GLUCOSE-6-PHOSPHATE DEHYDROGENASE ENZIM EKSIKLIGi
(Bir vaka Dolayisiyla) k

Dr. Iclal GUZEL (x)

OZET:

Erzurum S.S.K. Hastanesinde tetkik ve tedavi goren 2 yasinda bir erkek
hastada G-6-P.D. enzim eksikligi tesbit edilmistir. Sebebi bilinmeyen sariliklarda,
bilhassa oksidan ajanlarla- karsilasma sonucu ortaya ¢ikan sariliklarda G-6-PD
eksikligininde akla getirlerek ona gore tedavi edilmesi tavsiye edilmistir.

GIRIS

Glucose-6-Phosphate-Dehydrogenase enzimini, ilk.defa Warburg ve Christian
(1,2) 1931 de trifosfopiridin niikleotidinin koenzimi oldugunu géstererek, erit-
rositlerden ve mayalardan izole etmislerdir. o

1956 da Carson ve arkadaslari (3) primaquine hassas hiicrelerde hemolize
yakinhiginin, bu hiicrelerdeki glutation metabolizmiasi ile ilgili oldugunu diisiin-
diiler ve bdyle sahislarda eritrositlerde Glucose-6-Phosphate- Dehydrogenase
enzim eksikligi tesbit etmislerdir. .

Glucose-6-Phosphate Dheydrogenase eksikligi. diinyada yaygin goriilmek-
le beraber, daha gok Akdeniz iilkelerinde Amerikan zencilerinde ve giiney Cinde
‘goriiliir. Ulkemizde % 1 oraninda. bulunur. Akdeniz bolgesinde bu oran % 6-7
- ye kadar ¢tkmaktadir (4,5,6,7,8,9). Lo : ‘

Bu nedenle iki yildan beri takip ettigimiz bir hastamda Glucose-G-Phosphaté
Dehydrogenase enzim eksikligini tesbit ettim. Sebebi -bilinmeyen sariliklarda
Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase eksikligininde akla getirilmesi baklmmdan

vakayl nesretmeyi yararli' buldum.” -
VAKA TAKDIMI : . | , .
AY. 2 yasginda Erzurum dogumlli. prot No: 6019/422 Yatis Tarihi 18.10.
1984,

(x) Erzurum S.S.K. Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Uzmani.
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SIKAYETI: Renginde solukluk, halsizlik, istahsizhk ve ates.

HIKAYESI: Son bir aydan beri renginde solukluk oldugu, ayni tarihten
beri istahsizhk ve halsizliginin ortaya ¢iktigi halsizlikten yiiriiyemez oldugu,
ayaga dahi kalkmada zorluk cektigi, son dort gi.indiir atesi olan hastanin atesinin
38,5°C kadar yiikseldigi ifade edilmistir. Mevcut sikayetlerinin gegmemesi iizerine
Erzurum S.S.K. Hastanesine yatirildi.

OZ VE SOY GECMISi:

Ailenin altinci ¢ocugu oldugu, anne hamile iken sihatli olup beslenmesinin
iyi oldugu hamilelik sirasinda ilag. kullanmadigi ve radyolojik tetkik yaptirmadii
ogrenildi. Dogumun normal dogum oldugu ve dogumdan iui¢ giin sonra sarili-
gimn farkedildigi daha sonra her gegen giin sariigimin arttigs bu sikayetle doktora
gotiiriildiigi ve doktorun verdigi ilaglar1 kullanmalarma ragmen Sarihifinda bariz
bir diizelmenin olmadig belirtildi.

Sarihiginin diizelmemesi iizerine hasta tetkik ve tedavi igin yatirilarak has- -
taya kan verilip ¢tkariimis. Hasta ayni sikayetlerle 4 ve 6 aylik iken tekrar miira-
caat etmis. Yine hastaya kan ve ismini bilmedikleri suruplar verilerek cikarilmus.
Hig asi olmayan hastanin anne ve babasi sag ve sthhatte olup akrabalik baglarimn
olmadig ailede irsi ve bulasici bir hastalik tarif etmeyip kardeslerinin sag ve sihatte
oldugu 6grenildi. :

FiZiKk MUAYENE BULGULARI:
Vital Bulgular: Ates: 36,2°C
Nabiz: 184/dak
Solunum: 31/dak
Agrlik: 10,8 Kg
Boy: 78 cm
Genel durum: Orta, suur acgik etrafla ilgili soluk goriimiinde idi.
Bas boyun: Tonsiller héf if hiperemikti.
Dolasim Sistemi: Kalpte tasikardi meveuttu.
Sindirim Sistemi: Karaciger 3-4 cm palpabl, dalak bilyiik orta hat iizerinde
olup arkus kostayr 5 cm gegmekte olup orta sertlikte palpe edilen yiiz normaldi.
LABORATUAR BULGULARI:
Kan: Hb 6 %, gr, eritrositler 1.460 000 mm3. Lokosit 12000 mm3.

formiilde lenfosit hakimiyeti olup eritrositler normokrom makrositerdi.
Trombositler kiime yapmaktaydi. Heinz cisimcigi boyama iyi olmamasi nedeniyle
- degerlendirilememistir.
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Eritrosit Indeksleri:

MCV=140 m3
MCH==36 mcmcg
MCHC = % 34
Retikiilosit 9 10
Kemik iligi: Eritroit hiperplazi mevcut.
Kan grubu: A'Rh (+) Direkt Coombs (—)
Kan Bilirubini: Total: 0,6 mg, Direkt: 0,3 mg/%;ml, Indirekt % 0,3 mg
Kan Proteinleri: Total % 7,6 mg. Alb: % 4,9 g. Glob: 7, 2,7 g. ,
Total Lipid: 657 mg %, ml
. Karaciger fonksiyon testleri normaldi.

