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RESUMO

A SLC35A1-CDG é uma doenca congénita de glicosilacdo ultrarrara causada por variantes bialélicas no gene SLC35A1,
responsavel pelo transporte de CMP-acido sialico para o limen do Golgi. Esta revisdo narrativa sintetiza o espectro clinico e
molecular da doenga, com énfase nos fendtipos neurolégicos e hematolégicos. O conjunto de evidéncias indica que o
comprometimento neuroldgico é constante, predominando encefalopatia do desenvolvimento, deficiéncia intelectual, epilepsia,
hipotonia, ataxia e alteragdes cerebelares, enquanto o fenétipo hematoldgico é variavel, destacando-se macrotrombocitopenia e
didtese hemorragica. A heterogeneidade clinica decorre de mecanismos moleculares distintos, incluindo redugdo do transporte,
instabilidade proteica e alteragdo da interagdo com sialiltransferases. Conclui-se que a SLC35A1-CDG deve ser reconhecida
como um distirbio multissistémico de sialilagdo com correlagcdo gendtipo-fenétipo ainda incompleta e forte dependéncia de
confirmacdo funcional.

Palavras-chave: transtornos congénitos da glicosilagdo; SLC35AY; sialilagdo; encefalopatia do desenvolvimento; macrotrombocitopenia.

ABSTRACT

SLC35A1-CDG is an ultrarare congenital disorder of glycosylation caused by biallelic variants in SLC35A1, which encodes the
Golgi CMP-sialic acid transporter. This narrative review synthesizes the clinical and molecular spectrum of the disorder, with
emphasis on neurological and hematological phenotypes. Available evidence shows that neurological impairment is constant,
mainly presenting as developmental encephalopathy, intellectual disability, epilepsy, hypotonia, ataxia, and cerebellar
abnormalities, whereas the hematological phenotype is variable, particularly macrothrombocytopenia and bleeding tendency.
Clinical heterogeneity appears to result from distinct molecular mechanisms, including reduced transport activity, impaired
protein stability, and altered interaction with sialyltransferases. SLC35A1-CDG should therefore be regarded as a multisystem
sialylation disorder with still incomplete genotype-phenotype correlations and a major need for functional validation in diagnosis.
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INTRODUGAO

As doencgas congénitas de glicosilagdo constituem um
grupo heterogéneo de erros inatos do metabolismo em que a
alteracdo primaria recai sobre a sintese, o processamento ou
o trafego intracelular de glicanos. Nesse conjunto, os defeitos
dos transportadores de aclcares nucleotideos ocupam
posicdo conceitualmente estratégica, porque interrompem a
entrega do substrato ativado ao Golgi e, por consequéncia,
comprometem etapas terminais de modificacdo glicanica em
multiplas classes de glicoconjugados (Ng et al, 2024
Maszczak-Seneczko et al., 2022).

A SLC35A1-CDG decorre de variantes bialélicas no gene
SLC35A1, que codifica o principal transportador de CMP-acido
sidlico do citosol para o limen do complexo de Golgi. Como a
sialilacdo é uma modificacdo terminal com impacto sobre
estabilidade molecular, reconhecimento receptor-ligante,
depuracdo celular e interacdo célula-célula, a perda de
funcdo do transportador ndo produz um defeito restrito a um
tecido, mas um disturbio sistémico de interface entre
glicobiologia, neurodesenvolvimento e homeostase
hematoldgica (Ng et al., 2017; Wiertelak et al., 2022).

Embora a literatura sobre SLC35A1-CDG permanega
numericamente escassa, sua relevancia analitica ¢é
desproporcional ao nimero de casos. A doenca fornece um
modelo raro em que a deficiéncia de sialilagdo se manifesta
de modo convergente em dois eixos clinicos de alto valor
discriminativo:  encefalopatia do desenvolvimento e
macrotrombocitopenia. Essa convergéncia sugere que o papel
do acido sidlico ndo é meramente decorativo na arquitetura
glicanica, mas funcionalmente determinante para maturacgdo
neural, sobrevida plaquetaria e integridade multissistémica
(Mohamed et al., 2013; Ma et al., 2021).

