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Familyal hiperkolesterolemi nedeni ile 10 yaşında koroner 
bypass yapılan çocuk olgu

A 10-year-old child who underwent coronary artery bypass graft with the 
indication of familial hypercholesterolemia
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ÖZ

Familyal hiperkolesterolemi 19. kromozomun kısa kolunda yer alan düşük yoğunluk-
lu lipoprotein(LDL) reseptör genindeki defekt sonucu lipoproteinlerin dolaşımdan 
yeteri kadar temizlenememesi ile ortaya çıkan otozomal dominant bir hastalıktır. 
Homozigot ve heterozigot tipleri mevcuttur. Homozigot tiplerde erken ateroskleroza 
bağlı 1. dekadda koroner lezyonlar ortaya çıkmakta ve tedavisiz hastalar genelde 
20’li yaşlarda kaybedilmektedir. Familyal hiperkolesterolemi tanısından 6 ay sonra 
eforla göğüs ağrısı olan hasta kliniğimize başvurdu. Efor testi pozitif saptanan hasta-
ya koroner anjiyografi yapıldı ve sol koroner arterde belirgin darlık saptandı. 
Hastamıza başarılı bir şekilde koroner bypass operasyonu yapıldı. Bu olgu hiperlipi-
demili hastalarda koroner lezyonların erken dönemde gelişebileceğine dikkat çekmek 
için sunulmuştur.
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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.

Keywords: Homozygous familial hypercholesterolemia, coronary bypass, child

GİRİŞ 

Ailesel hiperkolesterolemi çocuklarda koroner 
bypass gerektiren nadir görülen kardiyak göğüs ağrı-
sı nedenleri arasındadır. Erken yaşlarda koroner ate-
roskleroza yol açarak miyokard iskemisi ve ölüme 
yol açabilmektedir (1,6). Bu makalede, erken aterosk-
leroz nedeni ile 10 yaşında koroner bypass uyguladı-
ğımız olgu sunularak literatür eşliğinde tartışılmıştır.

OLGU 

On yaşında erkek hasta diz ve dirseklerindeki 
kabarık lezyonlar nedeni ile hastanemize başvurdu. 
Bu kabarıklıklar 3 yıldır mevcut olup, giderek büyü-
müş. Büyüme gelişmesi yaşına uygun ve bilinen ek 
hastalığı yoktu. Soygeçmişinde anne, baba sağ sağlık-
lı, 19 ve 22 yaşında iki erkek kardeşi var onlarda da 
herhangi bir hastalık öyküsü ve benzer lezyon yoktu. 
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Dedenin kardeşi ve babası kalp krizi nedeni erken 
yaşta kaybedilmişti. Fizik muayenesinde vücut ağırlı-
ğı: 35 kg (%25-50p), boy: 142 cm (%50-75p), kalp 
tepe atımı 80/dk., kan basncı 98/56(50p) mmHg idi. 
Her iki diz kapağında, dirseklerinde ve ayak sırtında 
yerleşen sarı renkli, üzeri düzensiz, deriden kabarık 
lezyonlar ksantom olarak değerlendirildi (Resim 1). 
Kadiyak muayenesinde belirgin üfürümü yoktu, kara-
ciğer ve dalağı nonpalpabl idi. Laboratuvar bulgula-
rında hemogram, kan şekeri, karaciğer ve böbrek 
fonksiyon testleri, troid fonksiyon testleri normaldi. 
Total kolesterol (TK) 705 mg/dL (yaşa göre 189 mg/

dl >95 p) ve düşük yoğunluklu lipoprotein (LDL) 650 
mgdL (yaşa göre 132 mg/dl >95p) belirgin yüksekti. 
Trigliserit 78 mg/dl (50p) ve yüksek yoğunluklu 
lipoprotein (HDL) kolesterol 36 mg/dL (5p) ise nor-
mal olarak bulundu (Nelson). Anne, baba ve 2 erkek 
kardeşin lipid profilleri normaldi. Lipid elektroferezi 
de tip 2a familyal hiperlipidemi ile uyumlu idi. 
Hastamıza statin, ezetimib başlanarak ve diyeti düzen-
lenerek (meyve, sebze, balık, tahıl tüketimi artırılıp, 
kızartmalar, unlu mamüller azaltılarak dengeli kalori 
alımı sağlayacak şekilde) takibe alındı. Tanıdan yak-
laşık 6 ay sonra eforla belirginleşen göğüs ağrısı 
yakınması ile başvurdu. Elektrokardiyografisi (EKG) 
ve ekokardiyografi (EKO)’si normal olup efor testin-
de belirgin ST depresyonları saptandı. Göğüs ağrısı 
yakınması olan ve efor testi pozitif saptanan hastaya 
koroner anjiyografi yapıldı. Koroner anjiografisinde 
sol ana koroner arterde %90 darlık saptandı ve koro-
ner arter hastalığı nedeniyle kalp damar cerrahisi 
tarafından koroner bypass operasyonuna alındı (Resim 
2). Operasyonda sol internal meme arteri ile sol koro-
ner arter arasında bypass işlemi uygulandı. Postoperatif 
2. günde yoğun bakımdan çıkan olguya lipid aferez 
başlandı ve 1 hafta sonra taburcu edildi.

