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Resumen

Los glicanos constituyen compuestos formados por residuos de carbohidratos que otorgan propiedades
especificas a las macromoléculas a las cuales se unen, permitiendo su normal funcionamiento. La alteracion
en su formacion ocasiona un fenotipo muy variable, de clinica multisistémica y afectacién neurolégica severa.
Los Desoérdenes Congénitos de Glicosilacion (CDG) son defectos en la sintesis de N- u O-glicanos unidos a
proteinas, glicoesfingolipidos o glicofosfatidilinositoles. La caracterizacion de mas de 49 clases de CDG ha
contribuido enormemente a comprender mecanismos de glicosilacion humanos. El objetivo principal es
profundizar en el conocimiento de la glicobiologia humana, orientado a responder hip6tesis de biologia
molecular en estas patologias. A partir de la sospecha clinica, por manifestaciones fenotipicas frecuentes
(convulsiones, retraso psicomotor, hipoplasia cerebelo, coagulopatias), la metodologia diagnéstica se basa en
detectar cambios bioquimicos en las glicoproteinas. La més utilizada, es el analisis de transferrina, mediante
diferentes metodologias (Western blot, IEF, HPLC y MALDI-TOFF MS). Sin embargo, actualmente existe un
namero creciente de pacientes con alteraciones de glicosilacion aun por dilucidar (CDG-x). Hemos detectado
alteraciones de N-glicosilacion (n: 7) en pacientes con PMM2-CDG y CDG-lIx y alteraciones de O-glicosilacién
(n: 41) denominada EXT1/EXT2-CDG u Osteocondromatosis Multiple (MO). MO esté ocasionada por
alteracion en la biosintesis del heparan sulfato proteoglicano, debido a mutaciones en los genes que codifican
glicosiltranferasas responsables de su elongacion. Nuestro programa interdisciplinario de CDG en Argentina,
se espera contribuya a la formacion y consolidacion de la red “CDGnet América Latina” fomentando el
intercambio cientifico, las capacidades tecnolégicas y el conocimiento de los Ultimos avances en Desdrdenes
Congénitos de Glicosilacion.
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