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Qlükoza-6-fosfatdehidrogenaza (Q6FD) fermenti qanın eritrosit hüceyrələrinin tərkibində 

19 fermentdən ən vacibi olaraq qlükozanın mübadiləsində açar rolunu oynayır. Fermentin 

aktivliyinin çatışmazlığı eritrositlərdə ATF-in sintezini pozur və eritrositlərin hemolizinə səbəb 

olur.  

Açar sözlər: qlükoza-6-fosfatdehidrogenaza fermenti, biokimyəvi polimorfizm, ferment preparatı, 

anormal variant, molekulyar-genetik analiz. 
 

 

Ümundünya Səhiyyə Təşkilatının məluma-

tına əsasən dünya əhalisində təxminən 100 

milyon insanda Q6FD fermentinin çatışmaz-

lığı müşahidə edilir. Eritrositar Q6FD fermen-

tinin 400-dən artıq anormal variantının identi-

fikasiyası aparılmışdır ki, bunların da təxmi-

nən 1/4 hissəsi endemikliyinə görə fərqlənir. 

Q6FD fermentinin anormal variantları fermen-

tin defisiti olan şəxslərin bir qrupu dərman pre-

paratları, digər qrupu paxlalı qida məhsulları 

qəbul edərkən (favizm) onlarda hemolitik kriz 

baş verir [1,3]. 

Azərbaycan Respublikasının əhalisində 

Q6FD fermentinin aktivliyinin çatışmazlığı 

populyasiya səviyyəsində keçən əsrin 70-ci 

illərindən başlamışdır. Tədqiqatlar yalnız fer-

mentin aktivliyinin öyrənilməsilə kifayətlən-

mişdir. Belə ki, keçən əsrin 70-ci illərində 

Masallı rayonunun əhalisində aparılmış popul-

yasiya tədqiqatları Q6FD fermentinin çatış-

mazlığının yüksək tezliyini (30-23%) aşkar 

etmişdir. Beləliklə, tədqiqatlarımız üçün Ma-

sallı rayonu təsadüfən seçilməmişdir [1,3]. 

Tədqiqatın məqsədi Oğuz və Masallı ra-

yonlarında əhali arasında Q6FD fermentinin 

çatışmazlığının anormal variantlarının aşkar-

lanması və ferment aktivliyində defisit olan 

fermentlərin fiziki-kimyəvi xüsusiyyətlərini, 

yayılma tezliyini tədqiq etmək olmuşdur. Apa-

rılmış tədqiqatın nəticələri və onların müzaki-

rəsi nəticəsində  Oğuz və Masallı rayonlarının 

əhalisində fermentin çatışmazlığının yüksək 

tezliyini aşkar edilmişdir [1,2,3]. 
Nəticələr və onların müzakirəsi. 1 saylı 

cədvəldə Oğuz rayonunda ferment çatışmazlığı 

aşkar edilmiş oğlan uşaqlarının qanından hazır-

lanmış ferment preparatlarının fiziki-kimyəvi 

xarakteristikası verilmişdir. Aktivlik dərəcəsinə 

görə Kərimli 1 və 2, Padar 1,2 və 3 variantlar 

fermentin II sinfinə, Muxas və Xalxal fermentin 

III sinfinə aiddir. Qeyd edilməlidir ki, Muxas və 

Xalxal ferment variantları fermentin klassik Gd- 

III variantına uyğundur. Yalnız bir halda – 

Kərimli 1 variantında kliniki olaraq zəif anemiya 

müşahidə edilir, digər pasientlərdə dərman qəbu-

lundan sonra zəif hemoliz müşahidə edilmişdir. 

Q-6-FD fermentinin defisiti olan preparatlarda 

aktivlik normal aktivliyin 2, 4-2,6 % (Kərimli 1) 

– 28,0-35,0% (Xalxal) təşkil etmişdir (2). 

