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La lisina és un aminoàcid essencial, que no se 
sintetitza en el organisme i prové de les proteï-
nes de la dieta. L’ornitina i l’arginina són ami-
noàcids intermediaris del cicle de la urea. La 
lisina i l’arginina són proteinògens (formen part 
de totes les proteïnes). Els tres comparteixen 
un mateix sistema de transport a través de la 
membrana plasmàtica de la paret de l’intestí 
prim i de les cèl·lules epitelials del ronyó.

Per què es produeix una LIP?
 
El transportador d’AA+ està format per dues 
proteïnes diferents, una de les quals (y+LAT1) 
pot inactivar-se total o parcialment si es pro-
dueixen mutacions (canvis estables i hereditaris) 

Què és una lisinúria amb into-
lerància a proteïnes (LIP)?

La LIP és un error congènit del transport de 
aminoàcids dibàsics (AA+) degut a un defecte 
del seu transportador intestinal i renal. Causa 
una absorció intestinal deficient i un augment 
de l’eliminació renal d’aquests AA+.

Què són els aminoàcids dibàsics 
(AA+)?

Els AA+ (lisina, ornitina i arginina) són els que 
tenen en la seva estructura dos grups amino i 
un grup àcid.

Por què diem que aquest error és 
congènit? 
 
Diem que aquest error és congènit, perquè 
naixem amb ell, degut a que és hereditari. Cada 
un dels processos del metabolisme que donaran 
lloc als compostos que formen el nostre cos està 
determinada genèticament (codificada). Tots he-
retem dels nostres pares la informació correcta o 
alterada que determina que es realitzi cadascun 
d’aquests procesos, en aquest cas, el transport 
d’aminoàcids dibàsics. Si heretem una informa-
ció errònia o parcialment alterada, aquell punt 
concret funcionarà malament i es pot arribar a 
produir una malaltia metabòlica hereditària.

Quines conseqüències té  el de-
fecte del transportador d’AA+?

La malabsorció de lisina i la seva pèrdua en 
quantitats massives pel ronyó (lisinúria) cau-
sen un defecte d’aquest aminoàcid essencial 

per a la síntesi proteica i per al metabolisme 
del col·lagen. Per altra banda, la malabsorció 
d’ornitina i arginina causa una interferència en 
el cicle de la urea, del qual són intermediaris 
ambdos aminoàcids. Això té com a conseqüèn-
cia la hiperamonèmia amb intolerància a pro-
teïnes que dona nom a la malaltia (lisinuria amb 
intolerància a proteïnes).

Què passa quan un nen/a neix 
amb una LIP? 
 
El nadó neix sense problemes i roman asimptomà-
tic durant la lactància, però al començar a alimen-
tar-se amb una dieta més rica en proteïnes, el cicle 
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en el gen que la codifica (SLC7A7). Això causa 
un “error de transport” que es manifesta amb 
una baixa absorció intestinal d’AA+ i una elevada 
excreció renal d’aquests aminoàcids.
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de la urea no funciona eficaçmente per eliminar 
l’amoni format a partir d’aquestes proteïnes de-
gut a la deficiència d’ornitina i arginina. Això causa 
hiperamonèmia i es tradueix en vòmits, diarrea i 
refús dels aliments rics en proteïnes.
De mica en mica apareixen els efectes del defec-
te lisina (retard del creixement, osteoporosi). Pot 
presentar-se també  hepatoesplenomegàlia, hipo-
tonia muscular, alteracions en el cabell. Possibles 
complicacions en pacients no tractats poden ser 
una insuficiència respiratòria crònica, que pot de-
rivar en  proteinosi alveolar pulmonar. El sistema 
immune pot estar també afectat i produir-se una 
glomerulonefritis i una afectació multisistèmica.

Com es diagnostica una LIP? 
 
Mitjançant l’anàlisi d’aminoàcids de plasma i ori-
na que mostrarà un perfil anòmal amb una hi-
poaminoacidèmia que afecta exclussivament 
els aminoàcids dibàsics, amb elevada excreció 
d’aquests en la orina, especialmente de lisina. 
L’excreció d’àcid oròtic també està augmentada. 
L’estudi de les mutacions del gen SLC7A7 que 
codifica la proteïna transportadora de AA+ confir-
marà el diagnòstic.

Qué cal fer per evitar les con-
seqüències d’una LIP?

Cal instaurar un tractament, que es basa en:
1) Evitar la hiperamonèmia mitjançant una 
dieta hipoproteica. La suplementació amb 
citrul·lina normalizarà el cicle de la urea perquè 
al ser precursora dels aminoàcids ornitina i ar-
ginina augmentarà la seva concentració. 
2) Evitar la osteoporosi mitjançant la adminis-
tració de Ca, vitamina D i bifosfonats.
3) S’ha proposat la suplementació amb lisina 
per corregir la baixa concentració d’aquest 
aminoàcid, amb resultat incert.

Passeig Sant Joan de Déu, 2
08950 Esplugues de Llobregat

Barcelona, Espanya
+34 93 253 21 00 

Fax +34 93 203 39 59  
www.hsjdbcn.org

© Hospital Sant Joan de Déu. Drets reservats.

La LIP es una malaltia hereditària que, no trac-
tada, pot comportar greus conseqüències. No 
obstant, el diagnòstic i tractament precoç mi-
lloren el pronòstic i la qualitat de vida dels pa-
cients.
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