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Ketojenik diyet (KD), organizmada katabolizmaya yol açmadan açlık durumu-
na yakın bir metabolik süreç oluşturan bir tedavi modelidir. Kalıtsal metabolik has-
talıklar içinde kompleks I eksikliği başta olmak üzere elektron transport zincir bo-
zuklukları, piruvat dehidrogenaz eksikliği (PDHE), Glukoz Transporter 1 Defekti 
(GLUT-1D), Glikojen depo hastalıkları, nonketotik hiperglisinemi, süksinat semi-
aldehit dehidrogenaz eksikliği hastalıklarında KD’nin etkinliği bildirilmektedir.1

Ketojenik diyete karar verme ve geçiş sürecinin önemli bir parçası metabolik 
değerlendirmedir. KD öncesi metabolik değerlendirmenin temel amacı; kontren-
dikasyon teşkil eden kalıtsal metabolik hastalıkları (KMH) ve komplikasyona yol 
açabilecek komorbid durumları (böbrek taşı, hiperkolesterolemi, kilo alım azlığı 
ve kronik metabolik asidoz) tespit etmektir.2

Ketojenik diyet öncesi metabolik değerlendirmenin en temel amacı kontrendi-
kasyon teşkil eden durumların ekartasyonudur ve pek çok spesifik kalıtsal metabolik 
hastalıkta (primer karnitin eksikliği [PCD], karnitin palmitoil transferaz I ve II ek-
sikliği [CPTI/CPTII], karnitin translokaz eksikliği, beta-oksidasyon defektleri, orta 
zincirli açil dehidrojenaz eksikliği [MCAD], uzun zincirli açil dehidrojenaz eksikliği 
[LCAD], kısa zincirli açil dehidrojenaz eksikliği (SCAD), uzun zincirli 3-hidroksi 
açil KoA eksikliği, orta zincirli 3-hidroksi açil KoA eksikliği, piruvat karboksilaz 
eksikliği ve porfiri) KD kontrendikedir.2 Günümüze kadar yayınlanmış olan kay-
naklarda kesin olarak geçmemekle birlikte enerji metabolizmasını keton aksına kay-
dıran bir diyet modeli olduğu gözönünde bulundurulduğunda ketonların yıkımında 
defektle birlikte giden ketoliz defektleri de bu listeye eklenebilir (Tablo 1). KD’e me-
tabolik adaptasyon, organizmanın primer enerji kaynağı olarak karbonhidrat kul-
lanımından lipid kullanımına geçişini kapsamaktadır. Yağ metabolizma bozukluğu 
olan bir hasta, tahmin edilebileceği gibi açlık durumu ya da KD halinde metabolik 
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MCT1 Nonspesifik D-3OH butirat 
ekskresyonunda artış

CPT1D N/ serbest karnitin, C16, C18, 
C18:1 Nonspesifik

CACTD Total karnitin , serbest 
karnitinC16, C18, C18:1

Dikarboksilik asit 
ekskresyonu

CPTIID (C16 +C18:1)/C2 Dikarboksilik asit 
ekskresyonu

CTD Serbest karnitin , Total karnitin , 
tüm açil karnitinler Nonspesifik

CACTD Total karnitin , serbest karnitin , 
C16, C18, C18:1

Dikarboksilik asit 
ekskresyonu +/-

CPT I:Karnitin palmitoiltransferaz tip I eksikliği, CPT II:Karnitin 
palmitoiltransferaz tip II eksikliği, CTD: Karnitin transport defekti, LCHAD: Uzun 
zincirli 3-hidroksi acil-CoA dehidrogenaz eksikliği, MCAD: Orta zincirli açil-CoA 
dehidrogenaz eksikliği, SCAD: kısa zincirli acil-CoA dehidrogenaz eksikliği, SCAD, 
kısa zincirli açil Co-A dehidrogenaz eksikliği
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