Tabla 2. Caracteristicas clinicas, bioquimicas y genéticas de los principales defectos de la N-glicosilacion, N- y O-glicosilacion de las proteinas,
fucosilacidn, sintesis de dolicol, complejo COG

Nombre Nombre , Casos e -
- Proteina mutada Gen . Caracteristicas clinicas
actual clasico descritos
Defectos de la N-glicosilacién de las proteinas
Estrabismo, hipotonia axial, retraso psicomotor, ataxia, hiporeflexia e hipoplasia cerebelar: dismorfia,
PMM2- CDG-Ia Fosfomanomutasa PMM2 2700 mamilas invertidas y Ilpodlstrofla. T'raTs'torpos dela allmeptaaon: anorexia, vomitos y dla'rrea 'causando
CDG fallo de medro. Posteriormente retinitis pigmentosa, accidentes vasculares y a veces epilepsia.
Hepatomegalia, anomalias esqueléticas e hipogonadismo.
Trastorno hepatico, intestinal: vomitos recurrentes, dolor abdominal, enteropatia con pérdida proteica,
MPI-CDG CDG-lb Fosfomanosa isomerasa MPI 20 . patico, | I vom! . 3 . , .I . pat perdidap I
trombosis recurrente, sangrado gastrointestinal, hepatopatia e hipoglucemia.
ALG6-CDG | CDG-Ic Glucosil transferasa | ALG6 =30 Hipotonia, estrabismo, ataxia y convulsiones. Similar a PMM2-CDG, pero mas leve.
Retraso psicomotor, hipsarritmia, microcefalia, atrofia dptica, coboloma del iris, hiperinsulinismo con
ALG3-CDG | CDG-Id | Manosil transferasa VI ALG3 6 . psic » nipsarritmia, m! 1a, atrofia optica, I"is, hiperinsulin
hipoglucemia. Atrofia cerebral y del cuerpo calloso.
ALG12- Dismorfia facial, retraso psicomotor, hipotonia, mamilas invertidas, lipodistrofia, displasia esquelética,
CDG-lg | Manosil transferasa Vil| ALG 12 6 1smortia facl P! potont las invertiaas, lipodistrotia, displasia esqueletica, 'y
CDG niveles bajos de IgG.
Dismorfia y fallo multiorganico grave. Un paciente con implicacién neuroldgica grave, los demas solo
ALG8-CDG | CDG-h | Glucosil transferasa Il ALG8 5 smortia y witiorganico grave. Uin pact implicacion heurologica grav
enteropatia y afectacion renal.
ALGL-CDG | CDG-Ik Manosil transferasa | ALGI 4 Epile'psia?, retrlasolpsicomotor glra've y gtras cara'cterl'sticas: dis'rlnorfia, Idisfuncién hepatica,
cardiomiopatia, sindrome nefrético, hipogonadismo y deplecion de células beta.
RFT1-CDG | CDG-In Flipasa RFT1 6 Retraso psicomotor grave, hipotonia, epilepsia farmaco-resistente y sordera neurosensorial.
TUSC3- Subunidad del lej - ) .
- u unida . 'e compriejo TUSC3 2 familias | Retraso mental. Perfil de transferrina normal.
CDG oligosacaridil transferasa
MAGT1- Subunidad del complejo
- u un . Pl MAGT1 1 familia Retraso mental. Herencia ligada al cromosoma X.
CDG oligosacaridil transferasa
MGAT2- CDG-Ila N-acetilglucosaminil MAGT2 4 Retraso psicomotor, epilepsia, trastorno del comportamiento. Dismorfia craneofacial, anomalias
CDG transferasa ll esqueléticas, trastornos gastrointestinalesy retraso del crecimiento
Defectos de la N- y O-glicosilacion de las protel’nasm, fucosilacién'?, sintesis de dolicol®, complejo cog?
DPM1- . . . . . . . .
cog? CDG-le Dol-P-man sintasa DPM1 6 Retraso del desarrollo, microcefalia, epilepsia, hipertelorismo ocular, contracturas articulares.
MPDU1- Chaperona implicada en e
CDG-If 5 Encefalopatia, dermatitis eritematosa.
cpG™ Dol-P-Man y Dol-P-Glc pat s en
UDP-GIcNAc 2- . . , . . . , . )
GNE- . CNAC Sialuria, miopatia con cuerpos de inclusion y miopatia de Nonaka. Inicio en el adulto. Perfil de
(1 - epimerasa/N- GNE .
CDG sioelectroenfoque normal.

acetilmanosamina quinasa
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SLC35C1- GDP-transportador de Dismorfia craneofacial, retraso de crecimiento y psicomotor, infecciones bacterianas recurrentes con
@ CDG-lIc 2 o

CDG fucosa elevada leucocitosis

DK1-(3) CDG-Im Dolicol quinasa DK1 4 Ic't|05|s', car'dlor'nlopatlla: fallo de medro, microcefalia, epilepsia, hipotonia, nistagmo bilateral e

CDG hipoglicemia hipocetésica.

SRDSA3- Conversién de poliprenol a R.etraso psicom.otcfr, ?trofia. cerebela.nr, hipoplasia y colobomaf de.I ir.is, re.tina, coroide.i disco dptico, N

cpg @ - dolicol SRD5A3 11 nistagmo, atrofia 6ptica, microftalmia, glaucoma, cataratas, icytiosis, eritroderma, piel seca y dermatitis

atopica.

COG1- Subunidad 1 del complejo

o CDG-lIg oG COG1 3
Subunidad 7 del complejo

COG7- CDG-lle oG CoG7 7

(4) -

CDG

COGS Subunidad 8 del complejo oG8

oG CDG-llh CcOG =2

coGa Subunidad 4 del complejo oG4 Problemas de alimentacidn, retraso del crecimiento, microcefalia, dismorfia, hipotonia y atrofia cerebral
Subunidad 5 del complejo

COG5- COG5

cpG®@ - COoG =2
Subunidad 1 del complejo

COG6- COG6

Datos tomados de: Jaeken J. Congenital disorders of Glycosylation. Ann N'Y Acad Sci 2010;1214:190-198 y de http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1332/




