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Lysinuurinen proteiini-intoleranssi

Lysinuurinen proteiini-intoleranssi (LPI) on harvinainen suomalaiseen tautiperintodn kuuluva arginii-
nin, ornitiinin ja lysiinin kuljetushdirié suolen ja munuaistiehyiden solukalvoilla. Arginiinin ja ornitiinin
puute aiheuttaa ureakierron toimintahdirion, joka ilmenee proteiinipitoisen aterian jdlkeisena
hyperammonemiana ja johtaa usein luontaiseen proteiiniaversioon. Lysiinin puute puolestaan
vaikuttaa muun muassa kasvuun ja immuunipuolustukseen. Taudin hoito perustuu vahaproteiiniseen
ruokavalioon, ureakierron toimintaa parantavaan L-sitrulliinilisaan, lysiinitdydennykseen ja typensitoja-
laakitykseen. Télla hoidolla lapsipotilaiden kasvu ja kehitys pystytddn turvaamaan, ja he pystyvat usein
eldamadan jokseenkin normaalia eldmaa. Lysinuurisen proteiini-intoleranssin komplikaatioista vakavimpia
ovat toistaiseksi tuntemattomalla mekanismilla kehittyva keuhkojen alveolaarinen proteinoosi ja

munuaisten vajaatoiminta.
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kuuluva kationisten aminohappojen (arginii-

on autosomaalinen, peittyvisti pe-

riytyvd suomalaiseen tautiperint66n

nin, ornitiinin ja lysiinin) kuljetushirié suolen
ja munuaistiehyiden basolateraalisilla solukal-
voilla (1-4). Vaikka LPI on harvinainen, on se
silti yksi yleisimpid synnynndisid aineenvaih-
duntatauteja maassamme. Vuosittain Suomessa
syntyy 0-2 uutta LPI-potilasta.

LPI:ss4 arginiinin, ornitiinin ja lysiinin eritys
virtsaan on lisddntynyt ja ndiden aminohappo-
jen pitoisuudet plasmassa ovat poikkeavan pie-
net. Vastasyntyneet ovat usein oireettomia, ja
oireet ilmaantuvat vasta ruokavalion proteiini-
pitoisuuden lisddntyessd. Keskeisid oireita ovat
oksentelu, kasvun hidastuminen, splenohepa-
tomegalia ja lihasheikkous. Lisiksi potilailla
on usein kombinoitunut hyperlipidemia ja ve-
renkuvamuutoksia (5-8). Keuhkojen alveolaa-
rinen proteinoosi ja munuaisten vajaatoiminta
ovat taudin vakavimpia seurauksia, joiden me-
kanismi on toistaiseksi epaselvi (9-12).

Historia

Lysinuurisen proteiini-intoleranssin (OMIM
222700) kuvasivat ensimmiisinid Jaakko Per-
heentupa ja Jarmo Visakorpi vuonna 1965,
potilaat olivat vuosina 1956 ja 1963 syntyneet
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sisarukset (1). Kummankin lapsen oireet (ripu-
li, oksentelu, ruokahaluttomuus) ilmaantuivat,
kun heiddn rintaruokinnastaan siirryttiin pro-
teiinipitoisempaan maitoon ja kiinteddn ravin-
toon. Heididn kasvunsa todettiin hidastuneen
sekd maksansa ja pernansa suurentuneen.

Sittemmin tauti on diagnosoitu usealla kym-
menelld suomalaispotilaalla, joiden sukujuuret
ovat keskiméardistd useammin Iti- ja Pohjois-
Suomessa. Taudin geenivirhe paikannettiin
kromosomiin 14 vuonna 1997, ja tautigeenin
tunnistivat samanaikaisesti kaksi eri tutkimus-
ryhmii vuonna 1999 (13-15).

