Poruchy mitochondriální beta oxidace mastných kyselin
V mitochondriích probíhají procesy:

a) Karnitinový cyklus

b) Beta oxidace
c) Transfer elektronů na komplex II
d) Syntéza ketolátek 
Příznaky onemocnění pozorujeme při hladovění (hypoglykemie a ketogeneze)

Deficit proteinů karnitinového cyklu:

CPT1A – karnitin-palmitoyl transferáza 1 (isoforma specifická pro játra a ledviny) hypoketotická hypoglykemie po lačnění, srdeční a kosterní sval nejsou postižené, zvýšená přítomnost neesterifikovaného karnitinu v plazmě způsobuje výrazné odchylky funkčních jaterních testů, velmi výrazné zvýšení aktivity transaináz
CPT2 – karnitin –palmitoyl transferáza 2 – vyskytuje se ve dvou formách:

a) mírná adultní forma – rhabdomyolýza po námaze, hladovění a při chladu, myoglobinurie
b) závažná neonatální forma – kóma, kardiomyopatie, malformace mozku a ledvin
CACT – karnitin/acylkarnitin translokáza - Hypoketotická hypoglykemie po lačnění, coma, arytmie, apnoe, často úmrtí v časném dětství.
OCTN2 – transportér organických kationtů - Hypertrofická kardiomyopatie vedoucí ke srdečnímu selhání (první příznaky 1-7 let). Hladovění vede k hypoketotické hypoglykemii , komatu, náhlému úmrtí. Léčba karnitinem.
Poruchy beta oxidace:

    a) Deficit Acyl-CoA dehydrogenáz - rozlišení podle délky řetězce 

VLCAD – kardiomyopatie, hypoketotická hypoglykémie, slabost 

MCAD – epizody hypoglykémie při hladovění jinak bez příznaků

SCAD – dva polymorfismy

b) Deficit hydroxyacyl-CoA dehydrogenásy – rozlišení podle délky řetězce

LCHAD - Variabilní fenotys s tíží postižení kolísající mezi MCAD a VLCAD

Někteří pacienti mají degeneraci sítnice a periferní neuropatii

SCHAD- velmi vzácné 

