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Olgu

e 13 aylik
 Erkek hasta

* Sikayet: Solukluk, g6z akinda sarilik, idrar
renginde kirmizilik



Ovyki

e Bir giin dnce halsizlik kusma ve solukluk
olmasi Uzerine baska bir saglik merkezine
basvurusunda tam idrar incelemesinde nitrit
(+) saptanmasi ve idrar sedimentinde bol
|6kosit gorulmesi Uzerine idrar yolu
enfeksiyonu tanisiyla sefiksim tedavisi
baslanarak taburcu edilmis.



Ovyki

* Antibiyotik tedavisini bir doz kullanan hastanin
solukluk ve halsizlik sikayetinin artmasi,
idrarda kirmizlik olmasi Gzerine tekrar hastane
basvurusunda yapilan laboratuvar
degerlendirmesinde Hb:4,5 mg/dl saptanmis.

* Hasta acil servisimize yonlendirilmis.



Ozgecmis

Dogum oncesi donem

* Annenin 1 gebeligi. Gebelik boyunca dizenli hekim ve ultrason izlemi var.
Izlemlerde bir sorun saptanmamis. Gebelik sirasinda sigara, alkol, ilag, madde
kullanimi, kanama, akinti, idrar yolu enfeksiyonu, dokiinttli ya da atesli
hastalik gecirme 6ykusui yok. Gebelikte anneye asi uygulanmamis.

Dogum donemi

» Sakarya Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi'nde, doktor yardimiyla, 38 haftalik
gebelik ertesinde sezaryenle 3300 gr olarak dogmus.

Dogum sonrasi donem:
e Ozellik yok

Beslenmesi:
* Anne situ ile besleniyor.
e D vitamini kullanmis ancak demir ilaci kullanmamis.



Ozgecmis

Blyume ve gelismesi
e Gelisimiyasitlariile uyumlu.

Asilari
* Asilarini saglk ocagi izlemli yaptiriyor.

Hastaliklar
* Bilinen hastalik yok.

Alerji oykusu:

* Ylzde kizariklik, strekli burun akintisi, sik nezle, ilac ya da
besin alerjisi, ailede besin alerjisi oykusu yok.



Soy-gecmis

Anne: 30 yas, hemsire, sag-saglikli
Baba: 31 yas, memur, sag-saglikl
Anne ve baba arasinda akrabalik yok.
Ailede surekli hastalik: Yok
Kardes yok

Dustlik ve 6li dogum yok



Fizik Muayene

e Ates: 37°C

 Nabiz:135 /dk

* Solunum sayisi:33/dk

* Spo2: %95

* Kan basinci:90/40 mmHg

* Agirlik: 10 kg(50 p)
* Boy: 80 cm(75 p)
e Bas cevresi: 47cm(50p)



Fizik muayene

Genel durum: lyi.
Cilt:Cilt rengi soluk ve skleralar ikterik idi.
Bas boyun: Sac ve sacli deri dogal. LAP yok.

_(|§<§[izlekr: Isik refleksi bilateral mevcut. G6z temasi kuruyor.Skleralar
ikterik.

Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal.Orofarenks ve
tonsiller dogal

Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal. S3 yok. Ufiiriim yok. AFN her iki alt
ekstremitede aliniyor.

Solunum sistemi: Her jki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks
deformitesi yok. Retraksiyon yok.Ral-ronkus yok.

Gastrointestinal sistem: Barsak sesleri dogal. Palpasyonla defans,
(rjeb,ondd yok. Dalak kot alti 1 cm ele geliyor.Karaciger muayenesi
ogal idi.

Genitouriner sistem: Haricen erkek gérinimde, anomali yok.
Noromiuskuler sistem: Bilin¢c acik. G6z temasi kuruyor.

Ekstremiteler: Ust ve alt ekstremitelerini hareket ettiriyor.
Deformite yok.



Patolojik bulgular

* Solukluk
* Konjonktiva ve ciltte ikterik gorinim
* Dalak muayene ile kot alti 1 cm ele geliyor

e |drar renginde kirmizilik



Hangi tetkikleri isteyelim?

Neleri sorgulayalim?



e Birinci basamak;

v’ Tam kan sayimi

v Periferik yayma

v Retikllosit ve retikulosit indexleri
v’ Aile 6ykusi ve beslenme



e |kinci basamak;
v’ Direk coombs(Otoimmin hemolitik anemi?)
v G6PD enzimi

v'Indirekt bilirubin,LDH,Haptoglobulin(Hemolitik
anemi?)



