, 
intenzív erőkifejtést igénylő mozgásformákat. Minden 
aktivitás előtt javasolt az alapos bemelegítés (a „second 
wind” fenomén kihasználása). Röviddel a tervezett moz-
gás előtt szükség van kiegészítő szénhidrátbevitelre. 
Rhabdomyolysis esetén ellátásuk a szokásos protokoll 
szerint történhet, nem alakul ki összetett metabolikus 
krízis [19]. 

A zsírsav-oxidáció zavarai

A rövid és közepes (4–12 szénatom) szénláncú zsírsavak 
szabadon, míg a hosszú (12–18 szénatom) szénláncúak 
a karnitintranszport-rendszer segítségével haladnak át a 
mitochondrialis membránon. A mitochondriumon belül 
az egyenes szénláncú zsírsavak a β-oxidáció során bomla-
nak le. Elégtelen szénhidrátkínálat esetén a zsírsavakból 
ketontestek is keletkeznek. A reakciósorban szereplő en-
zimek a különböző hosszúságú szénláncokra specifiku-
sak [20, 21].

Több zsírsav-oxidációs zavar szerepel az újszülöttkori 
szűrővizsgálatok között. Az összes, szűréssel kiemelt 
zsírsav-oxidációs zavar születéskori incidenciája 
10/100 000 körülire becsülhető, leggyakoribb formája a 

1. táblázat Az izomszövet által felhasznált energiaforrások a terhelés függ-
vényében

A terhelés típusa Fő energiaforrás

Nyugalomban vagy hosszabb 
idővel az utolsó étkezés után

Szabad zsírsavak

Alacsony intenzitású terhelés Kezdetben: glükóz és szabad 
zsírsavak egyaránt
Körülbelül négy óra után: már 
szabad zsírsav a fő energiaforrás

Nagy intenzitású terhelés 
(beleértve az izometriás 
izomkontrakciót)

Glükóz (glikogenolízis és 
anaerob glikolízis)
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közepes szénláncú acil-CoA-dehidrogenáz-deficientia 
(MCAD), amely az összes eset közel 50%-a, egyenként 
háromszor–tízszer ritkább a többi szűrt forma [22]. 
Minden gyakoribb betegség esetében közöltek felnőtt-
kori eseteket is [23–26]. Magyarországon, a két szűrő-
központ (Semmelweis Egyetem I. Gyermekgyógyászati 
Klinika és Szegedi Tudományegyetem Gyermekgyógyá-
szati Klinika) országos adatai alapján az incidencia meg-
egyezik a nemzetközi adatokkal. A budapesti Anyagcsere 
Szűrő- és Diagnosztikai Központban 2011–2016 között 
30 újszülöttnél igazoltunk zsírsav-oxidációs zavart, és 
egyetlen, felnőttkorban induló esetet diagnosztizáltunk 
(amelyet cikkünkben ismertetünk). 

A hosszú szénláncú zsírsav-oxidációs zavarok esetén 
újszülöttkorban a fiziológiás adaptáció kritikus pontján 
és döntően katabolikus állapotokban jelentkeznek a tü-
netek, és súlyos anyagcserekrízis alakulhat ki, tudatzavar-
ral és akut májelégtelenséggel, amelyhez rhabdomyo
lysis, cardiomyopathia, szívritmuszavar is társulhat. 
A glükoneogenezis is sérül, ami hypoketoticus hypogly-
kaemiához vezethet.

Felnőttkorban a rhabdomyolysis kiváltásában hos�-
szabb, alacsony intenzitású testmozgás, tartós éhezés, 
magas zsírbevitel, hideghatás, enyhe infekciók, emocio-
nális stressz játszhatnak szerepet, iatrogén ok lehet az 
általános anaesthesia, valproát vagy sztatin adása, de a 
rohamok egy részénél nem derül ki a trigger [27]. Fel-
nőttkorban leginkább a vázizomzat érintett, de rögzült 
izomgyengeség ritkán alakul ki, a rhabdomyolysises epi-
zódokhoz csak ritkán csatlakozik hypoglykaemia. Korai 
és adekvát terápia mellett a metabolikus krízis minden 
életkorban reverzibilis lehet [27–29].

