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GİRİŞ

Ailesel hiperkolesterolemi (AH) otozomal dominant 
geçişli bir lipit metabolizma hastalığıdır. Bu hastalık-

ta düşük dansiteli lipoprotein (LDL) reseptör genindeki 
mutasyon sebebiyle hiperkolesterolemi, ksantomlar ve 
erken koroner arter hastalığına (KAH) bağlı çocukluk 
çağında ölüm sık olarak görülmektedir. Bu çalışmada 17 
yaşında AH tanılı, erken yaşta KAH sebebiyle bypass 
yapılan adölesan bir hastaya uygulanan LDL aferez teda-
visinin tartışılması amaçlanmıştır.

OLGU SUNUMU

	 17 yaşında erkek hasta, el-ayak parmaklarında ve dir-
seklerindeki cilt lezyonları sebebiyle başvurduğu bir üni-
versite hastanesinde 7 yaşından beri AH sebebiyle statin 
ve kolestiramin tedavisi ile izlenirken kronik kalp yeter-
sizliği sebebiyle furosemid, digital, carvedilol tedavileri 
başlanmış ancak yeterli düzelme sağlanamayınca hasta-
nemize sevk edilmişti. Hastanın son 10 gündür hafif efor-
la bile ortaya çıkan göğüs ağrısı, nefes darlığı, çarpıntı ve 
öksürük şikayeti vardı. Anne baba arasında birinci dere-
ceden akrabalık olan hastanın babasının 33 yaşında ani 
kalp krizinden öldüğü, anne ve baba tarafında birçok 
akrabasının erken kalp krizi sebebiyle öldüğü veya koles-
terol yüksekliği sebebiyle tedavi aldığı öğrenildi. Hastanın 
fizik muayenesinde vücut ağırlığı 55 kg (%10p), boyu 173 
cm (%50p), kalp epe atımı 90/dk, tansiyonu 80/50 mmHg 
idi. Ellerde, ayaklarda, dirsek ve dizlerinin ekstensör 
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ÖZET
Ailesel hiperkolesterolemi nedeniyle koroner bypass cerrahisi yapılan bir adölesan hastada LDL aferez tedavisinin 
değerlendirilmesi
Ailesel hiperkolesterolemi çocukluk çağında ortaya çıkan hiperkolesterolemi, deride ksantomlar, koroner arter hastalığı ve ölümle 
karakterize otozomal dominant geçişli bir hastalıktır. Ailesel hiperkolesterolemi hastaları heterozigot hiperkolesterolemili hastalardan 
farklı olarak diyet ve ilaç tedavilerine çoğunlukla dirençlidir ve bu sebeple ek tedavi metodlarına da ihtiyaç duyarlar. Bu çalışmada ailesel 
hiperkolesterolemi tanılı, erken yaşta koroner arter hastalığı sebebiyle koroner bypass ve LDL aferez tedavisi yapılan bir adölesan olguyu 
sunuyoruz.
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ABSTRACT
Evaluation of LDL apheresis treatment in an adolescent patient with familial hypercholesterolemia performed 
coronary by-pass surgery 
Familial hypercholesterolemia is a an autosomal dominant disease characterized by increased plasma levels of cholesterol, skin xanthomas, 
coronary artery disease and early death occur during childhood. Patients with familial hypercholesterolemia patients, unlike the patients 
with heterozygous hypercholesterolemia, often resistant to diet and drug therapy and therefore also need additional treatment methods. 
In this study, we present LDL apheresis theraphy after the coronary bypass in an adolescent patient having chilhood coronary artery 
disease because of familial hypercholesterolemia. 
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yüzünde ve gluteal deride yaygın ksantomları (Resim 1a), 
kalp oskültasyonunda sternum solu 3-4. interkostal ara-
lıkta 2/6 sistolik ve diastolik üfürüm dışında patolojik bul-
gu yoktu. Telekardiyografisinde pulmoner vaskülarite 
artışı, fibrotik değişiklikler, kardiyomegali ve sağ kostof-
renik sinüsün kapalı olduğu görüldü. Elektrokardiyografi-
de sol ventrikül hipertrofisi, V5 ve V6’da T dalgası nega-
tifliği mevcuttu. Ekokardiyografik incelemesinde sol atri-
yum ve ventrikülün geniş olduğu, sol ventrikül duvarında 
kardiyomyopatik değişiklikler olduğu görüldü. EF: %32, 
KF: %16 olan hastanın aort kapağı üzerinde kolesterol 

birikimine bağlı olduğu düşünülen multipl ekojenik lez-
yonlar ve 2. derece aort yetersizliği, 2-3. derece mitral 
yetersizlik olduğu görüldü (Resim 1b). Laboratuvar ince-
lemesinde hemogram normal, kolesterol 501 mg/dl, trig-
liserid 151 mg/dl, LDL 445 mg/dl, yüksek dansiteli lipop-
rotein (HDL) 26 mg/dl bulundu. Kalp kateterizasyonu ve 
anjiyografi incelemesinde asendan aortada duvar düzen-
sizlikleri görülen hastanın selektif koroner arter anjiyog-
rafisinde sol ön inen koroner arter proksimalinde %95, 
orta kısmında %90, sirkumfleks arterde %75 segmenter 
darlıkların görülmesi üzerine (Resim 2) hastaya kalp 

Resim 1: Hastanın ellerinde ve dizlerinin ekstensör yüzünde yaygın ksantomlar (A), aort kapağı üzerinde kolesterol birikimi-
ne bağlı olduğu düşünülen multipl ekojenik lezyonlar (B).