Ferment preparatlarının elektroforezi za-

manı elektroforetik hərəkəti normal göstərici-

dən fərqlənmişdir. Aşağı elektroforetik hərəkət-

lilik Kərimli 1 variantda (98,0%), yüksək elek-

troforetik hərəkətlilik Padar 2 ferment prepara-

tında (107,0%) əldə edilmişdir. Mixaelis kon-

stantına (Km) görə aşağı göstərici Padar 2 (20,4 

mkmol), yuxarı göstərici Padar 1 ferment prepa-

ratında qeyd edilmişdir (66,6%). Gd- ferment 

preparatının Q-6-FD substratına birləşmə dərə-

cəsinə görə Padar 1 variantı (6,5 mkm) və Padar 

2 (20,4 mkm) normadan aşağı olmuşdur (30,2-

45,5 mkmol). 7 ferment preparatının hamısında 

bu göstərici aşağı olmuşdur [6]. 

 

Cədvəl 1.  
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Oğuz rayonunda Q-6-FD fermentinin identifikasiya edilmiş mutant formaları 
 

Variantın 

adı 

Q-6-FD 

Aktivlik 

% 

EF-

hərəkət 

Km Q-

6-F 

mkmol 

2dQ-6-F 

utilizasiya 

pH 

optimum 

Termocta-

billik 

Klinikası 

Kərimli 1 2,4-2,6 98,0 30,2 20,0 Bifaza Aşağı Zəif anemiya 

Kərimli 2 4,5-4,8 99,0 43,5 26,0 9,5 pik Zəif aşağı Yumşaq 

anemiya 

Padar 1 12,5-

16,7 

105,0 66,5 15,0 9,0 pik Norma Simptomsuz 

Padar 2 10,0-

14,5 

107,0 20,4 40,5 Bifaza Zəif aşağı Dərman 

hemolizi 

Padar 3 11,6-

12,5 

105,0 37,5 45,5 Bifaza Zəif aşağı Dərman 

hemolizi 

Muxac 25,4-

29,5 

100,0 45,5 16,5 Norma - - 

Xalxal 28,0-

35,0 

100,0 39,5 19,0 9,0 - - 

2dQ-6-F substrat analoqunun utilizasiya 

dərəcəsinə görə aşağı göstərici Padar 1 (15,0 

%) yuxarı göstərici Padar 3 (45,5%) ferment 

preparatında müşahidə edilmişdir. pH opti-

mum göstəricisinə əsasən Kərimli 1, Padar 2 

və Padar 3 ferment preparatları üçün bifaz, 

Muxas ferment preparatı üçün normal nəticələr 

əldə edilmişdir. Padar 1, Xalxal ferment prepa-

ratları üçün pH optimum 9,0, Kərimli 2 fer-

ment preparatı üçün 9,5 olmuşdur. Termosta-

billik göstəricisinə əsasən aşağı Kərimli 1 , zəif 

aşağı Kərimli 2 və Padar 3 ferment preparatları 

üçün göstərilmişdir. Normal göstərici Padar 1 

ferment preparatında olmuşdur. Kliniki göstə-

ricilərə əsasən Kərimli 2, Padar 2 və Padar 3 

ferment variantlarında pasientlərdə dərman 

preparatlarının qəbulundan sonra hemoliz mü-

şahidə edilmişdir. Zəif anemiya Kərimli 1 

ferment variantının sahibində olmuşdur. Padar 

1 ferment variantı simptomsuz olmuşdur [4]. 

Qeyd edək ki, istifadə edilən metodların 

ÜST tərəfindən təklif edilməsinə baxmayaraq 

zəif tərəfləri mövcuddur: belə ki, Q-6-FD fer-

mentinin xüsusiyyətləri fermentin təmizlik də-

rəcəsindən və xarakteristikasının tədqiqat şə-

raitindən, eləcə də, istifadə olunan laborator 

reaktivlərin keyfiyyətindən, NADF + üçün Km  

göstəricisi çox həssas olaraq spektrofotomet-

riya zamanı çətinliklər, 4. qan nümunəsinin gö-

türülməsi, preparatın hazırlanması və fiziki-

kimyəvi xarakteristikasının tədqiqi zamanı la-

boratoriyada olan temperaturun təsirindən ası-

lıdır [2,5]. 