O interesse recente pela SLC35A1-CDG aumentou por
trés razdes. A primeira é a ampliacdo do espectro genético,
com descricdo de novas variantes e mecanismos patogénicos
ndo equivalentes entre si. A segunda é a demonstracdo de
que marcadores séricos classicos de CDG podem ser normais,
0 que impde limite diagndstico importante e desloca a
investigacdo para andlises celulares e funcionais. A terceira é
o reconhecimento de efeitos bioldgicos além da sialilagdo
terminal, incluindo interferéncia com a O-manosilagdo da a-
distroglicana e alteracdes de metabolismo energético e
lipidico (Riemersma et al., 2015; Falkenstein et al., 2025).

Do ponto de vista clinico, a dificuldade central n3o é
apenas reconhecer a raridade da entidade, mas compreender
sua variabilidade. Nem todos os pacientes combinam, com a
mesma intensidade, os eixos neuroldgico, hematolédgico e
visceral. Esse desacoplamento fenotipico indica que
diferentes variantes podem comprometer o sistema por vias
moleculares distintas, o que enfraquece leituras simplistas
baseadas apenas na presenca ou auséncia de sialilacdo
residual (Szulc et al., 2021; Wiertelak et al., 2022).

Nesse contexto, o objetivo desta revisdo narrativa é
sintetizar criticamente as manifestagcdes multissistémicas e o
espectro de variantes genéticas da SLC35A1-CDG, com foco
nos fendtipos neurolégicos e hematoldgicos, articulando
evidéncias clinicas e funcionais para explicitar o nexo entre
defeito molecular, biomarcadores e expressao fenotipica.

METODOLOGIA

Trata-se de revisao narrativa estruturada, orientada por
problema clinico-molecular. O corpus analitico obtido em
bases como Scielo, PubMed e Lilacs/BvS foi composto por
relatos e séries de casos com confirmagdo genética de
SLC35A1-CDG, estudos funcionais que avaliaram transporte
de CMP-acido sidlico, sialilacio de glicoconjugados e
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interacdo  proteina-proteina, além de revisbes de
enquadramento nosoldgico e terapéutico empregadas apenas
para contextualizacdo diagndstica e translacional. Foram
priorizados artigos originais que descrevessem pacientes,
variantes, ensaios celulares e modelos mecanisticos
diretamente ligados ao gene SLC35A1.

A extracdo dos dados foi organizada em cinco eixos:
funcdo molecular do transportador; fendtipo neuroldgico;
fendtipo hematolégico; manifestagbes multissistémicas
adicionais; e correlagdes entre variante, mecanismo funcional
e apresentacdo clinica. Trabalhos sobre CDG em geral foram
utilizados apenas quando necessarios para situar
nomenclatura, biomarcadores, limitacdes diagndsticas e
perspectivas terapéuticas, sem substituir a evidéncia
primaria especifica da SLC35A1-CDG. Por se tratar de revisdo
narrativa, ndo houve metanalise nem avaliagdo formal de
risco de viés, mas foi mantido critério de primazia para
estudos com demonstragao funcional da variante (Martinez-
Duncker et al.,, 2005; Mohamed et al.,, 2013; Ng et al., 2017;
Szulc et al, 2021; Wiertelak et al., 2022; Falkenstein et al.,
2025).

RESULTADOS E DISCUSSAO

A literatura disponivel sustenta que a SLC35A1-CDG deve
ser entendida como deficiéncia de sialilagdo do Golgi com
expressdo sistémica, e ndo como sindrome exclusivamente
neuroldgica ou hematolégica. O ponto causal inicial é a falha
de disponibilizacdo de CMP-acido sidlico as sialiltransferases
no limen do Golgi. Se o substrato terminal ndo chega ao
compartimento enzimatico, a sialilacdo de glicoproteinas,
glicolipidios e outros glicoconjugados torna-se incompleta; se
a sialilacdo terminal se torna incompleta, moléculas
dependentes desse acabamento passam a perder estabilidade,
reconhecimento apropriado e tempo de permanéncia
funcional na superficie celular. A consequéncia clinica
inevitdvel é multissistémica, mas a magnitude da expressao
em cada 6rgdo depende do tipo de variante e do grau de
atividade residual (Mohamed et al, 2013; Ng et al, 2017;
Falkenstein et al., 2025).

