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【摘要】 希特林蛋白缺乏症是一种累及肝脏、神经等多个脏器,甚至导致死亡的遗传代谢性疾病。为

加深对该病的认识,提高我国相关领域的医师对该病的诊疗和规范化管理水平,特制订“希特林蛋白缺乏症

诊断、治疗和管理指南”,主要基于当前可获得的临床证据,对希特林蛋白缺乏症的诊断、治疗和管理相关的

8个临床问题提供了相应的参考意见。
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【Abstract】 Citrin

 

deficiency
 

is
 

an
 

inherited
 

metabolic
 

disease
 

that
 

primarily
 

affects
 

the
 

liver,
 

growth
 

and
 

development,
 

and
 

can
 

even
 

lead
 

to
 

death.
 

To
 

deepen
 

the
 

understanding
 

of
 

this
 

disease
 

and
 

improve
 

the
 

diagnostic
 

and
 

therapeutic
 

levels
 

as
 

well
 

as
 

the
 

standardized
 

management
 

of
 

doctors
 

in
 

the
 

relevant
 

fields
 

in
 

China,
 

this
 

"Guidelines
 

for
 

the
 

diagnosis,
 

treatment,
 

and
 

management
 

of
 

Citrin
 

deficiency"
 

have
 

been
 

formulated.
 

This
 

guideline
 

can
 

provide
 

opinions
 

over
 

eight
 

clinical
 

issues
 

related
 

to
 

the
 

diagnosis,
 

treatment,
 

and
 

management
 

of
 

Citrin
 

deficiency
 

based
 

on
 

the
 

currently
 

available
 

clinical
 

evidence.
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希特林蛋白缺乏症(citrin
 

deficiency)(OMIM
 

#
603859)是由SLC25A13 基因变异所导致的常染色体

隐性遗传病,可引起氨基酸、糖及脂肪等多种代谢途径

和能量代谢异常[1-3](图1)。希特林蛋白缺乏症为罕

见病,但在东亚相对常见,尤其是在日本和中国,亚洲

患病率约为1/17
 

000[4]。本病患者在不同的年龄阶段

具有不同的临床表现,包括宫内生长受限、出生体重/
身长偏 低、希 特 林 缺 陷 导 致 的 新 生 儿 胆 汁 淤 积 症

(neonatal
 

intrahepatic
 

cholestasis
 

caused
 

by
 

citrin
 

deficiency,NICCD)(OMIM
 

#605814)、希特林缺陷导

致的 生 长 迟 缓 和 血 脂 异 常 (failure
 

to
 

thrive
 

and
 

dyslipidemia
 

caused
 

by
 

citrin
 

deficiency,FTTDCD)、
青少年 及 成 人 希 特 林 蛋 白 缺 乏 症(adolescent

 

and
 

adult
 

citrin
 

deficiency,AACD)(OMIM
 

#603471)
等[1-2,5]。

希特林蛋白缺乏症因疾病的严重程度和治疗差

异,可能发展为慢性肝病、肝硬化、肝功能衰竭和高氨

血症,部分患者需进行肝移植,甚至可能导致死亡[5-6]。
尽早诊断、规范化地治疗和管理对于改善患者的预后

具有重要的意义[7-8]。鉴于近5年国内外有130余篇

临床研究、系统评价等具有重要参考价值的新临床证

据发表,结合当前国内对该病规范诊疗的迫切需求,
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图1 希特林蛋白缺乏症相关的代谢通路[1,3]
  

希特林蛋白定位于线粒体内膜,是谷氨酸/天冬氨酸穿梭的关键载体,在苹果酸/天冬氨酸穿梭和苹果

酸/柠檬酸穿梭中发挥作用。希特林缺陷时,天冬氨酸向胞质的转运下降,造成尿素循环受阻,导致高氨血症。细胞质中草酰乙酸合成减少,抑制糖

异生,导致低血糖;胞质中烟酰胺腺嘌呤二核苷酸(NADH)堆积,NADH/NAD+升高,抑制半乳糖代谢及糖酵解,导致半乳糖血症及能量生成不足。
胞质中丙酮酸合成减少,导致线粒体中柠檬酸合成降低;苹果酸向线粒体递送减少,线粒体中NADH生成减少,共同引起三羧酸循环受阻。在线粒

