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Cam nang vé
Thiéu hut Citrin
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CITRIN LA Gi?

Co khodng 20.000 gen tham gia vao viéc tdng hap nhiéu loai protein thiét yéu can thiét cho su hoat
dong binh thudng cla co thé ngudi.

Trong s6 cac gen nay, SLC25A13 & gen chiu trach nhiém téng hop mot loai protein c¢o tén la "citrin".
Citrin hién dién & nhiéu loai t& bao bén trong co thé va tham gia vao nhiéu qua trinh téng hop va
chuyén hoa khac nhau. Mot trong nhing vai trd quan trong cla citrin & gilp cg thé san xudt nang
lugng tir cac ngudn thuc phdm nhu carbohydrate va duy tri qua trinh trao déi chat dién ra binh thudng,
gilip co thé chuyén hoa thiic an dé tao ra nang luong, st dung chat dinh dudng cho su phat trién va
sita chita, cling nhu loai bd chat thai doc hai trong co thé.

Trong cac diéu kién binh thudng, citrin ddm nhan vai tro chinh trong van chuyén axit amin glutamate
tl bao tuong dén ti thé va van chuyén axit amin aspartate theo chiéu nguoc lai tir ti thé dén bao tuong
. Qua trinh nay a can thiét dé duy tri su trao déi chat va siic khde binh thudng cho co thé. Protein Citrin
tham gia vao nhiéu cac qua trinh chuyén hoa va trao doi chat thiét yéu cla co thé, thiéu Citrin gay tinh
trang réi loan chuyén hoa vé trao ddi chat va gay anh hudng tram trong chu trinh uré, lam tang
amoniac trong mau va gay cac phan ng bat lgi nang né nhu bénh ly nao gan.

THIEU HUT CITRIN LA Gi?

3 ngudi thiéu hut citrin (bénh nhan CD), gen SLC25A13 bi dot bién gy anh hudng toi qua trinh tdng hop
protein citrin. Protein Citrin & ngudi CD thiéu vé s6 lugng va bi anh hudng vé chat lugng gay anh hudng
t6i cac qua trinh chuyén hoa trong ca thé. Su thiéu hut citrin gdy anh hudng nhiéu nhat tdi chic nang
gan vi day & co quan protein citrin c6 mat nhiéu nhat. Thiéu hut Citrin gy can trd qua trinh van chuyén
cla glutamate va aspartate gilta bao tuong va ti thé, lam suy gidam viéc tao nang lugng ti cac nguodn
thuc pham nhu carbohydrate va anh hudng dén hau hét cac chitc nang trao déi chat.

Thiéu hut Citrin [@ mot bénh di truyén theo kiéu lan trén nhiém sac thé thudng, bénh biéu hién ra kiéu
hinh khi co thé mang ca 2 alen SLC25A13 dot bién, co thé 1 nhan ti b6, 1 nhan t me hoac cac dot bién
m&i dudc phat sinh. Nhirng ngudi chi thira hudng 1 alen cla gen SLC25A13 dot bién thudng khong biéu
hién ra kiéu hinh cla bénh nay va dugc goi la "ngudi mang gen dot bién ki€u di hop ti" va co thé
truyén dot bién nay cho con cla ho. Thé hé con cla nhing ngudi mang dot bién kiéu di hop tr co thé
bi bénh néu ho k&t hon voi nhiing ngudi cling mang it nhat 1 dot bién trén gen SLC25A13.

Mdc du hién tai chua c6 phuong phap chira tri bénh nay, nhung vai viéc quan ly ché do an uéng hop ly
va theo doi thudng xuyén, bénh nhan co thé séng mot cudc séng tuong doi binh thudng.



