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Caso clínico

• Lactante de 30 meses sin AF ni perinatales de interés

• Retraso global del desarrollo
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Analítica Sanguínea 

Estudio genético    

gen NGLY-1 

gen ATP7A

Secuenciación completa del exoma  

AST/ALT 

Diagnóstico: E. de Wilson 

¿clínica neurológica? 
Diagnóstico: Deficiencia de la N-deglicosilación
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Deficiencia de la N-deglicosilación

• <100 casos en el mundo

• Enzima N-GLY1: degradación proteica en RE

Daño celular

• Retraso global del desarrollo no 
degenerativo

• Movimientos discinéticos
• Hipolacrimia

Hipertransaminasemia sin 

cirrosis

Acúmulo de 
glicoproteínas en RE 

Secuenciación completa del 
exoma  
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