Déficit enzymatique de la glycolyse

1° Physiopathologie :

Mutation du géne qui code pour certaines enzyméa glgcolyse situé sur le chromosome

X. Elle est liée au sexe et elle est récessive.
e Chez 'homme XY :
Diminution de I'activité en enzyme.

* Chezlafemme XX
= Homozygote :

Diminution de I'activité en enzyme.
= Hétérozygote :
Activité normale.

Diminution de I'activité de la G6PDH (accumulatidiid,O,) ;

Diminution de I'activité de la pyruvate kinase, d@nmtion de 'ATP :

= Diminution de l'activité de la pompe.
= Diminution du flux sortant.
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2° Diagnostic :

Splénomégalie

A 4
Hémogramme

Anémie normocytaire, normochrome,
régénérative

\ 4
Dosage de la Bilirubine

Augmenteée

Hémolytique, normochrome

RGO

\4
Test d’autohémolys:

Non corrigé par le glucose
Hémolyse par anomalie
enzymatique

Non corrigé par I'ATP
G6PDH

Corrigé par I'ATP
PK

Dosage d’enzym
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