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Farklı Klinik Tablolarla Başvuran
Glukoz-6-Fosfat Dehidrogenaz

Enzim Eksikliği Olguları

ÖÖZZEETT  AAmmaaçç::  Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6PD) enzim eksikliği, dünyada en sık görülen eritrosit
enzim eksikliğidir. G6PD eksikliği ilaçlar veya enfeksiyona sekonder olarak gelişen akut hemolitik
anemi atakları, favizm, yenidoğan sarılığı riskinde artma ve kronik nonsferositik hemolitik anemi şek-
linde görülür. Bu çalışmanın yapılmasındaki amaç, G6PD enzim eksikliği olan olguların klinik ve la-
boratuvar özelliklerinin incelenmesi idi. GGeerreeçç  vvee  YYöönntteemmlleerr:: Çalışmada, hastanemiz pediatrik
hematoloji polikliniğinde 2000-2010 yılları arasındaki 10 yıllık sürede G6PD eksikliği tanısı konulan
28 olgu sunuldu. BBuullgguullaarr::  Olguların klinik dağılımına bakıldığında, 13’ünde artmış yenidoğan sarı-
lığı, 10’unda enfeksiyona sekonder olarak gelişen akut hemolitik anemi atağı, dördünde favizm, birinde
kronik nonsferositik anemi vardı. Artmış yenidoğan sarılığı nedeni ile bir-altı günlük iken başvuran
13 olgunun anemisi yoktu, total bilirubin değerleri 10,5-31,5 mg/dL arasında olup, iki olguya kan de-
ğişimi yapıldı. Enfeksiyona sekonder olarak gelişen akut hemolitik anemi atağı olan 10 olguda enfek-
siyonların çoğunluğu solunum yolu enfeksiyonu şeklinde idi. İki olguda tabloya hemoglobinüri eşlik
ediyordu. Başvuru sırasındaki hemoglobin (Hb) düzeyleri 3,2-10,3 g/dL arasında olup, ortalama
6,63±1,95 g/dL idi. Favizm tablosu olan dört olguda hemoglobinüri ile birlikte transfüzyon gerektiren
derin anemi vardı. Kronik nonsferositik hemolitik anemisi olan bir olgumuz vardı. Beta talasemi majör
ile birlikteliği olan bu olgunun yenidoğan sarılığı sonrası gelişen kernikterus sekeli mevcuttu. SSoonnuuçç::
G6PD eksikliğinin ülkemizde görülme sıklığı yüksektir. Enfeksiyona sekonder olarak gelişen olgu-
larda hemoliz çoğunlukla kendini sınırlar, favizm olgularında anemi daha ağırdır ve transfüzyon ge-
rekli olabilir. Yenidoğanlarda gelişebilecek kernikterus yönünden bu olguların erken tanımlanması
önemli olup, yenidoğanlarda bu enzim eksikliği yönünden tarama programları uygulanabilir.

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Glukozfosfat dehidrogenaz eksikliği; anemi; anemi, hemolitik, doğumsal

AABBSSTTRRAACCTT  OObbjjeeccttiivvee::  Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) deficiency is the most frequent
erythrocyte enzyme deficiency in the world. The clinical manifestations of G6PD deficiency are acute
hemolytic anemia episodes secondary to drugs or infections, favism, increased risk of newborn jaun-
dice and chronic nonspherocytic hemolytic anemia. Our aim was to evaluate the clinical and labora-
tory features of patients with G6PD deficiency. MMaatteerriiaall  aanndd  MMeetthhooddss::  In this study, 28 cases with
G6PD deficiency who were diagnosed between 2000-2010 in our pediatric hematology department
were presented. RReessuullttss:: Thirteen patients who admitted due to newborn jaundice between 1 and 6
days of age had no anemia. Their total bilirubin values were between 10.5 and 31.5 mg/dL and ex-
change transfusion was done to two of them. Acute hemolytic anemia secondary to infections in 10 pa-
tients were mostly upper respiratory tract infections. Two of them were also accompanied with
hemoglobinuria. In admission, Hb levels were between 3.2 and 10.3 g/dL with a mean of  6.63±1.95
g/dL. Four patients with favism had severe anemia requiring transfusion and accompanied with he-
moglobinuria. There was only one patient with chronic nonspherocytic hemolytic anemia who was as-
sociated with beta thalassemia and had a sequela of kernicterus after a neonatal jaundice. CCoonncclluussiioonn::
There is an increased incidence of G6PD deficiency in our country. Hemolysis in patients secondary
to infections is generally self-limited, whereas in patients with favism anemia is severe and transfusion
may be required. In cases with neonatal jaundice due to risk of kernicterus early recognition is im-
portant, and newborn screening tests for this enzyme should be performed.