BIEU HIEN LAM SANG CUA THIEU HUT CITRIN

MOt triéu chitng dac trung cda thi€u hut citrin ma nhiéu bénh nhan biéu hién la s& thich &n uéng dac
biét giau protein va chat béo, nhung lai it carbohydrate. Bénh nhan thiéu hut Citrin thudng tranh hap
thu qua nhiéu carbohydrate va co xu hudng khong thich do an co vi ngot. Viéc tiéu thu qua nhiéu
carbohydrate hodc thuc phdm nhiéu dudng thudng khién bénh nhan thiéu hut Citrin cam thdy khong

khoe.
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Mac du biéu hién [am sang cla tinh trang thiéu hut Citrin cla cac bénh nhan thudng khac nhau, chiing
c6 thé dugc phan loai thanh cac kiéu hinh riéng biét dua trén do tudi cla bénh nhan, nhu dugc tom tat

trong Bang 1.

BANG 1. BIEU HIEN LAM SANG CUA THIEU HUT CITRIN

Do tudi bénh nhan Loai bénh

Vang da & mat kéo
dai do thiéu hut
Citrin (NICCD)

Tré so sinh
(0-1 tudi)

Giai doan thich
ng

Tré nho

(1-11 tudi) Suy dinh dudng va

roi loan lipid mau
do thiéu hut citrin
(FTTDCD)

Thiéu hut Citrin &
thanh thiéu nién
va nguoi Lon
(AACD)

Thanh thiéu nién/
Nguoi lon
(trén 11 tudi)

Triéu chirng chinh

Vang da kéo dai, suy gan, roi loan
dong mau, suy dinh dudng, gan to, Ut
mat, gan nhiém ma lan toa va tham
nhiém té bao nhu mo. Cac triéu
ching nay c6 kha nang hoi phuc

sau nam dau tién

Thich thuc phdm giau protein/chat
béo, khong thich vai thuc pham giau

carbohydrate va ducong

Thich an thuc phdm giau
protein/chat béo va dudng, mét
mai, ha dudng huyét, roi loan tiéu

hoa va kém tang trudng

Thich an thuc pham giau
protein/chat béo, ac cam vai thuc
pham giau carbohydrate va dudng,
mét moi, tang Amoni huyét
(hyperammonemia), roi loan chuyén
hoa citrulline (citrullinemia), bénh
nao gan cap tinh va rdi loan y thirc.

-)-

Cac triéu chirng khac
co thé xayra

Chay mau bat thudng,
thiéu vitamin K, giam
protein huyét
(hypoproteinaemia), roi
loan chuyén hoa
Galactose
(galactosemia)

Ha duong huyét, mét
moi, gan nhiém ma,
thinh thoang kho chiu
& da day

Viém tuy, tang lipid
mau, u gan, gan nhiém
mao

Viém tuy, tang lipid
huyét (hyperlipidemia),
u gan, gan nhiém ma,
chi s6 BMI thap
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DuGi day la cac nguyén tac diéu tri chung cho bénh nhan thiéu hut Citrin.
Hay luén tham khao y kién bac si cda ban vé viéc diéu tri vi tinh trang va mirc
do nghiém trong cla tirng bénh nhan cé thé rat khac nhau.

Quan Iy ché d6 an uong

e -Duy tri ché d6 an it carbohydrate, giau protein, giau chat béo. Dua trén Hudng dan Thiéu hut Citrin
2019 dugc cong bé bdi Hiép hoi RGi loan Chuyén hoa Di truyén Nhat Ban, ché do an khuyén nghi
cho bénh nhan thiéu hut Citrin & Protein: 15% - 25%, Chat béo: 40% — 50%, Carbohydrate: 30% -
40%.

e -Nén s dung nhiéu ngudn chat béo khac nhau, han ché chat béo dong vat va st dung cac loai chat
béo c6 ngudn goc tir thuc vat, dau o Liu.

e -D&i v3i bénh nhan & moi lira tudi, dieu quan trong & phdi an thudng xuyén bang cach an day dd
blra sang, trua, t8i va an nhe gira cac bira an, tranh dé tré doi va dé phong cac con ha dudng huyét.

