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VyuZzitie metéd hmotnostnej spektrometrie v diagnostike dedi¢nych poriuch glykozylicie
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V T'udskom organizme je glykozylovanych viac ako 75% vSetkych proteinov. Vd'aka

glykozylacii sa vznikajice glykoproteiny podiel'aja na kontrole Sirokého spekira d(’ileiitych'

fyziologickych funkcii. V ddsledku poruchy v procese glykozylacie, na enzymatickej alebo
molekularnej Grovni, dochddza k rozvoju metabolickych ochoreni oznacovanych ako vrodené
poruchy glykozylacie (CDG). V préci prezentujeme pripad 4-roéného pacienta s podozrenim
na poruchu glykozylacie v pociatoénych krokoch syntézy oligosacharidového prekurzora.
U pacienta sa prejavilo niekolko klinickych prejavov, typickych pre vrodené poruchy
glykozylacie. TaZkosti sa u pacienta prejavili uZ v skorom veku poruchami rastu a prijmu
potravy, vaznou proteinovou malnutriciou, svalovou hypoténiou, éastymi zachvatmi, tvarovou
dysmorfiou a mentalnou retardaciou. Okrem toho u pacienta pozorujeme hypoalbuminémiu,
hypoglykémiu, dyslipidémiu, hypertyreodizmus zvySené hladiny peCefiovych enzymov
(transaminaz), ako aj hepatalne cysty a cerebralnu hypoplaziu (corpus callosum). Na zéklade
vysledku Standardného skriningového vySetrenia pre CDG, izoelektrickej fokusacie sérového
transferinu (TIEF), bola u pacienta vykonana podrobna analyza N-glykoprofilu vyuzitim
spektralnych analytickych metdéd ako je prave hmotnostna spektrometria (MALDI-TOF MS).
Vysledkom bol abnormalny N-glykoprofil pacienta, ktory potvrdil suspekciu na vrodent
poruchu glykozylacie CDG-Ix. Prezentovana praca je vysledkom medzindrodnej spoluprace
v ramci CDG & ALLIES — PPAIN siete.

Tato prdaca bola podporenda Ministerstvom zdravomictva SR v rdmci projektu s registracnym cislom
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