Onemocnění způsobená defekty v glykosylaci proteinu (CDG syndromy)

Glykoproteiny= bílkoviny, které mají na centrální bílkovinný řetězec kovalentně navázány řetězce oligosacharidů (glykanů)


glykosylace= posttranslační modifikace bílkovin probíhající v ER a GK

CDG= kongenitální poruchy glykosylace

skupina onemocnění, jejichž příčina leží v defektech enzymů zúčastněných při syntéze oligosacharidových řetězců glykoproteinů

nemoci s poruchou N- glykosylace

       O-glykosylace

        kombinované poruchy N-a O-glykosylace

        poruchy glykosylace lipidů


nejvíce způsobeno defektní syntézou N-glykanu

  
 
N-glykany=N-vázané oligosacharidy 


typy-zatím bylo objeveno přes 20 typů

I- porucha asemblace včetně poruch tvorby dolicholfosfátu

asemblace- dochází k ní v ER- složení, montáž, kompletování

II- porucha transportu (processing)

transport prekurzoru do vznikajícího proteinu ( konečné zpracování glykanu v GK


symptomy-postihuje mnoho orgánů- neurologické poruchy, dysmorfie obličeje, zpomalený růst, poruchy srážení krve, onemocnění jater a trávení



příznaky u dětí- hypotonie, neprospívání, opožděný vývoj, hepatopatie, koagulopatie, sbíhavé šilhání, cerebelární hypoplasie



v pozdějším věku a u dospělých-ataxie, dysathrie, retinis pigmentosa


diagnostický test- analyzuje glykosylaci sérového transferinu


prognóza a léčba- neexistuje lék


genetická konzultace-AR


prenatální diagnostika-analýza DNA- provádí se v 15.-19. týdnu těhotenství