No plano neuroldgico, o achado mais constante é uma
encefalopatia do desenvolvimento de intensidade relevante.
Atraso global do desenvolvimento, deficiéncia intelectual,
hipotonia e epilepsia comp&em o nicleo fenotipico recorrente.
A ataxia emerge como sinal de alto valor sindrémico porque
converge com alteragdes estruturais cerebelares em varios
relatos, especialmente hipoplasia ou atrofia cerebelar. Essa
associacdo ndo é casual: tecidos neurais de alta
complexidade sinaptica e de intenso trafego vesicular tendem
a ser particularmente vulneraveis a defeitos de glicosilacdo
terminal, sobretudo quando a alteragao afeta adesao celular,
estabilidade de receptores e maturacio de glicoproteinas de
membrana. Em termos clinicos, isso explica por que o eixo
“atraso do desenvolvimento + epilepsia + hipotonia + ataxia”
aparece com tanta consisténcia entre os casos descritos
(Mohamed et al., 2013; Ng et al., 2017; Falkenstein et al., 2025).

A microcefalia progressiva, quando presente, reforga a
ideia de processo neuroevolutivo e ndo apenas defeito
estatico de neurodesenvolvimento. 0 mesmo raciocinio vale
para a descricdo de atrofia cerebral e cerebelar, retinopatia e
neuropatia periférica em parte dos pacientes. A distribuicdo
desses achados sugere que a deficiéncia de SLC35A1
compromete tanto o desenvolvimento estrutural quanto a
manutencdo de tecidos de alto turnover de membrana ou
elevada dependéncia de glicosilacdo fina. Em outras palavras,
a doencga ndo apenas impede que o sistema nervoso se forme
plenamente; em alguns casos, também reduz sua capacidade
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de sustentar circuitos e estruturas ja& estabelecidos
(Mohamed et al., 2013; Ng et al., 2017).

0 fenédtipo hematoldgico, por sua vez, é menos constante,
porém altamente informativo quando presente. A
macrotrombocitopenia constitui a manifestacdo hematoldgica
mais caracteristica e tem explicagdo mecanistica mais bem
estabelecida do que na maior parte dos relatos clinicos raros.
A perda de sialilagio de glicoproteinas plaquetarias favorece
depuracdo hepatica acelerada, enquanto a deficiéncia de
SLC35A1 em modelos experimentais também reduz
megacariocitopoiese e prejudica maturacgao de
megacariocitos. Logo, a trombocitopenia ndo decorre de um
Unico mecanismo periférico de consumo ou remocdo: ela
combina producdo ineficiente e sobrevida abreviada. Isso
torna plausivel a coexisténcia de plaquetas grandes,
contagens persistentemente baixas e tendéncia hemorragica,
quadro observado em pacientes humanos e corroborado em
modelos animais (Kauskot et al., 2018; Ma et al., 2021).

A diatese hemorragica observada em parte dos doentes
deve ser lida como efeito funcional da plaquetopatia
dessialilada, e n3o apenas como reflexo numérico da
trombocitopenia. Em fendtipos extremos, a sindrome pode
incluir neutropenia, imunodeficiéncia e infeccBes graves,
como no caso inaugural molecularmente resolvido por
Martinez-Duncker et al. (2005). O peso dessa observagdo é
duplo. Primeiro, mostra que o eixo hematoldgico-imunoldgico
pode anteceder o reconhecimento do componente
neuroldgico. Segundo, demonstra que variantes com impacto
funcional mais severo podem produzir apresentagdo mais
ampla, com prejuizo hematopoiético para além da linhagem
megacariocitica.