Genetiikkaa

LPI periytyy autosomaalisesti peittyvisti. Van-
hemmat ovat tilloin yleensd terveitd geenivir-
heen kantajia, mutta myds aiti-lapsipareja on
kuvattu. Taudin taustalla on mutaatio y+LAT-
1-proteiinia koodaavassa geenissi SLC7A7 (14—
16). Kyseinen y+LAT-1-proteiini on solukal-
volla sijaitsevan heterodimeerisen aminoha-
ponkuljettajan alayksikko epiteelisolun basola-
teraalisella solukalvolla (Kuva 1).

Kaikilla suomalaispotilailla yhtd lukuun ot-
tamatta on todettu molemmilta vanhemmilta
peritty sama suomalainen valtamutaatio c.895-
2A>T p.(T2991fs*10) eli LPI, . Kyseinen mu-
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KUVA 1. Lysinuurinen proteiini-intoleranssi (LPI) ja
muut perinndlliset aminohaponkuljetushairiot, niihin
liittyvat kuljetusproteiinit (suluissa) ja kuljetusproteii-
neja koodaavat geenit, joiden mutaatiot aiheuttavat
kuljetushairion.

AA = aminohappo

taatio on yhden nukleotidin vaihtava geenin
silmukointikohdan pistemutaatio, joka johtaa
lukukehyksen muutokseen ja lyhentyneen pro-
teiinin muodostumiseen. LPI:n esiintyvyys on
suurin Suomessa, mutta my0s tietyilld alueilla
Italiassa ja Japanissa esiintyvyys on poikkeavan
suurta (17,18).

Potilaita on kuvattu ympari maailmaa kaik-
kiaan yli 200, ja muualla maailmassa mutaatio-
kirjo on erittdin laaja. Selvdd fenotyyppi-geno-
tyyppikorrelaatiota ei ole kuvattu, ja suomalais-
potilaidenkin taudinkuva on hyvin vaihteleva,
joskin keuhkokomplikaatioita saattaa esiintyd
yleisemmin muilla kuin suomalaistaustaisilla

potilailla (19).

Oireet ja loydokset

LPI ei 16ydy vastasyntyneiden aineenvaihdun-
tatautiseulonnassa. Tyypillisimmilldan LPI
ilmenee jo varhaislapsuudessa ripulina, oksen-
teluna, lihasten velttoutena ja kasvun hidastu-
misena. Maksa ja perna voivat olla voimakkaasti
suurentuneet (4). Verenkuvassa todetaan tyy-
pillisesti lievd normosyyttinen anemia ja trom-
bosytopenia. Tavallisimpia LPL:hin liittyvia la-
boratorioldydoksid on koottu TAULUKKOON.
Oireet ilmenevit siirryttdessd pelkdstd rin-

taruokinnasta didinmaidonkorvikkeeseen,

TAULUKKO. Lysinuuriselle proteiini-intoleranssille tyypilli-
sid laboratoriol6ydoksia.

Ammoniakkipitoisuus N tai {}
Plasman aminohapot

Lysiinipitoisuus U

Ornitiinipitoisuus )

Arginiinipitoisuus {
Hemoglobiinipitoisuus N tai ||
Verihiutalemaara U
Leukosyyttimaara U
Ferritiinipitoisuus M
Laktaattidehydrogenaasipitoisuus i)
Kolesteroli- ja LDL-kolesterolipitoisuus i)
Triglyseridipitoisuudet )
Kreatiniinipitoisuus N tai {}
ALAT-pitoisuus N tai {}
Fibriinin D-dimeeri (FIDD) -pitoisuus i)

N = normaali, {} = suurentunut, {}{} = voimakkaasti suuren-
tunut, || = pienentynyt

minké vuoksi tilanne voidaan helposti tulkita
esimerkiksi maitoallergiasta johtuvaksi. Osalle
potilaista kehittyy jo varhain luontainen vas-
tenmielisyys eli aversio proteiinipitoisia ruokia
kohtaan, mika suojaa vakavilta ammoniakkipi-
toisuuden suurenemisilta mutta voi toisaalta
viivistyttdd diagnoosia jopa aikuisikddn asti.
Varsinkin pienten lasten liiallinen proteiinin-
saanti voi kuitenkin johtaa akuuttiin hyperam-
monemiaan. Joskus akuutti vaikea keuhko-oi-
reisto voi olla taudin ensimmaiinen oire.