Mitochondrialis myopathiák

A rhabdomyolysis relatíve ritka, oka sokszor nem egyér-
telmű, fokozott fizikai aktivitás és enyhe vírusinfekció 

lehet a trigger, táplálkozással összefüggő okok alig for-
dulnak elő. Az izombiopszia egyértelmű patognomikus 
eltéréseket mutat. A gyakori izomfogyás és rögzült 
izomgyengeség mellett jellemzően más szervek (például 
látóideg, máj, szív, agy) érintettsége is megtalálható 
[30].

A fizikai aktivitással összefüggő izompanaszokat és 
egyéb tüneteket a 2. táblázatban foglaltuk össze. 

A rhabdomyolysis hátterében álló 
metabolikus myopathiák diagnosztikus 
algoritmusa (1. ábra)

Ha a rhabdomyolysis hátterében metabolikus myopathia 
merül fel, minél előbb, még a krízis alatt célszerű vér- és 
vizeletmintát venni. A szérumot és a vizeletet –20 °C-on 
tároljuk, illetve ajánlott szűrőpapírra (az újszülöttszű
résnél használt Guthrie-kártyára) is vért cseppenteni. 
A mintákat mindkét anyagcsereközpont fogadja.

Az anamnézis felvétele során rá kell kérdezni az izom-
panaszokat kiváltó körülményekre, provokáló faktor(ok)
ra. Fontos elkülöníteni, hogy rövid, nagy intenzitású, 
vagy hosszú, alacsony intenzitású izommunka váltja-e ki 
a tüneteket (az előbbi inkább glikogénanyagcsere-zavar-
ra, míg az utóbbi zsírsavanyagcsere-zavarra utal). Érdek-
lődni kell az esetleges „second wind” és „out of wind” 
jelenség előfordulásáról. Rá kell kérdezni az étkezési szo-
kásokra, az étkezések gyakoriságára, a szénhidrát- és zsír-
fogyasztási szokásokra. Érdeklődni kell interkurrens, lá-
zas betegség, hormonális változások (például szülés), 
esetleg emocionális stressz lehetőségéről a mostani és 
korábbi rhabdomyolysisek előtt.

Ha lipidanyagcsere-zavar merül fel, az acil-karnitin-
profil vizsgálata a legfontosabb, amit akár lefagyasztott 
szérumból, akár szűrőpapírra kicseppentett vérből el le-
het végezni. Ezt megerősíti a vizeletben található szerves 

2. táblázat Fizikai aktivitással összefüggő jelenségek a metabolikus myopathiák fő csoportjaiban

Glikogénmetabolizmus-zavarok Zsírsavoxidáció-zavarok Mitochondrialis myopathiák

Elsődlegesen panaszt kiváltó 
fizikai aktivitás

Intenzív, maximális erőkifejtést 
igénylő anaerob izommunka, 
izometriás izomkontrakció

Alacsony intenzitású,  
aerob izommunka

Már rövid, alacsony intenzitású 
izommunka is

A panaszok megjelenésének ideje 
fizikai aktivitás esetében

Néhány perc 45–50 perc Néhány perc

Táplálkozással összefüggő 
provokáló faktor

A terhelés előtti szénhidrátbevitel 
(betegségtől függően) ronthat 
(„out of wind”) vagy javíthat 
(McArdle) a teljesítményen

Éhezés (néhány óra), fokozott 
zsírbevitel

Általában nincs

Ajánlott mozgásforma és 
óvintézkedések a mozgással 
összefüggésben

Hosszabb, alacsony intenzitású 
testmozgás, alapos bemelegítés

Alacsony és magas intenzitású 
testmozgás is, mozgás előtt/
közben szénhidrátbevitel

Alacsony intenzitású testmozgás, 
gyakori pihenés

Egyéb jellemző „Second wind” jelenség lehetséges A rhabdomyolysis mellett összetett 
metabolikus krízis alakulhat ki

Izommunka során jelentős 
laktátemelkedés lehet

Rögzült izomgyengeség, 
izomfogyás

Ritka Nem jellemző Gyakori
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savak analízise. A két teszt együttesen az esetek többsé
gében már egy betegségcsoport irányába mutat, a végső 
diagnózist a célzott enzimaktivitás- és genetikai vizsgálat 
adja. 