2 saylı cədvəldə Masallı rayonunda fer-

ment çatışmazlığı aşkar edilmiş oğlan uşaqla-

rının qanından hazırlanmış ferment preparatla-

rının fiziki-kimyəvi xarakteristikası veril-

mişdir.  

Cədvəl 2.  
 

Masallı rayonunda Q6FD fermentinin identifikasiya edilmiş mutant formaları. 

 

Variantın 

adı 

Q-6-FD 

Aktivlik 

% 

EF-

hərəkət 

Km Q-6-

F mkmol 

2dQ-6-F 

utilizasiya 

pH 

optimu

m 

Termoctab

illik 
Klinikası 

Təklə 5,2-7,0 92-95 146,7 70,0 8,0-9,0 zəif aşağı Yox 

Ərəbkəndi 4,5-6,0 90-95 75,0 67,0 8,0-8,5 zəif aşağı yumşaq 

anemiya 

Çaxırlı 7,4-12,5 90 80,0 78,0 8,5 Aşağı Yox 

Bədəlan 6,0-8,0 85-90 24,5 80,0 8,0-9,0 zəif aşağı Yüngül 

anemiya 

Güllütəpə 5,5-9,0 95 135,5 65,0 8,5 Norma Yox 
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Q-6-FD fermentinin defisiti bütün hallarda 

normal aktivliyin 5,2-12,5%-ni təşkil etmişdir. 

Aktivlik dərəcəsinə görə əldə edilmiş ferment 

aktivliyi fermentin II sinfinə aiddir. Beş fer-

ment preparatının üçündə (Güllütəpə, Təklə və 

Çaxırlı) fermentin aşağı aktivliyi (0-10%) 

müşahidə edilmişdir. Hər üç variantda paxlalı 

qida məhsulunun qəbulundan sonra eritrosit-

lərin hemolizi və anemiya müşahidə edilmişdir 

(favizm) (1). 

Ferment preparatlarının Ərəbkəndi və Bə-

dəlan variantlarında zəif anemiya hallarına tə-

sadüf edilmişdir ki, bu da fermentin klinika-

sına əsasən fermentin II sinfinə aiddir. Beş 

ferment preparatının hamısında pH-optimum 

göstəricisi norma hüdudunda olmuşdur (pH 

7,5-8,5). Beş ferment preparatının ikisində 

(Təklə və Bədəlan) pH-optimumun bifaz va-

riantı qeyd edilmişdir. 

Tədqiq edilən ferment preparatlarının ha-

mısı aşağı elektroforetik hərəkətlilik göstər-

mişdir. Q-6-F substratına əsasən Mixaelis-

Menten konstantının (Km) göstəricisi beş fer-

ment preparatının hamısında yüksək olmuşdur. 

Km ən yüksək göstəriciləri Təklə (146,7mkm) 

və Güllütəpə (135,5 mkm) ferment preparat-

larında qeyd edilmişdir. Km ən aşağı göstəricisi 

Bədəlan ferment preparatında aşkar edilmişdir 

(24,5 mkm). 

Dörd ferment variantında 2dQ-6-F substrat 

analoqu üçün yüksək utilizasiya dərəcəsi 

müəyyən edilmişdir (2). 

Masallı rayonu üzrə tədqiq edilmiş Q-6-FD 

fermentinin çatışmazlığı olan şəxslərin fer-

ment preparatlarının fiziki-kimyəvi xarakteris-

tikalarının dünya ədəbiyyatında əks etdirilmiş 

ferment variantları ilə müqayisəsi beş variant-

dan üçünun yeni olduğunu göstərmişdir. Təklə 

variantı – fermentin aşağı aktivliyi (normanın 

5,2-7,0%-i), Q-6-F substratı üçün yüksək dərə-

cəli Km birləşməsi (146,7 mkm), 2dQ-6-F sub-

strat analoqu üçün yüksək utilizasiya dərəcəsi 

(Q-6-F substratın 70%-i), bifaz pH optimum və 

klinikanın olmaması. Bədəlan variantı – fer-

mentin aşağı aktivliyi (normanın 6,0-9,0%-i), 

Q-6-F substratı üçün aşağı dərəcəli Km birləş-

məsi (24,4 mkm), 2dQ-6-F substrat analoqu 

üçün yüksək utilizasiya dərəcəsi (Q-6-F sub-

stratın 80%-i), yüngül anemiya. Güllütəpə va-

riantı - fermentin aşağı aktivliyi (normanın 5,5-

9,0%-i), Q-6-F substrat üçün yüksək dərəcəli 

Km birləşməsi (135,0 mkm), 2dQ-6-F substrat 

analoqu üçün yüksək utilizasiya dərəcəsi (Q-6-

F substratın 65%-i), pH optimum üçün kəskin 

pik və klinikanın olmaması (1). 

