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STRESZCZENIE

Wistep. Wrodzone zaburzenia glikozylac)i (congenital disorders of glycosylation — CDG) sg rzadko wystepujaca (mniej niz
1720 000 populacyi), heterogenna grupg chordb spowodowanych zmianami w licznych genach 1 w konsekwenc)i mieprawidlows
syntezg ghkoprotein. Ta grupa schorzen cechuje sig zaburzeniem roznych funkeji fizjologicznych 1 mezwykle szerokim spektrum
objawdw klinicenych. Najbardzie) powszechnym zaburzeniem jest CDG typu la, a najezestszymi zmianami genetycznymi s3
mutacje w genach PMM2, MPI, ALG6. Rozpoznanie ustala sig na podstawie elektroogniskowania 1zoform transferyny. Temat.
Autorzy przedstawili przypadek wrodzonych zaburzen glikozylac)i u eutroficenego noworodka plel zenskie); u dziecka rozpo-
znano typ la zaburzen ghkozylac)i 1 mutacje w genie PMM2. Opisano przebieg cigzy, objawy kliniczne, proces diagnostyczny,
stosowane leczenie oraz dalsze losy pacjentki. Wnioski. Rozpoznanie wrodzonych zaburzen glikozylacji moze by¢ trudnym pro-
blemem dla neonatologdw. W wigkszoscl przypadkdw u noworodkow nie wystepuja patognomoniczne objawy kliniczne, czgsto
choroba mylnie bywa rozpoznana jako zakazenie wewnatrzmaciczne, posocznica czy niedotlenienie okoloporodowe. Dlatego
istotne jest, aby w diagnostyce ro@micowe] dotyczace) cigzko chorego noworodka uwzgledmano takze wrodzone zaburzenia
glikozylacji. Zwrocenie na to uwagi bylo celem te) pracy.
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ABSTRACT

Background. Congenital disorders of glyeosylation (CID{G) are a rare, less than 1/20,000 in the global population, heterogeneous
group of diseases caused by changes in vanious genes and consequently incorrect glycoprotein synthesis. This group of disorders
15 charactenzed by various physiological dystunctions and an extremely wide spectrum of clinical symptoms. The most common
disorder 1s CDG type la, and the most common genetic changes are mutations in PMM2, MPI, ALG6 genes. The diagnosis 1s
determined by electrofocusing of transfernin isoforms. Case report. The authors present a case of congenital glycosylation ab-
normalities in an eutrophic female neonate who was diagnosed with type la glycosylation disorder and mutations in the PMM?2
gene. The course of pregnancy, the spectrum of clinical symptoms, the diagnostic process, the treatments used and further fate
of the patient were described. Conclusions, The diagnosis of congenital glycosylation disorders can be challenging for neona-
tologists. In most cases there are no pathognomonic clinical symptoms in neonates, which often leads to incorrect diagnosis
as intrauterine infection, sepsis or perinatal hypoxia. Therefore, it 1s important for the neonatologist to consider this umit in the
differential diagnosis of a severely ill newbom, which was the aim of this work.
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