体NADH生成减少的同时,也影响线粒体呼吸链氧化磷酸化,导致能量生成障碍。能量缺乏会下调过氧化物酶体增殖物激活受体α,使肉碱棕榈酰

转移酶1等多个脂肪酸β-氧化相关酶的活性降低,抑制脂肪酸β-氧化,导致脂肪在肝内堆积,并加重能量合成障碍 图2 新生儿疾病筛查瓜氨酸升

高者的鉴别诊断[36,40]
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我们组织了30位相关领域的专家共同制定《希特林蛋

白缺乏症诊断、治疗和管理指南》,以期为提高对该病

的识别和规范化管理提供参考。

1 指南的制定方法
  

本指南的撰写严格遵循“世界卫生组织指南制订

手册”以及“中国制订/修订临床诊疗指南的指导原则

(2022版)”[9-10],并在国际实践指南注册平台进行了注

册(PREPARE-2025CN1152)。
 

(1)指南制订工作组的组建与利益冲突管理:本指

南的制定由中华医学会医学遗传分会生化代谢学组、
中国妇幼保健协会儿童疾病和保健分会遗传代谢病与

保健学组共同发起,成立了包括遗传代谢科、儿科、神
经内科、消化内科、肝病科、移植科等多个学科的专家

在内的指南制订工作组,下设4个小组:(1)指导委员

会:负责审议和批准指南计划书,监督指南制订全过

程,控制指南质量,并对指南制订过程中存在争议的问

题进行裁决;(2)编写组:负责明确指南范围、提出临床

问题、形成推荐意见,并起草和修订指南全文;(3)方法

学组:为指南制订过程中的证据检索、评价与分级提供

方法学支持;(4)指南秘书组:负责临床问题的汇总、证
据的收集与整合,以及指南制订过程的协调与记录。
指南制定工作组成员均报告了个人潜在的利益冲突

(包括经济和学术方面相关的利益冲突)。
 

(2)资金来源及作用:本指南的制定除浙江省“尖
兵领雁+X”研发攻关计划外,由中国罕见病联盟提供

资金支持,用于承担制订过程中的科研费、材料费及项

目组织实施等费用。
 

(3)指南使用者与目标人群:本指南供遗传代谢

科、儿科、重症医学科、神经内科、消化内科、移植科、遗
传咨询科、营养科、感染科等专业人员使用,推荐意见

的目标人群为希特林蛋白缺乏症患者。
 

(4)临床问题的遴选和确定:通过问卷调查及专家

讨论法,最终遴选出本指南拟解决的8个临床问题。
 

(5)基于临床问题的推荐意见拟定方法:
  

基于证据的推荐意见拟定:主要检索PubMed、

EMBASE、CNKI和万方等数据库,纳入系统评价、随
机对照试验和观察性研究等类型的证据,相关临床证

据检 索 的 截 止 日 期 为 2025 年 6 月 2 日。使 用

Cochrane偏倚风险评价工具、诊断准确性研究的质量

评价 工 具 等 对 相 应 类 型 的 原 始 研 究 进 行 质 量 评

价[11-12],使 用 “推 荐 分 级 的 评 估、制 定 与 评 价

(Recommendations
 

assessment,
 

development
 

and
 

evaluation
 

working
 

group,GRADE)”方法对证据质量

等级和推荐强度进行评级[13](表1)。
(6)推荐意见的形成:工作组基于提供的证据汇总

表拟定的推荐意见,经过2轮Delphi调查,名义群体

法和1轮面对面专家小组会,对相关意见进行充分讨

论和修订。对于8个临床问题,最终形成了10条推荐

意见。
  

(7)指南的审阅:本指南文稿经过国内希特林蛋白

缺乏症领域的专家的同行评审。
 

(8)指南的报道:本指南的制作主要参考指南研究

与评价标准,并遵循卫生保健实践指南报告规范。
  

(9)指南的更新计划:本指南工作组将持续关注希

特林蛋白缺乏症领域的研究进展,将根据证据的更新

情况,适时启动指南的更新工作。
 

(10)指南实施与传播:(1)在相关学术会议中介绍

和传播;(2)通过医学教育活动在全国范围进行推广;
(3)了解指南的应用与传播情况,评价本指南实施后对

实际临床决策的影响。

2 希特林蛋白缺乏症的诊断

【临床问题1】如何早期识别希特林蛋白缺乏症?
  

