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Hiperekstansibilite ile Prezente Olan Bir CDG Tip II Olgusu
A NEW CASE OF CDG II PRESENTED WITH JOINT HYPERMOBILITY
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ÖZET
Konjenital glikozilasyon bozuğu (CDG) sendromu tüm sistemleri etkileyen ancak major sinir sisteminin tutulduğu bir grup
genetik hastalıktır. CDG I ve CDG II olmak üzere iki ana gruba ayrılmıştır. CDG I sık görülmesine rağmen, CDG II oldukça
nadirdir. Burada eklemlerde hipermobilite ve deri elastisitesinde artma ile karekterize olan ve transferin izoelektirik
fokusta (IEF) CDG Tip II pattern saptanan, muhtemelen yeni bir CDG olgusu sunulacaktır.

Anahtar Kelimeler: Konjenital glikozilasyon bozuğu (CDG), eklem hipermobilitesi

ABSTRACT
The carbohydrate-deficient glycoprotein (CDG) syndromes are a group of genetic, multisystem disorders with major
nervous system involvement. The disease is investigated in two major grups as CDG I and CDG II. Although CDG I is
relatively frequent, CDG II is extremely rare. Here probably a new case of CDG patient who had joint hypermobility, skin
hyperelasticity and type II pattern in isoelectric transfocusing will be presented.

Keywords: Congenital disorders of glycosylation (CDG),joint hypermobility
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