Laboratuvar

* Beyaz kiire: 39.852/mm3

* Notrofil: 22.846/mm3

* Hb:4,95g/dl

e PLT: 376800 /mm3

e MCV: 87 fl

 CRP: 8 mg/dl

e |LDH: 1240

* |INR:0,2

* PT:13,15s

* Haptoglobulin: 7,6 mg/dl
(30-200 mg/d|)

Glukoz: 121 mg/d|I
Kreatinin: 0,34 mg/dI

AST: 38 U/L

ALT: 15 U/L

Na: 137 mEqg/L

K:5,6 mEg/L

Ca: 10,4 mg/dI

Albimin: 4,1 g/dI
Retikulosit yuzdesi: % 4,85
Retikilosit sayisi: 0,075x10° u/I
Total bilirubin: 6,33 mg/dI

Indirekt bilirubin: 6,02 mg/dI



Klinik Izlem

* Hastaya 1 Unite eritrosit sispansiyonu verildi. Kontrol
hemoglobin degerlerinde yikselme mevcuttu (8,29

gr/dl).

 Hemolitik anemi acisindan tetkikleri yapildi. Periferik
yaymada kirilmis yumurta kabugu seklinde gérintu
izlendi ve hipokrom mikrositer anemi ile uyumlu idi.

* Direk Coombs testi negatif idi.

 Uriner USG ve batin USG normal sonuclandi.



Klinik izlem

e |drar sedimentinde bol eritrosit ve her alanda 5-6
lokosit izlendi.

* |drar yolu enfeksiyonu acisindan tedavisi verildi.

e Hastanin bir gin once bakicisinda bakla yedigi
ogrenildi.

* Glukoz-6-fosfat dehidrogenez dlizeyi; 3,6 U/g (7-20
U/g)



Glukoz-6 Fosfat Dehidrogenaz eksikligi

En sik gorllen eritrosit ici enzim eksikligi olan G6PD
eksikliginin diinya nufusunun yaklasik %3’tGnU etkiledigi
tahmin edilmektedir.

Hastalik Afrika kokenli Amerikan toplumunda, Cinlilerde ve
Akdeniz bolgesinde daha sik gortulmektedir.

Gorulme sikligi Tarkiye genelinde %0.5 iken, Cukurova
bolgesinde %8.2 oranina ylkselmektedir.

G6PD geni X kromozomunun subtelomerik bolgesinde 28
lokusunda yerlesmistir. Cogunlugu nokta mutasyonlari olmak
Uzere nadiren delesyonlara bagli olarak gelisen 400’den fazla
varyanti saptanmistir.

Bu nedenle farkli varyantlar ve klinik fenotipler ortaya
cikmistir



* G6PD enzim eksikliginde erkekler daha sik
etkilenmektedir.

* Kizlarda ise homozigot, ikili heterozigot, X
kromozomunun inaktivasyonu gibi durumlarda
hastalik ortaya ¢cikmaktadir.



Diinya Saglik Orgiitii Glukoz 6 fosfat
dehidrogenaz enzim eksikligi siniflamasi

> Sinif-1 Enzim aktivitesi normalin %10 altindadir ve
kronik hemolitik anemi goralur.

» Sinif-1l Agir enzim eksikligi vardir ve genellikle
aralikh (ilaclar, enfeksiyon ve kimyasal maddelere
ikincil) hemolitik anemi saptanir.

» Sinif-lll Orta derecede (%10-60) enzim eksikligi ve
aralikh hemolitik anemi vardir.

» Sinif-1V Enzim eksikligi ve hemoliz yoktur.
» SIinif-V  Enzim aktivitesi ylksektir.



* Ulkemizde gorulen G6PD, agir hemolize yol acar ve
en sik beyaz irkta gorulur.

* Bu varyantin homozigot kadinlarinda ve erkeklerinde
enzim aktivitesi normalin %5’inin altindadir.

e Sikhkla bakla tuketimine bagl olarak akut ve siddetli
hemolitik kriz ve buna bagli 6limler ile
karsilasilabilmektedir.



Klinik Bulgular

1. Akut Hemolitik Anemi: Normal kosullarda klinik bulgu
saptanmazken, oksidatif stres yapan durumlarda (ilaclar,
enfeksiyonlar, kimyasallar) hemoliz gerceklesir. Hemolizin
siddeti ve suresi degiskenlik gostermektedir. Oksidatif strese

yol acan maddeye maruz kalindiktan sonra, genellikle 2-3
gln icinde hemoliz olusur .