Beləliklə, fermentin Bədəlan variantı - 

fermentin aşağı aktivliyi (normanın 6,0-9,0%-

i), Q6F substratı üçün aşağı dərəcəli Km birləş-

məsi (24,4 mkm), 2dQ6F substrat analoqu 

üçün yüksək utilizasiya dərəcəsi (Q6F substra-

tın 80%-i), yüngül anemiya. 

Şəkil 1-də X-cinsi xromosomun strukturu-

nun sxematik şəkili və Q6FD geninin lokusu 

(q28) verilmişdir. 

 

 
Şəkil 1. X-cinsi xromosomun strukturunun sxematik şəkili və Q6FD geninin lokusu (q28). 

  

Q6FD fermentinin geni X-cinsi xromoso-

mun uzun çiyninin subtelomer Xq28 hissə-

sində yerləşir. Q6FD fermentinin ilk kDNT-si 

mRNT-nə əsasən 1981-ci ildə M. Persico tərə-

findən sintez edilmişdir. 1986-cı ildə T.Takiza-

wa insanın qaraciyər hüceyrələrindən istifadə 

edərək klonlaşdırma yolu ilə kDNT-nin kitab-

xanasını yaratmışdır. İnsanın Q6FD fermen-

tinin geni 13 ekzon və 12 introndan ibarət ola-

raq 18 kbas ölçüyə malikdir. Ekzonların ölçüsü 

12 nukleotid əsasından 236 nukleotid əsasına 

kimi, intronların ölçüsü 97  nukleotid əsasın-

dan başlayaraq 11 kbas ölçüyə kimi təşkil edir. 

Genin promotor hissəsi –202 vəziyyətində 

ATTAAAT 51-hissədən, 20 nukleotid əsası 

əvvəl yerləşərək TATA qutu rolunu oynayır. 

Genin promotor hissəsində heksonukleotid 

ardıcıllıgı GGGCGGG üç dəfə, bu ardıcıllığa 

komplementar CCCGCCC ardıçıllığı 6 dəfə 

təkrar edilmişdir. Bu nukleotid ardıcıllıqları 

adədən ATTAAAT ardıçıllıqlarından 12-400 

nukleotid əsası kənarda yerləşir. GGGCGGG 
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ardıcıllığı əsasən 1-ci intronun 51-sonluqdan 

70 kbas məsafədə yerləşir. Transkripsiyanın 

səviyyəsini tənzimləyən CAAT nukleotid ardı-

cıllığı GC nukleotid ardıcıllığı ilə zəngin olan 

51-hissədən 220 nukleotid əsası məsafəsində 

yerləşmişdir. ATTG nukleotid ardıcıllığı -411-

ci vəziyyətdə yerləşmişdir. 

1991-ci ildə Chen T.Y. Q6FD fermentnin 

geni daxil olmaqla 20114 nukleotid ardıçıllı-

ğını sekvenləşdirmə yolu ilə tədqiq edərək 

Q6FD fermentinin aminturşu ardıçıllığını 

öyrənmişdir. Fusco və həmk. (2012) Alu təkrar 

genin 51-translyasiyada iştirak etməyən hissə-

sində üç dəfə müşahidə edilmişdir. 12 Alu 

genin ən böyük ikinci intronunda yerləşmişdir. 

Capellini və Fiorelli (2008) Q6FD fermentinin 

515 aminturşu qalığından ibarət olduğunu 

müəyyən etmişdir [5, 6,10, 11,12]. 