B6 sung MCT

Chat béo MCT (Medium chain triglycerides) khac voi chat béo thong thudng vi no truc tiép cung cap
nang luong va it phai chuyén hoa tai gan. Biéu nay rat quan trong déi vai nhirng bénh nhan thiéu hut
Citrin. Vi MCT khong thudng co trong thuc pham, bénh nhan thiéu hut Citrin dugc khuyén khich st dung
dau MCT nhu mot loai thuc phdm b6 sung. Nén dung sira cong thirc giau MCT/sta me bd sung MCT cho
bénh nhan NICCD (vui long tham khao y kién bac si dé biét lieu luong phi hop).

Giai doan sau NICCD:
e -TOt nhat nén dung dau MCT trong blra an, chia thanh nhiéu phan trong ngay.
e -Lidu lugng MCT khuyén nghi cho bénh nhan trén mot tudi la 1g/kg/ngay, voi lidu luong toi da hang
ngay la 40g. Néu bénh nhan khong thé dung nap duagc lieu lugng nay do bi kho tiéu, ho co thé diéu

chinh va giam liéu lugng cho phu hop. .
Mot s6 phuong phap goiy dé su dung dau MCT nhu sau: #
e -Pha vao sinh té hoac do6 uong 5 )
e -Tron vao salad hoac rau ludc @ :
e -Thém vaocanh, stp, chao va khudy déu T o

e -Cham vadi banh mi



PHONG NGUA

Dua trén nghién clu hién tai vé tinh trang thiéu hut Citrin, viéc duy tri ché do an giau

protein va chat béo, it carbohydrate, voi cac bira an thudng xuyén va bé sung MCT co thé

ngan ngua su khdi phat va/hoadc lam tram trong thém cac triéu ching lién quan dén
FTTDCD hoac AACD.

CAC BIEN PHAP PHONG NGUA
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Han ché Carbohydrate trong ch& d6 an

Mdc du ché do an it protein/nhiéu carbohydrate co6 nhiéu & cac dang tinh bot
thudng dugc ap dung vdi nhing trudng hop réi loan chuyén hoa chu trinh uré dé
ngan ngua tinh trang tang amoniac huyét, nhung viéc st dung ché do an nhiéu
carbohydrate c6 thé gay hai cho nhiing ngudi bi thi€u hut citrin.

Truyén dich chira cac loai dudng, chdng han nhu glycerol, fructose, va glucose
Viéc st dung glycerol hoac dich truyén c6 chira nhiéu dudng & nhiing bénh nhan
thiéu hut Citrin la nén tranh vi ching da dugc bao cao la lam nang thém cac triéu
chirng va tham chi co thé gay ti vong. Tuy nhién, mannitol trong nhing trudng hop
can thiét co kha nang dung nap tot va an toan cho bénh nhan thiéu hut Citrin.

Rugu bia
Viéc tiéu thu rugu bia, ngay ca voi luong nhd, co thé gay ra su khdi phat cla AACD va
bénh nhan nén tuyét doi tranh.

Thudc

Cac bao cao ban dau da chi ra rang Acetaminophen (hodc Paracetamol) va
Rabeprazole c6 thé gdy khai phat AACD. Can than trong va theo doi chat ché cac
triéu ching néu can ké don nhing loai thudc nay.



HO TRO

Citrin Foundation (& mot t6 chic phi lgi nhuan, hudng tdi bénh nhan, dudc thanh lap dé
hd tro ngudi bénh va gia dinh, cling nhu tién hanh nghién ctu dé hiéu rd hon vé tinh
trang bénh va phat trién cac lieu phap mai. Muc tiéu cudi cing cla té chic nay la tim ra
phuong phap chra tri tinh trang thiéu hut Citrin va nhirng ngudi sang lap da cam két dau
tu 30 triéu USD trong thap ky tdi dé dat dugc muc tiéu nay.

T6 chirc da tao ra website danh riéng cho ngudi bénh véi nhitng 6i khuyén

wWwWw hitu ich, cau chuyén cta bénh nhan va tai nguyén danh riéng cho tirng lira

V3 tudi

6 Chiing t6i hd trg cong dong toan cau thdng qua viéc chia sé thong tin va tai
>

nguyén trén Instagram, X, Facebook va YouTube

£ Chiing toi c6 mot kho luu trir ngay cang l&n vé cac cong thirc ndu an phu
m hop vai ché dd an cta bénh nhan thiéu hut citrin.