KKeeyy  WWoorrddss::  Glucosephosphate dehydrogenase deficiency; anemia; anemia, hemolytic, congenital
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lukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6PD), tüm
hücrelere redüksiyon gücünü oluşturan re-
dükte nikotin adenin dinükleotid fosfatı

sağlayan pentoz fosfat yolunun ilk enzimidir.1 Bu
enzimin esas görevi, eritrositleri oksidatif strese
karşı korumaktır.2 G6PD enzim eksikliği dünyada
en sık görülen eritrosit enzim eksikliğidir. Yakla-
şık 400 milyon kişinin enzim eksikliğine yol açan
G6PD gen mutasyonunu taşıdığı tahmin edilmek-
tedir.1 NADPH ve redükte glutatyon oluşamaması
ile gelişen oksidatif hasar eritrositlerde hemolize
yol açar.3 X’e bağlı resesif geçiş gösteren bu enzim
eksikliğinin sıklığı Akdeniz ülkelerinde, Afrika’da
ve Çin’de daha yüksek olmakla birlikte bütün ırk
ve etnik gruplarda tanımlanmıştır. G6PD eksikliği
ilaçlar veya enfeksiyona sekonder olarak gelişen
akut hemolitik anemi atakları, favizm, yenidoğan
sarılığı riskinde artma ve kronik nonsferositik
anemi şeklinde görülür.4 Yenidoğan sarılığı şek-
linde görülen tipinde kernikterus riski de mevcut-
tur. Hastalığın üç farklı varyantı bulunmaktadır.
Bunlar Afrika (GdA-), Akdeniz (GdMed) ve Güney-
doğu Asya (GdMahidol ve GdCanyon) varyantlarıdır.5

Türkiye bir Akdeniz ülkesi olması nedeni ile en sık
hastalığın şiddetli bir formu olan Akdeniz tipi gö-
rülür.6 Bu tipin görülme oranı %80’dir.6 Bu var-
yantta homozigot kadın ve hemizigot erkeklerde
enzim aktivitesi normalin %5’inin altındadır. He-
terozigot kadınlarda ise Lyon hipotezine göre
enzim düzeyi eksik ve normal olan iki ayrı eritro-
sit topluluğu vardır. Nadiren aşırı Lyonizasyon ne-
deni ile heterozigot kadınlar semptomatik olabilir.7

Ülkemizde enzim eksikliğinin sıklığı coğrafi bölge
ve/veya farklı etnik gruplara göre %0,5-%20 ara-
sında değişmektedir.6

GEREÇ VE YÖNTEMLER

Hastanemiz pediatrik hematoloji polikliniğinde
2000-2010 yılları arasındaki 10 yıllık sürede G6PD
eksikliği tanısı konulan 28 olgu retrospektif olarak
incelendi.

Hastaların tanı yaşı, klinik tip (enfeksiyona se-
konder akut hemolitik anemi atağı, favizm, artmış
yenidoğan sarılığı, kronik nonsferositik hemolitik
anemi), tanı sırasındaki hemoglobin, bilirubin de-
ğerleri, yenidoğan döneminde sarılık öyküsü (ye-

nidoğan dışı olgularda), enfeksiyona sekonder olan-
larda enfeksiyonun tipi, hemoglobinüri olup olma-
dığı, uygulanan tedavi (yenidoğanlarda fototerapi,
kan değişimi, diğerlerinde transfüzyon), G6PD dü-
zeyi (Tanı sırasında ve tanıdan en az üç ay sonraki
en az 1 değer ortalaması) sonuçları kaydedildi.
G6PD düzeyi kantitatif spektroskopik analiz me-
todu ile çalışıldı. Normal değerleri 4,5-13,5 U/gHb
idi. İstatistiksel analizler Wilcoxon testi ile yapıldı.

BULGULAR

Hastaların klinik tabloya ve tanı sırasındaki yaş-
lara göre dağılımı Tablo 1’de, klinik tabloya göre
laboratuvar bulguları ise Tablo 2’de görülmektedir.
Olguların tamamı erkek olup, kız olgu bulunma-
makta idi.

