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B-G6PD (screen)

Bakgrund

Glukos-6-fosfatdehydrogenasbrist (G6PD-brist) dr en av de vanligaste
enzymbristsjukdomarna hos ménniska och har en hog prevalens 1
medelhavsomrédet, Afrika och Asien. GOPD-genen édr lokaliserad pé X-
kromosomen, varfor de flesta drabbade ir min. Aven heterozygota kvinnor
kan dock 1 vissa fall ha sa 1ag enzymaktivitet att de riskerar symtomgivande

sjukdom.

G6PD-enzymet dr involverat 1 glukosmetabolismen och huvudansvarigt for
att generera NADPH i erytrocyten. Vid G6PD-brist dr erytrocyterna
kansliga for oxidativ stress, vilket kan leda till hemolys och en hemolytisk

anemi som kan bli uttalad och l&ngdragen.

De flesta patienter dr normalt sett symtomfria men riskerar att drabbas av
episoder av hemolytisk anemi utldst av oxidativ stress i form av exempelvis
intag av favabonor (bondbdnor), vissa ldkemedel eller infektioner. En annan
klinisk presentation dr neonatal ikterus. Ovanliga svara former kan ge en

kronisk hemolytisk anemi.

Indikationen for screening av G6PD-brist ér stdllningstagande infor
inséttning av vissa ldkemedel. For utredning av symtom forenliga med
G6PD-brist krévs alltid kvantitativ bestimning av G6PD-enzymaktivitet,
detta utfors vid Sahlgrenska universitetslaboratoriet alternativt Karolinska

universitetslaboratoriet.

Screeningtest kan inte utesluta G6PD-brist hos heterozygota kvinnliga

bérare.
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Observera att screeningresultat som indikerar brist alltid ska bekraftas med

kvantitativ bestdmning av G6PD-enzymaktivitet.

Svar/Tolkning/Bedomning
B-G6PD (screen)

Normal/Brist

Screeningresultat som indikerar brist maste alltid bekrédftas med kvantitativ
bestimning av G6PD-enzymaktivitet. For detta hinvisas till Sahlgrenska

universitetslaboratoriet. Ange pé remiss att screening visat brist.

Om B-EVF ligger utanfor intervallet 0,19-0,53 utfors ingen screeningtest.

Metodik/matprincip

Lateral flodesteststicka med enzymatiskt medierat fairgomslag.
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