0 Ching t6i td chirc nhiéu budi thong tin, hdi thao truc tuyén va gap mat truc

ti€p cho bénh nhan va gia dinh ho

@7@ Chiing tdi t6 chirc cac nhom hd trg cho cac bénh nhan trudng thanh va

thanh vién gia dinh.

l% Ching toi xuat ban ban tin hang quy vai thong tin cap nhat vé cac nghién

clru, su kién va tai nguyén

patient.citrinfoundation.org

N&u co bat ky su hd trg nao ban cdm thdy can ma ching t6i khdng cung cap, vui long gt email
cho doi ngii gan k&t bénh nhan cta chiing t6i: patients@citrinfoundation.org
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CO HOI GIA NHAP

Bang cach tham gia cong dong bénh nhan toan cau cia ching t6i, ban
sé ¢6 co hoi ddm nhan nhiéu vai tré va tham gia vao cac du an khac
nhau.

GHI DANH VAO LIST BENH NHAN CUA CHUNG TOI

Bang cach tham gia vao list bénh nhan cda ching tdi, ban sé dong gop truc tiép vao cac nd luc nghién
ctu dang dién ra, gitp kham pha nhing hiéu biét mai va phat trién cac can thiép hiéu qua hon. biéu
nay cling cho phép ching t6i phuc vu va ho trg ban va cong déng rong l6n hon mot cach tét hon. Néu
ban quan tam dén viéc tham gia vao danh sach bénh nhan cla ching toi, vui long quét ma QR bén dudi
hodc truy cap website cla ching tdi dé dang ky thanh vién.

THAM GIA VAO CONG DONG

e Dang ky lam thanh vién cla Citrin Foundation thong qua website cla ching toi

e Theo doi chlng toi trén mang xa hoi
e Tham gia mot trong cac nhom hoé trg clia ching toi

« Dang ky tham gia Uy ban B&nh nhan Qudc té cda ching toi

THAM GIA NGHIEN CUU

Rt mong ban can nhac dén viéc tham gia vao cac nghién ctu clia ching toi. & biét thém thong tin, vui
long lién hé vai ching tdi qua email hoac mang xa hoi. Ching t6i sé thong bao cho cac thanh vién vé
cac c¢o hoi nghién clru méi khi ching xuat hién.

Nghién clru Omics toan cau

Nham tim ra mot ddu &n sinh hoc t6t dé theo doi tién trién bénh va danh gia cac phuong phap diéu tri
tiém nang, Citrin Foundation da khai xudng mot nghién clru omics toan cau nham phan tich mau mau
cla it nhat 100 bénh nhan thiéu hut Citrin & moi lUa tudi bdng cach ap dung cac phan tich
transcriptomics, proteomics, metabolomics, va lipidomics. Nghién cltu mang tinh budc ngoat nay lién
quan dén nhiéu dia diém nghién clru quoc t& (Hoa Ky, Nhat Ban, Han Quéc, TW, VN, Vuong quéc Anh) va
hién dang dugc tién hanh. Ban co thé dugc bac si clla minh thong bao vé nghién citu nay.

Xét nghiém chirc nang Ureagenesis

Sau cac nghién cu thi diém thanh cong danh gia su an toan va tinh htu ich chan doan cla xét nghiém
kiém tra ureagenesis 6 mot s& bénh nhan thiéu hut Citrin, dugc thuc hién cung vai Gido su Johannes
Haberle - ngudi da phat trién phuong phap nay voi nhom cla minh, ching t6i dang ma& rong pham vi
cac nghién cru nay dén cac nhom bénh nhan lon hon. Xét nghiém ureagenesis c6 thé cung cap thong
tin tot hon cho bénh nhan vé viéc chu trinh ure cta ho c6 bi suy giam hay khong va gitp dua ra tién
luogng tot hon.

HAY CUNG PON CHO

@citrinfoundation @ @citrinfdn o Citrin Foundation

o Citrin Foundation 9 patients@citrinfoundation.org
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