DEFECTOS CON(}EN[TOS DE
LA GLICOSILACION (CDGQG)

Qué son los defectos congénitos de la
glicosilacion?

Son enfermedades hereditarias del meta-
bolismo de las glicoproteinas.

2. ¢Qué son las glicoproteinas?

Las proteinas estan formadas por cadenas
muy largas de aminoacidos, que adquieren
una forma determinada en el espacio, lo cual
facilita su funcion. Un gran numero de protei-
nas, las glicoproteinas, contienen ademas
unas cadenas de azucares ligadas a ellas,
que aumentan su estabilidad, determinan su
forma en el espacio, facilitan su interaccion
con otras proteinas y también la diferencia-
cion y desarrollo de las células. Estas cade-
nas de azulcares se llaman glicanos. Todos
ellos tienen una composicion similar y se
forman de igual modo, afiadiéndose los azu-
cares uno a uno tomando la forma de unas
antenas que se unen a las proteinas cuando
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n completas, es decir, cuando se han uni-
do todos los azlicares de una forma correcta.

3. ¢ Qué significa un error metabdlico?

Cuando existe un error en el metabolismo de
las glicoproteinas, alguna de estas reacciones
de acoplamiento de los azlicares a las proteinas
no se produce correctamente y esto afecta ala
composicion final de muchas glicoproteinas.

4. ; Qué ocurre en los defectos congénitos
de la glicosilaciéon?

Los defectos congenitos de la glicosilacion

son errores de la sintesis de las glicoproteinas.
Pueden ser causados por la deficiencia de di-
ferentes proteinas (enzimas o transportadores)
capaces de transportar y ceder distintos azu-
cares en un orden determinado a la cadena de
glicano que debe unirse a muchas glicopro-
teinas del organismo. Como las glicoproteinas
finales tienen muy diversas funciones y locali-

DEFECTOS CONGENITOS DE

LA GLICOSILACION (CDG)

Glicoproteina anémala

Biosintesis de glicoproteinas
g $

.!! : glicano q
1 1 1 g+

@ manosa @ N-acetilglucosamina Glicoproteina

Glicoproteina bien formada
/

_ Glicanos mal
~  formados

|

Glicoproteinas mal
formadas, les faltan
glicanos (antenas)

zaciones dentro de las células, el defecto de
sintesis del glicano afectara a muchas protei-
nas ala vez y puede llegar a causar una enfer-
medad multisistémica, que afecte diferentes
organos y sistemas del cuerpo humano.

5. ¢ Por qué decimos que este error es
congénito?

Decimos que este error es congénito, por-
que nacemos con él, ya que es hereditario.
Cada una de las reacciones del metabolis-
MO que van a dar lugar a los compuestos
que forman nuestro cuerpo esta determi-
nada genéticamente (codificada). Todos
heredamos de nuestros padres la informa-
cion correcta o alterada que determina que
se realice cada una de las reacciones del
metabolismo. Si heredamos una informacion
errbnea o parcialmente alterada, aquel punto
concreto funcionara mal y se puede llegar a
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jucir un error congénito del metabolis-
mo, 0 sea, una enfermedad metabdlica.

6. ¢ Qué ocurre en el caso de un nifio/a que nace
con un defecto congénito de la glicosilacion?

El nino puede ya nacer con problemas, ya
que las glicoproteinas mal-formadas pueden
ser muchas y diversas y también los proce-
S0s vitales que se ven afectados. No obstan-
te, dependiendo del origen del defecto y de la
gravedad del mismo, puede variar mucho el
cuadro clinico del nifo y también la evolucion
de la enfermedad.

7. ¢ Como se alcanza el diagndstico de
estas enfermedades?

El diagndstico se basa en la observacion de un
ndmero de signos y sintomas de la enferme-
dad (distribucion andmala de la grasa corporal,
estrabismo, etc...junto con fallo de medro, asi
como otras manifestaciones multiorganicas,
especialmente neuroldgicas).
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n unos marcadores bioquimicos (estu-
dio de los perfiles andmalos de transferrinas
séricas) que sirven para diagnosticar la enfer-
medad sospechada por las manifestaciones
clinicas del nino. Estos marcadores permiten
también diferenciar entre los diferentes tipos
de esta enfermedad, aunque los defectos
mas conocidos y frecuentes son los de tipo
la. Estos se deben a la actividad deficiente
de una enzima, la fosfomanomutasa (PMM),
que es necesaria para el suministro eficaz de
un azdcar, la manosa, a las glicoproteinas en
formacion. La confirmacion del defecto de la
glicosilacion permite el consejo genético a las
familias y el diagnéstico prenatal si se requiere.

8. ¢ Existe un tratamiento en los CDG?

Aunque de momento No existe tratamiento mas
que para algun tipo poco frecuente de estas
enfermedades, se esta investigando en todo
€l mundo para conseguirlo. En cualquier caso,
existen tratamientos de soporte que pueden
mejorar la calidad de vida de los pacientes.

[]

hospital i
sanT Joan be Deu

UNIVERSITAT DE BARCELONA

Passeig Sant Joan de Déu, 2
08950 Esplugues de Llobregat
Barcelona, Espanya
+3493 253 21 00
Fax +34 93 203 39 59
www.hsjdbcn.org
© Hospital Sant Joan de Déu. Drets reservats.

‘i hospital ’
. SdnT lodn DE DEU

ECTOS
NITOS

EGUIMIENTO
Y OTROS

ETABOLICOS
JOAN DE DEU



