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Streszczenie:

Transferyna surowicy wystepuje w postaci mieszaninyizoform z rézng iloscig reszt kwasu
sjalowegozwigzanych z N-glikanami. Izoformy transferynyocenia sie iloSciowo metoda
elektroogniskowania,stosujgc wartos¢ %CDT (Carbohydrate Deficient Transferrin).Nieprawidtowy
profil izoform z przesunieciemkatodowym oznacza obnizenie glikozylacji i jestbiochemicznym
markerem wrodzonych zaburzehglikozylacji (CDG). Hipoglikozylacja transferyny,
spowodowanabrakiem catych glikanéw, wystepuje réwniezwe fruktozemii. Niedobér glikozylacji
we fruktozemiijest przejsciowy i ustepuje w trakcie leczeniadietg bez fruktozy. Fruktozemia jest
spowodowanadeficytem aldolazy B enzymu watroby, nerek i jelit. Typowe objawy: trudnosci z
karmieniem, wymioty,zahamowanie rozwoju, hepatomegalia, obrzeki, zaburzeniekrzepniecia,
hipoglikemia, pojawiajg sie poodstawieniu od piersi, na normalnej diecie zawierajgcejfruktoze i
ustepuja po wykluczeniu fruktozy.U czesci pacjentéw nietypowy obraz kliniczny obejmujeobjawy
neurologiczne albo nasladuje inne chorobymetaboliczne, zaburzenia b-oksydacji i CDG.
Normalizacjaglikozylacji transferyny w trakcie leczeniaumozliwita zastosowanie profilu izoform
transferynydo diagnostyki fruktozemii. Obnizenie %CDT po 2-4tygodniach leczenia wskazuje na

rozpoznanie choroby.

Abstract:

Serum transferrin consists of the mixture of isoformswith a different number of sialic acid
residues linkedto N-glycans. Isoforms are quantified by isofocusingusing %CDT (Carbohydrate
Deficient Transferrin) value.An abnormal profile of isoforms with the cathodal shiftindicates
hypoglycosylation and serves as CDG marker.Transferrin hypoglycosylation due to deficiency of
theentire glycans occurs also in patients with fructosemia.Glycosylation deficit in fructosemia is
transient andpass on treatment with fructose free diet. Fructosemiais caused by a deficiency of
aldolase B the enzyme ofliver, kidney and intestine. The typical symptoms arepoor feeding,
vomiting, failure to thrive, hepatomegaly,edema, coagulation disorder, hypoglycemia and

appearafter waning on normal diet containing fructose anddisappear on fructose free diet. In the



part of patientsthe atypical clinical picture include neurological symptomsor can mimic other
inborn errors of metabolismsuch as disorders of b-oxidation and CDG. Normalizationof the
transferrin glycosylation during treatmentenables apply transferrin isoforms to fructosemia

diagnosis.%CDT decreases after 2-4 weeks of treatmentpoints to fructosemia.