Resim 2: Anjiyografik değerlendirmede; asendan aortada duvar düzensizlikleri (A), selektif koroner arter anjiyografisinde sol 
ön inen koroner arter proksimalinde %95, orta kısmında %90, sirkumfleks arterde %75 segmenter darlıklar (B).
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damar cerrahisi bölümünde ikili koroner bypass ameliya-
tı yapıldı. Operasyon sonrası dönemde hastanın tedavisi 
düşük kolesterolü diyet, asetilsalisilik asit, rosuvastatin, 
kolestiramin, ezetimibe, furosemid, spirinolakton, digok-
sin, metoprolol olarak düzenlendi. Aile taramasında 39 
yaşındaki annesinde, 21 yaşındaki kız kardeşinde, 8 
yaşındaki kuzeninde de hiperkolesterolemi tespit edildi. 
Yaşadığı şehirde başlanan ve kliniğimizde de sürdürülen 
diyet ve ilaç tedavisi sonrasında hastanın kolesterol 
düzeyinde önemli bir düşüş olmadığının (%12) görülmesi 
üzerine hasta LDL aferezi (DALI 750 Direct Adsorption of 
Lipoproteins system, Fresenius Medical Care AG & 
Co,Germany) programına alındı. LDL aferez işleminde 
seans sıklığı 15 gün olarak belirlendi. Dört aylık lipit afe-
rez işlemi sonucunda kolesterol düzeyinde %63, LDL 
düzeyinde % 66 oranında düşüş olduğu saptandı (Şekil 1).

TARTIŞMA

	 Çocukluk döneminde ateroskleroza bağlı KAH olduk-
ça nadirdir ve iskemik kalp hastalığı semptomları çocuk-
luk döneminde genellikle altta yatan bir lipit metaboliz-
ma hastalığı nedeniyle ortaya çıkmaktadır (1). Ailesel 
hiperkolesterolemi çocukluk çağında ortaya çıkan hiper-
kolesterolemi, deride ksantomlar, KAH ve ölümle karak-
terize otozomal dominant geçişli bir hastalıktır (2). Genel 
popülasyonda 1/1.000.000 oranında görülür ve erken 
myokardiyal infarktlı hastaların %4’ünde tespit edilmek-
tedir (3,4). Bu hastalıkta 19. kromozomda yer alan LDL 
reseptör genindeki mutasyon sonucu plazmada LDL-
kolesterolün temizlenmemesine bağlı olarak LDL-
kolesterol düzeyinde artış ortaya çıkmaktadır (4). 
	 Heterozigot kalıtımlı hastalarda KAH orta yaş dönem-

lerinde başlarken homozigot formda tedavisiz hastalarda 
kolesterol düzeyleri 5-6 kat artmakta ve ksantomlar ilk 
dekatta ortaya çıkmaktadır. AH’nin çocukluk çağında 
tanısının konulmasında total kolesterolden çok LDL-
kolesterol düzeyinin kullanılması önerilmektedir (5). 
Bizim olgumuzda da LDL düzeyi oldukça yüksekti ve has-
tamızda semptomların 7 yaşında başlamış olması, koles-
terol düzeyinin 501 mg/dl ve 1.derece akrabalarında da 
benzer aile öyküsünün bulunması sebebiyle homozigot 
AH tanısı konulmuştur. Homozigot kalıtımlı AH’de koro-
ner arterlerdeki ateromatöz değişiklikler aort kapağında, 
aort kökünde ve asendan aortada da olur (6). Bu hasta-
larda aort kökündeki ateromatöz değişiklikler sebebiyle 
koroner ostial lezyonlar, aort iç duvarında düzensizlikler 
sık görülmektedir ve köpük hücre infiltrasyonlarına bağlı 
olarak ortaya çıkan ateromatöz değişiklikler ekokardi-
yografi ile aort kapak ve duvar düzensizlikleri olarak gös-
terilebilir (5,6). Bizim olgumuza yapılan ekokardiyografik 
incelemede aort kapağı üzerinde başlayıp her iki koroner 
ostiumuna kadar uzanan hiperekojen lezyonların lipit 
birikimi sonucunda ortaya çıkan ateromatöz endotel 
deformasyonu olduğu düşünülmüştür. Bu lezyonlar olgu-
muzda olduğu gibi kapak yetersizliği ve darlığına da yol 
açabilmektedir (6). 
	 Hastamızda elektrokardiyografik olarak iskemi bulgu-
ları ve son 10 günde sıklaşan anjinal semptomların olma-
sı sebebiyle efor testi yapılmadan hasta hemen kateter-
anjiyografi işlemine alınmıştı. Yine hastamızda olduğu 
gibi dislipidemi bulguları olan ksantomların görülmesi 
özellikle iskemi semptomları olmasa bile koroner arter 
hastalığının kuvvetli bir işareti olabilmektedir (7).
	 AH’de tedavi amacı lipid düzeyini düşürmek ve 
damarsal hasar riskini azaltmaktır. Bu sebeple doymuş 

