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DEFICIENCIA EM DESIDROGENASE DA GLICOSE-6-FOSFATO — CARACTERIZACAQ
MOLECULAR

A desidrogenase da glicose-6-fosfato (G6PD) catalisa o primeiro passo da
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A deficiéncia em G6PD é a deficiéncia enzimatica mais comum em humanos,

afetando cerca de 400 milhdes de individuos em todo o mundo, apresentando um O

quadro clinico bastante heterogéneo, variando de assintomatico a anemia

hemolitica crénica ou aguda desencadeada por aumento de stress oxidativo, na £ é
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sequéncia de infegBes ou da ingestdo de alguns farmacos ou de certos alimentos.
Também é conhecida por “favismo”, pois o consumo de favas pode desencadear
uma crise hemolitica nos individuos deficientes em G6PD.
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£ uma doenca genética hereditaria recessiva ligada ao cromossoma X. Isto significa que a probabilidade de afetar os individuos do sexo
masculino (XY) é maior do que a de afetar os individuos do sexo feminino {XX). Através do diagndstico genético é possivel identificar a
deficiéncia, tanto nos homens como nas mulheres. O gene G6PD localiza-se no brago longo do cromossoma X (Xq28). Os individuos
afetados, do sexo masculino (hemizigéticos) e do sexo feminino (homozigéticos) tém uma atividade enzimatica reduzida, enquanto os
heterozigoticos, do sexo feminino, tém uma expressdo varidvel da enzima, habitualmente apresentam deficiéncia enzimatica moderada
ou ausente, podendo no entanto ter uma atividade muito reduzida, dependendo da inativagdo do cromossoma X. Embora as mulheres

heterozigoticas geralmente ndo manifestem crise hemolitica, os seus filhos do sexo masculino apresentam uma probabilidade de 50%
de ser deficientes em G6PD.

Estdo descritas mais de 400 Variantes, sendo que a sua manifestagdo clinica depende da variante em causa; as mais frequentes sdo as variantes
Mediterranica e Santamaria (forma grave), as variantes Africanas A- e as variantes Mahidol (formas moderadas) e Canton (forma grave) no
Sudeste Asiatico. As formas raras e mais graves da deficiéncia em G6PD encontram-se associadas a uma anemia hemolitica crénica nao
esferocitica (Puerto Limon, Volendam). A maioria destas variantes resulta de mutagdes pontuais no gene G6PD, que ddo origem a substituicdo
de aminodcidos. A identificagdo das variantes da G6PD é feita por utilizagdo de técnicas de biologia molecular. Sdo sequenciados os fragmentos
do gene G6PD onde se localizam as alteragBes mais comuns (Exdes 4, 5, 6 e 9), que permitem identificar as variantes mais frequentes na
populagdo portuguesa, A-, Mediterranica, Santamaria, Bética e Coimbra. No caso de néo ser detetada nenhuma destas variantes, o estudo

prossegue por sequenciacao dos restantes exdes que constituem o gene, onde se localizam algumas das alteragdes que correspondem a variantes
menos comuns.

Através da caracterizagdo molecular é possivel identificar a variante responsavel pela deficiéncia. Permite a Identificagdo dos deficientes e das

portadoras, o aconselhamento do doente e da familia e a prevengdo da crise hemolitica evitando o contacto com desencadeantes do stress
oxidativo.

Destaque para outras analises diferenciadas, implementadas no DPSPDNT:
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