Kasvu on usein hidasta koko lapsuusiin, ja
murrosikd viivdstyy. Lihasvoimat ovat tavan-
omaista huonommat, ja vartalolihavuutta esiin-
tyy. Osteopenia on tavallista, mutta patologisia
murtumia esiintyy harvoin (20). Keuhkofib-
roosi on varsin tavallista, joskin harvoin oireis-
ta. Henkinen kehitys on normaalia, ellei potilas
ole kirsinyt hyperammonemioista. Osalla po-
tilaista esiintyy munuaisten vajaatoimintaa jo
lapsuusidssa. Tyypillisid oireita ja 16ydoksid on
koottu KUVAAN 2. Vesirokko- ja pneumokokki-
infektiot voivat olla poikkeavan vaikeita.

Avoterveydenhuollossa LPI tulisi pitdd mie-
lessi erityisesti, kun lapsella tai aikuisella tode-
taan proteiiniaversiota tai toistuvaa oksentelua
sekd huono kasvu ja isokokoinen maksa tai
perna. Diagnoosin varmistus kuuluu erikoissai-
raanhoitoon.

Lysinuurinen proteiini-intoleranssi
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Oksentelu, tajunnan heik-
keneminen, kohtausoireet

Vahentynyt lihasmassa,
huono kasvu

[ Suurentunut maksa ja perna

[ Osteopenia, murtumat

Keuhkojen alveolaarinen
proteinoosi, immunologiset
poikkeavuudet

Munuaisten vajaatoiminta

Anemia, mustelmat,
vuotoalttius, HLH

Ripuli, vatsakivut

KUVA 2. Lysinuurisen proteiini-intoleranssin (LPI) oireet ja I6ydokset elimistossa.

HLH = hemofagosyyttinen lymfohistiosytoosi

Diagnostiikka

Diagnosointi perustuu tyypilliseen 16ydékseen
plasman ja virtsan aminohappoanalyyseissd
sekd suurentuneeseen virtsan oroottihappopi-
toisuuteen (6). Plasmassa lysiinin, arginiinin
ja ornitiinin pitoisuudet ovat tyypillisesti pie-
nid ja vastaavasti glutamiinin, alaniinin ja gly-
siinin suuria. Plasman ammoniakkipitoisuus
voi olla suurentunut, silld arginiini ja ornitiini
ovat ureakierron viliaineenvaihduntatuottei-
ta, joiden puute aiheuttaa aterianjilkeisti am-
moniakkipitoisuuksien suurentumista. Lysiini
puolestaan on vilttimitén aminohappo, jonka
puute vaikuttaa muun muassa kasvuun ja im-
muunipuolustukseen.

Mikali proteiinin saanti on ollut vajaata, leu-
siini- ja isoleusiinipitoisuudet voivat olla pienia.
Virtsassa on tyypillisesti paljon, usein jopa mas-
siivisesti arginiinia, ornitiinia ja erityisesti lysii-
nid, mista tauti on saanut nimensikin. Plasman
ferritiini- ja laktaattidehydrogenaasipitoisuudet-
kin ovat lihes kaikilla potilailla erittdin suuret,
ja niilld tutkimuksilla voidaan jo avoterveyden-
huollossa saada lisitukea diagnoosille. Plasman
sinkkipitoisuus on yleensi suurentunut.

L. Tanner ym.

Kun LPI:td epdillddn tyypillisen aminohap-
poloydoksen takia, teetetddn nykyisin kay-
tannodssd usein suoraan geenitutkimus. Suo-
malaispotilaiden tutkimiseen voidaan kiyttad
ensisijaisesti valtamutaatioon kohdennettua
geenitutkimusta. Mikili potilaalla on suku-
juuria muualla kuin Suomessa tai valtamutaa-
tiotutkimus jdd negatiiviseksi, voidaan tehdi
koko SLC7A7-geenin sekvensointi ja kopiolu-
kuanalyysi.