A heterogeneidade hematoldgica, entretanto, é tdo
importante quanto a presenga do achado. O caso publicado
por Ng et al. (2017), com encefalopatia grave por variantes
compostas p.Thr156Arg e p.Glul96Lys, ndo apresentou o
mesmo perfil hematoldgico exuberante. Isso impede que a
auséncia de macrotrombocitopenia seja usada como critério
de exclusdo. A inferéncia mais plausivel é que o cérebro
constitui o tecido de maior sensibilidade fenotipica minima ao
defeito de SLC35A1, enquanto o sangue periférico exige um
limiar diferente de perda funcional ou sofre modulagdo por
mecanismos compensatérios ainda ndo totalmente
esclarecidos (Ng et al., 2017; Szulc et al., 2021).

As manifestagdes multissistémicas adicionais reforcam a
natureza de doenca de sistema. Falha de crescimento, baixa
estatura, proteinuria, dismorfias menores e eventual
acometimento cardiaco expandem o espectro clinico sem
alterar seu eixo central. O caso de 2025, por exemplo,
acrescentou café-com-leite e apéndice pré-auricular ao
fendtipo, além de falha de crescimento e baixa estatura.
Esses achados ndo reconfiguram a doenca, mas mostram que,
quando o defeito incide sobre uma modificagdo terminal tao
ubiqua quanto a sialilagdo, a fronteira entre “achado principal”
e “achado acessério” é quantitativa, ndo qualitativa
(Falkenstein et al., 2025).

Do ponto de vista bioquimico, a SLC35A1-CDG combina
defeitos de N-glicosilagdo e O-glicosilagdo com redugao de
sialilacdo terminal. Em fibroblastos, isso se traduz em
diminuicdo de glicanos terminados em acido sidlico e em
alteracdes em ensaios de lectinas e perfis de N-glicanos. O
dado mais clinicamente perturbador é que essa anormalidade
celular nem sempre se reflete de modo confidvel nos
marcadores séricos cldssicos. Alguns pacientes exibem
padréo tipo Il de transferrina ou reducdo de sialotransferrinas;
outros, especialmente o caso mais recente, podem manter
transferrina, alfa-1-antitripsina e apolipoproteina Clll séricas
sem alteracdes relevantes. A consequéncia diagndstica é
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direta: em SLC35A1-CDG, marcadores séricos normais
reduzem sensibilidade de triagem, mas ndo tém valor
excludente quando o fendtipo clinico e a genética apontam
para o defeito (Ng et al., 2024; Falkenstein et al., 2025).

Essa limitacdo laboratorial explica por que o diagndstico
robusto depende da integracdo de trés niveis de evidéncia. O
primeiro é o nivel clinico, em que a combinacdo entre
encefalopatia do desenvolvimento, epilepsia, hipotonia, ataxia
e eventual macrotrombocitopenia deve acionar a hipétese de
CDG por defeito de sialilagdo. O segundo é o nivel molecular,
em que o sequenciamento identifica variantes bialélicas em
SLC35A1. O terceiro, decisivo em uma doenca t3o rara, é o
nivel funcional: analise de fibroblastos, ensaio de transporte,
lectinas, perfis glicomicos e estudos de resgate em modelos
celulares. Sem essa terceira camada, a interpretacao de
novas variantes permanece excessivamente dependente de
inferéncia in silico (Ng et al, 2017, Wiertelak et al., 2022,
Falkenstein et al., 2025).

A discussdo genotipica mostra que diferentes variantes
convergem para o mesmo eixo fisiopatoldgico, mas ndo por
mecanismos idénticos. A variante p.GIn101His reduz a
atividade de transporte em cerca de 50%, mantendo
localizacdo de Golgi preservada. Isso significa que o defeito
ndo deriva de erro de trafego subcelular, mas de perda
funcional do transportador corretamente posicionado.
Clinicamente, esse padrdo foi associado a fendtipo
neuroldgico marcante, com ataxia, epilepsia e deficiéncia
intelectual, acompanhado de didtese hemorragica e
proteinuria, o que sugere que atividade residual intermediaria
pode ser suficiente para preservar Vviabilidade, mas
insuficiente para impedir expressdo multissistémica
(Mohamed et al., 2013).

