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QUE ES UNA LISINURIA AMB INTO-
LERANCIA A PROTEINES (LIP)?

La LIP és un error congenit del transport de
aminoacids dibasics (AA*) degut a un defecte
del seu transportador intestinal i renal. Causa
una absorcio intestinal deficient i un augment
de I'eliminacié renal d’aquests AA*.

QUE SON ELS AMINOACIDS DIBASICS
(AA*)?

Els AA* (lisina, ornitina i arginina) son els que
tenen en la seva estructura dos grups amino i
un grup acid.
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La lisina és un aminoacid essencial, que no se
sintetitza en el organisme i prové de les protei-
nes de la dieta. L'ornitina i ’arginina s6n ami-
noacids intermediaris del cicle de la urea. La
lisina i 'arginina sén proteindgens (formen part
de totes les proteines). Els tres comparteixen
un mateix sistema de transport a través de la
membrana plasmatica de la paret de l'intesti
prim i de les cél-lules epitelials del ronyo.

PER QUE ES PRODUEIX UNA LIP?

El transportador d’AA* esta format per dues
proteines diferents, una de les quals (y*LAT1)
pot inactivar-se total o parcialment si es pro-
dueixen mutacions (canvis estables i hereditaris)
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en el gen que la codifica (SLC7A7). Aixd causa
un “error de transport” que es manifesta amb
una baixa absorci¢ intestinal d’AA* i una elevada
excrecio renal d’aquests aminoacids.
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POR QUE DIEM QUE AQUEST ERROR ES
CONGENIT?

Diem que aquest error és congeénit, perque
naixem amb ell, degut a que és hereditari. Cada
un dels processos del metabolisme que donaran
lloc als compostos que formen el nostre cos esta
determinada geneticament (codificada). Tots he-
retem dels nostres pares la informacié correcta o
alterada que determina que es realitzi cadascun
d’aquests procesos, en aquest cas, el transport
d’aminoacids dibasics. Si heretem una informa-
Ci6 erronia 0 parcialment alterada, aquell punt
concret funcionara malament i es pot arribar a
produir una malaltia metabolica hereditaria.

QUINES CONSEQUENCIES TE EL DE-
FECTE DEL TRANSPORTADOR D’AA*?

La malabsorcié de lisina i la seva perdua en
quantitats massives pel ronyd (lisindria) cau-
sen un defecte d’aquest aminoacid essencial
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per a la sintesi proteica i per al metabolisme
del col-lagen. Per altra banda, la malabsorcié
d’ornitina i arginina causa una interferéncia en
el cicle de la urea, del qual sén intermediaris
ambdos aminoacids. Aixo té com a consequen-
cia la hiperamonemia amb intolerancia a pro-
teines que dona nom a la malaltia (lisinuria amb
intolerancia a proteines).

QUE PASSA QUAN UN NEN/A NEIX
AMB UNA LIP?

El nadd neix sense problemes i roman asimptoma-
tic durant la lactancia, perd al comencar a alimen-
tar-se amb una dieta més rica en proteines, el cicle
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de la urea no funciona eficagmente per eliminar
I'amoni format a partir d’aquestes proteines de-
gut a la deficiencia d’ornitina i arginina. Aix0 causa
hiperamonémia i es tradueix en vomits, diarrea i
refls dels aliments rics en proteines.

De mica en mica apareixen els efectes del defec-
te lisina (retard del creixement, osteoporosi). Pot
presentar-se també hepatoesplenomegalia, hipo-
tonia muscular, alteracions en el cabell. Possibles
complicacions en pacients no tractats poden ser
una insuficiencia respiratoria cronica, que pot de-
rivar en proteinosi alveolar pulmonar. El sistema
immune pot estar també afectat i produir-se una
glomerulonefritis i una afectacio multisistemica.

COM ES DIAGNOSTICA UNA LIP?

Mitjancant I'analisi d’aminoacids de plasma i ori-
na que mostrara un perfil anomal amb una hi-
poaminoacidemia que afecta exclussivament
els aminoacids dibasics, amb elevada excrecio
d’aquests en la orina, especiaimente de lisina.
L’excrecid d’acid orotic també esta augmentada.
Lestudi de les mutacions del gen SLC7A7 que
codifica la proteina transportadora de AA* confir-
mara el diagnostic.

QUE CAL FER PER EVITAR LES CON-
SEQUENCIES D’UNA LIP?

Cal instaurar un tractament, que es basa en:
1) Evitar la hiperamonémia mitjancant una
dieta hipoproteica. La suplementacié amb
citrul-lina normalizara el cicle de la urea perque
al ser precursora dels aminoacids ornitina i ar-
ginina augmentara la seva concentracio.

2) Evitar la osteoporosi mitjancant la adminis-
traci¢ de Ca, vitamina D i bifosfonats.

3) S’ha proposat la suplementacié amb lisina
per corregir la baixa concentracié d’aquest
aminoacid, amb resultat incert.
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La LIP es una malaltia hereditaria que, no trac-
tada, pot comportar greus consequencies. No
obstant, el diagnostic i tractament preco¢ mi-
lloren el prondstic i la qualitat de vida dels pa-
cients.
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