Olgularımız içinde en sık görülen klinik tablo
yenidoğan sarılığı idi. Bizim olgularımızda hasta-
neye başvurma yaşları 1-13 gün arasında değişi-
yordu. Ortalama 5,23±3,55 gün, median 8 gün idi
(Tablo 1). Olgularda prematürite veya kan grup
uyuşmazlığı gibi ilave bir risk faktörü bulunma-
makta idi. Tanı sırasındaki ortalama hemoglobin
değeri 15,37±2,71 g/dL, ortalama bilirubin değeri
22,5±4,78 mg/dL idi. Tanı sırasında ve tanıdan en
az üç ay sonra alınan G6PD düzeyi ortalaması
3,87±4,72 U/gHb idi (Tablo 2). Bu iki G6PD değe-
rinin ortalamaları karşılaştırıldığında p=0,05 düze-
yinde zayıf anlamlılık tespit edildi. Olguların
ikisine kan değişimi yapıldı. Bu olguların biri iki,
diğeri dört günlük idi. Diğerleri fototerapi ile te-
davi edildi. Kan değişimi yapılma oranı %15,1 idi.
Olguların ortalama 40,30±34,64 ay, ortanca 27 aylık
izlemlerinde hemoliz atağı gözlenmedi.

Enfeksiyona sekonder olarak gelişen hemoliz
ile başvuran 10 olgunun yaşları 3 ay-9 yıl arasında
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Klinik tablo n Yaş (X±Sd)

Yenidoğan sarılığı 13 5,23±3,55 gün

Enfeksiyona sekonder akut hemolitik anemi 10 3,91±2,94 yıl

Favizm 4 1,75±1,25 yıl

Kronik nonsferositik anemi 1 7 ay

TABLO 1: Olguların klinik tabloya ve tanı sırasındaki
yaşlarına göre dağılımı.



ortalama 3,91+2,94 yıl idi (Tablo 1). Başvuru ya-
kınmaları üç olguda sarılık, iki olguda ateş, iki ol-
guda idrar renginde koyulaşma, bir olguda karın
ağrısı idi. Üçünde yenidoğan döneminde sarılık öy-
küsü vardı. Olguların dokuzunda enfeksiyon odağı
üst solunum yolu enfeksiyonu, bir olguda üriner
sistem enfeksiyonu idi. Başvuru sırasındaki he-
moglobin değeri 3,2-10,5 g/dL arasında ortalama
7,08±2,25 g/dL idi. Bilirubin değeri 3,1-5,5 ara-
sında, ortalama 4,25±1,15 mg/dL bulundu. Tanı sı-
rasında ve tanıdan en az üç ay sonra alınan G6PD
düzeyleri 0,2-7,1 U/gHb arasında değişmekte olup,
ortalama 2,11±2,43 U/gHb idi (Tablo 2). Bu iki
G6PD değerinin ortalamaları karşılaştırıldığında
p=0,05 düzeyinde zayıf anlamlılık tespit edildi. Ol-
guların ikisinde hemoglobinüri saptandı. Başvuru
sırasında hemoglobin değeri 7 g/dL’nin altında olan
ve kalp yetmezliği bulguları saptanan beş olguya
eritrosit süspansiyonu transfüzyonu yapıldı. Trans-
füzyon yapılma oranı %50 idi.

Favizm tablosu ile başvuran dört olgu 6 ay-3
yaş arasında olup, ortalama yaşları 1,75±1,25 yıl idi
(Tablo 1). Başvuru sırasındaki hemoglobinleri 3,2-
7,3 g/dL arasında ortalama 4,95±1,49 g/dL idi. Bi-
lirubin ortalamaları 2,25-8,30 mg/dL arasında,
ortalama 5,21±2,22 mg/dL idi. G6PD düzeyi orta-
laması 0,19±0,23 U/gHb idi (Tablo 2). Hemoliz
atağından en az altı ay sonrasındaki değerler 
arasında farklılık yoktu. Olguların ikisinde he-
moglobinüri, birinde yüksek ateş söz konusu idi.
Olguların üçüne eritrosit süspansiyonu transfüz-
yonu yapıldı. Transfüzyon yapılma oranı %75 idi.
Altı aylık bebekte bir gün önce bakla yedirilme
öyküsü vardı. 

Kronik nonsferositik hemolitik anemisi olan
bir olgu vardı. Bu olgunun beta talasemi majör ile
birlikteliği vardı. Yenidoğan sarılığı nedeni ile iki-

kez kan değişimi yapılmış olmasına rağmen ker-
nikterus sekeli olan bu olgu, aylık transfüzyon te-
davisi almakta idi.

Moleküler çalışma yapılan olgu bulunma-
makta idi.

