Lysinurisk
proteinintolerans

Lysinurisk proteinintolerans beror pa att kroppen
inte kan ta upp aminosyrorna lysin, ornitin och
arginin. Det gor bland annat att protein i maten
inte omsatts pa normalt sitt. Nar personer med
sjukdomen iter protein blir det for hoga nivaer
av det giftiga amnet ammoniak vilket kan skada
hjarnan och nervsystemet. Sjukdomen kan ocksa
leda till allvarliga skador i andra organ, som
lungorna och njurarna.

Lysinurisk proteinintolerans ar drftlig. Det finns inga
uppgifter om hur ménga som har sjukdomen i Sverige.

SYMTOM

De forsta symtomen visar sig oftast i tidig dlder. Barn med
sjukdomen som enbart ammas brukar vara symtomfria,
men nér de borjar 4ta mat med mer protein blir de sjuka
och far krékningar och diarré. Barnen vixer vanligtvis
langsamt, och de flesta blir kortvéxta.

Sjukdomen medfor ofta magbesvér och det ar ocksa
vanligt med forstorad lever och mjalte.

Manga far fordndringar i lungorna som leder till
andningssvarigheter. Njurarna brukar ocksé paverkas,
sarskilt hos vuxna.

Ibland kan hdga nivder av ammoniak i blodet orsaka
akuta symtom som krakningar, ostadiga rorelser och sankt
medvetande. Om nivéerna av ammoniak dr hga under
lang tid kan det leda till kroniska skador i hjarnan och i
andra organ.

Naéstan alla med sjukdomen har blodbrist, och en del far
nedsatt immunforsvar. Ibland leder sjukdomen till férhéjda
blodfetter som okar risken for hjért-kérl-sjukdomar.

En del som har lysinurisk proteinintolerans i en mer
lindrig form undviker att &ta protein for att de upplever att
de mar béttre av det. D4 kan det drdja tills sent i livet innan
tydliga symtom visar sig och sjukdomen upptécks.

ORSAK

Lysinurisk proteinintolerans orsakas av en fordndring i en
gen. Forandringen gor att aminosyrorna lysin, ornitin och
arginin inte kan tas upp i tarmen pa normalt sétt. Samtidigt
utsondrar njurarna for stor mangd av aminosyrorna. Detta
leder bland annat till att ureacykeln i levern fungerar samre.
Ureacykeln avgiftar kroppen fran den ammoniak som bildas
nir man omsétter protein.

BEHANDLING

Sjukdomen behandlas med aminosyran citrullin vilket gor att
omsittningen av protein fungerar bittre. Aven aminosyran

lysin tillfors som behandling. Det &r ocksa nddvéndigt med
en kost diar mangden protein inte ar for hog. Behandlingen

g0r att nivaerna av ammoniak kan hallas nere och att sym-

tomen minskar.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Sarskilda centrum for medfodda &mnesomsattnings-
sjukdomar finns vid universitetssjukhusen i Goteborg,
Lund, Stockholm och Umea.

Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
lysinurisk proteinintolerans som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstandet &r reviderad
december 2018.

AGRENSKA
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