【推荐意见1.1】新生儿筛查发现瓜氨酸升高,或
新生儿期至婴儿期出现迁延性、迟发性黄疸,并伴有大

便颜色浅淡等胆汁淤积的症状,应考虑NICCD(1B)。
  

希特林蛋白缺乏症患儿新生儿筛查可出现瓜氨酸

表1 推荐分级的评估、制定与评价证据质量与推荐强度分级

分级 具体描述

证据质量

 高(A) 非常有把握:观察值接近真实值

 中(B) 对观察值有中等把握:观察值有可能接近真实值,但也有可能差别很大

 低(C) 对观察值把握有限:观察值可能与真实值有较大差别

 极低(D) 几乎没有把握:观察值可能与真实值有极大差别

推荐强度

 强(1) 明确提示干预措施利大于弊或弊大于利

 弱(2) 不足以明确干预措施的利弊,或提示利弊相当
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升高,新生儿期和婴儿期多表现为迁延性或迟发性黄

疸,伴大便颜色浅淡、肝功能损害等胆汁淤积的表

现[14]。部分患者存在宫内生长受限或出生体重/身长

低于同胎龄儿[15]。患者多呈圆胖脸,部分伴有体重增

加缓慢、肝肿大、脂肪肝及低血糖性惊厥等[14,16]。可

因肝功能损害继发凝血功能障碍、低白蛋白血症以及

脂溶性维生素缺乏,进而引起出血、腹水及维生素D
缺乏性佝偻病等。少数患者可因继发性半乳糖血症导

致白内障[14]。

NICCD通常不严重,通过适当治疗后临床症状常

在1岁内消退,少数可能发生肝功能衰竭[2,7]。可能直

接 发 展 为 FTTDCD,或 在 10 年 之 后 发 展 为

AACD[14,17]。
  

【推荐意见1.2】儿童期出现血脂异常、身体发育

迟缓,或伴有偏好高蛋白和低碳水化合物的饮食习惯,
应考虑FTTDCD(1A)。

  

NICCD患儿延迟治疗或饮食治疗不当是1岁之

后发生FTTDCD的风险因素[18],表现为高脂血症、生
长迟缓、脂肪肝、反复低血糖等症状,其中32%

 

~
 

45%的FTTDCD将出现生长发育迟缓,可表现出喜食

高蛋白、厌恶高碳水化合物食物的饮食偏好[2,19-22]。
部分患者可出现肝肿大和慢性肝损害[19,23]。也有患

者仅有易疲劳、食欲欠佳、腹痛、胃肠功能障碍等轻微

的非特异性症状[19,21,24]。少数病例可发生低血糖惊

厥、胰腺炎和肝脏肿瘤[25]。多年后,FTTDCD可能进

展为青少年与成人型希特林蛋白缺乏症(adolescent
 

and
 

adult
 

citrin
 

deficiency,AACD)[2,17]。
【推荐意见1.3】青春期至成人出现肝脂肪变性和

急性脑病,同时伴有血氨及瓜氨酸水平升高,应考虑

AACD(1C)。
  

AACD可在进入青春期后任何年龄发病,主要集

中于20
 

~
 

50岁[2]。以瓜氨酸血症及严重高氨血症导

致的神经精神异常和肝脂肪变性为主要特点[26-27]。神

经精神症状包括定向障碍、谵妄、精神错乱、攻击性行

为、扑翼性震颤、多动、易怒、记忆丧失、癫痫发作及意

识障碍等,严重者可出现脑水肿甚至脑疝而危及生命,
可伴有严重的肝肿大、转氨酶升高、高脂血症、消瘦等

症状[2]。AACD患者可在无神经精神症状的情况下

出现脂肪性肝病,尤其是非肥胖型的脂肪肝、复发性胰

腺炎或肝脏肿瘤等[2,27-30]。AACD患者可无 NICCD
或FTTDCD的病史[2]。

  

