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LISINURIA COM INTOLERANCIA AS PROTEINAS

O QUE E A LISINURIA COM
INTOLERANCIA AS PROTEINAS (LIP)?

A LIP é um erro congénito no transporte dos
aminodcidos dibdsicos devido a um defeito no
transporte intestinal e renal dos mesmos, levando
consequentemente a uma deficiente absorgdo intestinal
e um aumento da eliminacgdo renal (urindria) destes
aminoacidos.

O QUE SAO AMINOACIDOS DIBASICOS
(AA +)?

Os AA+ (lisina, ornitina e arginina) sdo aminoacidos que
tém na sua estrutura dois grupos amina e um grupo
acido.
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A Lisina é um aminodcido essencial que ndo é sintetizado
no organismo mas esta presente nas proteinas da nossa
alimentacdo. A ornitina e a arginina sdo aminoacidos
intermédios do ciclo da ureia. A lisina e arginina sdo
proteinogénicos (existem em todas as proteinas). Estes
aminodcidos utilizam uma mesma via de transporte
através da membrana plasmatica da parede do intestino
delgado e das células epiteliais do rim.

O QUE ACONTECE NA LIP?

O transportador dos AA+ é formado por diferentes
proteinas, uma das quais (y-LAT1) se pode inactivar total
ou parcialmente se ocorrerem mutacgGes (alteragGes na
sequéncia dos aminoacidos), nos genes que a codificam
(SLC7A7). Quando isto acontece ha uma alteragdo no
transporte de AA+, provocando baixa absorcdo e elevada
excregdo renal destes aminoacidos.
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PORQUE E UM ERRO CONGENITO?

Chamamos-lhe erro congénito porque nascemos com
ele, ja que é hereditario. Cada uma das alteragdes
metabdlicas que intervém na formacgdo e funcionamento
correctos do nosso organismo € determinada
geneticamente (cédigo genético). Herdamos dos nossos
pais a informacgdo genética, correcta ou com alteragoes,
gue vai determinar que se realize cada processo
metabdlico, neste caso o transporte dos aminoacidos
dibasicos. Ao herdarmos a informagao genética errada
ou parcialmente alterada, esta vai funcionar de forma
deficitaria e dar origem a um erro metabdlico
hereditario.

QUAIS AS CONSEQUENCIAS DE UM
DEFEITO NO TRANSPORTADOR DE AA+?

A ma absorcdo da lisina e a sua excre¢do em grandes
guantidades pelo rim (lisinudria), provoca um defeito na
sintese proteica e no metabolismo do colagénio.
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Por outro lado a ma absorcdo da ornitina e arginina
provoca mau funcionamento do ciclo da ureia, do qual
sdo intermediarios ambos os aminoacidos. Este facto
leva a hiperamoniémia por intolerancia as proteinas, o
que da o nome a esta doenga (lisindria com intolerancia
as proteinas).

O QUE ACONTECE SE UMA CRIANCA
NASCE COM LIP?

O bebé nasce sem problemas e permanece
assintomatico durante a infancia, até iniciar uma
alimentagdo com maior ingestdo de proteinas, o que faz
com que o ciclo da ureia nao consiga eliminar a amdnia
(hiperamoniémia) formada por estas proteinas, devido a
deficiéncia de ornitina e arginina. As manifestacdes da
LIP sdo: vomitos, diarreia com recusa de alimentos ricos
em proteinas e alteracdo da consciéncia quando a
amonia é mais elevada. Progressivamente vao surgindo
os efeitos de défice de lisina (atraso de crescimento e
osteoporose). Podem também ser observados aumento
do figado e bago, hipotonia muscular e cabelo fino e
quebradico.
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Podem surgir complicagGes em doentes ndo tratados,
como insuficiéncia respiratéria crénica que pode evoluir
para proteinose pulmonar alveolar. O sistema
imunolégico pode ser afectado e conduzir a
glomerulonefrite ou até a um quadro de faléncia
multissistémica.

COMO SE DIAGNOSTICA A LIP?

A cromotografia (andlise) de aminoacidos plasmaticos e
urindrios mostra uma hipoaminocidémia exclusivamente
dos AA+ dibasicos, com elevada eliminagdo dos mesmos
pela urina, mais especificamente de lisina. A excre¢do de
acido ordético também estd aumentada devido &
disfuncdo do ciclo da ureia. O achado de mutagdes
patogénicas no gene (SLC7A7) que codifica esta proteina
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transportadora dos AA+ confirma a suspeita de
diagnéstico.

O QUE FAZER PARA PREVENIR AS
COMPLICACOES DA LIP?

E necessario implementar um tratamento que consiste
em:

1.- Prevenir a hiperamoniémia, através de uma dieta
hipoproteica. A introdugdo de suplemento de citrulina
pode normalizar o ciclo da ureia e o facto daquela
funcionar como percursora dos aminoacidos ornitina e
arginina, aumenta concentragdo destes no sangue.

Tratamento das LIP
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2.- Prevenir a osteoporose com a administracdo de
Célcio, vitamina D e eventualmente pamidronato.

3.- H4 quem advogue que o suplemento de lisina possa
corrigir a baixa concentragdo do mesmo no sangue, mas
os resultados sdo incertos.

A LIP é uma doenca hereditaria que quando ndo tratada
pode provocar graves complicagdes. O diagndstico e
tratamento precoce melhoram o prognéstico e a
gualidade de vida dos afectados.
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