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KONJENİTAL GLİKOZİLASYON 
BOZUKLUKLARI (CDG)

GİRİŞ

Protein ve lipidlerin glikozilasyon bozuklu-
ğu ile oluşan oldukça heterojen ve çoğunluğu 
otozomal resesif geçişli bir grup hastalıktır. 
İlk kez 1980 yılında Belçika’da Jaak Jaeken 
tarafından tanımlanmıştır. Konjenital gliko-
zilasyon bozuklukları (Congenital Disorders 
of Glycosylation, CDG) tipine göre; (1) pro-
tein N-glikozilasyon bozuklukları, (2) protein 
O-glikozilasyon bozuklukları, (3) lipid gliko-
zilasyonu ve glikofosfatidilinositol (GPI) ‘an-
chor’ glikozilasyon bozuklukları ve (4) çoklu 
(multiple) glikozilasyon yolakları (N- ve O-) 
ve diğer yolaklardaki bozukluklar olarak dört 
ana grup olarak sınıflandırılır (Tablo 1-5). Son 
yıllarda gangliosid sentezi ve GPI ‘anchor’ sis-
temi ile ilişkili lipid glikozilasyon bozuklukla-
rı tanımlanmıştır. En son olarak ta konjenital 
deglikozilasyon bozuklukları (N-glikanaz 1 
eksikliği) ile lizozomal protein deglikozilasyon 
bozuklukları tanımlanmıştır. Konjenital gli-
kozilasyon bozuklukları için 2009 yılında yeni 
bir terminoloji kullanılmaya başlanmıştır. Yeni 
sınıflamada ilgili gen normal yazı ile (italik 
değil!) belirtildikten sonra ‘-CDG’ eklenmek-
tedir. Örneğin başlangıçta CDG Ia olarak be-
lirlenen tip yeni terminolojide PMM2-CDG; 

CDG Ib olarak belirlenen tip ise MPI-CDG 
olarak belirtilmektedir. Bazı CDG tipleri için 
de özel hastalık isimleri kullanılmaktadır (Tab-
lo 6). Şimdiye kadar 130’dan fazla alt grup ta-
nımlanmıştır.1-6

Tablo 1: Konjenital Glikozilasyon Bozuklukla-
rının Sınıflaması4,5,6

Protein N-glikozilasyon bozuklukları

Protein O-glikozilasyon bozuklukları

Lipid glikozilasyonu ve GPI ‘anchor’ 
glikozilasyon bozuklukları

‘Multiple’ glikozilasyon ve diğer yolaklardaki 
bozukluklar

Glikozilasyon, ribozomlarda amino asit 
di- zisi sentezlenen proteinlerin tam işlevsel 
ola- bilmelerini sağlayan post-translasyonel 
protein modifikasyon türlerinden biridir. Eks-
traselüler matriksteki proteinlerin çoğu (örne-
ğin serum proteinleri), membran proteinlerin 
çoğu ve birçok intraselüler proteinler (örneğin 
lizozomal enzimler) glikoproteinlerdir (Tablo 
7). Proteinlere, endoplazmik retikulum (ER) 
ve Golgi cisimciğinden geçişleri sırasında şeker 
gruplarının (glikan) eklendiği karmaşık bir iş-
lemdir. N-glikozilasyonda glikan yapı, protei-
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