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Anemia hemolitica
G6PD

Anemia intravascular

Es el déficit enzimatico mas frecuente y
consiste en la ausencia de la G6PD, que
se encarga de estabilizar la membrana
de los glébulos rojos.

¢Quees?

El déficit de glucosafosfato deshidrogenasa (G6PD) es una
enfermedad hereditaria recesiva ligada al cromosoma X1-3,
por ello, mas frecuente en varones; las mujeres son
mayoritariamente portadoras.

La falta de dicha enzima provoca la lisis

de los eritrocitos de forma brusca, lo

que produce en el individuo afectado

. una crisis hemolitica.

Si bien no desarrollan la enfermedad (con una copia de
cromosoma X no alterado, la cantidad de enzima sintetizada
es suficiente). Factores desencadenantes
Los factores que pueden desencadenar
una crisis son variados; destacan las
infecciones (pirexia), algunos alimentos
(habas y derivados) y ciertos
medicamentos (acido acetil salicilico,
paracetamol, primaquina,
nitrofurantoina, isoniazida, L-dopa,
entre otros

¢

PREVALENCIA

La prevalencia es mayor en personas de r:
pertenecientes a la cuenca mediterranea;
expresion de la enfermedad es mas grave

Clasificacion segun la OMS de la
actividad enzimatica AGPD

Gen GD

El gen Gd codifica la enzima G6PD., este gen
se encuentra en el brazo largo del
cromosoma Xy, por lo tanto, sigue una
herencia ligada al cromosoma X.

La deficiencia de G6PD puede deberse a
mutaciones que alteran la estructura de la
protefnay, por lo tanto, reducen su actividad
o la cantidad de enzima producida.

Fisipatogenia

Se conocen 186 mutaciones de G6PD en
humanos; la mayorfa de las mutaciones

G6PD es el catalizador del primer paso
limitante de la via de las pentosas fosfato,

que utiliza glucosa-6-fosfato para
convertir el nicotinamida adenina
dinucleétido fosfato (NADP) en su forma
reducida, NADPH.

En los glébulos rojos, el NADPH es
fundamental para prevenir el dafio a las
estructuras celulares causado por las
radiculas libres de oxigeno.

Lo hace sirviendo como sustrato para la
enzima glutation reductasa.

El glutatién reducido puede utilizarse
para convertir el peréxido de hidrégeno
en aguay prevenir el dafio a las
estructuras celulares, en particular a la
pared celular de los glébulos rojos (GR), ya
que su capacidad de reparacion es
limitada una vez que maduran.

Clinica

indrome
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puntuales afectan a un solo nucleétido,
ninguno de los patrones de mutacién
observados en humanos causa la inactivacién
completa de la G6PD, ya que esto serfa letal
para un embrién en desarrollo

Funcion de
enzima G6PD

La glucosa-6-fosfato deshidrogenasa es
una enzima presente en el citoplasma de
todas las células del organismo, es una
enzima de mantenimiento que previene el
dafio celular causado por las especies
reactivas de oxigeno.

Esto se logra proporcionando sustratos
para prevenir el dafio oxidativo , los
eritrocitos son particularmente
vulnerables a las ROS debido a su papel
en el transporte de oxigenoy a su
incapacidad para reemplazar las proteinas.
celulares como células maduras

Tratamiento

La mayoria de las personas se
recupera al cabo de algunos dias
sin necesidad de tratamiento. Sin
embargo, los pacientes estan en
riesgo de padecer episodios
frecuentes, de manera que evitar
los desencadenantes es
fundamental
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