Yhi useammin LPI 16ytyy my6s epaselvan
aineenvaihduntataudin epiilyn vuoksi tehdyssi
laajassa geenipaneelitutkimuksessa. Episelvin
geeniloydoksen yhteydessi diagnoosi perustuu
kuitenkin edelleen tunnusomaisiin biokemialli-
siin 16ydoksiin.

Hoito

Ravitsemushoito perustuu vihiproteiiniseen
ruokavalioon (21). Imeviisikiisille suositeltu
proteiinimdard on yleensd 1-1,5 g/kg. Kasvu-
idn jilkeen tarvittavan proteiinin méird piene-
nee ja on noin 0,8 g/kg eli aikuiset tarvitsevat
noin 40-70 g/vrk.
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Koska didinmaito sisiltad luontaisesti mel-
ko vahidn proteiinia, voidaan LPI:td sairasta-
vaa vauvaa yleensd imettdd normaalisti. Mikali
tarvitaan lisimaitoa tai iiti ei imeti lainkaan,
annetaan vauvalle mahdollisimman vihéipro-
teiinista didinmaidonkorviketta. Mikali tima
kuitenkin aiheuttaa liiallista proteiinikuormaa,
voidaan lisdenergiaa antaa kayttimalld hiili-
hydraattia ja rasvaa sisaltivia tdydennysravinto-
valmistetta. Noin puolen vuoden idstd lihtien
voidaan korvikkeen, vieroitusvalmisteen tai ai-
dinmaidon lisind kiyttid myos proteiinittomia
tai hyvin vihin proteiinia sisiltdvid nestemdisid
erityisvalmisteita. Ne sopivat myos ruoanval-
mistukseen.

Lisaruoat aloitetaan normaalisti 4-6 kk:n
idssd, mutta toisinaan aiempi aloitus voi olla
tarpeen huonon kasvun takia. Lisdruoista en-
simmdiisend aloitetaan esimerkiksi perunan,
bataatin tai hedelmasoseiden antaminen, ja vil-
jojen antaminen aloitetaan normaalisti 5 kk:n
idssd. Lihan kdytto aloitetaan tavallista myo-
hemmin piening, tarkasti punnittuina méérina.

Ruokavalion suunnittelussa ja toteutuksessa
saattaa auttaa tietyn vakioidun proteiinimadrin
asettaminen jokaista ateriaa kohti. Lapsen kas-
vaessa proteiinimaaraakin pystytdin lisidamaan.
Noin puolet proteiinista tulisi saada biologises-
ti laadukkaista lihteista eli maidosta tai lihasta.
Usein potilailla on kuitenkin aversio runsaspro-
teiinisia ruokia kohtaan, jolloin nimenomaan
kokolihan ja tavallisten maitotuotteiden kayt-
t0 jad luonnostaan vihiiseksi. Talloin voi olla
tarpeen kdyttdd vilttimattomid aminohappoja
sisaltavaa erityisvalmistetta ruokavalion proteii-
nin laadun parantamiseksi.

Suomessa vihiproteiinisia viljavalmisteita,
joista esimerkiksi jotkin gluteenittomat leivit
ja pastat ovat sopivia, on kaupoissa tarjolla vain
rajallisesti. Ulkomaisista nettikaupoista voi os-
taa my0s tdysin proteiinittomia viljavalmisteita,
esimerkiksi leipai, pastaa ja leivonnaisia. Kos-
ka proteiininsaantia rajoitetaan, taytyy riittavd
energiansaanti usein turvata kayttimalld rasva-
lisdd tai maltodekstriinid sisdltavaa tdaydennys-
ravintojauhetta (22).