2. Yenidogan Sariligi: Genellikle dogumdan sonraki 2-3.
glunlerde sarilik ortaya cikar kan degisimi yapilmasini
gerektirecek ve hatta tedavi edilmezse kernikterusa yol
acabilecek kadar agir diizeyde sarilik saptanabilir. Sarilik yani
sira genellikle anemi gortulmez ya da hafif dizeyde olabilir.
Hemoliz, ilaclar veya naftalin gibi oksidan ajanlara maruz
kalindiginda daha belirgin olabilir. Hiperbiliribinemi nedeninin
karaciger kaynakl oldugu dustntlmektedir.



Klinik Bulgular

3. Favizm: Klinik bulgular bakla yenmesinden 5-24 saat sonra
ortaya cikar ve siklikla 1-5 yas arasindaki erkek cocuklarda
gorulir. Hemoliz sonucu gelisen anemi genellikle ani ve cok
agirdir. Bobrek yetmeazligi bile gelisebilir. Bakla polenlerinin
solunmasi yada sut veren annenin bakla yemesi de bebekte
klinik bulgulara neden olabilir

4. Kalitsal Sferositik OImayan Hemolitik Anemi: Sinif-I
varyantlarda, oksidan maddelere maruz kalmadan bile hayat
boyu devam eden hemolitik anemi gorualir. Anemi hafif ya da
orta dizeydedir ve cogunlukla hemoglobin duzeyleri 8-10
gr/d| arasinda saptanir.



Akut hemolitik kriz ile basvuran

hastada

Klinik Bulgular

-S1rt agns,

-Kann agns,
-Sarthk

-Gecict splenomegaly
-Hemoglobiniin
-Skleralarda sarlik

Yapilmas Cereken Laboratuar Testlen ve
Sonuglary

-Tam kan sayim: Hafif yada agwr aneny

- Retikiilostt diizeyr: Hemoltzden sonraka 4-7
giin 1¢inde artis

Pentfenk vayma: Iunloug elma benzen
entrosttler ve Hemz cismes s

- Haptoglobin: Azalms
-Karaciger  fonkstyon
bilsriibinde artss

- D. Coomb's testi: Negatif

testleri:  Indirek




Tani

* Immiin olmayan hemolitik anemi ayirici tanisinda
G6PD enzim eksikligi dustnutlmelidir.

e Genellikle tani; enfeksiyonlar, ilaclar ya da bakla
venmesinden sonra ortaya cikan klinik bulgular
sonrasinda konur.

e Kesin tani icin enzimin yoklugunun gosterilmesi
gerekir. Enzim eksikligi kalitatif; floresan spot testi
veya kantitatif olarak; spektrofotometrik él¢ciim ile
gosterilmelidir.



Tani

* Hemolitik atak sirasinda en yasl eritrositler (distik G6PD
aktivitesine sahip) ilk olarak parcalanirlar. Bundan dolayi
dolasimdaki eritrositlerde géreceli olarak yuksek G6PD
aktivitesi vardir. Akut donem sirasindaki testler yanlis
olarak normal sonuc verebilir.

* Birkac hafta sonra iyilesme déoneminde testin
tekrarlanmasi onerilir.

* Eritrosit transflizyonu yapilan hastalarda G6PD enzim
dizeyine, transfiizyondan en az 3 ay sonra tekrar
bakilmasi 6nerilmektedir.



Tedavi

* G6PD eksikliginin ana tedavisi; ilaclar, bakla ve
enfeksiyon gibi oksidan strese neden olabilecek
durumlardan kacinmaktir.

* Genellikle hemoliz kisa sureli ve gecici olup 6zel bir
tedavi gerektirmez.



Table 3. GSPD Ek=ikligmde Hemoliz Nedenlen

1. Iaclar
Antimalarial
Prirmal
Pamalkin
Antibakterivel
Sulfametoksazol
Sulfasalazin
Kloramfenilool
siprofloksasm
Nitrofurantoin
Nalidikesik asit
Paro-anmnosalisilik asit
Analjeznkler
Asetinalid
Eemoterapi ilaclar:
Dwoksorobisin
Antidiabetik ajanlar
Glibenklanmid
Dhgerleri
K wvitamini anologlan
Metilen mavisi
MNaftalin
Benzen
Yivecek
Bakla
1. Hastahk

Hepatit

Dhabetik asidoz

b
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Tesekkiirler...



