
       

 

 

Carnitintransporterdefekt 
 
 

Biochemisch:  freies Carnitin (--), oft alle Acylcarnitine (-),  

geringer Anstieg der Serumkonzentration unter Substitution von L-Carnitin 

Bestätigung: http://www.labor-blessing.de/files/pdf/HG/Carnitin-Defizienz-14.03.12.pdf 

 

 

Metagene:   http://www.metagene.de/appl/index.html 

Stand:  25. Juli 2016   

 

 
 

OMIM:  http://omim.org/entry/212140 

 

Orphanet:  http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=51208 

 

 

 