AACD急性发作的诱因包括高碳水化合物饮食、
饮酒、服用解热镇痛药(对乙酰氨基酚等)或质子泵抑

制剂(雷贝拉唑等)、输注甘油或高糖溶液、手术和

感染等[2,31]。

【临床问题2】诊断希特林蛋白缺乏症需要做哪些

检查?
【推荐意见2】对于新生儿至婴儿期出现胆汁淤积

症状,儿童期出现血脂异常、体格发育迟缓或伴有喜食

高蛋白和低碳水化合物的饮食偏好,以及在青春期之

后出现肝脂肪变性和急性脑病,血氨及瓜氨酸升高等

临床表现者,需要完善肝功能、血脂、血糖、血氨、血氨

基酸、酰基肉碱谱、尿有机酸分析和SLC25A13 基因

检测(1B)。
  

NICCD可见总胆红素/直接胆红素、转氨酶、半乳

糖升高,总胆汁酸、甲胎蛋白显著升高,凝血功能障碍

和贫血,少数患者可出现血氨升高和低血糖[3,32]。血

氨基酸、酰基肉碱谱中瓜氨酸升高,伴蛋氨酸、精氨酸、
酪氨酸等多种氨基酸升高,游离肉碱伴多种酰基肉碱

升高。尿有机酸分析可见4-羟基苯乳酸、4-羟基苯丙

酮酸及半乳糖醇升高[33]。严重肝衰竭时血氨基酸、酰
基肉碱谱表现可不典型[2]。

  

FTTDCD可见血脂异常,表现为高密度脂蛋白、
甘油三酯、总胆固醇和低密度脂蛋白升高。部分患者

可出现低血糖。感染时可出现乳酸/丙酮酸升高[3,34]。
  

AACD可见血氨升高,血氨基酸谱中瓜氨酸可合

并精氨酸等多种氨基酸升高,肝功能异常,部分患者胰

腺淀粉酶升高[3,27]。
  

SLC25A13 基因检测是确诊希特林蛋白缺乏症的

重要依据,也是遗传咨询和产前诊断的关键内容[8,35]。
对于临床及生化检查高度疑似的病例,即使高通量测

序技术未检测出致病变异,亦无法轻易排除诊断,需结

合生物信息学算法以及长片段PCR等排除复杂结构

变异或潜在的致病位点。不同地区的热点变异存在差

异。我国常见的变异类型包括c.852_855delTATG
(携带者频率0.72%)和c.615+5G>A(携带者频率

0.12%)等[8]。
  

希特林蛋白缺乏症患者的肝脏影像学检查(超声/
磁共振成像)可见肝肿大、脂肪肝、肝纤维化、肝硬化

等[2,36]。头颅磁共振成像有助于评估患者的脑损伤情

况,包括脑水肿、基底节损伤、脱髓鞘病变和脑萎缩

等[37]。
  

【临床问题3】希特林蛋白缺乏症需要同哪些疾病

进行鉴别诊断?
【推荐意见3】NICCD需与引起胆汁淤积症或瓜氨

酸升高相关的疾病进行鉴别FTTDCD需与血脂异常

或/和生长迟缓相关的疾病相鉴别。AACD需与导致

高氨血症合并肝功能损伤的其他遗传代谢病相鉴别

(1C)。
  

对发生胆汁淤积症的患儿,需注意与胆道闭锁、胆
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总管囊肿等肝外胆汁淤积性肝病、胆汁粘稠综合征、先
天性胆汁酸合成缺陷等肝内胆汁淤积性肝病,以及半

