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G6PD enzim eksikligi olan hastalarin klinik ve laboratuvar
bulgularinin degerlendirilmesi: Tek merkez deneyimi
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Amag: Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz (G6PD) enzim eksikligi en sik goriilen eritrosit enzim
eksikligidir. G6PD enziminin, varyant tiplerine gore aktivite diizeyi degiskenlik gdsterdigi icin,
klinik tablo bireyler arasinda hatta ayni aile bireyleri arasinda dahi farkli seyredebilmektedir.
Calismamizin amaci, G6PD enzim eksikligi olan olgularin klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin
incelenmesi ve ilk tani aninda tedavi gereksinimlerini (fototerapi, kan transfiizyonu ve kan
degisimi) belirlemekti. Yontem: Ocak 2010-Ocak 2022 yillar1 arasinda hastanemiz pediatrik
hematoloji polikliniginde G6PD eksikligi tanisi alan 56 hastanin laboratuvar parametreleri
retrospektif olarak incelendi. Bulgular: 56 hastanin 44t (%78.5) erkek, 12’si (%21.5) kiz, yas
ortalamasi 33.46+40.56 (1-180) aydi(Tablo 1). Olgularin en sik basvuru sikayeti sarilik iken (29
hasta, %51.8), 10’'unda anemi, 5’inde ates, 4’linde uzamis sarilik ve 4’tinde hematiiri tespit edildi.
Ik basvuruda hastalarin 45’inin tedavi ihtiyacinin oldugu ve 32’sine eritrosit siispansiyonu ile
transfiizyon, 9'una fototerapi, 4’line fototerapi ve kan degisimi uygulandig1 tespit edildi. Bir
olguda kernikterus sekeli mevcuttu. Sonu¢: Enzim eksikliginde olgularin klinik basvurularm,
laboratuvar bulgulari ve tedavi ihtiyaclar1 birbirinden farklidir. Bu nedenle G6PD eksikliginden
stiphelenilen olgularda eritrosit enzim aktivitesi kantitatif spektrofotometrik 6lciimlerle mutlaka
degerlendirilmelidir.
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G6PD eksikligi olan hastalarimizin sonuglari

Evaluation of clinical and laboratory findings of patients with gépd
enzyme deficiency: A single center experience

Abstract

Aim: Glucose 6 phosphate dehydrogenase enzyme (G6PD) deficiency is the most common
erythrocyte enzyme deficiency. Since the enzyme activity level of the G6PD enzyme varies
according to variant types, the clinical picture may vary between individuals and even among
members of the same family. The aim of our study was to determine the treatment needs
(phototherapy, blood transfusion and exchange transfusion) at the time of first diagnosis by
examining the clinical and laboratory features of cases with G6PD enzyme deficiency. Method: In
our study, the laboratory parameters of 56 patients diagnosed with G6PD deficiency in the
pediatric hematology outpatient clinic of our hospital between 2010 and 2022 were
retrospectively analyzed. Results: 56 patients were diagnosed with G6PD enzyme deficiency, 44
(78.5%) were male and 12 (21.5%) were female, with a mean age of 33.46+40.56 (1-180) months.
Considering the most common complaint of the cases, 29 (51.8%) were jaundiced. Among other
complaints, anemia was found in 10, fever in 5, and prolonged jaundice in 4 and hematuria in 4
cases. At the first admission, it was determined that 45 of the patients needed treatment, 32 of
them were transfusion with erythrocyte suspension, 9 of them were phototherapy, 4 of them were
phototherapy and exchange transfusion. One case had sequelae of kernicterus. Conclusion:
Clinical applications, laboratory findings and treatment needs of cases with enzyme deficiency are
different from each other. Therefore, in cases with suspected G6PD deficiency, erythrocyte
enzyme activity should be evaluated with quantitative spectrophotometric measurements.

Keywords: Glucose 6 phosphate dehydrogenase deficiency, clinical pictures, laboratory findings,
treatment

Giris sirasinda hastalarin tani1 yasi, basvuru
mevsimi, klinik tip (yenidogan sariligi, akut
hemolitik anemi, favizm, kronik
nonsferositik  hemolitik anemi), tam
sirasindaki tam kan sayimi, retikilosit,
haptoglobulin, LDH, bilirubin degerleri,
G6PD diizeyi (tani sirasinda), yenidogan
donemi ile daha sonraki ddénemlerdeki
sarilik, hemoglobiniiri, eritrosit
transflizyonu, yenidogan doéneminde
fototerapi ve kan degisimi oykiileri hasta
dosyalarindan kaydedildi. Hastalarin G6PD
diizeyi kantitatif spektrofotometrik analiz
metodu ile calisildi. G6PD diizeyinin normal
degerleri 7-13.5 U/gHb arasinda idi.

Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz, heksoz
monofosfat (HMP) yolunun ilk ve hiz
sinirlayict  enzimi  olup temel gorevi
organizmaya nikotinamid adenin
dintikleotid fosfat (NADPH) ve riboz
fosfatlar1 saglamaktir.’ Bu yolda iiretilen
NADPH, okside glutatyonun rediikte hale
gelmesini saglayarak hiicreleri oksidatif
hasardan sonuglanabilecegi gibi kisiler
asemptomatik olup kronik nonsferositik
anemi ile de bagvurabilirler.®> Hastaligin
agirligt hemolizi baslatan etkene, alinma
miktarina ve hastadaki enzim aktivitesine
gore degiskenlik gosterir ve tiim bu etkenler
farkl klinik tablolara yol acar. Bu calismada Bulgular
G6PD enzim eksikligi olan olgularin basvuru
sikayetleri ile klinik ve laboratuvar
ozelliklerinin incelenmesi amaclandi.

G6PD enzim eksikligi tanis1 konulan 56
hastanin 44’1 (%78.5) erkek, 12’si (%21.5)
kiz, yaslar1 ortalama 33.46+40.56 (1-180)
Gere¢ ve Yontem aydi (Tablo 1). Hastalarin klinik dagiliminda

Ocak 2010 - Ocak 2022 tarihleri 19'unda yenidogan sariligl, 18’inde akut

arasinda Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi hemolitik anemi atag], 15'inde favizm ve

Cocuk Hematoloji bilim dalinda G6PD enzim #linde kronik .nonvsfero?mk anemi saptaqdl
o Tiss (Tablo 2). Yenidogan doneminde sarilik ile
eksikligi tanisi alan 56 hastanin laboratuvar e
o . . basvuran 19 hastanin total biliriibin
parametreleri incelendi. Bu inceleme

degerleri 16.76+11.67(0.37-43)arasinda
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olup, 13'linilin (%68) fototerapi aldig1 ve bu
hastalarin 4’ine (%30) kan degisimi
yapildig1 68renildi.

Akut hemolitik anemi atag ile
basvuran 18 hastanin ortalama yasi
39.67+31.69 ay (3-120), hemoglobin degeri
ise 8.52+2.86 g/dL (3.3-13.3) idi. Bu
hastalarin  basvuru sikayetleri; 8’inde
enfeksiyon, 5’inde  solukluk, 2’sinde
hematiiri ve 3’linde sarilik idi. Akut hemolitik
anemili hastalarda en sik neden iist solunum
yolu enfeksiyonu (%44) olarak tespit edildi.

Favizm tablosu ile basvuran 15
hastanin ortalama yaslar1 51.53+39.60
ay (15-156) ve hemoglobin degerleri
6.67+2.42 g/dl (3.3-12.7) idi. Hastalarin
hepsinin 24-48 [ortalama 32 saat (24-
46)] saat icinde bakla yeme 6ykiisii vardi
ve hepsi eritrosit siispansiyonu ile
transflize edilmisti.

Hastalar; yenidogan sarilifi, akut
hemolitik anemi, favizm ve kronik non
sfreositik hemolitik anemi olarak
gruplandirildiginda yas yenidogan sariligl
grubunda diger gruplara oranla anlaml
oranda diisiiktii. Hemoglobin ortalama
degeri  yenidogan sarihigrt  (12.29+3)
olanlarda akut hemolitik anemi (8.52+2.86
g/dL) ve favizm (6.67+2.42 g/dL) olanlara
kiyasla daha yiiksek saptandi (p<0.05)
(Tablo 3).

Eritrosit transfiizyonu yapilan 32
hastanin 15’i (%47) favizm, 11'i (%34) akut
hemolitik anemi, 4'i yenidogan sarilig1 ve
2’si kronik nonsferositik anemili hastalar
olarak tami aldi. Hastalarimizin cinsiyete
gore bakillan G6PD enzim duzeyleri
arasindaki  farkin  anlamli  oldugunu
(p=0.003), diger laboratuvar degerleri

G6PD eksikligi olan hastalarimizin sonuglari

arasinda anlamh  farkhiik  olmadigini
saptadik (p>0.05) (Tablo 2). Dort grubun
ortalama G6PD degerleri karsilastirildiginda
akut hemolitik anemi ve yenidogan sarilig1
ile basvuranlar arasindaki fark istatistiksel
olarak anlamliydi (p<0.05).

Tablo 1. G6PD eksikligi olan hastalarin
demografik bulgulari.

Yas (ay) T 33.46+40.56
(1-180)
Cinsiyet
Erkek 44 (%78.5)
Kiz 12 (%21.5)
Basvuru sikayetleri
Sarilik 29 (%51.8)
Ates 9 (%16.1)
Yenidogan uzamis sariligl 4 (%7.1)
Hematiiri 4 (%7.1)
Anemi 10 (%8.9)

Basvuru mevsimi

llkbahar 17 (%30.4)
Yaz 15 (%26.8)
Sonbahar 13 (%23.2)
Kis 11 (%19.6)

tOrtalamaztstandart sapma (minimum-maksimum)
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Tablo 2. Hastalarin cinsiyete gore klinik tablo ve laboratuvar bulgular:

