
A análise dos ácidos orgânicos urinários por 
CG/EM (GC/MS) é de grande importância na 
investigação de pacientes com suspeita clínica 
de doença metabólica hereditária, no 
acompanhamento terapêutico, bem 
como na complementação diagnóstica dos 
casos positivos na triagem neonatal.
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Acidúrias /Acidemias 
Orgânicas

Marcadores Primários Marcadores Secundários

Ácidos Orgânicos Acilglicinas Ácidos Orgânicos Acilglicinas

Acidemia Propiônica Ácido 3-Hidroxipropiônico, Ácido Metilcítrico. Propionilglicina,
Tiglilglicina

Ácido 2-Metilglutacônico, Ácido 2-Metil-3-hidroxibutírico, 
Ácido 3-Hidroxivalérico, Ácido 3-Oxovalérico, 

Ácido 3-Hidroxi-3-etilglutárico, Ácido 2-Metil-3-
cetovalérico, Ácido 2-Metil-3-hidroxivalérico

2-Metilbutiril-
glicina

Acidúria Metilmalônica Ácido Metilmalônico
Ácido 3-Hidroxipropiônico, Ácido Metilcítrico, 

Ácido 2-Metil-3-hidroxibutírico, Ácido 3-Hidroxivalérico, 
Ácido 3-Oxovalérico.

Propionilglicina

Acidemia Isovalérica Ácido 3-Hidroxisovalérico Isovalerilglicina Ácido 4-Hidroxisovalérico, Ácido Metilsuccínico.

3-Metilcrotonilglicinúria 
(Deficiência de 

3-Metilcrotonil -CoA 
Carboxilase)

Ácido 3-Hidroxisovalérico 3-Metilcrotonil-
glicina

Acidúria 3-Metilglutacônica

Ácido 3-Metilglutacônico, Ácido 3-Metilglutárico 
(marcador primário da Acidúria 3-Metilglutacônica Tipos 

II e III – MGA Tipo II e Tipo III; marcador secundário da 
Acidúria 3-Metilglutacônica Tipo I por Deficiência de 
3-Metilglutaconil-CoA Hidratase – MGA Tipo I), Ácido 

3-Hidroxisovalérico (observado somente na MGA Tipo I)

Ácido 2-Etil-hidracrílico (observado somente na MGA 
Tipo II – Síndrome de Barth, por mutações no gene da 

tafazzina).

Acidúria 3-Hidroxi-3-
metilglutárica

Ácido 3-Hidroxi-3-metilglutárico, Ácido 
3-Metilglutacônico, 

Ácido 3-Metilglutárico, Ácido 3-Hidroxisovalérico

3-Metilcrotonil- 
glicina

Deficiência Múltipla de 
Carboxilase por Deficiência 

de Holocarboxilase 
Sintetase ou por Deficiência 

de Biotinidase

Ácido 3-Hidroxipropiônico, Ácido Metilcítrico, 
Ácido 3-Hidroxisovalérico 

3-Metilcrotonilglicina, 
Tiglilglicina Ácido Lático

Deficiência de ß-Cetotiolase Ácido 2-Metil-3-hidroxibutírico, Ácido 
2-Metilacetoacético Tiglilglicina Ácido 2-Metilglutacônico

Acidúria Glutárica Tipo I Ácido Glutárico (pode estar ausente em pacientes 
baixo excretores), Ácido 3-Hidroxiglutárico Ácido Glutacônico
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Deficiência da Glutationa 
Sintetase (5-Oxoprolinúria, 

Acidúria Piroglutâmica), 
5-Oxoprolinúria Secundária

Ácido Piroglutâmico (5-Oxoprolina)

Acidúria d-2-Hidroxiglutárica Ácido 2-Hidroxiglutárico (forma d)

Acidúria l-2-Hidroxiglutárica Ácido 2-Hidroxiglutárico (forma l)

Acidúria 2-Cetoglutárica 
(Deficiência de 2-Cetogluta-

rato Desidrogenase)

