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OLGU SUNUMU « CASE REPORT

Homozigot Ailesel Hiperkolesterolemili
Onii¢c Yasindaki Hastada Koroner
Arter Hastaligi ve Supravalvuler Aort
Darhginin Cerrahi Tedavisi

Surgical Treatment Of 13-Year-Old Patient With
Coronary Artery Disease And Supravalvular Aortic
Stenosis, With Familial Hypercholesterolemia

OZET

Ailesel hiperkolesterolemi, dlstk yogunluklu lipoprotein (LDL) reseptdr geninde olan mu-
tasyon nedeniyle yuksek kolesterol seviyeleri ile seyreden genetik bir hastaliktir. Nadir ola-
rak goérdlen bu hastalik otozomal dominant olarak gecer. Bu hastalarda yUksek plazma
kolesterol seviyeleri nedeniyle hizli ateroskleroz gelisimi géralir ve bu da tendon ve cilt
ksantomlari, erken yasta koroner arter hastaligi ve aterosklerotik aort olusumuna neden
olur. Bu yUzden bu hastalara ¢cocukluk ¢caginda bile koroner arter baypas greft ameliyatlar
yapmak gerekebilmektedir. Bu yazida ailesel hiperkolesterolemiye bagl koroner arter has-
taligr ve ayni zamanda supravalvuler aort stenozu nedeniyle opere edilen 13 yasindaki bir
olgu sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Ailesel hiperkolesterolemi, koroner arter hastaligi, supravalviler aort
darlig.

ABSTRACT

Familial hypercholesterolemia is a genetic disorder caused by a mutation in low density
lipoprotein (LDL) receptor gene. The homozygous type of the disease is rare and causes
tendon xanthomas and coronary artery disease during the early years of life. Because of
that, some of these patients needs early coronary revascularization. We presented 13-year-
old patient who underwent coronary artery bypass graft due to familial hyper- cholesterole-
mia and repair of supravalvular aortic stenosis at the same time.

Key Words: Familial hypercholesterolemia, coronary artery disease, supravalvular aortic
stenosis.

GIRIS

Ateroskleroza baglli koroner arter hastaligr eriskin yasta sik gérilmesine ragmen, ¢cocuk-
larda oldukca nadirdir ve cogunlukla altta yatan bir lipit metabolizmasi bozuklugu sonu-
cu olusur(1). Ailevi hiperkolesterolemi (hiperlipidemi tip 2a) 19. kromozomda bulunan LDL
reseptdr genindeki mutasyon sonucunda, LDL-kolesterol reseptdr etkinliginde azalma ve
lipoproteinlerin dolagsimdan yeterli temizlenememesi nedeni ile ortaya ¢ikan otozomal do-
minant gecis gdsteren bir dislipidemidir (2,3). Yaklasik milyonda bir gértlen bu hastalikta,
belirgin serum LDL kolesterol ytksekligi ve erken aterosklerotik kardiyovaskuler hastaliklar
belirgindir (3-5). Bu makalede ailesel hiperkolesterolemiye bagl erken yasta gelisen; yay-
gin koroner arter hastaligi nedeniyle ve ayni zamanda supravalvuler aort darligi bulunan
olguya yapilan cerrahi tedavi sunulmustur.
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OLGU SUNUMU

Bilinen anne ve baba akrabaligi olmayan 13 yasindaki
erkek hasta, ilk olarak 2 yasindayken ekstremitelerinde
farkedilen ksantomlar sonrasinda bakilan lipit profilinin
yUksek olmasi nedeniyle diyet tedavisine baslanarak ta-
kibe alinmis. Fakat uygulanan diyet tedavisine ragmen
kolesterol seviyesinde azalma olmamis ve ksantomlarin
yayginlasmasi nedeniyle hastaya statin (provastatin) teda-
visi baslanmis. Ksantomlarin varligi, serum total koleste-
rol ve LDL kolesterol duzeyindeki asir yUkseklik olmasina
karsin trigliserit dizeyinin normal olmasliyla hastaya ailevi
hiperkolesterolemi (tip 2a hiperlipidemi) tanisi konuldu.
Hastanin 6 aydir istirahatle gelen gégus agrisi, yorgunluk
ve arasira yaklasik 2-3 dakika kadar suren senkop atakla-
r oldugu &grenildi. Yapilan fizik muayenesinde alt ve Ust
ektremitelerde eklem yerlerinin ekstansor ylzlerinde ¢ok
saylda ksantomlarin oldugu gorulda (Sekil 1).

