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O que é a deficiência de acil-CoA desidrogenase 
de cadeia média (MCADD)?  
A deficiência da enzima acil-CoA desidrogenase (MCADD) é uma doença do 
metabolismo, adquirida de forma hereditária, que resulta na incapacidade do 
corpo em utilizar gordura como fonte de energia, principalmente durante os 
períodos de jejum e estresse metabólico.   

As manifestações da doença geralmente começam no primeiro ano de vida, 
mas podem se apresentar em qualquer idade, bem como em decorrência de 
períodos de jejum ou de outras situações de estresse metabólico.  Os sintomas 
mais comuns incluem diminuição recorrente dos níveis de açúcar no sangue, 
desânimo, vômitos, comprometimento agudo do fígado, convulsões, coma e 
morte súbita.    

Em geral, o diagnóstico precoce da MCADD pode ser realizado por meio da 
triagem neonatal por espectrometria de massas em tandem (MS/MS).  

A MCADD é comum na maioria dos países, principalmente na Europa, 
apresentando uma proporção de casos novos que oscila globalmente entre 1 
para 10 mil nascidos vivos e 1 para 27 mil nascidos vivos.  No Brasil, os estudos 
sugerem a existência de subdiagnóstico dessa condição de saúde.  
 

Como os pacientes com MCADD são tratados no 
SUS?  
O tratamento para MCADD tem como principal objetivo a prevenção do 
desenvolvimento de deficiência intelectual, problemas neurológicos e morte 
súbita. A terapia consiste em fornecer a ingestão adequada de calorias e em 
evitar o jejum, as situações de catabolismo e os episódios infecciosos.  

Por outro lado, considera-se que o diagnóstico precoce com auxílio da triagem 
neonatal por espectrometria de massas em Tandem (MS/MS) representa uma 
estratégia importante para a realização do tratamento oportuno e prevenção de 
óbitos e sequelas.  Atualmente, a triagem neonatal com MS/MS está disponível 
no SUS no Distrito Federal, havendo programas específicos ou em fase de 
pesquisa em estados como São Paulo, Minas Gerais e Rio Grande do Sul.    
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Procedimento analisado: triagem neonatal por 
espectrometria de massas em Tandem (MS/MS) 
em sangue seco, colhido em papel filtro 
A solicitação da incorporação no SUS da triagem neonatal por espectrometria 
de massas em Tandem (MS/MS) para detecção da deficiência de acil-CoA 
desidrogenase de cadeia média (MCADD) foi uma demanda da Secretaria de 
Atenção Especializada à Saúde do Ministério da Saúde (SAES/MS).  

O teste MS/MS é uma técnica utilizada para identificação e dosagem de 
moléculas biológicas, a exemplo de proteínas e gorduras, a fim de determinar a 
concentração de elementos específicos em sangue seco e identificar doenças 
do metabolismo, como a MCADD.  

 
 

Os estudos evidenciaram maior frequência de morte súbita ou por 
complicações da doença, e de internações hospitalares decorrentes da doença 
ou de suas complicações no grupo de indivíduos com suspeita clínica ou com 
manifestações clínicas de MCADD, ou seja, que não realizou a triagem neonatal 
por MS/MS. Além disso, também há indicação da eficácia e da eficiência da 
intervenção, considerando a incidência de complicações ou condições 
resultantes da doença, independentemente da necessidade de admissão 
hospitalar.  

Na avaliação econômica, a triagem neonatal por MS/MS apresentou-se mais 
custo-efetiva do que a estratégia de não triar a MCADD, apresentando uma 
relação entre o custo adicional e o benefício adicional obtido de R$ 24,99 por ano 
de vida ajustado pela qualidade. Considerando a inclusão da triagem de 
fenilcetonúria na mesma metodologia utilizada para a triagem de MCADD ao 
longo de cinco anos, estima-se que a incorporação da triagem neonatal por 



MS/MS pode representar uma economia média anual adicional de R$ 13 milhões 
para o SUS.  

 

Recomendação inicial da Conitec  

A Conitec recomendou inicialmente a incorporação no SUS da triagem neonatal 
por espectrometria de massas em tandem (MS/MS) para detecção da 
deficiência de acil-CoA desidrogenase de cadeia média (MCADD). Esse tema foi 
discutido durante a 113ª Reunião Ordinária da Comissão, realizada nos dias 5 e 6 
de outubro de 2022. Na ocasião, o Plenário considerou que a detecção precoce 
por triagem neonatal da MCADD é eficaz, segura e custo-efetiva, estando de 
acordo com os critérios estabelecidos na Lei Nº 14.154, de 26 de maio de 2021, 
que dispõe sobre a ampliação do Programa Nacional de Triagem Neonatal 
(PNTN).  

O assunto está disponível na Consulta Pública nº 70, durante 20 dias, no período 
de 25/10/2022 a 14/11/2022, para receber contribuições da sociedade (opiniões, 
sugestões e críticas) sobre o tema.  

Para participar com experiências ou opiniões, acesse: 
https://www.gov.br/participamaisbrasil/consulta-publica-conitec-sctie-n-70-
2022-opiniao-triagem-neonatal. 

Para participar com contribuições técnico-científicas, acesse: 
https://www.gov.br/participamaisbrasil/consulta-publica-conitec-sctie-n-70-
2022-tecnico-cientifico-triagem-neonatal. 

O relatório técnico completo de recomendação da Conitec está disponível em: 
https://www.gov.br/conitec/pt-
br/midias/consultas/relatorios/2022/20221024_Relatorio_tandem_mcadd_CP70.
pdf. 
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