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Olgu

Familyal hiperkolesterolemi nedeni ile 10 yasinda koroner

bypass yapilan ¢ocuk olgu

A 10-year-old child who underwent coronary artery bypass graft with the

indication of familial hypercholesterolemia
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Familyal hiperkolesterolemi 19. kromozomun kisa kolunda yer alan diisiik yogunluk-
lu lipoprotein(LDL) reseptor genindeki defekt sonucu lipoproteinlerin dolagimdan
yeteri kadar temizlenememesi ile ortaya ¢ikan otozomal dominant bir hastahktir.
Homozigot ve heterozigot tipleri mevcuttur. Homozigot tiplerde erken ateroskleroza
bagh 1. dekadda koroner lezyonlar ortaya ¢ikmakta ve tedavisiz hastalar genelde
20’li yaglarda kaybedilmektedir. Familyal hiperkolesterolemi tamsindan 6 ay sonra
eforla gogiis agrisi olan hasta klinigimize bagvurdu. Efor testi pozitif saptanan hasta-
ya koroner anjiyografi yapildi ve sol koroner arterde belirgin darhk saptandi.
Hastamiza bagarih bir sekilde koroner bypass operasyonu yapildi. Bu olgu hiperlipi-
demili hastalarda koroner lezyonlarm erken donemde gelisebilecegine dikkat ¢ekmek
i¢in sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Ailesel homozigot hiperkolesterolemi, koroner bypass, ¢ocuk
ABSTRACT

Homozygous familial hypercholesterolemia (HoFH) is a result of a defect in low-
density lipoprotein (LDL) receptor gene located on the short arm of chromosome 19
which leads to inadequate clearance of lipoproteins from blood circulation.
Homozygous and heterozygous types are available. In homozygous types coronary
lesions emerge due to early atherosclerosis in the first decade of life, and untreated
patients are lost generally when they are 20 years of age. Our patient was admitted to
our outpatient clinic with the complaint of exertional chest pain six months after diag-
nosis of familial hypercholesterolemia. Coronary angiography was performed because
of the patological exercise stress test. Significant coronary artery stenosis was detec-
ted. Then the patient successfully underwent coronary bypass grafting. This case is
presented to highlight that coronary lesions may develop at an early disease stage of
the patients with hyperlipidemia.
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Ailesel hiperkolesterolemi c¢ocuklarda koroner
bypass gerektiren nadir goriilen kardiyak gogiis agri-
st nedenleri arasindadir. Erken yaglarda koroner ate-
roskleroza yol acarak miyokard iskemisi ve 6liime
yol agabilmektedir . Bu makalede, erken aterosk-
leroz nedeni ile 10 yasinda koroner bypass uyguladi-
gimiz olgu sunularak literatiir esliginde tartigilmigtir.

On yasinda erkek hasta diz ve dirseklerindeki
kabarik lezyonlar nedeni ile hastanemize bagvurdu.
Bu kabarikliklar 3 yildir mevcut olup, giderek biiyii-
miis. Biiyiime gelismesi yasina uygun ve bilinen ek
hastalig1 yoktu. Soygecmisinde anne, baba sag saglik-
I1, 19 ve 22 yasinda iki erkek kardesi var onlarda da
herhangi bir hastalik oykiisii ve benzer lezyon yoktu.
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Dedenin kardesi ve babasi kalp krizi nedeni erken
yasta kaybedilmisti. Fizik muayenesinde viicut agirh-
g1: 35 kg (%25-50p), boy: 142 cm (%50-75p), kalp
tepe attmi 80/dk., kan basnci 98/56(50p) mmHg idi.
Her iki diz kapaginda, dirseklerinde ve ayak sirtinda
yerlesen sar1 renkli, iizeri diizensiz, deriden kabarik
lezyonlar ksantom olarak degerlendirildi (Resim 1).
Kadiyak muayenesinde belirgin iifiiriimii yoktu, kara-
ciger ve dalagi nonpalpabl idi. Laboratuvar bulgula-
rinda hemogram, kan sekeri, karaciger ve bobrek
fonksiyon testleri, troid fonksiyon testleri normaldi.
Total kolesterol (TK) 705 mg/dL (yasa gore 189 mg/

=t
Resim 1. 1. no.lu olgunun dizde ve dirsekte yer alan ksantom-
lar1.