Glikogénanyagcsere-zavar gyanúja esetén az első lépés 
a terheléses teszt (nem ischaemiás alkarteszt vagy kerék-
pár/futószalag ergometria). A „second wind” jelenség 
észlelése egyértelműen McArdle-kórra utal, míg az „out 
of wind” jelenség két ritka glikogénanyagcsere-zavarra 
(GSDVII és IX) jellemző. Ha az első vizsgálatok nem 
informatívak, a következő lépés az izombiopszia lehet. 

Ezt lehetőleg olyan központban végeztessük el, ahol a 
speciális enzim- és immunhisztokémiai vizsgálatok el-
végzésére is felkészültek. Az izombiopsziát célszerű a 
rhabdomyolysist követően halasztottan, legalább hat 
héttel később tervezni, korábban végezve álpozitív és ál-
negatív eredmények is előfordulhatnak. (Ez alól kivétel, 
ha myositis lehetősége is felmerül.)

Mitochondrialis izombetegségre akkor kell gondolni, 
ha a betegnek rögzült izomgyengesége van, és ehhez ké-
pest is alacsony a terhelhetősége. A gyanút megerősíthe-
ti az izommunka után észlelt magas laktátszint. Ilyenkor 

1. ábra A metabolikus myopathiák diagnosztikus algoritmusa 

(Berardo A, et al. [15], Nance JR, Mammen AL. [6], Tobon A. [30], illetve Zutt R, et al. [1] ábrái nyomán, módosítva. 
GGSD = (glycogen storage disease) glikogéntárolási betegség; GSD VII = Tarui-betegség; GSD IX = foszfoglicerátkináz-deficientia; WES = (whole 
exome sequencing) teljesexom-szekvenálás
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az izombiopszia a következő lépés (rhabdomyolysis után 
halasztottan); a genetikai vizsgálatokhoz is célszerű 
izomeredetű DNS használata. 

Ha a metabolikus és/vagy strukturális myopathia gya-
núja megalapozottan felvethető, de klinikai, biokémiai és 
szövettani vizsgálatainkkal nem tudjuk a betegséget azo-
nosítani, és így célzott genetikai vizsgálatot kérni, lehe-
tőségünk van – és a jövőben várhatóan egyre inkább le-
hetőségünk lesz – egy egész fenotípus vagy tünetcsoport 
együttes genetikai vizsgálatára (úgynevezett génpanel-
vizsgálatokra) vagy a teljes exom genetikai vizsgálatára 
[15, 30, 31].

A hosszú szénláncú  
acil-CoA-dehidrogenáz- (VLCAD-) 
defektus kezelése felnőttkorban

Teendők krízis esetén

A hosszú szénláncú zsírsav oxidációs zavara (VLCADD) 
miatt gondozott beteg akut ellátása magas prioritású ál-
lapot. Az anyagcserekrízis ellátásának egyik célja a zsírok 
mobilizációjának és oxidációjának csökkentésével a to-
vábbi izomsérülés elkerülése [31]. 