Sekil 1. Hastanin ekstremitelerinde bulunan multipl ksantomlar.
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Kardiyak muayenede sag ikinci interkostal aralikta isitilen
4/6 siddetinde sistolik ejeksiyon Gfurimu saptandi. Cekilen
telekardiyografide kardiyotorasik indeks normal bulundu.
Laboratuar incelemelerinde; total kolesterol 661 mg/dl,
trigliserit 61 mg/dl, yuksek yogunluklu lipoprotein kolesterol
(HDL) 25 mg/dl, dusuk yogunluklu lipoprotein kolesterol
(LDL) 624 mg/dl, apolipoprotein A1 76 mg/dl, apolipop-
rotein B 337 mg/dl, CK 79 U/I, CK-MB 26 U/, troponin T
0,392 U/I, olarak ol¢uldu. Ekokardiografik incelemede sup-
ravalvuler aort stenozu, 1. derece aort yetmezligi saptandi.
Aort kapaginin trikuspit yapida oldugu, ¢ikan aortada aort
kapagiin hemen Uzerinde yarimay seklinde, her iki koro-
ner arter ostiumunu daraltan, aterom plagi olabilecedi du-
stndlen hiperekojen yapi oldugu goruldu. Ejeksiyon fraksi-
yonu normal olarak bulundu. Risk grubunda bulunmasi ve
iskemik semptomlarinin olmasi nedeniyle hastaya selektif
koroner anjiografi planlandi. Yapilan anjiyoda sol ana koro-
ner arterde bifurkasyon dncesi %70-80 darlik, sag koroner
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arterin ostiumunda % 95 darlik, sirkumfleks arterde % 90
darlik tespit edildi (Sekil 2, 3).

Sekil 2. Sol ana koroner arterde bifurkasyon éncesi
% 70-80 darlik olusturan lezyon.

Sekil 3. Sag koroner arterde osteal %95 darlik olusturan
lezyon.
S

-

Hastaya cerrahi tedavi karari verildi. YUksek kolesterol se-
viyeleri olmasi nedeniyle operasyon 6ncesinde hasta plaz-
maferez programina alinarak cerrahiye hazirlandi. Genel
anestezi altinda median sternotomi sonrasi LIMA (Left in-
ternal mammarian arter) ve safen ven grefti hazirland.
Asendan aortun, palpasyonla kanulasyon i¢in uygun oldu-
guna karar verildi. Standart olarak aortadan arteriyal ve
sag atriyumdan vendz kanulasyon yapildi ve antegrad kan
kardioplejisi verilerek kardiak arrest saglandi. LIMA Left
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anterior descending artere (LAD), safen ven ile RCA (Right
Coronary Artery) ve Cx (Circumflex) arterin optus marjini
(OMT1) dalina baypas yapildi. Hastada ayrica supravalvuler
aort stenozu oldugu disdnuldugu icin aortomi yapildi. Aort
kapaginda herhangi patoloji bulunmamasi ve 19 numara
bujinin aort kapaktan rahatlikla gecmesi nedeniyle kapaga
mudahale edilmedi. Supravalvuler aort darligi dacron
yama kullanilarak genigletildi (Sekil 4).

Sekil 4. Baypas greftler ve supravalviler aort darliginin
dacron yama ile genigletilmesinin intraoperatif gérdntisd.

Pompadan sorunsuz c¢ikildi. Ameliyat sonrasi hasta lipit
dusUrucu tedavi programina alindi ve sorunsuz olarak ta-
burcu edildi.