SONUÇ

Ülkemizde enzim eksikliğinin sıklığı ile ilgili çalış-
malar 1965 yılında başlamış olup, enzim eksikliği-
nin sıklığı coğrafi bölge ve/veya farklı etnik
gruplara göre %0,5-%20 arasında değişmektedir.
Randomize olarak seçilen normal erkek ve erkek
yenidoğanlardaki oran %0,5 olarak bulunmuştur.6

Genel populasyondaki sıklık Diyarbakır’da %18,
Çukurova Bölgesi’nde %8,2, Antalya’da %5,4, Kıb-
rıs’ta %12,4 olarak bildirilmiştir.6,8 İstanbul’da ya-
pılan bir çalışmada, sarılıklı yenidoğanlarda G6PD
eksikliği oranı %3,8 olarak bulunmuştur.9 Enzim
eksikliğinin sıklığı ülkelere göre de farklılık gös-
termektedir. İran’da %50,1, Suudi Arabistan’da
%34 , Kuzey Irak’ta %10,9’dur.10-12

Hastalığın ağır formu olan Akdeniz tipinin sık
görüldüğü ülkemizde, olguların çoğunluğunu ye-
nidoğan sarılıklı olgular oluşturuyordu. G6PD ek-
sikliğine bağlı yenidoğan sarılıklarında pik insidans
2-3. günlerde saptanmaktadır. Sarılığın ana nede-
ninin hemolitik anemiden ziyade karaciğerdeki
enzim yetersizliği olduğu düşünülmektedir, bu
nedenle hiperbilirubinemi anemiden daha belir-
gindir.7 Bizim olgularımızın başvuru yaşları orta-
lama 5,23±3,55 gün, median 8 gün olup, tanı
sırasındaki ortalama hemoglobin 15,37±2,71 g/dL,
ortalama bilirubin değeri 22,5±4,78 mg/dL idi. Li-
teratürde belirtildiği gibi, yenidoğan olgularında
hakim olan bulgu anemi değil hiperbilirubinemi
idi. Olguların ikisine kan değişimi yapıldı. Olgula-
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Klinik tablo n Hemoglobin (g/dL) Bilirubin (mg/dL) G6PD düzeyi (U/gHb)

Yenidoğan sarılığı 13 15,37±2,71 22,5±4,78 3,87±4,72

Enfeksiyona sekonder olarak gelişen hemolitik anemi 10 7,08±2,25 4,25±1,15 2,11±2,43

Favizm 4 4,95±1,49 5,21±2,22 0,19±0,23

Kronik nonsferositik hemolitik anemi 1 6,5 1,7 1,6

TABLO 2: Olguların klinik tabloya göre laboratuvar bulguları.



rın biri iki, diğeri dört günlük idi. Diğer olgular fo-
toterapi ile tedavi edildiler. Çalışmamızda G6PD
eksikliğine bağlı yenidoğan sarılıklarında kan de-
ğişimi oranı %15,1 olarak bulundu. 

G6PD eksikliği olan olgularda enfeksiyonlar
akut hemolizin en sık nedenidir. Tam mekanizması
bilinmemekle birlikte, fagositoz sırasında lökositler-
den salınan oksidan maddelerin eritrositlerde oksi-
datif strese neden olduğu düşünülmektedir.
Hemolize yol açan en sık mikroorganizmalar Sal-
monella, Escherichia coli, beta hemolitik strepto-
koklar, riketsiyal enfeksiyonlar, viral hepatit A ve B,
sitomegalovirüs ve influenza A’dır.13,14 Olgularımı-
zın dokuzunda enfeksiyon odağı üst solunum yolu
enfeksiyonu, birinde üriner sistem enfeksiyonu idi.
Üçünde yenidoğan sarılığı öyküsü vardı. Enfeksi-
yona sekonder olarak gelişen olgularda hemolizin
kendini sınırladığı ve nadiren transfüzyon gerektiği
bildirilmesine rağmen hastalarımızın beşine eritro-
sit süspansiyonu transfüzyonu yapıldı (%50).13