A kezelt betegek többsége tünetmentes, de interkur-
rens fertőzés, éhezéses állapot, alkoholfogyasztás, komo-
lyabb fizikai terhelés, illetve a folyadékháztartás zavara az 
anyagcsere-egyensúly felborulásához vezethet. A de-
kompenzáció bevezető tünetei nem specifikusak, gyak-
ran csak letargiát, gyengeséget panaszol a beteg. A krízis 
vezető tünete felnőttkorban a rhabdomyolysis, de ence
phalopathia, hirtelen halál is előfordulhat. A laboratóriu-
mi eltérések közül kiemelendő a magas kreatinkináz- 
(CK-) szint, evvel együtt megemelkedik a GOT, a GPT 
és az LDH szintje is, ezek az enzimek a károsodott 
izomsejtekből szabadulnak fel. Emellett emelkedett lak-
tátszintet, metabolikus acidosist észlelhetünk. Ketosis 
nélküli hypoglykaemia inkább a krízis késői szakaszában 
jelentkezik, így hiánya esetén se késlekedjünk a kezelés-
sel, amelynek alapvető eleme a szénhidrátbevitel. Kétes 

esetben is javasolt a beteg kórházi megfigyelése (3. táblá­
zat).

Ha a beteg állapota nem súlyos, a szájon keresztüli 
hidrálás, kalorizálás megpróbálható, ha állapota súlyos, 
vagy az enteralis bevitel nem megfelelő, mindenképpen a 
parenteralis folyadékbevitel a választandó eljárás. Beteg-
ség, rosszullét (láz, gyengeség, étvágytalanság) első jelé-
nek észlelésekor vagy a diéta tartásának képtelensége 
esetén azonnal magas szénhidráttartalmú folyadék fo-
gyasztása javasolt [31, 32].

A sürgősségi, szájon keresztüli táplálás történhet glü-
kóz-polimer oldat adásával, vagy a szükséges szénhidrát-
mennyiséget bevihetjük üdítőital, gyümölcslé formájá-
ban is. Tíz éven felüli gyermekek és felnőttek esetében az 
ajánlott szénhidrátmennyiség napi 500 g, a teljes napi 
mennyiséget 24 órára eloszlatva kétórás időközökkel 
adott adagokban kell bevinni.

Ha egy órán belül javulás észlelhető, javasolt a szoká-
sos diéta folytatása. Ha nincs javulás, de a szájon keresz-
tüli folyadékbevitel nem akadályozott, a megkezdett en-
teralis sürgősségi rezsimet 24 órán keresztül éjjel-nappal 
folytatni kell [33].

Ha ez a rezsim nem tolerálható, nincs javulás, vagy az 
otthoni, szájon keresztüli folyadékbevitel nem kivitelez-
hető (például hányinger, hányás), a beteg haladéktalanul 
kórházi felvételt igényel, mivel ilyen körülmények között 
a katabolikus folyamatok csak parenteralis oldat adásával 
ellensúlyozhatók. 

A kezelés megkezdését követően konzultáció javasolt 
valamelyik anyagcsereközponttal, a beteget gondozó 
teammel, illetve nefrológus szakemberrel!

Gondozás

A dietoterápia központi eleme a hosszú szénláncú zsírsa-
vakban (LCT), alacsony és lassan felszívódó szénhidrá-
tokban dús diéta [34, 35]. A zsírbevitel megszorításának 
mértékét az enzimdefektus súlyossága határozza meg, 
így a terápia a hosszú szénláncú zsírsav-oxidációs zavar 
minden típusában különböző. A megfelelő kalóriabevitel 
eléréséhez közepes szénláncú zsírsavakkal (MCT) szük-
séges dúsítani a táplálékot. Az MCT lebontása a hosszú 
szénláncú zsírsavak lebontásában szerepet játszó enzi-
mek defektusa mellett zavartalan, így páciensünk beteg-
ség vagy fizikai terhelés alatt is adekvát energiához jut-
hat. Újszülöttek és csecsemők táplálására hosszú 
szénláncú zsírsavakban szegény és magas MCT-tartalmú 
speciális tápszereket alkalmazunk, gyermekek és felnőt-
tek esetén pedig a zsírszegény (LCT-szegény) ételeket 
MCT-olajjal dúsítjuk.

