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DEHIDROGENAZ EKSIKLIiGINE
BAGLI HEMOLITIK ANEMIi

AN ADULT MALE WITH NON-FAMILIAL HEMOLYTIC ANEMIA
DUE TO GLUCOSE-6-PHOSPHATE DEHYDROGENASE DEFICIENCY
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OZET

51 yasindaki erkek hasta fava(bakla) yedikten 48 saat sonra baslayan sarilik,bulanti,kusma ve karin agrisi ile basvurdu.Aile
oykiisiinde 6zelik yoktu.Fizikbakida subikter diginda bulgu yoktu.Laboratuvar tetkiklerinde Hb. 8.7 gr,total bil. 1.4mg,direk
ve indirek Coombs testleri olumsuz, serum glukoz 6 fosfat dehidrogenaz (G6FD) diizeyi 3.9 1U/g(N>7.5)-diisiik- bulun-
du.izlemde sorun gelismedi.Olguyu daha ¢ok kiz ¢ocuklarinda goriilen G6FD yetersizligine bagh anemilerin erkek ve eris-
kin dénemde de goriilebilecegini vurgulamak istedik.

Anahtar Sézciikler: Dogustan Anemi, Favizm, Glukoz-6- fosfat dehidrogenaz eksikligi

SUMMARY

A 51 year old male admitted with abdominalpain,nausea,vomitting and jaundice,48 hours after ingestion of soy bean.His
family story has no event like this.Subicteric apperance was the only physical finding.In his laboratory exam,Hb 8.7gr,total
bil.1.4mg,direct and indirect Coombs tests were negative,serum level of glucose 6 phosphate dehydrogenase:3.9
1U/g(normal>7.5).There was no problem in his follow-up.Although hemolitic anemias due to G-6-PD insufficiency were
usually seen in small girls,it may be seen in adult male rarely.
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GIRiS

Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6FD) enzim eksikligi
en sik goriilen enzim yetersizligidir. Tipik olarak ya-
samin erken donemlerinde ortaya ¢ikar. Erigkin yasta
goriilmesi nadirdir. Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz
glutatyonun hiicre i¢i diizeyinin normal tutulmasinda
gerekli olan nikotinamid adenin diniikleotit fosfat’in
(NADF) yapiminda rol almaktadir. Glutatyon ise ila¢
veya infeksiyonlar gibi dig faktorlerin etkisiyle eritro-
sitler i¢inde olusan oksidan maddelerin yok edilme-
sinden sorumludur. G6PD eksikliginde eritrositler ok-
sitleyici bir strese ugradiklarinda glutatyonu indir-
genmis durumda tutamadiklart i¢in hemoliz gelisir.
Eritrositlerde oksidatif hasara karst gelisen savunma,
enzim aktivasyonu ile orantilidir(1).

G6FD  eksikliginde hemolize yol agan ajan-
lar(asetanilid, niridazol, doksorubisin, nitrofurantain,
furazolidon, fenozopiridin, metilen mavisi, primakin,
nalidiksik asit, siilfametoksozol) kesin olarak belir-
lenmistir (1).

G6FD enzim eksikliginin kesin tanisi enzim eksikligi-
nin gosterilmesi ile konulur. Kalitatif floresan spot tes-
ti veya kantitatif olarak spektrofotometrik dl¢iim ile
gosterilir. Aile taramasinda ve prenatal tanida kullani-
lan polimeraz zincir reaksiyonundaki spesifik gen mu-
tasyonunun gosterilmesi esasina dayanan yontemler
de tanida kullanilabilir (2,3).

Tedavi i¢in; hemoliz yaratan nedenlerden kac¢inmak,
infeksiyonlarin zamaninda tedavisi, akut tiibiiler nek-
rozu Onlemek i¢in uygun sivi replasmani, siddetli
episodik ve kronik hemolizi olan hastalarda
splenektomi onerilmektedir (2,3).

OLGU

51 yasinda erkek hasta, yaklasik bir hafta 6nce bagla-
yan ve devam eden bulanti, kusma, karin agrisi, goz-
lerde sararma ve koyu idrar yakinmasi ile Izmir Tepe-
cik Egitim ve Arastirma Hastanesi Dahiliye poliklini-
gine bagvurdu. Bu yakinmalarinin baslamasindan 48
saat once bakla (fava) yedigi belirtildi. Fizik muaye-
nesinde konjonktivalari soluk, skleralar1 hafif ikterik
ve diger sistem bakilarinin ise olagan oldugu saptandi.
Oz ge¢misinden, anne baba arasinda akrabalik olma-
dig1, neonatal sarilik ve anemi Oykiisiiniin olmadig1
ogrenildi.