Suolainen maku on monille potilaille mielui-
nen, ja suolansaanti on helposti liian runsasta
(21). Maitotuotteiden tai vitaminoitujen kas-
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vimaitojen kéytté on yleensi niin vahiistd, ettd
ruokavaliota tulee tdydentda kalsiumvalmis-
teella (vihintiin SO0 mg/vrk) ja D-vitamiinilla
(vhintddn 10 pg/vrk). Myds monivitamiini-
valmiste on tarpeen, koska ruokavalio sisaltda
vihemmin esimerkiksi D-vitamiinia, B,- ja B ,-
vitamiineja seki sinkkid ja rautaa (21).

Tarvittaessa ruokavaliota tiydennetdan myos
erikseen B,,-valmisteella (1 mg/vrk) tai vaih-
toehtoisesti annetaan B ,-vitamiinia ruiskeina
2-3 kk:n vilein. Ravitsemuksen toteutumis-
ta seurataan sdadnnollisesti laboratoriokokein.
Koska veren rasva-arvot ovat usein suurentu-
neet, on suositeltavaa kayttdd leivilld pehmedi
kasvimargariinia ja ruoanvalmistuksessa juok-
sevaa margariinia ja kasvioljya.

Sairauspdivind LPI-potilailla on riski hyper-
ammonemiaan, ja erillinen sairauspéiviruoka-
valio on tarpeen. Till6in ruokavalion proteii-
nimaaraa pienennetddn entisestdan ja energian-
saanti turvataan antamalla runsaasti hiilihyd-
raatteja, esimerkiksi maltodekstriinid sisaltavad
juomaa 2-3 tunnin vilein (22).

Laikehoito. LPI-potilaat kiyttavit tablettei-
na tai jauheina annettavaa sitrulliinilisda ja ty-
pensitojalidkitystd (6). Sitrulliini on neutraali
aminohappo, joka muuttuu elimistossé arginii-
niksi ja ornitiiniksi ja parantaa siten ureakier-
ron toimintaa. Siti on saatavilla tablettimuo-
dossa. Sitrulliinilddkitys (ad 100 mg/kg/vrk)
jaetaan aterioille proteiinimidrin mukaan, ja
potilaat voivat tarpeen mukaan sditdd annosta
itse. Olemme vilttineet suurempia sitrulliini-
annoksia kuin 100 mg/kg/vrk ja tihdinneet
vain lievisti normaalialueen ylittdvdin seeru-
min sitrulliinipitoisuuteen (50-80 wmol/1).

Typensitojan (natriumbentsoaatti tai nat-
riumfenyylibutyraatti ad 250 mg/kg/vrk, myos
glyserolifenyylibutyraattia on kiytetty) lisddmi-
nen hoitoon vihentaa sitrulliinin tarvetta. Useat
potilaat kiyttivit myos lysiinitiydennysti (noin
20-30 mg/kg/vrk), mutta suuremmat lysiini-
annokset aiheuttavat herkasti ripulia (23). Ta-
voitteena on normaali tai lihes normaali seeru-
min lysiinipitoisuus. Mikali karnitiinipitoisuus
on pieni, olemme kdyttineet suun kautta annet-
tavaa karnitiinia (600-2 000 mg/vrk) (24). On
huomattava, ettei suuri ferritiinipitoisuus sulje
pois LPI-potilaan raudanpuutetta.

Lysinuurinen proteiini-intoleranssi
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Ydinasiat

» Lysinuurinen proteiini-intoleranssi on
suomalaiseen tautiperimdan kuuluva
harvinainen aineenvaihduntasairaus.

» Epailyn taudista herdttaa useimmiten
lapsen huono kasvu ja proteiiniaversio,
mutta joskus diagnoosi voi viivastya ai-
kuisikaan asti.

» Taudinkuva on moninainen, ja ensimmai-
nen oire saattaa olla myds akuutti keuh-
kosairaus, tajunnan heikkeneminen tai
munuaisten toimintahdirio.

» Hoito perustuu vdhdproteiiniseen ruoka-
valioon ja ladkehoitoon.