Ácido 2-Cetoglutárico (Ácido α-Cetoglutárico, 
Ácido 2-Oxoglutárico) [A excreção deste ácido em 
recém-nascidos e lactentes normais é aumentada]

Acidúria Malônica Ácido Malônico Ácido Metilmalônico, Ácido Succínico

Acidúria Mevalônica Ácido Mevalônico, Mevalonolactona

Hiperoxalúria Primária 
Tipos I e II, Hiperoxalúria 

Secundária

Ácido Oxálico, Ácido Glicólico (Primária Tipo I), Ácido Glio-
xílico (Primária Tipo I), Ácido l-Glicérico (Primária Tipo II) 

[A excreção do Ácido Oxálico em recém-nascidos 
e lactentes normais é aumentada]

Acidúria Fumárica 
(Deficiência de Fumarase) Ácido Fumárico, Ácido Succínico, Ácido Cítrico Ácido Adípico, Ácido Subérico, Ácido Sebácico

Deficiência da Semialdeído 
Succínico Desidrogenase 

(Acidúria 4-Hidroxibutírica)

Ácido 4-Hidroxibutírico, Ácido 3,4-Diidroxibutírico (e sua 
lactona)

Ácido Glicólico, Ácido 2,4-Diidroxibutírico (e sua lactona), 
Ácido 3-Hidroxipropiônico, 

Ácido 4,5-Diidroxi-hexanóico (e sua lactona)

Acidúria 2-Aminoadípica / 
2-Cetoadípica 2-Cetoadípico, 2-Hidroxiadípico Ácido Glutárico

Acidúrias /Acidemias 
Orgânicas

Marcadores Primários Marcadores Secundários

Ácidos Orgânicos Acilglicinas Ácidos Orgânicos Acilglicinas
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Aminoacidopatias e 
Distúrbios do Metabolismo 

do Ciclo da Uréia

Marcadores Primários Marcadores Secundários

Ácidos Orgânicos Derivados
de Aminoácidos Ácidos Orgânicos Derivados

de Aminoácidos

Fenilcetonúria (PKU) e 
outras Hiperfenilalaninemias

Ácido Fenilpirúvico, Ácido Fenilático, Ácido Fenilacético. 
Os ácidos orgânicos aqui mencionados são encontrados em 
pacientes com diagnóstico tardio que não foram submetidos 
à triagem neonatal e dietoterapia. O perfil de ácidos orgânicos 
urinários não deve ser utilizado como exame confirmatório 
em recém-nascidos com aumento da fenilalanina sangüínea. 
2.  Os ácidos orgânicos urinários não devem ser utilizados no 
diagnóstico diferencial entre a fenilcetonúria, que requer tra-
tamento dietoterápico e a hiperfenilalaninemia leve, que não 
o requer. O diagnóstico diferencial deve ser feito pela concen-
tração de fenilalanina sangüínea e sua relação molar com a 

tirosina.

Fenilacetilgluta-
mina Ácido 2-Hidroxifenilacético

N-Acetil-
-fenilalanina, 
γ-Glutamil-
fenilalanina

Tirosinemia Tipo I 
(Deficiência 

de Fumarilacetoacetato 
Hidrolase)

Succinilacetona (Ácido 4,6-Dioxo-heptanóico) [metabólito 
diagnóstico], Ácido Succinilacetoacético (Ácido 3,5-Dio-

xooctanodióico), Ácido 4-Oxo-6-hidroxi-heptanóico

Ácido 4 - Hidroxifenilático , Ácido 4 - Hidroxifenilpirúvico, 
Ácido 4 - Hidroxifenilacético N-Acetiltirosina

Tirosinemia Tipo II 
(Deficiência 

de Tirosina Transaminase)

Ácido 4 - Hidroxifenilático , Ácido 4-Hidroxifenilpirúvico, 
Ácido 4-Hidroxifenilacético N-Acetiltirosina

