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Ksantelazma ile Basvuran Homozigot Familyal Hiperkolesterolemi Olgusu

A Case of Homozygous Familial
Xanthelasma

Kardiyoloji

Ozet

Ateroskleroz en o©nemli mortalite ve morbidite
nedenlerinden biridir. Aterosklerozun etyopatogenezinde
bircok faktor etkili olmaktadir. Diisiik dansiteli
lipoprotein kolesterol (LDL-K) diizeyinde artig ve
yiiksek dansiteli lipoprotein kolesterol (HDL-K)
diizeyinde azalma koroner arter hastaligi icin risk
faktoriidiir. Familyal hiperkolesterolemi (FH), LDL
reseptoriindeki bir defekte veya bu reseptoriin yokluguna
bagh olarak, kolesterolden zengin LDL’nin yetersiz
yikimi1 sonucu, plazmada asir1 miktarda LDL-K birikimi
ile seyreder. Bu birikim sonucu yillar icerisinde
kardiyovaskiiler komplikasyonlar meydana gelir. lyi bir
fizik muayene ile FH bulunan hastalar cilt bulgular
sayesinde daha kardiyovaskiiler komplikasyonlar ortaya
cikmadan tani alabilmekte ve tedavi edilebilmektedir.
Biz burada, etkin bir fizik muayene ile cardiovaskiiler
komplikasyonlar meydana gelmemis bir hastada FH
tanis1 ve tedavisi saglanmig bir hastay1 sunacagiz.
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Abstract

Atherosclerosis is one of the most important causes of
mortality and morbidity. Many factors influence the
etiopathogenesis of atherosclerosis. Elevated levels of
low-density lipoprotein cholesterol (LDL-C) and
decreased levels of high-density lipoprotein
cholesterol (HDL-C) are risk factors for coronary
artery disease. Familial hypercholesterolemia (FH) is
associated with an excessive amount of LDL-C
accumulation in the plasma, resulting in inadequate
destruction of cholesterol-rich LDL due to a defect in
the LDL receptor or the absence of this receptor.
Cardiovascular complications occur during the years
after this accumulation. Skin manifestations are
important for proper diagnosis of cardiovascular
diseases. Therefore, patients with skin masnifestations
who have no cardiovascular complications, with a
good physical examination can be diagnosed with FH
and treated. Here, we present a patient with
homozygous FH without cardiovascular
complications. With an effective physical examination
diagnosis of homozygous FH for this patient was
made and treated.
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Ateroskleroz en onemli mortalite ve morbidite nedenlerinden biridir. Aterosklerozun etyopatogenezinde bir¢ok
faktor etkili olmaktadir. Diisiik dansiteli lipoprotein kolesterol (LDL-K) diizeyinde artis ve yiiksek dansiteli
lipoprotein kolesterol (HDL-K) diizeyinde azalma koroner arter hastalifi i¢in risk faktoriidiir ! Familyal
hiperkolesterolemi (FH), LDL reseptoriindeki bir defekte veya bu reseptoriin yokluguna bagli olarak,
kolesterolden zengin LDL nin yetersiz yikimi sonucu, plazmada asir1 miktarda LDL-K birikimi ile seyreder . Bu
birikim sonucu yillar igerisinde kardiyovaskiiler komplikasyonlar meydana gelir. Iyi bir fizik muayene ile FH
hastalar1 cilt bulgular1 sayesinde daha kardiyovaskiiler komplikasyonlar ortaya ¢cikmadan tani alabilmekte ve
tedavi edilebilmektedir. Biz burada etkin bir fizik muayene ile kardiovaskiiler komplikasyonlar meydana
gelmemig bir hastada homozigot FH tan1 ve tedavisi saglanmig bir olguyu sunacagiz.
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Olgu Sunumu

Kirk dokuz yaginda bayan hasta ¢ocuklugundan bu yana g6z kapaklarinda, her iki kol dirseklerinde sari, ciltten
kabarik sislikler nedeni ile tarafimiza basvurdu ve alinan hikayesinde benzer sikayetlerin kardeslerinde de mevcut
oldugu oOgrenildi. Daha ©nce kardiyovaskiiler hastalik Oykiisii olmadigi saptandi. Hastanin kardiyovaskiiler
hastalik lehine sikayeti yoktu. Yapilan fizik muayenesinde arteryel tansiyonu 120/80 mmHg, kalp atim sayisi
73/dk idi. Oskiiltasyonda kalp odaklarinda ek ses, iifiiriim yoktu. Inspeksiyonda sol géz kapaginin inferior, medial
ve siiperiorunda, sag g6z kapaginin inferior ve medialinde ksantelazma mevcuttu (Sekil 1).

Sekil 1 : Ksantelazma

Hastadan a¢ karnina alinan kanda total kolesterol 750 mg/dL, HDL-kolesterol 49 mg/dL, LDL-kolesterol 658
mg/dL, trigliserid 211 mg/dL olarak o¢iildii. LDL-kolesterol diizeyi yiiksek olan, aile Oykiisii olan ve fizik
muayenesinde ksantelazmalar1 olan hastanin FH paneli incelemeye gonderildi. FH panelinde “yiiksek LDL-
kolesterolii ile iligkili polimorfizm” homozigot olarak saptandi. Hasta lipit aferezi programina alindi. Aferez
sonrast kontrol LDL-kolesterol diizeyi 136 mg/dL olarak saptandi. Hasta 3 ayda bir lipit paneli kontroliine
cagrildi, LDL-kolesterol diizeyine gore aferez programinin devami planlandi. Belki de ilk bulgu olarak akut
koroner sendrom ile gelecek olan FH hastasina dikkatli bir fizik muayene ile erken tani ve tedavi saglanmis oldu.

Tartisma

Familyal hiperkolesterolemi, otozomal dominant gecisli bir hastaliktir. Heterozigot ve homozigot olmak iizere iki
formu vardir. Heterozigot olgularin prevalansi, homozigot olgulara gore daha fazladir . FH’li olgularda
karacigerdeki LDL reseptorlerinin kusurlu oldugu veya bu reseptorlerin bulunmadigi gosterilmistir 4 Homozigot
FH hastalarinin tedavisinde kolestiramin, kolestipol, statinler, nikotinik asid, probukol kullanilabilir. Hag
tedavisine iyi yanit vermeyen hastalarin tedavisinde lipit aferezi uygulanabilir ° °,

Sonu¢ olarak, homozigot FH nadir goriilen fakat genc yasta Oliimlere neden olabilen bir hastaliktir.
Hiperlipidemiye bagli olusan ksantelazmalar hastalifin teshisinde 6nemli bir bulgudur. Bizim hastamiz da
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cocuklugundan bu yana goz kapaklarinda, her iki kol dirseklerinde sari, ciltten kabarik siglikler nedeni ile
tarafimiza bagvurdu ve alinan hikayesinde benzer sikayetlerin kardeslerinde de mevcut oldugu dgrenildi. Iyi bir
fizik muayene ile cilt bulgularn sayesinde daha kardiyovaskiiler komplikasyonlar ortaya ¢ikmadan FH hastalar
tan1 alabilmekte ve tedavi edilebilmektedir. Biz burada etkin bir fizik muayene ile kardiovaskiiler
komplikasyonlar meydana gelmemis bir hastada erken homozigot FH tanisini ve tedavisini sagladik.

Bir¢ok hastaligin teshisinde oldugu gibi hiperkolesterolemi teshisinde yol gosterici olmasi agisindan dikkatli fizik
muayene 6nemli bir yere sahiptir.
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