Deficit glukozo-6-fosfat dehydrogenazy

Deficit glukézo-6-fosfat dehydrogenazy (deficit G6PD) celosvétové patfi mezi nejcastéjsi enzymatické defekty.
Deficit G6PD zvysuje citlivost erytrocytl vici oxidac¢nimu stresu. Klinicky se projevuje novorozeneckou Zloutenkou,
akutni hemolyzou a vzacnéji chronickou hemolytickou anémii. Lidé s timto onemocnénim mohou byt i
asymptomaticti.

U vétsiny pacientd s vaznymi variantami deficitu G6PD se rozviji favismus ¢i fabismus, cozZ je nachylnost k akutni
hemolyze po konzumaci bobu obecného (Vicia faba). Lidé s favismem maiji tedy vzdy deficit G6PD, ale ne vSichni s
deficitem G6PD maji favismus.

Jednd se o X-vazané dédi¢né onemocnéni, které se vyskytuje predevsim v Africe, Asii, Stredomori a Strednim
Vychodé. Pocet postizenych se odhaduje na 400 milién( lidi. Jsou znamy rdizné typy genetické mutace v genu G6PD
(X928, OMIM: 305900 (https://omim.org/entry/305900)) zodpovédné za rlzné typy G6PD s rlzné zavaznymi
klinickymi projevy.[t2]

Patofyziologie

Glukdzo-6-fosfat dehydrogenéaza (G6PD) katalyzuje redukci NADPT na NADPH v pentézovém cyklu. NADPH chrani
bunky pred oxida¢nim stresem. Protoze erytrocyty nedokazi produkovat NADPH jinym zplsobem, jsou ve srovnani s
jinymi bunikami citlivéjsi vaci oxidativnimu stresu. V dUsledku oxidaéniho stresu dochazi ke zméné bunééné
struktury erytrocytl, hemoglobin precipituje za vzniku Heinzovych télisek (denaturovany hemoglobin), coz
nasledné vyvola rozpad erytrocytll (hemolyzu).[112]

Protoze se NADPH Ucastni reakci tzv. respira¢niho vzplanuti fagd (konkrétné reakce katalyzované NADPH-fagosom
oxidazou), vede nedostatek NADPH také k imunodeficitu. Je snizena schopnost fagocytl destruovat pohlceny
materiall3l.

Klinicky obraz

Existuji rGizné varianty deficitu G6PD, které maiji rlizné zavazné klinické projevy. Totaln{
deficit G6PD je nesluditelny se Zivotem.!!!

Novorozenecka zloutenka

Novorozenci s G6PD (chlapci a homozygotni divky) maji vyssi prevalenci )
hyperbilirubinemie, kterd se obvykle rozviji jiz v prvnich 24 hodinach Zivota, m0ze :
vyzadovat fototerapii nebo vyménnou transfuzi k prevenci jadrového ikteru.[!!

Akutni hemolyza

Pri¢inou akutni hemolyzy mUze byt infekce, poZiti bob0 rostliny Vicia faba (¢esky vikev

bob, drive bob obecny), uziti nékterych 1ékd (napf. aspirin, antibiotika - nitrofurantoin,

sulfametoxazol, chloramfenikol, ciprofloxacin; antimalarika a dalsi) a kontakt s .
nékterymi latkami (naftalen). Akutni hemolyza m@ze byt provdzend bolesti zad ¢i Porucha pentézového cyklu v
bricha a sekundarnim ikterem v dlsledku vzestupu hladiny nekonjugovaného désledku deficitu G6PD
bilirubinu. Akutni hemolyzu méze déle provazet prechodna splenomegalie a

hemoglobinurie. Hemolyza se objevuje typicky 24 az 72 hodin po poziti a k Gpraveé

stavu dochézi b&hem 4 az 7 dni. Vzacné je hemolyza natolik zavazna, ze vyzaduje podani krevni transfuze.[l!

Laboratorni obraz:

Krevni obraz - mirnd az zavazna anémie;

Pocet retikulocytl - zvySen 4 aZz 7 dni po hemolyze;
Krevni natér - Heinzova téliska;

Haptoglobin - snizena hladina;

Jaterni testy - zvySena hladina nepfimého bilirubinu;
Coombsiyv test - negativni.t!]

Diagnostika

Deficit G6PD se prokazuje fluorescenénim testem nebo kvantitativni spektrofotometrif Zilni krve.!t]

Lécba

Kauzalni |é¢ba neexistuje. Mezi preventivni opatfeni akutni hemolyzy patfi vyhybani se oxidaénim stresorlim.

Odkazy


https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Pathology_of_G6PD_deficiency.png
https://www.wikiskripta.eu/w/Pent%C3%B3zov%C3%BD_cyklus
https://www.wikiskripta.eu/w/Erytrocyt
https://www.wikiskripta.eu/w/Oxida%C4%8Dn%C3%AD_stres
https://www.wikiskripta.eu/w/Novorozeneck%C3%A1_%C5%BEloutenka
https://www.wikiskripta.eu/w/Hemol%C3%BDza
https://www.wikiskripta.eu/w/X-v%C3%A1zan%C3%A1_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://omim.org/entry/305900
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-medscape-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Gluk%C3%B3zo-6-fosf%C3%A1t_dehydrogen%C3%A1za&action=edit&redlink=1
https://www.wikiskripta.eu/w/NADPH
https://www.wikiskripta.eu/w/Pent%C3%B3zov%C3%BD_cyklus
https://www.wikiskripta.eu/w/Oxida%C4%8Dn%C3%AD_stres
https://www.wikiskripta.eu/w/Hemol%C3%BDza
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-medscape-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-3
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1
https://www.wikiskripta.eu/w/Splenomegalie
https://www.wikiskripta.eu/w/Hemoglobinurie
https://www.wikiskripta.eu/w/Krevn%C3%AD_transfuze
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1
https://www.wikiskripta.eu/w/Krevn%C3%AD_obraz
https://www.wikiskripta.eu/w/Retikulocyt
https://www.wikiskripta.eu/w/Haptoglobin
https://www.wikiskripta.eu/w/Jatern%C3%AD_testy
https://www.wikiskripta.eu/w/Coombs%C5%AFv_test
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1
https://www.wikiskripta.eu/w/Spektrofotometrie
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=46034&useskin=printer#cite_note-AAFP-1

7 va s

Souvisejici ¢lanky

= Hemolytické anémie
= Primarni imunodeficience

Externi odkazy

= G6PDDeficiency.org (http://g6pddeficiency.org/wp/)
® Associazione Italiana Favismo (anglicky, némecky) (https://www.g6pd.org/en/G6PDDeficiency.aspx)
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