Alcaptonúria Ácido Homogentísico

Doença da Urina em 
Xarope de Bordo (MSUD)

Ácido 2-Hidroxiisocapróico (Ácido 2-Hidroxiisohexanóico) 
[metabólito diagnóstico], Ácido 2-Hidroxiisovalérico 
(metabólito diagnóstico), Ácido 2-Cetoisocapróico, Ácido 
2-Cetoisovalérico, -Ácido 2-Hidroxi-3-metilvalérico, Ácido 
2-Ceto-3-metilvalérico

Deficiência de 
Diidrolipoamida 

Desidrogenase (MSUD por 
Deficiência da Subunidade 

E3, MSUD com Acidose 
Láctica, MSUD Tipo III)

Ácido Láctico, Ácido 2-Hidroxiisocapróico (Ácido 2-Hidro-
xiisohexanóico) [metabólito diagnóstico], Ácido 2-Hidroxii-
sovalérico (metabólito diagnóstico), Ácido 2-Cetoglutárico, 
Ácido 2-Cetoisocapróico, Ácido 2-Cetoisovalérico, Ácido 

2-Ceto-3-metilvalérico

Ácido Pirúvico, Ácido 2-Hidroxibutírico

Deficiência de Ornitina 
Transcarbamilase, 

Citrulinemia, Argininemia, 
Acidúria Argininossuccínica

Ácido Orótico
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Importante
Em Razão das Acidúrias Orgânicas se manifestarem de forma episódica, a sensibilidade diagnóstica está aumentada quando o material é colhido durante a crise metabólica;

É necessário relatar os dados clínicos do paciente, medicamentos em uso, assim como uso de fórmulas alimentares e de nutrição parenteral. As informações clínicas são 
indispensáveis para uma boa interpretação da análise.

Para instruções de coleta e informações complementares acesse dle.com.br/acidos-organicos

Distúrbios da ß-Oxidação 
dos Ácidos Graxos e da 

Transferência de Elétrons

Marcadores Primários Marcadores Secundários

Ácidos Orgânicos Acilglicinas Ácidos Orgânicos Acilglicinas

Deficiência de Acil-CoA Desi-
drogenase de Cadeia Média 

(MCAD)
Ácido 5-Hidroxi-hexanóico Hexanoilglicina, 

Suberilglicina Ácido Adípico, Ácido Subérico, Ácido Sebácico

Deficiência de Acil-CoA De-
sidrogenase de Cadeia Curta 

(SCAD)

Ácido Etilmalônico (forma clássica: acentuada excreção; 
forma variante leve: moderada excreção), 

Ácido 2-Metilsuccínico (forma clássica)

Butirilglicina 
(forma clássica) Ácido Adípico, Ácido Subérico, Ácido Sebácico

Deficiência Múltipla na De-
sidrogenação de Acil-CoA 

(MADD) 
(= Acidúria Glutárica Tipo II)

Ácido Glutárico, Ácido Etilmalônico, Ácido Adípico, 
Ácido Subérico, Ácido Sebácico, Ácido 5-Hidroxi-hexanóico, 

Ácido 2-Hidroxiglutárico (forma d)

Isovalerilglicina, 
2-Metilbutirilgli-
cina, Isobutiril-

glicina

Ácido 3-Hidroxisovalérico
Butirilglicina, 

Hexanoilglicina, 
Suberilglicina

Acidose Lática e Cetose
Marcadores Primários Marcadores Secundários

Ácidos Orgânicos Acilglicinas Ácidos Orgânicos Acilglicinas

Acidose Lática Ácido Lático, Ácido Pirúvico, Ácido 2-Hidroxibutírico Ácido 4 - Hidroxifenilático

Cetose Ácido 3-Hidroxibutírico, Ácido Acetoacético Ácido Adípico, Ácido Subérico

Veja a nossa Casuística da Análise 
de Ácidos Orgânicos Urinários.

dle.com.br/acidos-organicos-casuistica
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