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共识简介
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共识基本信息



共识摘要

• 多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症(multiple acyl-CoA dehydrogenase deficiency， MADD) ，

是一种较为常见的脂肪酸氧化代谢紊乱，从新生儿期至成年期均可发病。新生儿期发病者症状重，

有致死性。迟发型者常有脂质沉积性肌病以及呕吐、肝病、脑病等表现。

• 本共识旨在规范MADD的筛查、诊断与治疗，以改善患者预后，减少死亡和残疾。

指南摘要
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共识重点内容



1

多种酰基辅酶A脱氢酶

缺乏症简介（M A D D ）

2

M A D D的检查及诊断

3

M A D D的治疗

4

M A D D的随访及预后

- 共识重点内容 -



多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）简介

多种酰基辅酶A脱氢酶

缺乏症（MADD）

又称戊二酸血症Ⅱ型，属于常染色体隐性遗传病，是一种较为常见的脂肪酸氧化代谢紊乱，临床表现高度异质，从新

生儿期至成年期均可发病。

流行病学

典型症状

• 新生儿筛查指标敏感性不够，存在漏筛；

• 亚洲发病率较高。浙江省新生儿筛查186万例仅

确诊4例，占脂肪酸氧化代谢紊乱的3.3%

• 低血糖、酸中毒、肌肉无力等



多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的病因及发病机制

➢ 脂肪酸β氧化

• 极长链酰辅酶A脱氢酶

• 中链酰辅酶A脱氢酶

• 短链酰辅酶A脱氢酶

➢ 支链氨基酸脱氢酶

➢ 戊二酰辅酶A脱氢酶

➢ 肌氨脱氢酶

H+

ETFA

ETFB

ETFDH

电子传递链

ATP

电子传递过程中

关键的转运体

脂肪酸β氧化过程中产生的电子传递给ETF，再转

运至ETFDH，最后传递给呼吸链复合体Ⅲ，进行

氧化磷酸化产生ATP，为机体供能。

支链氨基酸脱氢酶、戊二酰辅酶A脱氢酶以及胆碱

脱氢酶也需要ETF进行电子传递。

MADD患者ETFA、ETFB和ETFDH基因致

病变异，导致ETF/ETFDH功能缺陷。

线粒体呼吸链多种脱氢酶功能受阻，导致脂肪酸、氨

基酸及胆碱代谢障碍，能量生成受阻而导致疾病。



疾病分型及临床表现

疾病分型 发病时期 临床表现

Ⅰ型 新生儿期发病

• Ⅰ型伴多囊肾、面中部发育不全等先天畸形；

• 症状较重，有致死性。多表现为肝肿大、非酮症性低血糖、高氨血症、呼

吸窘迫、肌张力低下，部分有心肌病、脑病。

Ⅱ型 新生儿期发病 • 症状同Ⅰ，但无先天畸形。

Ⅲ型
亦称迟发型

婴儿期至成人期发病

• 临床表现相对较轻，主要表现为肌无力、运动不耐受、肌痛等；

• 多出现咀嚼无力、气短等症状，严重者可致急慢性呼吸衰竭。



1

多种酰基辅酶A脱氢酶
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多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的实验室及其他检查