乳糖 血 症、酪 氨 酸 血 症 I型 等 遗 传 代 谢 病 相 鉴

别[33,36,38]。对于婴儿期发现瓜氨酸升高者,需注意与

其他瓜氨酸升高的遗传代谢病相鉴别(图2)[36,39-40]。
  

对在儿童期出现体格生长迟缓合并血脂代谢异常

者,需注意与多种垂体激素缺乏症、甲状腺功能减低症

等内分泌疾病,以及遗传性高脂血症、糖原累积症等遗

传代谢病相鉴别[2]。
  

对在青春期及成年后出现高氨血症脑病合并肝功

能损伤者,需与其他尿素循环障碍性疾病、有机酸血

症、脂肪酸氧化障碍疾病、丙酮酸羧化酶缺乏症、线粒

体脑病等遗传代谢病相鉴别[2,41]。
  

可根据希特林蛋白缺乏症在不同年龄阶段的临床

特点,结合肝功能、血脂、血糖、血氨、乳酸、丙酮酸、血
氨基酸和酰基肉碱谱、尿有机酸分析及基因检测结果

等进行鉴别诊断[2,40]。
  

【临床问题4】如何进行新生儿疾病筛查?
【推荐意见4】串联质谱法是希特林蛋白缺乏症新

生儿疾病筛查的主要手段,筛查阳性者应完善相关的

检查明确诊断,可通过优化筛查指标模型或联合基因

筛查减少漏筛(1A)。
  

尽早诊断和治疗有助于改善希特林蛋白缺乏症患

者的预后[7,42]。希特林蛋白缺乏症新生儿疾病筛查主

要基于串联质谱法对血中的氨基酸进行分析[43]。瓜

氨酸高于切值者应召回复查,对于瓜氨酸仍然增高并

伴有相关比值升高者,应直接进行疾病的诊断和鉴别

诊断(图2)[36,40]。通过瓜氨酸筛查敏感性较低,容易

漏筛,而采用多指标联合评分模型[44-45],如瓜氨酸、苯
丙氨酸、甘氨酸、鸟氨酸和辛酰肉碱的指标组合;精氨

酸、瓜氨酸、亮氨酸+异亮氨酸、酪氨酸和游离肉碱/戊

二酰肉碱的联合阈值赋分能够在一定程度上提高筛查

效率。联合基因筛查可以减少希特林蛋白缺乏症的漏

筛[46-47]。

3 希特林蛋白缺乏症的治疗
  

【临床问题5】如何进行希特林蛋白缺乏症的饮食

管理?
【推荐意见5】NICCD应以无乳糖且富含中链脂肪

酸(medium
 

chain
 

triglycerides,MCT)的特殊配方奶

粉喂养;FTTDCD 和 AACD 需补充 MCT 油或粉;

AACD需限制天然蛋白的摄入(1C)。
  

希特林蛋白缺乏症患者原则上应长期坚持高蛋

白、低碳水化合物饮食,过多的碳水化合物摄入可能导

致肝细胞胞质内NADH的堆积,抑制糖酵解,影响腺

嘌呤核苷三磷酸(ATP)的产生,继而导致肝能量供应

障碍和脂肪肝[2,18]。
  

NICCD一旦确诊,则需要使用不含乳糖而富含

MCT的配方粉喂养[2,14,48],或者每100
 

mL无乳糖配

方奶中添加2
 

mL
 

MCT油或1.9
 

g
 

MCT粉(MCT占

总能量的20%)[31,49]。限制乳糖可避免肝细胞胞质中

NADH/NAD+持续增加和半乳糖毒性代谢产物的蓄

积,减 轻 NICCD 肝 功 能 损 害 和 继 发 性 半 乳 糖 血

症[1,50]。MCT的吸收不依赖胆汁酸,可在无肉碱的参

与下 直 接 进 入 线 粒 体 经 β-氧 化 产 生 ATP,纠 正

NICCD患儿肝细胞能量缺乏的状态,迅速纠正代谢紊

乱,缓解胆汁淤积,改善肝功能、血脂异常及半乳糖血

症[49-52]。婴儿辅食添加不能按照传统以高碳水化合物

的米面类辅食为主,4月龄后可逐渐添加鸡蛋,6月龄

后可添加肉和豆腐等高蛋白辅食[2,18]。多数患儿在

6
 

~
 

12月龄病情会有所改善,症状通常在1岁前消

退。当肝功能恢复正常和胆汁淤积症状消退后,可停

止使用无乳糖配方粉,也无需再限制乳糖的摄入[2,31]。
为降低中枢神经系统髓鞘化受损风险,富含 MCT的

配方粉可持续使用至3岁[1]。
  

FTTDCD容易发生低血糖,服用 MCT 油或粉

(10
 

mL/d或9.5g/d,分两次)可以减少低血糖的发

作,改善病情,提高患儿的生活质量,预防AACD的发

生[31,53]。
  

AACD需限制天然蛋白质的摄入[54-55],蛋白质、
脂肪和碳水供能比例应为10%

 

~
 

15%、35%
 

~
 

50%
和40%

 

~
 

45%
 [1,49]。

【临床问题6】如何进行希特林蛋白缺乏症的药物

治疗?
【推荐意见6】NICCD补充脂溶性维生素,AACD

可使用精氨酸等降氨药物控制高氨血症(1C)。
  

NICCD无需药物治疗。胆汁淤积可导致脂溶性

维生素缺乏,需及时补充(维生素A、D、E、K等)[56-57]。
   

丙酮酸钠在乳酸脱氢酶催化下被还原为乳酸,将
肝细胞胞质

 

