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Ailesel hiperkolesterolpmi Tip Ila

Dr. Erciment Ovayi, Dr. Olcay Sagkan, Dr. Nadir Kaya
Ondokuz Mayis Uni.Tip Fak. I¢ Hastaliklart Anabilim Daly

¢ Ailesel hiperkolesterolemi koroner arter hastalifi ve arterosklerozis ile yalkin iliskisi bulu-
nan sistemik bir hastahktir. Bu makalede, tipik semptomlarla birlikte cesitli bayukliukte ek-
stremital ksontomalari olan familyal hiperkolesterolemi tip Hla'h bir olgy tartisiimig ve ilgili
literattr taranmistir.

Anahtar Kelime: Ailesel, hiperkolesterolemi.

Familial Hypercholesterolemia Type IIa: A Case Report

Familial hypercholesterolemia is an infrequent systemic disease closely associated with coro-
nary artery disease and atherosclerosis. In this. report, we reported a case of familial hyper-
cholesterolemia tip Ila with typical systemic symtoms as well as numerous extremital xanto-
mas and the relevant literature reviewed.

Key Words: Familial, hypercholesterolemia.

Ailesel hiperkolesterolemiler cok sik
karsilasmadigimiz, koroner arter has-
taliklar1 ve arterioskleroz ile yakin iliskisi
bulunan, genetik gecisli sistgmik bir has-
taliktir (1) El ve ayak eklemlerinde oldukca
fazla sayida irili ufakl ksantomalar1 bulu-
nan bir vaka dolayisiyla bu konuyu goézden
gecirmek istedik.

OLGU BILDIRIMI

SC., 36 yasinda, erkek, ¢ift¢i, Ordu'dan ge-
len hasta carpinti, gégstinde sikisma hissi ve
agri1 ile hastanemize basvurdu. Bu
sikayetlerinin birka¢ yildir oldugunu ancak
son bir senedir giderek daha belirgin hale gel-
digini ifade eden hastanin 6zgecmisinde 20
seneden beri el, ayak, dirsek ve dizlerinde

degisik buytkluklerde, agrisiz, zaman icinde
biiytime gosteren kitlelerin oldugu ve son bir
senedir de kan basincinin yikseldigi
6grenildi. Soyge¢misinde ise hasta anne ve
babasimin teyze ¢ocuklari oldugu ve aym bul-
gularin kizkardesinde de oldugunu ifade etti.

Fizik muayenede; kan basmc1 140/80
mmHg. nabiz 80/dakika ritmik, solunum 20/
dakika  dtzenli, ates 36,5 ¢, her iki gozde
arkus senilisi, kalpde apekste iyi duyulabil-
en, koltuk altina yayihim gésteren 2/6'den
sistolik aftirimii ve Py de hafif sertlesme
mevcuttu. Ust ekstremitelerde 6zellikle ek-
lem bolgelerine yakin ve genellikle tendon-
lar tizerinde, eklemlerin ekstensér ytiziinde
caplar1 2-7 c¢m arasinda degisen
ytkseklikleri 1-1.5 ecm olan agrisiz, mobil
orta sertlikte multipi, irili ufakh nodualleri
mevcuttu. Alt ekstremitelerde ise ¢aplan 3-7
cm arasmda degisen, agrisiz, mobil orta sert-
likte, multipl nodiilleri meveut olup, tendon-
lar tzerinde, eklemlerin ekstensér ytizeyleri
tizerinde, dizlerde, topuklarda, ayak parmak-
larinda dagilim gostermekte idi (Resim 1-4).
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Laboratuvar g¢alismalarinda bulunan
degerler: Hb: 13.2, beyaz kare: 7720/mm3,
hematokrit: %38.7, trombosit: 452000/mm3,
idrarda; dansite: 1020, protid, glukoz, aseton,
bilirubin yok, trobilinojen: normal, mikros-
kopi: 1-2 kalsiyum oksalat kristali mevcut.
Ph: asit. Biyokimya; BUN 23mg/%, kan
sekeri, 88mg/%, Na 140meq/L, K 4meq/L, CL
100meq/L, total bilirubin  0.6/%, direk bi-
lirubin 0.1mg/%, alkalen fosfataz 5510,
SGOT 19 U, total protein 8.5 gr, albumin 5gr,
trik asit 4mg, kreatinin 1 mg, Ca 9mg, albu-
min bgr, total kolesterol 517 mg, trigliserit
107 mg HDL kolesterol 22mg, HDL fosfolipid
55 mg, LDL kolesterol 4312 mg, LDL fosfo-
lipid 280mg, Lipoprotein elektroforezi , Beta
lipoprotein %70, prebeta lipoprotein 20, alfa
lipoprotein %10 (Resim b).

Elektrokardiyografi: Anterolateral iske-
mi ile uyumlu 2mm'lik ST segmenti ¢okmesi
ve ayni bolgelerde T dalgasmda negatiflesme
mevcuttu. Telekardiyografi: Normal. Eko-
kardiyografi: Normal olarak degerlendirildi.
Tiroid fonksiyon testleri: T5: 2 ng/ml, T,: 8.2
mg/dl, FTI: 10.2 UG/dl. Nodtl biopsisi: Ksan-
toma ile uyumlu olarak degerlendirildi.

Bu bulgular da servise kabul edilen hasta-
da arteriosklerotik kalp hastalift etiyoloji -
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sinde familyal hiperkolesterolemi tip Ila
diistniilerek, lipid kolesterolden kisith diyet,
isosorbid dinitrat, kalsiyum kanal blokér,
aspirin ve kollestramin 16gr/gtn, Mevakor
(Lovastatin) 20 mg/gtin baslandi. Tedavinin
ilk haftasmda iskemik EKG bulgulan dizeldi
ve tedaviden iki ay sonra LDL kolesterol
diizeyinin %50 oranmda azalmas: ve hastada
baska bir sorun olmamasi tizerine diger aile
bireyleri ile birlikte kontrole gelmek tizere
taburcu edildi.