常规实验室检测

• 生化检查；

• 血液氨基酸游离肉碱及

酰基肉碱谱分析；

• 尿有机酸分析。

影像检查

• 超声或CT；

• 磁共振扫描；

• 肌电图。

酶活性检测

• 皮肤成纤维细胞脂肪酸

流量分析。

肌肉活检

• 显示肌纤维内大量脂滴

沉积。电镜观察呈脂质

沉积性肌病表现。

基因检查

• 采用高通量测序技术

对ETFA，ETFB，

ETFDH基因进行检测



• 根据临床表现、血液酰基肉碱谱改变和基因分析结果可诊断。

• MADD临床表型复杂多样，基因分析为确诊MADD的重要依据，为患者早期诊断和治疗提供帮助。

多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的诊断

01

02
03

临床表现

血液酰基肉碱

谱检测
基因分析



多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的鉴别诊断

相关疾病 鉴别方法 MADD表现

肉碱棕榈酰转移酶Ⅱ缺乏症

基因检测 C8、C10均增高，C8/C10正常
肉碱酰基肉碱转位酶缺乏症

极长链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

中链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

多发性肌炎
肌肉活检

血液酰基肉碱谱检测

MADD患者肌肉活检表现为脂质沉积，血

液酰基肉碱谱检测可有典型改变

其他原因引起的肝病和酰基病
基因检测

血液酰基肉碱谱检测

• MADD易与其他脂肪酸氧化代谢紊乱相混淆，高风险者需尽快进行尿有机酸分析和基因检测，并注意与其

他相关疾病的鉴别。



1

多种酰基辅酶A脱氢酶

缺乏症简介（M A D D）

2

M A D D的检查及诊断

3

M A D D的治疗

4

M A D D的随访及预后

- 共识重点内容 -



多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的治疗

治疗方案 具体方案/药物 临床获益 给药剂量

饮食及生活方式
患者应当低脂、高碳水化合物、中等量蛋白质饮食，避免剧烈运动，避免长时间空腹；

婴儿需频繁喂养，每2~3小时喂奶一次。

药物治疗

维生素B2
大多数迟发型患者补充维生素B2可改善临床症状和异

常的酰基肉碱；但Ⅰ型和Ⅱ型效果不佳。
100~300 mg/d

左卡尼汀
可维持正常血液游离肉碱浓度，辅助脂肪酸代谢，并

促进毒性有机酸类代谢物排出
50~100 mg/kg/d ，分3次口服

辅酶Q10 改善线粒体能量代谢 60~240 mg/d，分2次

苯扎贝特 对维生素B2反应无效者服用 10~20 mg/kg/d ，分2~3次口服



多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的失代偿期处理

治疗方案 具体方案/药物

对症治疗 • 抗感染、纠正低血糖及酸中毒、降氨等。

注射左卡尼汀
• 静脉注射左卡尼汀50~100 mg/kg/d，分2~4次；

• 可避免肉碱耗竭，并促进有机酸排泄。

其他
• 缩短喂养间隔，可予鼻饲或静脉营养，维持足够热卡及水、电解质平衡，

确保尿量>3 mL/kg/小时，以防出现急性肾功能衰竭。
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多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MADD）的随访及预后

发病期 预后情况

新生儿期发病 • 死亡率高，存活者常遗留严重脑病后遗症，

迟发型患者
• 迟发型患者预后较好，但仍有5%死于急性代谢紊乱。

• 即使成年后才发病的患者也可能发生代谢危象。

• 建议多学科团队参与随访监测：遗传代谢科医师、普通儿科医师、神经儿科医师、营养师、心理学家等。随访

预后

• 所有MADD患者均应坚持长期规范的随访：包括体格发育、营养状况、神经精神评估，血生化、血肉碱

谱、尿有机酸，肝脏超声、心电图、超声心动图、肌电图和头颅磁共振扫描等。

• 适度运动：建议适度体育运动，但要避免长时间高负荷运动。
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左卡尼汀在遗传代谢病

领域的相关指南及共识



左卡尼汀在遗传代谢病领域的相关指南及共识——截至2021年7月

指南/共识标题 发布年限 制定者

欧洲EFNS脂肪酸线粒体功能障碍的诊断和治疗指南 2006 欧洲神经科学协会联盟

戊二酰辅酶A缺乏（I型戊二酸血症）诊断和治疗指南 2007 国外遗传代谢性疾病专家组

甲基丙二酸血症和丙酸血症的诊断和治疗指南 2014 国外遗传代谢性疾病专家组

单纯型甲基丙二酸尿症饮食治疗与营养管理专家共识 2018 中华预防医学会出生缺陷预防与控制专业委员会等

左卡尼汀在儿童癫痫治疗中的应用专家共识 2018 中华医学会儿科学分会等

原发性肉碱缺乏症筛查与诊治共识 2019 中华预防医学会出生缺陷预防与控制专业委员等

戊二酸血症1型诊治专家共识 2021 中国医师协会儿科分会内分泌遗传代谢学组

多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症的筛查与诊治共识 2021 中国妇幼保健协会儿童疾病与保健分会遗传代谢病学组多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症的筛查与诊治共识 2021 中国妇幼保健协会儿童疾病与保健分会遗传代谢病学组
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