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Degerli Meslektaslarim,

LDL reseptorlerinin genetik yetersizligi sonucu gelisen Ailevi Hiperkolesterolemi (AH), asiri
yuksek kolesterol dlizeyleri ve erken yaglarda gelisen aterosklerozla karakterize bir hasta-
liktir. Heterozigot olgularda LDL duzeyi >180 mg/dl olup, erkeklerde 30-50 yas déneminde
kadinlarda ise 40-60 yas déneminde kardiyovaskiler (KV) olaylar gelismektedir. Homozigot
AH’de ise LDL > 350 mg/dl duzeylerindedir ve etkin bir LDL-kolesterol dislisl saglanamaz-
sa 20’li-30’lu yaslara varamadan hastalar KV hastaliklarla kaybedilmektedirler.

Genetik kdkenli olmasi nedeniyle, nadir goérildigu disundlen AH, aslinda yaygin bir has-
taliktir. Molekuler analizlere ulagilabilirligin artmasi ve tarama ¢alismalari AH’nin yayginhgi-
nin sanilandan ¢ok daha ylksek oldugunu ortaya ¢ikarmistir. Heterozigot AH siklig1 Avrupa
Ulkelerinde bile 1/200 ila 1/300 oraninda degismektedir. Homozigotlarin da klasik bilgi ile
1/1.000.000 oldugu distnilirken bazi Glkelerden 1/10.000’e kadar artan sikhkta bildirimler
gelmektedir. Turkiye’'de ise AH sikligi bilinmemekle birlikte akraba evliliginin yayginligi géz
Onine alindiginda hem homozigotlarin hem de heterozigotlarin prevelansinin tahminlerden
¢cok yuksek olmasi gerekmektedir.

Hastaligin sikhgi yaninda énemli bir sorun da LDL reseptérlerinin yetersizligi nedeniyle sta-
tin vb ilaglarla yeterli lipit distist saglanamamasidir. Homozigot hastalar icin halen en etkin
tedavi secenegi LDL aferezidir. Ancak, 6-7 yas 6ncesi afereze baslandigi ve dizenli haftalik
uygulamalarla devam edildigi takdirde erken mortalite engellenebilmektedir. Bu olgularda,
tanida siklikla ge¢ kalindigi icin tedaviden beklenen basari da elde edilememektedir. Oysa
AH, fizik baki, aile dykusunu iceren iyi bir anamnez ve lipit dizeylerinin degerlendirmesi ile
tanisi Klinik olarak kolaylikla konulabilen bir hastaliktir. Ustelik eskiden aferez digi tedavi
secenegdi olmayan hastalar igin yeni tedavi yontemleri de bulunmaktadir.

“Ailevi Hiperkolesterolemi Projesi” kapsaminda gecen yil (2014 Ekim) bu konuya dikkat ce-
kip farkindahgi artirmak amaciyla “Ailevi hiperkolesterolemi; Hiperkolesteroleminin aterosk-
lerotik kardiyovaskdler risk faktéri oldugunun kaniti” ézel sayisini hazirlamigtik. Projenin
ikinci adiminda ise Avrupa Ateroskleroz Dernegi’nin Homozigot AH’de klinisyenlerin taniyi
ve klinik yonetimi gelistirmelerine yonelik bir kilavuz niteliginde hazirladigi uzlagi raporunun
Turkge cevirisini sunuyoruz.

Bu vesile ile AH projesinin hayata gegmesinde hazirladigi bilimsel ortam ve destek icin Tlrk
Kardiyoloji Dernegi Baskani Sayin Prof. Dr. Lale Tokgézoglu’na ve bu 6zel sayinin basimina
6nayak olan TKD Arsivi Editér’d Sayin Prof. Dr. Vedat Sansoy’a tesekkurlerimi sunuyorum.
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