Potilailla on usein kombinoitunut hyperlipi-
demia, jota aikuisilla hoidetaan statiinildakityk-
selli (8). Myds mahdollista verenpainetautia
tulisi hoitaa tehokkaasti. Useat lapsipotilaat
ovat saaneet hyvéin vasteen kasvuhormonihoi-
toon, jonka ei ole havaittu aiheuttaneen komp-
likaatioita (25).

Rokotukset. LPI-potilaiden tulee saada ro-
kotusohjelman mukaiset rokotteet mukaan lu-
kien pneumokokki- ja vesirokkorokotteet sekd
kausi-influenssarokote. My6s ldhipiirin rokote-
suojasta tulee huolehtia, koska osan potilaista
rokotevaste on puutteellinen ja esimerkiksi ve-
sirokko voi olla LPI-potilaalle jopa hengenvaa-
rallinen (7).

Seuranta

Potilaita hoidetaan yhteistyssd heidin oman
keskussairaalansa ja yliopistosairaalan asiaan
paneutuneiden asiantuntijoiden kesken. Tyy-
pillisesti lapset kayvit ladkarin ja ravitsemus-
terapeutin vastaanotolla 2-4 kertaa vuodessa
ja aikuiset vuosittain. TYKS:n lastentautien
aineenvaihduntapoliklinikka on vuosien aikana
kerdnnyt kokemusta ja tietoa yli 50 suomalai-
sesta LPI-potilaasta. Kaikille potilaille ja hei-
din perheilleen tulisi aktiivisesti tarjota myos
perinnollisyysneuvontaa.

L. Tanner ym.

Pitkdaikaisennuste

Suurimmalla osalla LPI-potilaista on jo lap-
suusidssd havaittavissa merkkeja munuaisten
toiminnan heikkenemisestd, ja merkittaville
osalle kehittyy ajan my6td dialyysihoitoa ja
munuaisensiirtoa edellyttivi munuaisten va-
jaatoiminta (11,12). Tilanne voi pysyi vakaana
pitkid aikoja ja pahentua sitten dkillisesti, min-
ki vuoksi munuaisten toiminnan huolellinen
seuranta on tarkeda.

LPI-potilaiden plasman kreatiniinipitoisuus
on usein suhteellisen pieni heiddn vihiisen
lihasmassansa vuoksi, joten seerumin kystatii-
ni C:n ja virtsan beeta,-globuliinin maaritykset
ovat suositeltavampia menetelmid munuaisten
toiminnan seurantaan (12). Vanhimmat tie-
dossamme olevat potilaat ovat yli 70-vuotiaita.
Toisaalta taudin vakavimpiin komplikaatioihin
liittyy etenkin lapsipotilailla edelleen merkitti-
va kuolemanriski.

Erityistilanteet

Edelld mainitun munuaisten vajaatoiminnan
ohella yksi LPI:n vaikeimmista komplikaa-
tioista on keuhkojen alveolaarinen proteinoosi,
jossa keuhkoihin kertyy proteiinipitoista mate-
riaalia. Ensioireet ovat usein tavanomaisen vi-
rusperdisen hengitystieinfektion kaltaiset, mut-
ta tilanne voi etenkin lapsipotilailla edeta hyvin
nopeasti henked uhkaavaksi, joten lievikin hen-
genahdistusoire LPI-potilaalla edellyttdd aina
paivystyksellisid sairaalatutkimuksia.

Taudin hoitona on akuuttitilanteessa em-
piirisesti kdytetty suuriannoksista glukokorti-
koidihoitoa (prednisoloni 1-2 mg/kg/vrk) ja
bronkoalveolaarista huuhtelua (BAL). Inhaloi-
tavan sargramostiimin tehosta LPI-potilaiden
alveolaarisen proteinoosin hoidossa on alusta-
vaa niyttod (26).

