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KONJENITAL GLIKOZILASYON

GIRIS

Protein ve lipidlerin glikozilasyon bozuklu-
gu ile olusan oldukga heterojen ve ¢ogunlugu
otozomal resesif gecisli bir grup hastaliktir.
flk kez 1980 yilinda Belgikada Jaak Jaeken
tarafindan tanimlanmistir. Konjenital gliko-
zilasyon bozukluklar1 (Congenital Disorders
of Glycosylation, CDG) tipine gore; (1) pro-
tein N-glikozilasyon bozukluklari, (2) protein
O-glikozilasyon bozukluklari, (3) lipid gliko-
zilasyonu ve glikofosfatidilinositol (GPI) ‘an-
chor’ glikozilasyon bozukluklar: ve (4) ¢oklu
(multiple) glikozilasyon yolaklar1 (N- ve O-)
ve diger yolaklardaki bozukluklar olarak dort
ana grup olarak siniflandirilir (Tablo 1-5). Son
yillarda gangliosid sentezi ve GPI ‘anchor’ sis-
temi ile iligkili lipid glikozilasyon bozuklukla-
r1 tamimlanmigtir. En son olarak ta konjenital
deglikozilasyon bozukluklar1 (N-glikanaz 1
eksikligi) ile lizozomal protein deglikozilasyon
bozukluklar1 tanimlanmistir. Konjenital gli-
kozilasyon bozukluklari i¢in 2009 yilinda yeni
bir terminoloji kullanilmaya baslanmistir. Yeni
siniflamada ilgili gen normal yazi ile (italik
degil!) belirtildikten sonra -CDG’ eklenmek-
tedir. Ornegin baslangigta CDG Ia olarak be-
lirlenen tip yeni terminolojide PMM2-CDG;

BOZUKLUKLARI (CDG)
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CDG Ib olarak belirlenen tip ise MPI-CDG
olarak belirtilmektedir. Bazi CDG tipleri i¢in
de 6zel hastalik isimleri kullanilmaktadir (Tab-
lo 6). Simdiye kadar 130'dan fazla alt grup ta-
nimlanmigtir."

Tablo 1: Konjenital Glikozilasyon Bozuklukla-
rinin Siniflamasi*>$

Protein N-glikozilasyon bozukluklar:
Protein O-glikozilasyon bozukluklar:

Lipid glikozilasyonu ve GPI ‘anchor’
glikozilasyon bozukluklar1

‘Multiple’ glikozilasyon ve diger yolaklardaki
bozukluklar

Glikozilasyon, ribozomlarda amino asit
di- zisi sentezlenen proteinlerin tam islevsel
ola- bilmelerini saglayan post-translasyonel
protein modifikasyon tiirlerinden biridir. Eks-
traseliiler matriksteki proteinlerin ¢ogu (6rne-
gin serum proteinleri), membran proteinlerin
¢ogu ve birgok intraseliiler proteinler (6rnegin
lizozomal enzimler) glikoproteinlerdir (Tablo
7). Proteinlere, endoplazmik retikulum (ER)
ve Golgi cisimciginden gegisleri sirasinda seker
gruplariin (glikan) eklendigi karmasik bir is-
lemdir. N-glikozilasyonda glikan yapi, protei-
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