Ja as variantes p.Thr156Arg e p.Glul96Lys, descritas em
heterozigose composta, parecem atuar por légica mais
complexa. O defeito funcional ndo se resume a menor
transporte bruto de CMP-acido sidlico; ha evidéncia de que a
variante p.Glu196Lys prejudica a interacdo entre SLC35A1 e
ST3Gal4, principal a2,3-sialiliransferase envolvida na
sialilacdo de N-glicanos. Se o transportador perde eficiéncia
de acoplamento funcional com a enzima usuéria do substrato,
a sialilacao torna-se ineficiente mesmo sem colapso absoluto
do transporte. Em contraste, p.Thr156Arg ndo compromete
essa interagdo da mesma maneira, o que implica mecanismos
intramoleculares distintos entre variantes do mesmo gene. A
conclusdo necessaria é que “deficiéncia de SLC35A1" ndo
designa um Unico defeito bioquimico, mas uma familia de
falhas moleculares convergentes (Ng et al., 2017; Wiertelak et
al,, 2022).

A variante p.Thr45Ala, descrita em 2025, desloca ainda
mais a interpretacdo do campo da simples perda catalitica.
Nesse caso, os dados experimentais sugerem atividade
residual aproximada de 65%, atribuida n3o a prejuizo direto da
funcdo transportadora, mas @ menor estabilidade da proteina
mutante. Essa distingdo importa porque muda o paradigma
terapéutico potencial: variantes de instabilidade podem
responder, em tese, a estratégias diferentes daquelas
pensadas para variantes com perda direta do sitio funcional
ou do acoplamento com sialiltransferases. Além disso, o caso
mostrou que defeitos celulares significativos podem coexistir
com marcadores séricos normais, ampliando tanto a
heterogeneidade fenotipica quanto a heterogeneidade
laboratorial da doenca (Falkenstein et al., 2025).

Outro ponto decisivo para a compreensio fisiopatoldgica
foi a demonstragao de que mutagdes em SLC35A1 repercutem
sobre a 0O-manosilagdo da a-distroglicana de modo nao
plenamente explicado apenas pela falta de acido sidlico. Esse
achado desloca a SLC35A1-CDG do campo de um “simples
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distirbio terminal de sialilagdo” para a condicdo de defeito
glicobioldgico com intersecdo com a biologia da distroglicana.
Se a a-distroglicana sofre 0O-manosilagdo anormal em
contexto de deficiéncia de SLC35A1, ent3o parte do fendtipo
neuroldgico pode refletir perturbagdo estrutural de vias de
adesdo e ancoragem extracelular criticas para organizagdo
tecidual do sistema nervoso e musculo. Essa hipétese ajuda a
explicar por que a carga neuroldgica pode ser intensa mesmo
em fendtipos sem hematopatia exuberante (Riemersma et al,,
2015).

A literatura funcional mais recente também sugere que
SLC35A1 participa de circuitos metabdlicos mais amplos do
que se supunha inicialmente. Alteracdes de 0-GlcNAcilagdo,
metabolismo energético e perfil lipidico em fibroblastos do
caso de 2025 indicam que o defeito primario de trafego de
acucar nucleotideo produz consequéncias secundarias
sistémicas, talvez por remodelamento global da superficie
celular, do trafego de membranas e do balango biossintético
intracelular. Essa expansdo mecanistica ndo invalida o
modelo cladssico da deficiéncia de sialilagdo; ao contrario,
mostra que o defeito primario gera cascatas de segunda
ordem que podem modular a gravidade clinica e a
variabilidade entre os pacientes (Falkenstein et al., 2025).

No estado atual da evidéncia, a correlagdo genétipo-
fendtipo permanece incompleta. H4, no entanto, uma
assimetria  Util para a pratica interpretativa. O
comprometimento neuroldgico parece ser o desfecho mais
robusto e menos dependente do tipo exato de variante,
enquanto o componente hematoldgico parece mais sensivel
ao grau e a natureza da perda funcional. Isso n3o permite
prever o fenétipo individual a partir do gendtipo, mas autoriza
uma heuristica diagndstica: diante de encefalopatia do
desenvolvimento com ataxia e epilepsia, a presenga de
macrotrombocitopenia fortalece fortemente a hipdtese de
SLC35A1-CDG; sua auséncia, porém, ndo a invalida (Mohamed
et al., 2013; Ng et al., 2017; Kauskot et al., 2018; Falkenstein et
al., 2025).