LPI:t4 sairastavien naisten raskauksia ja syn-
nytyksid on kirjallisuudessa raportoitu useita,
eikd raskauden ole todettu altistavan hyperam-
monemioille, joiden riski on lapsivuodeaikana
kuitenkin lisddntynyt. Sen sijaan raskausmyrky-
tys- ja vuotokomplikaatioriski on suurentunut,
ja useimmissa tapauksissa synnytyksen kiyn-
nistykseen tai keisarileikkaukseen on piadyt-
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ty synnyttdjan voinnin vuoksi hieman ennen
laskettua aikaa (27). Synnytyspaikaksi tulisi
valita yksikkd, jossa on valmiudet mahdollisten
komplikaatioiden, ldhinni keskosuuden ja &i-
din verenvuotojen hoitoon.

LPI-potilaiden verenvuotoriski on todettu
suurentuneeksi. Paitsi synnytyksien myds leik-
kauksien yhteydessi on todettu verituotetank-
kauksia vaativia vuotoja. Kirurgisen toimenpi-
teen yhteydessd on suositeltavaa tarkistaa ru-
tiinilaboratoriotutkimusten lisdksi verihiutale-
madrd ja varautua mahdolliseen verituotteiden
tarpeeseen. Potilaiden verihiutalemaira on pie-
nehko, fibrinogeenipitoisuus pieni, D-dimeeri-
pitoisuus suuri ja trombiini-antitrombiinikom-
pleksin (TAT) ilmaantuminen verenkiertoon
lisaantynyt (28).

Epailtdessd laskimotukosta fibriinin D-di-
meeri (FIDD) -arvojen tulkinta on vaikeaa,
silla LPI-potilaiden FIDD-pitoisuudet ovat
yleensd suuret. Diagnoosin tuleekin perustua
kuvantamisloydoksiin.

LPI-potilailla on kuvattu my6s luuytimen
erytrofagosytoosia ja muita hemofagosyyt-
tiseen lymfohistiosytoosiin (HLH) Littyvid
16ydoksida (19). Monet LPI:lle tyypilliset 16y-
dokset, esimerkiksi hyperferritinemia ja suu-
rentunut perna, ovat itse asiassa HLH:n kanssa
paallekkaisid. Toistaiseksi on episelvdd, missd
médrin LPL:hin liittyvdd erytrofagosytoosia
esiintyy my®6s niilld LPI-potilailla, joilla ei ole
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akuutin luuytimen toimintahdirién oireita.
LPLhin liittyy my6s ilmeisesti akuutin infek-
tion laukaiseman monielinvaurion riski.
LPI-potilaalta, jolla on kuumetta, oksentelua
tai hengenahdistusta, tulee herkasti maarittad
verenkuva ja tulehdusarvot, munuaisarvot ja
ammoniakkipitoisuus sekd ottaa keuhkojen
rontgenkuva. Todetut tai vahvasti epdillyt in-
fektiot tulee hoitaa hoitokaytintojen mukai-
silla mikrobildakkeilld. LPI-potilaiden akuutit
terveysongelmat tulisi aina selvittdd kattavasti
ja konsultoida herkisti perustaudin hoidosta
vastaavia ladkdreiti. Huonokuntoinen potilas
tulee viipymattd lihettdd sairaalan paivystyspo-

liklinikkaan.

Lopuksi

LPI tulisi huomioida erotusdiagnostisena vaih-
toehtona niin akuutisti oudosti sairastuneen
lapsen kuin aikuispotilaankin hyperammone-
mian tai epaselvin keuhko- tai munuaissairau-
den yhteydessa. Kyseessd on useita eli elinryh-
mid vaurioittava sairaus, jonka luonnollinen
kulku tunnetaan toistaiseksi puutteellisesti ja
johon liittyy jopa henked uhkaavien kompli-
kaatioiden riski. LPI:td tutkitaan aktiivisesti
sekd Suomessa ettd ulkomailla, ja tavoitteena
on erityisesti 16ytad keinoja taudin pitkiaikais-
komplikaatioiden ehkiisyyn ja hoitoon.
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