Resim 2. 1. no.lu olgunun koroner anjiografide sol koroner
arterde _90 darhk goriiniimii.
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dl >95 p) ve diisiik yogunluklu lipoprotein (LDL) 650
mgdL (yasa gore 132 mg/dl >95p) belirgin yiiksekti.
Trigliserit 78 mg/dl (50p) ve yiiksek yogunluklu
lipoprotein (HDL) kolesterol 36 mg/dL (5p) ise nor-
mal olarak bulundu (Nelson). Anne, baba ve 2 erkek
kardesin lipid profilleri normaldi. Lipid elektroferezi
de tip 2a familyal hiperlipidemi ile uyumlu idi.
Hastamiza statin, ezetimib baglanarak ve diyeti diizen-
lenerek (meyve, sebze, balik, tahil tiiketimi artirilip,
kizartmalar, unlu mamiiller azaltilarak dengeli kalori
alimi saglayacak sekilde) takibe alindi. Tanidan yak-
lagik 6 ay sonra eforla belirginlesen gogiis agrist
yakinmasi ile bagvurdu. Elektrokardiyografisi (EKG)
ve ekokardiyografi (EKO)’si normal olup efor testin-
de belirgin ST depresyonlar1 saptandi. Gogiis agrist
yakinmasi olan ve efor testi pozitif saptanan hastaya
koroner anjiyografi yapildi. Koroner anjiografisinde
sol ana koroner arterde %90 darlik saptandi ve koro-
ner arter hastaligi nedeniyle kalp damar cerrahisi
tarafindan koroner bypass operasyonuna alindi (Resim
2). Operasyonda sol internal meme arteri ile sol koro-
ner arter arasinda bypass islemi uygulandi. Postoperatif
2. glinde yogun bakimdan ¢ikan olguya lipid aferez
baglandi ve 1 hafta sonra taburcu edildi.

Izlemde TK 291 (>95p) mg/dL, LDL: 231 (>95p)
mgdL, HDL kolesterol 39 mg/dL (5p) idi ve 6nceki
degerlere gore belirgin diizelme mevcuttu.

TARTISMA

Ailesel hiperkolesterolemi (hiperlipidemi tip 2a)
19 kromozomun kisa kolunda bulunan LDL reseptor
geninde meydana gelen mutasyon sonunda lipoprote-
inlerin dolagimdan yeterince temizlenememesiyle
ortaya ¢ikan otozomol dominant gegisli bir dislipide-
midir 1. Kanda total kolesterol ve LDL diizeyleri
artmigken trigliserid diizeyleri normaldir. Hastalar kli-
nik ozelliklerine ve LDL seviyelerine gére homozigot
ve heterozigot fenotipik 6zellikler gosterebilirler. LDL
kolesterol 500°’mg/dL altinda olanlar heterozigot iken,
500 mg/dL iizerinde olanlar homozigot fenotipi olus-
tururlar. Homozgit ailevi hiperkolesterolemi bir mil-
yonda bir goriiliirken, heterozigot olanlar 500-1000’de
1 oraninda goriilerler ve daha iyi prognoza sahiptirler
@9 Hastamiz homozigot fenotipik ozellikler goster-
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mekte idi. Homozigot hastalar tendonlarda ksantom-
lar, korneal arkus ve erken aterosklerotik degisikler
gosterirler. Bu hastalar koroner iskemi sonucunda 2.
ve 3. dekatta kaybedilmektedirler . Tedavide diyet,
statinler kullanilmakta, ayrica aferez, parsiyel ileal
bypass cerrahisi, karaciger nakli ve gen terapiside
tedavi secenekleri arasindadir. Glintimiizde homozigot
hastalar i¢in Onerilen tedavi lipid aferezdir. Genellikle
7 yas civarinda baglanmasi 6nerilmektedir, daha erken
yaslarda yapilan vakalar bildirilmektedir ©.

Erken yaslarda koroner ateroskleroza yol agarak
myokard iskemisi ve Oliime yol acan bu hastalikta
koroner tutulum i¢in stent veya koroner arter baypas
cerrahisi uygulanmaktadir. Ozellikle ¢ocukluk ¢agin-
da yapilan koroner baypaslarda arteriyel greftlerin
kullanilmas1 uzun donem agik kalma oranlariin ¢ok
daha iyi olmasi nedeniyle yeglenmektedir. Vendz
greftlerde kullanilmakla birlikte erken dejenerasyon
ve artan viicut biiyiikliigli nedeni ile sorun olabilmek-
tedir. Fakat safen vende biiyiime potansiyeline sahip
olup, greft olarak kullanilabilmektedir. Cocukluk
caginda ililkemizde en erken yapilan koroner bypass
cerrahisi Ersoy ve ark.’nin @ yaptig1 7 yasinda bir
olgudur. Literatiirde 4 yasinda koroner iskemi nedeni
ile kaybedilen bir Tiirk olgu ® ve 2 yasinda tan1 alip
4 yasinda kaybedilen olgu bildirilmektedir @?.
Olgumuzda, erken cerrahi uygulanan grupta yer
almaktadir. Bu tarz hastalarda kardiyak agidan yakin-
ma yokken ne zaman koronerler icin goriintiileme
yapilacagi halen tartisma konusudur. Yapilan bir
calismada, yakinmasi olmayan 140 homozigot ailesel
hiperkolesterolemili hastanin 33’tinde noninvaziv bir
yontem olan koroner bilgisayarli tomografi anjiografi
ile sol koroner arterlerinde %50 nin iizerinde darlik
saptanmistir ve genetik mutasyonlarla ilgili oldugu
goriilmiistir "V, Koroner iskemi homozigot ailesel
hiperkolesterolemi hastalarinda halen major &liim
nedeni olmaktadir. Bu olgu bu hastalarin kardiyak
acidan yakin izlem yapilmasi gerektigini ve gerekirse
erken donemde koroner goriintiileme yapilmasint
vurgulamak i¢in sunulmustur.
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