Ancak takip eden gtnlerde hasta ve diger
aile bireyleriyle iliski kurulamada.

TARTISMA

Tip Ila hiperkolesterolemi genetik bir de-
fekt sonucu gelismekte ve LDL (Low density
lipoprotein) reseptorlerinin anormallii ve/
veya azlifi nedeniyle LDL kataboliz-
masindaki bozukluk sonucu ortaya
citkmaktadir. Bu defekt sonucu karaciger ta-
rafindan katabolizmasi1 gerg¢eklestirilen
LDL'nin plazmadaki yogunlugu artar. Artan
LDL kolesterol ve fosfolipid dokularda, da-
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mar endotelinde depolanmaya, gozde korneal
arkusa, ksantolezmaya ve ézellikle tendon-
lar tizerinde ksontomalara neden olur. Keza
arteryal sistemde meydana gelen birikimler
arteriosklerozisin hizla gelismesinde énemli
rol oynar ve koroner arter hastalifi riski ol-
dukea ytikselir 12, ’

Bu hastaliin heterozigot formlarmda LDL
seviyeleri normalin iki kat iken nadir bulu-
nan homozigot formlarinda LDL seviyeleri
alt1 kat veya daha yuksek diizeylere
¢itkmaktadir. Tamt LDL diizeylerinin devamh
(200 mg/%'nin tizerinde) ytiksek olarak sap-
tanmas: ve tendonlar tizerindeki ksantoma-

larin gosterilmesi ile konmaktadir 12, Olgu-
muzda HDL kolesterol seviyeleri normalin
alt simirlarinda iken LDL kolesterol diizeyi
normalin iki misli tizerinde idi ve buna ned-
en olabilecek renal, hepatik, endokrin ait ek
bir patoloji yoktu. Ksantomalarin varhg,
aile éykastntn pozitifligi de tanimzi destek-
ler nitelikteydi.

Familyal hiperkolesterolemi tedavisinde
ilk basamagi diyet olusturmaktadir. Diyet
icerigindeki lipid ve kolesteroliin minimum
dizeye indirilmesi ile LDL seviyelerinde
%10-15 oraninda azalma
saglanabilmektedir 1. Bugiin ila¢ tedavisinde
temel ilke kombine ilag¢ tedavisidir. Bu
amagcla kullanilan ilaclardan biri safra tuz-
larim baglayici reginelerdir. Kolesteramin
16-32 gr/gtm tg, dort dozda yemeklerden énice
verilir. Ayn1 amagla kolestipol 20-40 gr/giin
kullanilmaktadir. Bir baska ila¢ da nikoti-
nik asit olup ytiksek dozda (2-7.5 gr/giin)
karacigerden lipolizisi ve trigliserit
yapimint engelleyerek etkili olmalktadir.
Son senelerde bu tedaviye HMG-CoA redtiktaz
inhibitérleri de girmistir. Bu gruptan olan
* Lovastatin (20-80mg/giin) ve privastatin kar-
acigerden kolesterol yapimimi erken
dénemde engellemektedir. Ayrica bu
ilaclarin karacigerdeki LDL reseptérlerinde
artisa neden oldugu da gosterilmistir (2-4).
Kombine tedavi ile bu vakalardaki LDL se-
viyelerinde 9%50-70 oraninda azalma
olusturabilecegi rapor edilmektedir 2-9-
Izledigimiz olguda tedavi sonrasmda LDL se-
viyelerinde %50 oraninda azalma
gozlenmistir. Ayrica tedavide dikkat edilme-
si gereken bir nokta da koroner arter has-
tahgina egilimin artms oldugu bu grup has-
talarda sigara, hipertansiyon, sires gibi
bir¢cok risk faktériintin de kontrol altina
alinmas) gerektigidir.

AILESEL HIPERKOLESTEROLEMI TiP 1A

Gelis Tarihi: 16.3.1990.
Yayma Kabul Tarihi: 11.3.1992.

KAYNAKLAR

Brunzell JD. Disorders of lipoprotein metabol-
izm, Wynqaarden JB, Simith LH (Ed). Cecil
Textbook of Medicine. 18. ed. Vol: 1, Philadel-
phia, WB Saunders Co, 1137-1144, 1988,

Witztum JL. Current approcahes to drug ther-
apy for the hypercholesterolemic patient. Cir-
culation 80(5): 1101-1118, 1989.

Blum CB, Levy RL. Treatment of hypercholes-
terolemia in today. JAMA 261: 3282-3587,
1989.

Witztum JL, Simmons D, Steinberg D, et al. In-
tensive combination drug therapy of familial
hypercholesterolemia with levostatin, probu-
col and colestipol hydrochioride. Circulation
79(1): 16-28, 1989.

Reynolds GA. Rational therapy of familial hy-
percholesterolemia. Curculation 78(1): 1146-
1148, 1989.

Stein EA. Management of hypercholesterole-
mia. Am J Med 87 (suppl 44): 20-27, 1888,

Jobert JA, Shear CL, Chremos AN, et al. Clini-
cal experience jith lavastatin. Am J Cardicl 65
(12): 23F-26F, 1990.

Roberts WC. Lipid lowering therapy after an
atherosclerotic event. Am J Cardiol 65(12):
16F-18F, 19390.

Lilingworth DR. Mevinolin plus colestipol in
therapy for severe heterozsygous familial hy-
percholesterolemia. Ann Intern Med 101: 98-
604, 1984,