NADH
 

氧化为
 

NAD+,促进糖酵解,并作

为三羧酸循环的底物参与供能,有助于FTTDCD改善

生长发育及血脂异常,剂量为0.1
 

~
 

0.3
 

g/kg/d[31]。
  

L-精氨酸(5
 

~
 

10
 

g/d)可用于 AACD 降低血

氨[58-59]。丙酮酸钠(4
 

~
 

9
 

g/d)与门冬氨酸鸟氨酸

(5
 

~
 

10
 

g/d)均可促进尿素循环,并可能降低血氨。
其机制在于丙酮酸钠可在丙酮酸羧化酶催化下转化为

草酰乙酸,进而生成天冬氨酸,为尿素循环提供重要的

底物[2,18,37]。必 要 时 可 加 用 氮 清 除 剂 [苯 甲 酸 钠

(100
 

~
 

250
 

mg/kg/d)、苯丁酸钠(100
 

~
 

250
 

mg/

kg/d)、苯丁酸甘油酯(4.5
 

~
 

11.2
 

mL/m2/d)]降
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氨[37,60-61]。当患者出现脑水肿时,应使用甘露醇而非

甘油果糖降低颅压,避免导致病情加重,甚至死亡[62]。
低血糖时可输注5%葡萄糖,避免高血糖的发生[31]。
若出现急性肝衰竭,可给予新鲜冰冻血浆、渗透性利尿

剂、及血液净化等支持对症措施[36]。
【临床问题7】哪些情况下可以进行肝移植治疗?
【推荐意见7】对于患有严重且难以控制的肝功能

衰竭的希特林蛋白缺乏症患者,应考虑进行肝移植手

术(1C)。
极少数NICCD患者在发生肝硬化失代偿或进行

性肝衰竭时,需考虑进行肝移植治疗[2,31,63]。延迟诊

治、感染、血小板减少、γ-谷氨酰转肽酶降低、总胆固醇

和血瓜氨酸水平降低、以及血氨和酪氨酸水平升高是

NICCD肝衰竭死亡的风险因素[64]。AACD患者在饮

食和药物治疗下仍出现反复高氨血症、严重代谢失代

偿者应进行肝移植[65-66]。肝移植应尽量在代谢状态稳

定的情况下进行。肝移植后,绝大多数患者的代谢和

精神状态均趋于正常,饮食偏嗜也会得到纠正[37,67]。
【临床问题8】长程管理中需要关注哪些问题?
【推荐意见8】希特林蛋白缺乏症的长期随访需定

期评估患者的生长发育和营养状况,并定期进行生化、
血氨基酸、血常规、甲胎蛋白、凝血功能、血糖和血氨等

的检测(1C)。
  

婴儿期应每1
 

~
 

3个月监测生长发育状况,询问

及指导喂养(包括配方奶粉的使用及辅食添加)。根据

临床情况定期检查血常规、肝肾功能、血脂、血糖、血
氨、甲胎蛋白、凝血功能、脂溶性维生素、血氨基酸和尿

有机酸分析等[2,36,68-69]。
  

1岁之后应每6
 

~
 

12个月监测一次上述检查指

标,注意适应/代偿阶段的非特异性的轻微症状(慢性

肝损伤、肝肿大、疲劳、胃肠道疾病等)或FTTDCD症

状(体 重 增 加 不 良、身 材 矮 小、低 血 糖、高 脂 血

症等)[2,24]。
  

青春期后存在 AACD的风险。在随访过程中应

注意观察神经及精神状况,定期监测血氨、肝功能、甲
胎蛋白、瓜氨酸或苏氨酸/丝氨酸水平的改变,以及血

胰腺淀 粉 酶、脂 肪 酶 及 胰 腺 分 泌 性 胰 蛋 白 酶 抑 制

因子[2,37]。
  

在临床随访的过程中,应每6
 

~
 

12个月通过超声

检查评估肝脏的大小和质地、肝损害、肝脏有无占位或

肿瘤等情况[2,68,70]。若出现神经精神系统症状,应进

行头颅磁共振成像和脑电图检查[36,71]。合并胰腺炎

的患者应进行胰腺超声及磁共振成像检查[29]。
  

代谢稳定正常预防接种[37]。

4 希特林蛋白缺乏症的多学科管理
  

希特林蛋白缺乏症的诊疗需进行多学科综合管

理[18],包括遗传代谢病、新生儿、儿科、重症医学、神
经、康复、消化、营养、移植、心理等多学科参与,与父

母、家庭和社会等多个方面进行有效衔接,确保专业

化、个体化的治疗和随访方案的落实。
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