Favizm en sık Akdeniz tipi varyantlarında
görülür. Bakla taneleri bilinmeyen bir bileşik ile
oksidatif hasara yol açar. Bu bileşik vicine, kon-
vicine, isoraumil olabilir.10 Divicine, isouramil ve
convicine baklanın toksik elemanlarıdır. Hekzos
monofosfat şant aktivasyonunu arttırarak hemolize
yol açar.14 Bakla tanelerini yedikten yaklaşık 24 saat
sonra akut hemolitik anemi gelişir. Hemoglobinüri
ilaç ve enfeksiyona bağlı hemolitik krizden daha
şiddetlidir. Bilirubin konsantrasyonu daha düşük
olmasına rağmen anemi akut ve ağırdır, akut böb-
rek yetmezliği gelişebilir. Ağır hemolitik atak ne-
deni ile kan transfüzyonu gerekebilir.14 Bizim
olgularımızın başvuru sırasında derin anemileri
mevcuttu (ortalama hemoglobin 4,95±1,49 g/dL).
Üç olguya transfüzyon yapılmak zorunda kalındı
(%75). Bilirubin ortalamaları 5,21±2,22 mg/dL idi.
Olguların ikisinde hemoglobinüri, birinde yüksek
ateş vardı. Favizmli olgularda G6PD düzeyleri
0,19+0,23 U/gHb olup, gerek hemoglobin gerekse
G6PD enzim düzeyleri yenidoğan sarılıklı ve en-
feksiyona sekonder olarak gelişen hemolitik anemi
olgularından daha düşüktü. Hemoliz atağından en
az altı ay sonrasındaki değerler arasında beklenen
farklılık görülmedi.

Kronik nonsferositik hemolitik anemide spo-
radik gen mutasyonu vardır. Hemolizin ağırlığı de-
ğişkendir. Hemoliz hafiften transfüzyona bağımlı
anemiye kadar değişkendir.9 Olguların hepsi spo-
radiktir, hepsinde ağır yenidoğan sarılığı, oksidatif
stresle artan kronik anemi, taransfüzyon ihtiyacı,
retikülositoz, safra taşı ve splenomegali gözlenir.
Bilirubin ve LDH yüksektir, hemoliz çoğunlukla
ekstravaskülerdir.14

Kronik nonsferositik hemolitik anemili hasta-
larda enfeksiyon, oksidan madde alımı gibi madde-
lerden kaçınılırsa kan transfüzyonu gerekmez.
Nadiren transfüzyona bağımlı olgularda demir şe-
lasyonu gerekebilir. Vitamin E ve selenyum gibi
antioksidanlar fayda gösterebilir.14

Hastalığın bu klinik formunda kronik hemo-
liz söz konusudur. Hemolizin şiddeti değişkendir.
Hastalığın ağırlığı laboratuvarda ölçülen enzim dü-
zeyi ile doğru orantılı değildir.4 Talasemi majör ile
birlikte olan olgular bildirilmiştir, bu hastalar dü-
zenli transfüzyon aldıkları veya hematopoietik kök
hücre nakli yapıldıkları için farklı bir soruna yol
açmaz.7

Hemolitik krizler sırasında periferik kanda
genç eritrositler sayıca arttığından enzim düzeyleri
normal bulunabilir. Bu nedenle, G6PD enzim ek-
sikliği düşünülen vakalarda hemoliz düzeldikten
sonra enzim düzeyine tekrar bakılması önerilmek-
tedir.4 Ancak benzer problem, Akdeniz varyantı
gibi ağır varyantlarda genç eritrositlerde de enzim
düzeyleri düşük olduğundan tanıda sorun yarat-
mamaktadır.4

Yenidoğan sarılığı ve enfeksiyona sekonder
olarak gelişen hemolitik anemi ile başvuran olgu-
larımızın başvuru sırasında bakılan G6PD düzey-
leri de tanıdan en az üç ay sonra bakılan G6PD
değerlerinin ortalamaları gibi normalin çok altında
idi. Bu olgularda, tanı sırasında ve tanıdan en az üç
ay sonra alınan G6PD düzey ortalamaları karşılaş-
tırıldığında p=0,05 düzeyinde zayıf anlamlılık tes-
pit edildi. Bizim gibi ağır formun sık görüldüğü
ülkelerde tanı sırasında da enzim düzeylerini düşük
bulma olasılığı yüksek olup, tek değerle de tanı ko-
nabileceği kanısındayız.
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Sonuç olarak, klinik ve hematolojik bulgularla
G6PD eksikliğinden şüphelenilen olgularda erit-
rosit enzim aktivitesi kantitatif spektrofotometrik
ölçümlerle değerlendirilmelidir. G6PD eksikliği
tanısı konulan olgular oksidatif ilaçlar ve bakla ye-
nilmesinden kaçınılmalı, akut hemolizin riskleri ai-

leye anlatılmalıdır. Ülkemizde enzim eksikliği sık-
lığının %20’lere kadar çıktığı göz önüne alındı-
ğında, yenidoğanlarda kernikterusa yol açabilecek
kadar ağır seyreden hiperbilirubineminin gelişmesi
yenidoğanların bu enzim eksikliği yönünden ta-
ranmasının gerekliliğini düşündürmektedir.
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