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Streszczenie:

Wrodzone zaburzenia glikozylacji biatek (ang. congenital disorders of glycosylation, CDG) to
heterogenna grupa choréb rzadkich, ktérych istota jest nieprawidtowa ko- i potranslacyjna
glikozylacja licznych biatek ludzkiego organizmu, prowadzgca do uposledzenia ich funkcji.
Objawy w tej grupie choréb zwykle sg wielonarzadowe, ale niektére z nich majg manifestacje
skapo- lub jednouktadowga, mogacg przypominac inne znane choroby. W diagnostyce CDG
stosuje sie najczesciej badanie izoform transferyny oraz badania molekularne. Leczenie
wiekszosci CDG ma obecnie charakter objawowy, tylko w kilku jednostkach stosuje sie leczenie

specyficzne, tagodzace przebieg choroby.
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Abstract:

Congenital disorders of protein glycosylation (CDG) form a large and heterogeneous group of
diseases, in which an abnormal co- and posttranslational protein glycosylation of different
proteins occur. The symptoms of CDG are often multi-system, although some CDGs present as
organ or system specific disease and may mimic other known and more common diseases. The
main diagnostic tools of CDG are transferrin isofocusing and molecular genetics. Specific
treatment is available only for a few CDGs, whereas in the majority of them the treatment is

only symptomatic.
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