Do ponto de vista terapéutico, a evidéncia permanece
preliminar. Ndo ha terapia especifica validada para SLC35A1-
CDG, e o manejo continua predominantemente sintomatico,
com controle de crises, suporte nutricional, reabilitacdo e
abordagem das complicagbes hematoldgicas conforme
necessidade. Em nivel experimental, a melhora de
proliferacdo e  glicosilagio de fibroblastos com
suplementacdo de GlcNAc constitui sinal translacional

interessante, mas ainda insuficiente para extrapolacdo clinica.

Em uma doenga com t3o poucos pacientes, o risco analitico é
confundir plausibilidade mecanistica com eficacia terapéutica.
Portanto, o dado deve ser lido como hipdtese de trabalho, ndo
como fundamento para recomendacdo assistencial (Quelhas;
Jaeken, 2024; Falkenstein et al., 2025).

CONSIDERACGOES FINAIS

A SLC35A1-CDG é um distirbio multissistémico de
sialilacdo em que o fendtipo neuroldgico constitui o nucleo
clinico mais constante, ao passo que o hematoldgico, embora
menos universal, oferece forte valor semioldgico quando
presente. A doenca nao pode mais ser descrita apenas como
deficiéncia do transporte de CMP-acido sidlico em sentido
estrito, porque as evidéncias atuais mostram repercussoes
sobre interacdo com sialiltransferases, estabilidade proteica,
O-manosilacdo da a-distroglicana e metabolismo celular
mais amplo. Em consequéncia, a heterogeneidade clinica
observada entre os poucos casos publicados parece refletir
heterogeneidade mecanistica real. Para a pratica diagnéstica,
o ponto decisivo é que marcadores séricos normais nao
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excluem a entidade. Para a pesquisa, a prioridade é ampliar a
validagao funcional de variantes e refinar a correlagdo entre
atividade residual, tecido-alvo e gravidade clinica.

FINANCIAMENTO

0 presente estudo ndo recebeu auxilio financeiro especifico de agéncias
de fomento dos setores publico, comercial ou sem fins lucrativos.
DISPONIBILIDADE DE DADOS

Nao foram gerados ou analisados conjuntos de dados originais neste
estudo, por se tratar de uma revisdo da literatura.

APROVAGAO ETICA E CONSENTIMENTO PARA PARTICIPAGAO

Nao se aplica.

CONSENTIMENTO PARA PUBLICAGCAO

N&o se aplica.

CONFLITO DE INTERESSES

Os autores declaram nao haver conflito de interesses.

DECLARAGAO SOBRE 0 USO DE FERRAMENTAS DE IA

Os autores utilizaram modelos de linguagem baseados em
inteligéncia artificial apenas para refinar a linguagem e melhorar a
clareza do texto. Todo o contelddo foi revisado e aprovado pelos
autores, que assumem total responsabilidade pela versdo final do
manuscrito.

RECEBIDO: 10 de janeiro de 2026
ACcErTo: 01 de fevereiro de 2026

PUBLICADO ONLINE: 18 de abril de 2026

REFERENCIAS

FALKENSTEIN, Kristina et al. A novel missense variant in ultrarare
SLC35A1-CDG alters cellular glycosylation, lipid, and energy
metabolism without affecting CDG serum markers. Human
Mutation, [s. L], v. 2025, art. 6290620, 2025. Disponivel em:
https://doi.org/10.1155/humu/6290620. Acesso em: 10 jan. 2026.

KAUSKQOT, Alexandre et al. A mutation in the gene coding for the sialic
acid transporter SLC35A1 is required for platelet life span but not
proplatelet formation. Haematologica, Pavia, v. 103, n. 12, p. e613-
eb17, 2018. Disponivel em:
https://doi.org/10.3324/haematol.2018.198028. Acesso em: 10 jan.
2026.