G6PD eksikligi olan hastalarimizin sonuglari

Klinik tablo n (%)
Yenidogan sariligi

Akut hemolitik anemi
Favizm

Kronik nonsferositik anemi
Laboratuvar

Beyaz kiire(p/dL)

Hemoglobin(g/dL) t
MCV (fL) t

MCH (pg) T
MCHC (gHb/dL)
RDW (%)*

Trombosit(p/dL) T
MPV(fL) T

Retikiilosit*

LDH (U/L) t
Total biliriibin*
Indirekt biliriibin

G6PD (U/g Hb) +

Kiz (n=12)

3 (%25)
7 (%58)

2 (%17)

9.87+4.19

9.57%4.65
13.42+74.90
28.40+5.51
33.19£2.56

17.50 (15.70-19.80)

278.450£145.040
10.24+1.59

7.74 (1.18-11.08)
524.55£267.26

7.74 (1.18-11.08)
6.91 (0.80-10.48)

3.69+1.86

Erkek (n=44)

16 (%36)
11 (%25)
13 (%30)

4 (%9)

12.19+7.57

9.41+3.29
10.21+80.45
29.30+3.85
33.10+2.16

15.20 (14.22-16.40)

334.880+135.940
9.89+1.26

5.89 (1.82-12.87)
601.97+365.88

5.89 (1.82-12.87)
5.40 (1.50-12.05)

1.90+1.74

P degeri

0.917

0.314

0.892
0.312
0.527
0,922
0.065

0.230
0.593

0.251
0.633

0.873
0.780

0.003

T Ortalama * standart sapma (minimum-maksimum) * Ortanca (Q1-Q3)

MCV: ortalama eritrosit hacmi, MCH: ortalama eritrosit hemoglobini, MCHC: ortalama eritrosit hemoglobin

konsantrasyonu, MPV: ortalama trombosit hacmi, G6PD: Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz
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Tablo 3. Hastalarin klinik tabloya gére laboratuvar bulgulari

Yenidogan Akut
. hemolitik
sarilig .
anemi
(N=19) (N=18)
Yas(ay) 1.3240.95  39.67+31.69
Hemoglobin 12.29+3.00 8.52+2.86
(g/dL)
MCV (fL) 93.40+11.46 84.20+9.40
Total bilirtibin 16.76+11.67 4.06+3.79
(mg/dL) 15.62+10.85 3.64+3.73
Indirekt biliriibin
(mg/dL)
G6PD(U/g Hb) 1.56+1.79 3.04+1.71

Favizm Kronik p
nonsferositik

anemi

(N=15) (N=4)
51.53+39.6 90.5+66.35 <0.001
6.67+2.42 10.55+3.39 <0.001
87.17+10.25 79.95+7.48 0.024
4.06+3,17 1.29+1.05 <0.001
3.52+3.06 0.95+0.83 <0.001
1.92+1.33 3.75+3.45 0.031

T Ortalama * standart sapma (minimum-maksimum)

MCV: ortalama eritrosit volumi, G6PD: Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz

Tartisma

Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz
eksikligi diinya ftlizerinde 400 milyondan
fazla insanmi etkileyen ve en sik goriilen
enzimopatidir.* Tiirkiye genelinde enzim
eksikligi %0.5, Cukurova bdlgesinde %38.2
olarak saptanmigtir.* Hastalifin Afrika (GdA-
), Akdeniz (GdMed) ve Giineydogu Asya
(GdMahidol ve GdCanyon) olmak iizere ti¢
farkli varyanti bulunmaktadir.® Ulkemizde
en sik goriilen varyant ise agir hemolize yol
acan, beyaz irktta en sik goriilen varyant olan
G6PD Akdeniz'dir. Calismamizda
hastalarimizin ¢ogunun yenidogan sariligi,
akut hemolitik anemi ve favizm ile geldigini
saptadik. Beklendigi gibi akut hemolitik
anemi ve favizm ile gelen hastalarin
hemoglobin diizeyleri dier =~ gruplara gore
belirgin olarak diistiktii.

G6PD enzim eksikligi olan hastalarda
agir hemolitik ataklar sirasinda eritrosit
transfiizyonu ihtiyacinin oldugu
bilinmektedir.® Bizim c¢alismamizda da
hastalarin %57’sinin eritrosit
transfiizyonuna ihtiyaci oldu.

Sonu¢ olarak; G6PD enzim eksikligi
bélgemiz i¢in 6nemli bir saglik sorunudur.
Hastalar farkli klinik tablolar ile basvururken
ozellikle akut hemolitik anemi ve favizm ile
gelen hastalarda hemoglobin distkligi
belirgin olmakta ve siklikla transflizyon
ihtiyaclar1 olmaktadir.

Yazar katkilar: FK: Konsept, tasarim, analiz
ve yorumlama, literatiir arastirmasi, yazma
ve diizenlemesi, BID: veri toplama, SU:
makaleye bilimsel katki.

Cikar catismasi: Yazarlar arasinda cikar
catismasi yoktur.

Mali destek: Herhangi bir kisi, kurum veya
kurulustan mali destek alinmamistir.
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