Şekil 1 : Başvuru, ilaç tedavisi ve 4 aylık lipit aferez tedavisi sonrasında olgunun lipit profilindeki değişimler.
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yağ ve kolesterolden fakir diyet, kolestiramin, nikotinik 
asit, HMG-KoA (3-hidroksi-3-metil-glutaril-CoA) redüktaz 
inhibitörleri ilk basamak tedavi seçeneğini oluşturmakta-
dır (8). Ayrıca karaciğer transplantasyonu yapılan hasta-
larda LDL reseptör sayısı artırılarak bu hastalarda norma-
le yakın LDL seviyeleri sağlanabilmektedir. Ancak AH has-
taları heterozigot hiperkolesterolemili hastalardan farklı 
olarak diyet ve ilaç tedavilerine çoğunlukla dirençlidir ve 
bu sebeple başka tedavi metodlarına da ihtiyaç duyarlar 
(5,8). 
	 Ailesel hiperkolesterolemide başarılı ilk plazmafere-
zin 1975 yılında yapılmasından bu güne yapılan uzun 
dönem çalışmalar aortik ve koroner ateroskleroz üzerine 
olumlu etkisinin olduğu ve yaşam süresini önemli ölçüde 
artırdığını göstermektedir. LDL aferezinde LDL kolesterol 
düzeyinde %50’den fazla bir düşüş olması işlemin başarı-
lı olduğunu gösterir (2,5). Ancak aferezden sonraki gün-
lerde LDL-kolesterol düzeyleri yine artmaya devam eder. 
Bu sebeple çocuklarda aferez işleminin 15 günlük aralık-
larla tekrarlanması önerilmektedir (2). Hastamıza dört 
aylık sürede 15 günlük periyotlarla yapılan lipid aferez 
işlemi sonucunda kolesterol düzeyinde %63, LDL düze-
yinde %66 oranında düşüş sağlanmıştır. Lipid aferez işle-
mi sonrasında HDL-kolesterol düzeyinde düşüş olabil-
mektedir. LDL aferez işleminde en sık karşılaşılan yan 
etkiler anafilaktik reaksiyonlar, flushing, bulantı, baş ağrı-

sı ve kan basıncında düşmedir (9). Tekrarlayan aferezler 
sonrasında ksantomlar yumuşayabilmekte ve bazı olgu-
larda tamamen kaybolabilmektedir (9,10). Her ne kadar 
tedavi seçenekleri olsa da tedaviden yeterli fayda sağla-
yamayan veya tedavisi geciken hastalarda çoklu koroner 
arter lezyonları sebebiyle koroner bypass işlemi, aort 
kapak deformasyonu sebebiyle kapak replasmanı gere-
kebilmektedir (7,11). Literatürde cerrahi bypass yapılan 
en küçük hasta 9 yaşındadır (12,13).
	 Sonuç olarak, ailesel hiperkolesterolemili hastalarda 
LDL aferez işleminin kardiyovasküler komplikasyonları 
azaltması ve özellikle çocuk ve adölesan dönemde diyet 
ve ilaç tedavisine ek olarak yapılan bir tedavi seçeneği 
olarak bu hastalarda beklenen yaşam süresini artırması 
sebebiyle etkili bir tedavidir. Bizim olgumuza LDL aferez 
tedavisi 17 yaşında ağır koroner arter lezyonları ile baş-
vurup bypass cerrahisi yapıldıktan sonra başlandı. LDL ve 
kolesterol düzeyinde önemli bir düşüş sağlanmasına rağ-
men LDL aferez tedavisinde geç kalındığı için iskemik 
myokardiyopati ve kardiyak yetersizlik devam etti. Bu 
sebeple çocukluk çağındaki AH’li hastalarda koroner has-
talık riski yüksek olması sebebiyle düzenli takip ve 
görüntüleme metodları ile periyodik incelemeler yapıl-
malı, etkin ve beklenen yaşam süresini artıran LDL aferez 
tedavisinde geç kalınmaması gerektiğini vurgulamak isti-
yoruz.
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