TARTISMA

Koroner arter hastaliginin en énemli bulgusu gégus agrisi-
dir. Cocukluk caginda gégus agrisina neden olan hastalik-
larin cogu kalp digl hastaliklardir. Bu durum doktoru yanilt-
mamali, 6zellikle egzersizle artis gbsteren gégus agrisi ve
senkop varliginda tam bir kardiyolojik degerlendirme ya-
pilmalidir. Dislipidemilere 6zgu bulgular olan ksantom ve
ksantolezmalar olasi koroner tutulum agisindan uyarici ola-
bilir (6). Elektrokardiyografide saptanan iskemi bulgulari
koroner arter hastaliginin tanisinda énemli yer tutmaktadir.
Yapilan ¢alismalarda ailevi hiperkolesterolemi olgularinda
koroner arter tutulumunun diger koroner arter hastaliklarin-
dan farkli oldugu bildiriimektedir. Karmasik aterosklerotik
lezyonlar, tam tikayici lezyonlar ve ¢oklu damar lezyon-
lar ailevi hiperkolesterolemi olgularinda daha ¢ok gérul-
mektedir. Koroner ostiyumlarinda darlik sik goértlmektedir
(6,7). Hastamizda coklu damar hastaligi ve sag koroner
arter ostiyumunda tama yakin tikayici lezyon saptanmis-
tir ve bu bulgular literattr ile uyumludur. Homozigot ailevi
hiperkolesterolemi olgularinda koroner arterlerle birlikte
aort kapagi, aort kokUu ve ¢ikan aorta da tutulur. Normalde
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aortada bulunan ateromattz plaklar en sik abdominal yer-
lesimli olmasina ragmen homozigot familyal hiperkoleste-
rolemi olgularinda ters bir fenomen olarak aort kokundeki
plak olusumu abdominal aortaya gére daha on plandadir;
bu durum supravalvuler aort stenozuna neden olabilir. Ol-
gularin baydk cogunlugunda aort kapaginda képuk htcre
infiltrasyonuna bagli olarak kalinlasma, darlik ve yetersizlik
gorilmektedir. inen torasik aortada aterom plaklari, ailevi
hiperkolesterolemi olgularinda sik¢a rastlanan diger bul-
gudur (8,9). Bizim hastamizda ekokardiyografik inceleme-
de saptanan aort kapaginda kalinlasma ateroskleroz geli-
siminin habercisi olarak degerlendirilebilir. Yiksek serum
trigliserit, kolesterol ve LDL kolesterol duzeyleri ile koroner
arter hastaligr arasinda guclu bir iligki vardir. Hiperlipidemi
tedavisinde temel amac¢ serum lipit duzeyini disirmek-ve
yUksek lipit duzeyinin meydana getirecegi damar hasari
riskini en aza indirmektir. Bu amagla uygulanan gelenek-
sel tedavi yontemleri diyetin dizenlenmesi ve kolestiramin
gibi yaglan enteral dolasimdan uzaklastiran ilaclar ve son
yillarda tedavi secenekleri arasina katilan 3 hidroksi, 3 me-
til-glutaril koenzim A (HMG CoA) reduktaz inhibitorleridir.
Enzim etkinliginin yaklasik %50 civarinda oldugu heterozi-
got ailevi hiperkolesterolemi olgulari da dahil olmak Gzere
birgok dislipidemide geleneksel tedavi basarilidir. Ancak
homozigot olgularda durum farklidir. Bu olgular diyet ve
ilac tedavilerine ytksek oranda direnclidirler. Bu nedenle
homozigot ailevi hiperkolesterolemi olgularinda degisik te-
davi secgenekleri 6ne surdlmustur. Bunlar igerisinde su an
icin tercih edilen tedavi yontemi “aferezdir” (10). Bu yoén-
temle LDL-kolesterol selektif olarak kandan uzaklastiril-
maktadir. DUzenli tedavi ile lipit duzeylerinde %70’e varan
dususler bildirilmistir. Medikal tedavi ile serum lipitlerinde
dusls saglanamayan olgular koroner hastalik igcin en risk-
li olgulardir ve yakin kardiyolojik izlemleri gerekmektedir.
Cocukluk caginda koroner arter hastaligi gelisen ailevi
hiperkolesterolemi olgularinda koroner baypas cerrahisi
eskiden beri uygulanmaktadir. Etkilenmis damarlara an-
jiyoplasti uygulamalari da yapiimaktadir (11). Literattrde
bulabildigimiz cerrahi tedavi yapilan en kuguk olgu 7 ya-
sinda Ersoy ve ark.nin yayinladilari olgudur (12). Ancak bi-
zim opere ettigimiz hastada ayni zamanda supravalviler
aort darligida bulunmaktaydi. Cerrahi tedavi cogu zaman
yasam kurtaricidir. Ozellikle cocukluk caginda yapilan ko-
roner baypaslarda arteriyel greftlerin kullaniimasi uzun doé-
nem agik kalma oranlarinin gok daha iyi olmasi nedeniyle
tercih edilmektedir. Biz de olgumuz arteriyel greft olarak
LIMA’y1 kullandik. Ancak operasyon éncesi yapilan llen
testi ile radiyal arterlerin uygun olmamasi ve hazirlanan
safen venin kalitesinin iyi olmasi nedeniyle diger damar-
lara safen veni ile baypas yapildi. Cerrahi tedavi sonrasi
medikal izlem ve uygun tedavi ile ilerleyici koroner arter
hastaligl kontrol altinda tutulmalidir (13). Koroner baypas
cerrahisi yasam kurtarici olmakla birlikte kesin tedavi edici
degildir. Bizde olgumuzda cerrahi sonras, lipit dugurucu
tedavi seceneklerinin en etkilisi olan “aferez” tedavisi plan-
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lanlayarak taburcu ettik. Sonug olarak, ailevi dislipidemi-
lerde koroner arter hastaliginin ¢cocukluk gaginda gértlme
olasihiginin yiksek oldugu bilinmeli ve bu olgular yakin kar-
diyolojik izlem altinda tutulmalidir. Dtzenli kardiyolojik mu-
ayene, elektrokardiyografik inceleme, belirtilerin varliginda
efor testi ve seri ekokardiyografik incelemeler yapilimal,
herhangi bir bozukluk saptandiginda koroner anjiyografi
ile koroner arterler degerlendiriimelidir.
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