İzlemde TK 291 (>95p) mg/dL, LDL: 231 (>95p) 
mgdL, HDL kolesterol 39 mg/dL (5p) idi ve önceki 
değerlere göre belirgin düzelme mevcuttu. 

TARTIŞMA

Ailesel hiperkolesterolemi (hiperlipidemi tip 2a) 
19 kromozomun kısa kolunda bulunan LDL reseptör 
geninde meydana gelen mutasyon sonunda lipoprote-
inlerin dolaşımdan yeterince temizlenememesiyle 
ortaya çıkan otozomol dominant geçişli bir dislipide-
midir (1,2). Kanda total kolesterol ve LDL düzeyleri 
artmışken trigliserid düzeyleri normaldir. Hastalar kli-
nik özelliklerine ve LDL seviyelerine göre homozigot 
ve heterozigot fenotipik özellikler gösterebilirler. LDL 
kolesterol 500’mg/dL altında olanlar heterozigot iken, 
500 mg/dL üzerinde olanlar homozigot fenotipi oluş-
tururlar. Homozgit ailevi hiperkolesterolemi bir mil-
yonda bir görülürken, heterozigot olanlar 500-1000’de 
1 oranında görülerler ve daha iyi prognoza sahiptirler 
(3-5). Hastamız homozigot fenotipik özellikler göster-

Resim 1. 1. no.lu olgunun dizde ve dirsekte yer alan ksantom-
ları.

Resim 2. 1. no.lu olgunun koroner anjiografide sol koroner 
arterde _90 darlık görünümü.
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mekte idi. Homozigot hastalar tendonlarda ksantom-
lar, korneal arkus ve erken aterosklerotik değişikler 
gösterirler. Bu hastalar koroner iskemi sonucunda 2. 
ve 3. dekatta kaybedilmektedirler (5,6). Tedavide diyet, 
statinler kullanılmakta, ayrıca aferez, parsiyel ileal 
bypass cerrahisi, karaciğer nakli ve gen terapiside 
tedavi şeçenekleri arasındadır. Günümüzde homozigot 
hastalar için önerilen tedavi lipid aferezdir. Genellikle 
7 yaş civarında başlanması önerilmektedir, daha erken 
yaşlarda yapılan vakalar bildirilmektedir (9).

 Erken yaşlarda koroner ateroskleroza yol açarak 
myokard iskemisi ve ölüme yol açan bu hastalıkta 
koroner tutulum için stent veya koroner arter baypas 
cerrahisi uygulanmaktadır. Özellikle çocukluk çağın-
da yapılan koroner baypaslarda arteriyel greftlerin 
kullanılması uzun dönem açık kalma oranlarının çok 
daha iyi olması nedeniyle yeğlenmektedir. Venöz 
greftlerde kullanılmakla birlikte erken dejenerasyon 
ve artan vücut büyüklüğü nedeni ile sorun olabilmek-
tedir. Fakat safen vende büyüme potansiyeline sahip 
olup, greft olarak kullanılabilmektedir. Çocukluk 
çağında ülkemizde en erken yapılan koroner bypass 
cerrahisi Ersoy ve ark.’nın (7) yaptığı 7 yaşında bir 
olgudur. Literatürde 4 yaşında koroner iskemi nedeni 
ile kaybedilen bir Türk olgu (8) ve 2 yaşında tanı alıp 
4 yaşında kaybedilen olgu bildirilmektedir (10). 
Olgumuzda, erken cerrahi uygulanan grupta yer 
almaktadır. Bu tarz hastalarda kardiyak açıdan yakın-
ma yokken ne zaman koronerler için görüntüleme 
yapılacağı halen tartışma konusudur. Yapılan bir 
çalışmada, yakınması olmayan 140 homozigot ailesel 
hiperkolesterolemili hastanın 33’ünde noninvaziv bir 
yöntem olan koroner bilgisayarlı tomografi anjiografi 
ile sol koroner arterlerinde %50’nin üzerinde darlık 
saptanmıştır ve genetik mutasyonlarla ilgili olduğu 
görülmüştür (11). Koroner iskemi homozigot ailesel 
hiperkolesterolemi hastalarında halen major ölüm 
nedeni olmaktadır. Bu olgu bu hastaların kardiyak 
açıdan yakın izlem yapılması gerektiğini ve gerekirse 
erken dönemde koroner görüntüleme yapılmasını 
vurgulamak için sunulmuştur. 
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