Serum demiri: % 100 mcg

A.S. Fe: 9.175 mcg |

Total Fe B.K. % 275 mcg

Fe Saturasyon Yiizdesi: %, 36
. Osmotik Frajilite: Hasta % 0,43—9%, 0,28. (Kontrol % 0 ,53—9; 0,31)
© Bogaz kiiltiirii: Normal flora
fdrar Normal _ _
Gaitada gizli kan negatif, parazit ve yumurtasi gorilmedi. -
Glutathion stabilite testi teknik nedenlerle yapilamamuistir.
Glucose-6-P.D.: 110.109 M.1.U.

TEDAVI:

Hastaya grubuna uygun taze kan verildi. Oral B vitamini verildi. Okside edi-
ci yiyecek (Bakla, bogiirtlen) ve ilaglardan (Chloramphenical, Siilfonamidler,
analjezikler, kinin, nitrofrantoin ve K vitamini kullanilmamasi, ayrica naftalin
ile bulagmis elbise giymemesi tavsiye edildi) Ust solunum yolu enfeksiyonu igin
Amoksilin verildi. ’ ‘

NETICE :
Hasta 15 giin sonra kontrole gelmek iizere ¢ikarildi.

TARTISMA :

Eritrositlerin glucose-6-P. D-eksikligi, sekse bagh ve gbk degisik bigimde
bulgular gosteren, biitiin irklarda, degisik oranlarda goriilebilen bir enzim yet-
mezligidir.
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G-6-PD Eksigi x kromozomana bagli genlerle olusur. Eksiklik erkeklerde
~olusur. (xy kromozom dizisi nedeniyle). Kadinda normal x krozomu, hasta
x kromozom eksikligini telafi eder ve ancak ¢ok nadir olarak her iki x kromozo-
munun da hasta olmasi halinde eksiklik ortaya gikabilir (2,4,6).

_ G-6-P.D. hegzozmonofosfat sant1 adi ile bilinen yolun ilk enzimidir Bu en-
zim aracilify ile G-6-P.D. dan, 6 fosfoglukonik asit meydana gelir. Bu sirada
NADP den NADPH olusur. Bu enzim eksikliginde eritrositteki rediiktér madde-
lerinden NAPDH ve GSH nin miktarlar1 azalir. Bu birlesiklerin gérevi hemog- -
lobin demirini indirgemek yani aktif durumda tutmak olduguna gére okSIdan
ilaglarin kanda bulundugu hallerde bu koruma yapilamaz. '

Hemoglobin methemoglobine doniigiir. Bunun arkasindanda denaitiire eritro-
sit iginde g¢oker. Bu ¢okelti heinz cisimcigi seklinde gosterilebilir. iglerinde par-
tikiil tagiyan bu eritrositler RES tarafindan tutulur ve hemolitik anemi tablosu or-
taya cikar,

G-6-P.D eksikligi olan hastalarin ¢ogu normal sartlarda hastalik belirtisi
gostermeden yasarlar, Fakat oksidan ilag kullanir veya bir enfeksiyon hastaligina
yakalanirsa birkag giin icinde hemolitik anemi ortaya ¢ikar eritrosit sayis: azalir.
retikiilositler artar (2,3,8).

" Bu enzim eksikliginde hemoliz yapan oksidan ilaglar arasinda anti-malarikler
(Kinin, primakin), siilfanamidler, analjezikler, hitrofrantion ve K vitamini sayi-
labilir. (1,2).

Vakamizda da, hastada kan uyusmazliklarinin aksine sariligin iigiincﬁ giin
ortaya ¢itkmasi ve oksidan madde olarak naftalinli kundak kullamilmas: okside
edici faktor olarak diisiiniilmiistiir.

TEDAVI : ‘
Proflaktik olarak oksidan ilag ve gidalardan kagmilmasi gerekir. Akut
hemolitik anemi de, kan transfiizyonu yapilir. Neonatal sarihik durumunda

Exchange transfiizyon yapilabilir. Enfeksiyon varsa tedavi edlhr 2 mg kilogram
basina kortizon verilebilir (1,2,8).

SUMMARY
ACASE REPORT: DEFICIENCY OF GLUSOSE-6-P- DEHYDROGENASE
ENZYMES

Deficiency of Glucose-6-P.D enzyme has been discovered in a two year old
.male patient being terated at Erzurum Labor Haspital. In the terament ent of Jaundices
with unknown reasons, especially those occuring as the result of meeting with the
oxidizing agents, it is advised to consider the deficiency of G,6-P-D enzymes.
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