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GIRIS

Eritrositlerin normal yasamlarini devam ettirebilmek icin enerjiye
gereksinimleri vardir. Eritrositlerde mitokondri bulunmadigindan,
gerekli enerjiyi Embden Meyerhof vyolu denilen anaerobik
glikolizden elde ederler. Eritrositlerin yasamlarini strdirmeleri icin
enerji gereksinimlerini karsilamalarina ek olarak, hemoglobin ve
hicredeki proteinleri oksidan etkilerden korumalari gerekir.
Eritrositlerde pentoz monofosfat yolunda bulunan Glukoz-6-Fosfat
Dehidrogenaz (G6PD) enzimi hicreyi oksidatif hasardan korumak
amaciyla gorev yapar[1].

G6PD geni X kromozomunun subtelomerik yoresinde 928 lokusunda
verlesmistir. Bu gen 18.5 kb uzunlugunda olup 13 ekson ve 12
introndan olusur. Normal gen G6PD B olarak tanimlanirken;
cogunlugu nokta mutasyonlara nadiren de delesyonlara bagl
gelisen 400’den fazla varyant saptanmistir[1].

Gorulme sikligi Akdeniz ulkeleri, Afrika ve Cin'de fazla olmakla
birlikte tum etnik gruplarda tanimlanmistir. Glukoz 6 Fosfat
Dehidrogenaz enzim eksikligi Turkiye genelinde %0.5, Cukurova
bolgesinde % 8.2 oraninda gorulmektedir. Dinyada yaklasik olarak
400 milyon kiside Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz enzimi eksikligi
oldugu tahmin edilmektedir[2].

GLUKOZ 6 FOSFAT DEHIDROGENAZ ENZiM EKSIKLIiGi

Dinyada en sik glikoz 6 fosfat dehidrogenaz enzim eksikligi
gorulmektedir. Bu enzim eksikligi hastaligi favizm olarak da bilinir[2].
G6PD eksikligi; vicudumuzda kan sekeri (glikoz) metabolizmasinda
hayati onem tasiyan bir enzim olan Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz
enziminin eksik olmasi veya yeterince aktif olamamasidir. Bu eksiklik
bazi hastaliklarin veya ilaclarin yol actigi akut hemolitik anemi ve
spontan (kendiliginden gelisen), kronik (sliregen) nonsferositik
hemolitik anemi olmak uzere iki ayri klinik sendroma neden
olabilir[3].

G6PD eksikligi, kalitimsal olarak anne veya babadan cocuga bir gen
vasitasiyla gecer. Lakin anne ya da babada bu enzim eksikligi
gorulmeyebilir; hastalik anne ya da babanin geninde saklidir. Enzim
bozuklugu daha cok erkek cocuklarda ortaya cikar.[3].
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Mitochondrial respiration, ionizing
radiation, sulfa drugs, herbicides,
antimalarials, divicine

G6PD pentoz fosfat yolunun ilk ve hiz
sinirlayan enzimidir [4]

SEMPTOMLAR

Belirtiler, hangi mutasyonu aldiginiza baglidir. Bazi insanlara hicbir
semptom olmadigl icin hicbir zaman tani konmayabilir. G6PD
eksikligi olan bazi hastalarda yalnizca belirli ilaclara veya yiyeceklere
maruz kaldiginizda semptomlar vardir. Ornegin bakla buna sebep
olabilir. Bu hastalarda ve kronik hemoliz ile birlikte daha siddetli
G6PD eksikligi olanlarda semptomlar:

eSoluk ten rengi

eHizl kalp hiz

eYorgunluk

eBas donmesi hissi

eDerinin sararmasi (sarilik) veya gozler

eKoyu idrar [5]
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G6PD Enzim Eksikliginin Diinya Genelinde Dagilim1 [6]

TANI

e Immin olmayan hemolitik anemi ayirici tanisinda G6PD enzim
eksikligi dusunulmelidir.

e Genellikle tani; enfeksiyonlar, ilaclar ya da bakla yenmesinden
sonra ortaya cikan klinik bulgular sonrasinda konur.

e Kesin tani icin enzimin yoklugunun gosterilmesi gerekir. Enzim
eksikligi kalitatif; floresan spot testi veya kantitatif olarak;
spektrofotometrik dlcim ile gosterilmelidir.

e Hemolitik atak sirasinda en vyash eritrositler (distik G6PD
aktivitesine sahip) ilk olarak parcalanirlar. Bundan dolayi
dolasimdaki eritrositlerde goreceli olarak yuksek G6PD aktivitesi
vardir. Akut donem sirasindaki testler yanlis olarak normal sonug
verebilir. Birka¢ hafta sonra iyilesme doneminde testin tekrarlanmasi
onerilir.

e Eritrosit transfizyonu yapilan hastalarda G6PD enzim dizeyine,
transfliizyondan en az 3 ay sonra tekrar bakilmasi onerilmektedir[1].

TEDAVI

e Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz eksikliginin ana tedavisi; ilaclar,
bakla ve enfeksiyon gibi oksidan strese neden olabilecek
durumlardan kacinmaktir.

e Genellikle hemoliz kisa streli ve gecici olup 6zel bir tedavi
gerektirmez.

e Nadiren kan transflizyonu gerektirecek kadar agir anemi gelisebilir.
Kesin kural olmamakla birlikte Hb 7g/dl altinda oldugunda ya da Hb
7-9¢g/dl  ve hemoglobinliiri devam ediyorsa transflizyon
onerilmektedir.

e Splenektominin faydali olmadigi bildirilmekteyken, E vitamini,
selenyum gibi antioksidan ajanlarin kullanimi tartismalidir[1].

TARAMA

Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz enzim eksikligi ydoninden yenidogan
bebekler ve kan donorlerinin taranmasi 6nerilmemektedir. Ancak
Sinif Il varyant sik gorulen bolgelerde prematire bebeklere kan
verilmeden once tarama yapilmasinin gerektigi ileri sirilmektedir.
Prenatal tani icin molektler tetkikler gelistirilmemistir[1].

KAYNAKCA
[1] http://www.thd.org.tr/thdData/Books/94/bolum-iv-glukoz-6-fosfat-
dehidrogenaz-enzim-eksikligi-tani-ve-tedavi-kilavuzu.pdf

2] https://www.fosfat.gen.tr/glukoz-6-fosfat-dehidrogenaz.html

3] https://www.makaleler.com/enzim-eksikligi-g6pd-eksikligi

4] David Nelson ve Michael M. Cox , Lehninger Biyokimyanin llkeleri,
1970

[5] https://tr.diphealth.com/888-g6pd-deficiency-401301-78

[6] MD Cappellini, G Fiorelli. (2008). Glucose-6-phosphate dehydrogenase
defi ciency . Lancet 2008; 371: 64-74



http://www.thd.org.tr/thdData/Books/94/bolum-iv-glukoz-6-fosfat-dehidrogenaz-enzim-eksikligi-tani-ve-tedavi-kilavuzu.pdf
https://www.fosfat.gen.tr/glukoz-6-fosfat-dehidrogenaz.html
https://www.makaleler.com/enzim-eksikligi-g6pd-eksikligi
https://tr.diphealth.com/888-g6pd-deficiency-401301-78