MA, Xiaolin et al. Slc35al deficiency causes thrombocytopenia due to
impaired megakaryocytopoiesis and excessive platelet clearance
in the liver. Haematologica, Pavia, v. 106, n. 3, p. 759-769, 2021.
Disponivel em:  https://doi.org/10.3324/haematol.2019.225987.
Acesso em: 10 jan. 2026.

MARTINEZ-DUNCKER, Ivan et al. Genetic complementation reveals a
novel human congenital disorder of glycosylation of type Il, due to
inactivation of the Golgi CMP-sialic acid transporter. Blood,
Washington, DC, v. 105, n. 7, p. 2671-2676, 2005. Disponivel em:
https://doi.org/10.1182/blood-2004-09-3509. Acesso em: 10 jan.
2026.

MASZCZAK-SENECZKO, Dorota et al. Delivery of nucleotide sugars to
the mammalian Golgi: a very well (un)explained story.
International Journal of Molecular Sciences, Basel, v. 23, n. 15, art.
8648, 2022. Disponivel em: https://doi.org/10.3390/ijms23158648.
Acesso em: 10 jan. 2026.

MOHAMED, Miski et al. Intellectual disability and bleeding diathesis
due to deficient CMP-sialic acid transport. Neurology, Philadelphia,
V. 81, n. 7, p. 681-687, 2013. Disponivel em:
https://doi.org/10.1212/WNL.0b013e3182a08f53. Acesso em: 10 jan.
2026.

NG, Bobby G. et al. Clinical and biochemical footprints of congenital
disorders of glycosylation: proposed nosology. Molecular Genetics
and Metabolism, San Diego, v. 142, n. 1, art. 108476, 2024.
Disponivel em: https://doi.org/10.1016/j.ymgme.2024.108476.
Acesso em: 10 jan. 2026.

NG, Bobby G. et al. Encephalopathy caused by novel mutations in the
CMP-sialic acid transporter, SLC35Al. American Journal of
Medical Genetics Part A, Hoboken, v. 173, n. 11, p. 2906-2911, 2017.
Disponivel em: https://doi.org/10.1002/ajmg.a.38412. Acesso em: 10
jan. 2026.

QUELHAS, Dulce; JAEKEN, Jaak. Treatment of congenital disorders of
glycosylation: an overview. Molecular Genetics and Metabolism,
San Diego, v. 143, n. 1-2, art. 108567, 2024. Disponivel em:
https://doi.org/10.1016/j.ymgme.2024.108567. Acesso em: 10 jan.
2026.

JCSI Vol. 2, No. 4 (2026) 34


https://jcsi.ufrdj.com/index.php/jcsi/index

jesi.ufrdj.com

RIEMERSMA, Moniek et al. Disease mutations in CMP-sialic acid
transporter SLC35A1 result in abnormal a-dystroglycan O-
mannosylation, independent from sialic acid. Human Molecular
Genetics, Oxford, v. 24, n. 8, p. 2241-2246, 2015. Disponivel em:
https://doi.org/10.1093/hmg/ddu742. Acesso em: 10 jan. 2026.

SZULC, Bozena et al. Novel insights into selected disease-causing
mutations within the SLC35A1 gene encoding the CMP-sialic acid
transporter. International Journal of Molecular Sciences, Basel, v.
22, n. 1, art. 304, 2021. Disponivel em:
https://doi.org/10.3390/ijms22010304. Acesso em: 10 jan. 2026.

WIERTELAK, Wojciech; OLCZAK, Mariusz; MASZCZAK-SENECZKO,
Dorota. An interaction between SLC35A1 and ST3Gal4 is
differentially affected by CDG-causing mutations in the SLC35A1
gene. Biochemical and Biophysical Research Communications,
New York, v. 635 p. 46-51, 2022. Disponivel em:
https://doi.org/10.1016/j.bbrc.2022.10.019. Acesso em: 10 jan. 2026.

Journal of Convergent Scientific Inquiry ISSN 3085-8356

@®®ECC BY-NC-ND 4.0 JCSI Vol. 2, No. 4 (2026) 35


https://jcsi.ufrdj.com/index.php/jcsi/index