Beləliklə, tədqiqatların nəticəsi olaraq qeyd 

etməliyik ki, Oğuz və Masallı  rayonlarında Q-

6-FD fermentinin çatışmazlığı olan şəxslərdən 

hazırlanmış ferment preparatlarının fərqli fizi-

ki-kimyəvi göstəriciləri əldə edilmişdir. Fer-

ment preparatlarının fərqli fiziki-kimyəvi 

göstərciləri Q-6-FD fermentin geni səviyyəsin-

də müxtəlif mutasiyaların olduğunu göstərir. 

F.N.-in qanından əldə edilmiş DNT-nin mole-

kulyar analizi Almaniyanın CENTOGENE 

laboratoriyasında aparılmış Q6FD fermentinin 

geninin mutasiyası identifikasiya edilmişdir. 

Genin 1178-ci nukleotidi olan Guanin nukleo-

tidinin Adenin nukleotidilə əvəzi identifika-

siya edilmişdir. Mutasiya nəticəsində zülalın 

393-cü vəziyyətində Arginin aminturşusu His-

tidin aminturşusu ilə əvəzi baş verir.  

Q6FD fermentinin geninin 1178-ci vəziy-

yətində quaninin adenin nukleotidilə əvəzi ilk 

dəfə Filosa və həmkarları (1992) tərəfindən 

aşkar edilmiş və müəlliflər tərəfindən fermen-

tin yeni mutasiyasını G6FD Portici adlandır-

mışlar. Müəlliflər Q6FD fermentinin bu yeni 

mutasiyasıni ÜST-nın klassifikasiyasına əsa-

sən 2-ci qrupa aid etmişlər [4,8 9]. 

Nəticə. 

1. G6FD fermentinin çatışmazlığının Ma-

sallı royonu üzrə fenotipik tezliyi 8,33%, gen 

tezliyi 0,0833 (v.d.) bərabər olmuşdur.  

2. ÜST-nın tələblərinə əsasən aşkar edilmiş 

ferment çatışmazlığı biokimyəvi xarakteristi-

kasına əsasən üç sinifə aid edilmişlər: 2-ci sinif 

(13 şagird), 3-cü sinif (6 şagird), 4-cü sinif (4 

şagird). 

3. G6FD geninin molekulyar analizi genin 

1178-ci nukleotidi olan quaninin adenin nuk-

leotidilə əvəzi identifikasiya edilmişdir. Muta-

siya nəticəsində zülalın 393-cü vəziyyətində 

arginin aminturşusu histidin aminturşusu ilə 

əvəzi baş vermişdir [Q6FD,1173 (G-A) Arg 

393His]. 
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РЕЗЮМЕ 
 

Исследованиe молекулярной генетики и частотa распространения ферментативного 

дефицита Г-6-ФД в популяции Азербайджанской Республики 
 

Гулиева Э.К.1,3, Рагимова Н.Дж.2, Ашрафова К.Н.2, , Агаева С.А.3 
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Научно-исследовательский Институт Педиатриия имени К.Я.Фараджевой2 
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Ключевые слова: фермент глюкозо-6-фосфатдегидрогеназный, биохимический полимор-

физм, ферментный препарат, аномальный вариант, частота, молекулярно-генетический 

анализ. 

Глюкоза-6-фосфатдегидрогеназный фермент играет ключевую роль в метаболизме 

глюкозы как важнейшего из 19 ферментов в составе эритроцитарных клеток крови. 

Недостаток активности фермента нарушает синтез АТФ в эритроцитах и вызывает гемолиз 

эритроцитов. 
 

SUMMARY 
 

Studies of molecular genetics and frequency  of distribution of q-6-fd enzyme deficiency in 

population of the republic of Azerbaijan 
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Key words:  glucose-6-phosphate dehydrogenase enzyme, biochemical polymorphism, enzyme 

preparation, abnormal variant, frequency, molecular genetic analysis 

Glucose-6-phosphatdehydrogenase ferment plays a key role in the metabolism of glucose, the 

most important of 19 enzymes in the composition of erythrocyte cells of the blood. Deficiency of 

enzyme activity disrupts the synthesis of ATF in erythrocytes and causes hemolysis of erythrocytes. 
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