A hosszú szénláncú zsírsavak szigorú megszorítása mi-
att az esszenciális zsírsavakat pótolni kell. Az ideális óme-
ga-6- és ómega-3-zsírsav-arány miatt erre a célra a dió-, 
szója- és búzacsíraolajok a legalkalmasabbak.

A kezelés másik lényeges eleme a katabolikus állapotok 
kialakulásának megelőzése. Az endogén lipolízis meg-
előzése miatt az éhezés, valamint a dehidráció kerülen-

3. táblázat Metabolikus krízis gyanúja esetén javasolt laboratóriumi vizsgá-
latok

Szérumglükóz.

Astrup: pH, sBE, sHCO3
–, CO2, O2, sO2. 

Szérumnátrium, -kálium, -kalcium, -foszfát, -klorid, -karbamid, 
-kreatinin.

CK, GOT/GPT.

Laktát.

Vérkép, CRP (szükség esetén PCT, hemokultúra, egyéb  
bakteriológia).

Vizeletvér (tesztcsík).

Szárított vércsepp, illetve vizelet (esetleg szérum) – minta fagyasztva, 
a későbbi anyagcsere-vizsgálatokhoz.



1881ORVOSI HETILAP 	 2017  ■  158. évfolyam, 47. szám

ESETISMERTETÉS

dő. Az éhezés maximális időtartama a gyermekeknél 
életkorfüggő és szigorúan meghatározott. Felnőtteknél 
is javasolt a napi ötszöri, rendszeres étkezés. Fokozott 
katabolizmus esetén energiaforrásként korán alkalmaz-
zunk szénhidrátot is! (Használhatunk glükóz-polimer 
oldatot enteralisan vagy parenteralis glükózinfúziót táp-
lálási nehezítettség esetén.) Parenteralis zsírinfúzió vagy 
volatilis altatószer adása VLCAD-hiányos betegnél kerü-
lendő!

Tervezett fizikai terhelés, például edzés előtt egyszeri 
bolus szénhidrát- vagy MCT-olaj (0,5–1 g/tskg) adásá-
val biztosítható az izmok energiaellátása, és így az izom-
szövet szétesése is kivédhető. A 90 percnél hosszabb fizi-
kai aktivitás esetén a terhelés alatt szénhidrát-kiegészítés 
ajánlott. A fertőzések lehetőségét csökkentendő javasolt 
az évenkénti influenzaoltás.

Következtetés

A rekurráló rhabdomyolysis hátterében exogén okok 
mellett számos szerzett és öröklődő betegség állhat, ahol 
az első tünetek néha csak felnőttkorban jelentkeznek. 
Esetünkben is 40 éves kor felett fordult elő az első rhab-
domyolysissel járó metabolikus krízis, amely két év alatt 
háromszor ismétlődött, és amelynek okaként VLCAD-
deficientiát igazoltunk. Az eset ismertetésével szeretnénk 
felhívni a figyelmet arra, hogy öröklődő metabolikus be-
tegség bármely életkorban jelentkezhet, evvel a differen-
ciáldiagnosztika során bármely életkorban számolni kell. 
Ezekben az esetekben a nem megfelelően kezelt meta-
bolikus krízis gyors összeomláshoz vezethet. A diag
nózishoz szükséges vizsgálatok ugyanakkor könnyen 
hozzáférhetőek, megfelelő terápiával a betegeinknek jó 
életminőséget, akár tünetmentességet is biztosíthatunk.

Anyagi támogatás: A közlemény megírása anyagi támo-
gatásban nem részesült. 

Szerzői munkamegosztás: S. Á., Zs. P.: A kézirat megter-
vezése és megszövegezése, a beteg kezelése és gondozá-
sa. P. E.: Szövettani vizsgálatok. B. B. J., M. B.: Bioké-
miai vizsgálatok. B. L., Sz. A.: A szöveg lektorálása. M. 
G. A., W. I., K. S., H. T.: Az ismertetett beteg kezelőor-
vosai. A cikk végleges változatát valamennyi szerző elol-
vasta és jóváhagyta. 

Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik.
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