Olgunun laboratuvar tetkiklerinde, Hb 8.7 g/dL(14-
18g/dL), Htc %26, trombosit 340.000mm?. Kan biyo-
kimyasi indirekt bilirubin 1.2 mg/dl (0-0.8mg/dl), total
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bilirubin 1.4 mg/dl (0.1-1 mg/dl), serum demiri 160
pg/dl (60-150 pg/dl), LDH 370U/L (90-240U/L),
haptoglobiilin 10.2 mg/dl (30-200 mg/dl)idi. INR 1.16
mm? olan hastanin serum elektrolit degerleri normal
sinirlarda degerlendirildi. Direkt ve indirekt Coombs
negatif olarak saptandi. Periferik kan yaymasinda,
poikiilositoz, anizositoz, normokrom, normositer erit-
rositler, polimorf niiveli 16kosit: %70, lenfosit: %30,
retikiilosit: %3 idi. idrarda eritrosit, Hb, bilirubin ve
irobilinojen saptanmadi. Toraks grafisi ve elektrokar-
diyografisi normal olarak degerlendirildi. Yapilan iist
karin ultrasonografisi olagan olarak degerlendirildi.
Olgunun hikayesi, laboratuar ve klinik bulgular1 de-
gerlendirildiginde G6PD enzim eksikligine bagh
hemolitik anemi vakasi oldugu diigiiniildii. Kan G6FD
diizeyi 3,86 IU/g Hb (G6PD=7,48-10,20 1U/g Hb) ola-
rak Ol¢iildli. Serviste herhangi bir sorun gelismeyen
ve ek tedavi gerektirmeyen hasta bes gilin sonra evine
gonderildi.

TARTISMA

GO6FD enzim eksikligi en sik goriilen enzim anomalisi
olup, 200milyondan fazla kisiyi etkilemektedir. Bugii-
ne kadar bu enzim eksikliginin 400’den fazla varyanti
bildirilmekle birlikte, yalnizca birkag tipi daha sik go-
rilmektedir (4). G6PD gen eksikligi X’e baglh ¢ekinik
gecis gosteren genetik bir hastaliktir ve goriilme
insidansi kadinlarda erkeklerden fazladir (4). Olgumuz
ise erkek hastaydi. Olgumuzun kendinde ve yakin aile
bireylerinde sarilik Oykiisii olmadigindan sporadik
olarak degerlendirildi.

GOFD esas olarak, glutatyonun hiicre i¢i diizeyinin
normal tutulmasinda gerekli olan

NADF ‘nin yapiminda rol almaktadir. Glutatyon ise,
ilag veya infeksiyonlar gibi dis faktorlerin etkisiyle
eritrositler iginde olusan oksidan maddelerin yok
edilmesinden sorumludur. G6FD eksikliginde, eritro-
sitler oksitleyici bir strese ugradiklarinda glutatyonu
indirgenmis durumda tutamadiklar1 i¢in hemoliz geli-

sir (5).

Akut hemoliz, oksidan ila¢ alimi, ¢esitli infeksiyonlar
ve fava tiiketimi sonucu ortaya ¢ikar. Akut hemolizin
nadir birkag tiirii transfiizyon gerektirirken, cogunluk-
la kendi kendini sinirlar. Olgumuzun izleminde teda-
viye gereksinim duymadigi, hastaligin bulgular1 ken-
diliginden son buldugu i¢in akut hemoliz olarak de-
gerlendirildi. GOFD enzim aktivitesine gore; kalitsal
nonsferotik  hemolitik anemiye neden olanlar,
hemolitik aneminin gériilmedigi varyantlar, enzim ak-
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tivitesinde hafif derece diisiik olanlar, enzim eksikligi
goriilmeyenler ve enzim aktivitesi yiiksek olan var-
yantlar olarak bes sinifa ayrilirlar (6). Olgumuzdaki
enzim diizeyi 3,86 IU/gHb (normali:7,48-10,20
IU/gHb) araliginda bulundugundan, hasta hafif dii-
zeyde bir enzim yetersizligi olarak degerlendirildi.

Favizm, G6FD eksikligi goriilen hastalarda bakla
yenmesinden 24-48 saat sonra ortaya ¢ikan hemolitik
anemi sendromudur. Genellikle 2-5 yas doneminde
goriliir ve siklikla kendi kendini smirlar, nadiren
6limciil seyreder (7).Olgumuz ileri yasta erkek hasta
olmasi, aile Oykiisii olmamas1 ve tedaviye gerektir-
meksizin hastalik bulgularinin kaybolmasindan dolay1
sporadik olarak degerlendirildi.

Sonug olarak, sarilik, bulanti, kusma ve karmn agrisi
sikayetleri ile klinigimize basvuran hastalarin ilag¢ kul-
lanma, infeksiyon ve fava(soya fasulyesi) alinmasi
oykisii  oncelikli olarak sorgulanmalidir. Olguda
hemolize neden olabilecek diger hastaliklarin ayirict
tanisinin yapilabilmesi igin ilgili birime yonlendiril-
melidir.
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