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Cocuklarda hipolipidemiler

Hypolipodemias in children
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Plazma lipoprotein diizeylerinin diisiikliigii ile karsimiza ¢ikan hipolipidemiler primer
(genetik) veya sekonder (kazamlmig) nedenlere bagh olabilir. Hiperlipidemilerin aksi-
ne, hipolipidemilerin neden ve sonuglar: konularinda klinisyenlerin farkindahg ¢ogu
zaman yeterli olmamaktadir. Bununla birlikte, hipolipidemiler altta yatan ciddi bir
sorunun gostergesi olabilir. A¢giklanamayan hipolipidemilerin olas1 nedenleri kesinlik-
le arastirilmalhidir. Bu makalede, ¢ocuklarda primer ve sekonder hipolipidemilerin
nedenleri ve mekanizmalar: tartigilmistir.

Anahtar kelimeler: Hipolipidemi, ¢ocuklar
ABSTRACT

Hypolipidemia is defined as a decrease in plasma lipoprotein caused by primary
(genetic) or secondary (acquired) factors. Unlike hyperlipidemia, physicians are
usually inadequately aware of hypolipidemia, its causes and consequences. However,
hypolipidemias can be a marker for an underlying, serious problem. Unexplained
hypolipidemias should always be investigated for their possible causes. In this
report, causes and mechanisms of primary and secondary hypolipidemias in child-
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ren were discussed.
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GIRIS

Hipolipidemi plazma lipoprotein diizeylerinde pri-
mer (genetik) veya sekonder (kazanilmig) faktorlere
baglh olarak gelisen diisiikliiktiir. ilk kez 1911 yilinda
Chauffard ve ark. tarafindan aktif tiiberkiilozlu bir
hastada tanimlanmugtir V. Ancak gecen bir asirlik siire
icerisinde hem eriskin hem de ¢ocuk hastalarda hipoli-
pidemiler ile ilgili cok az sayida yaym bulunmaktadir.
Hipolipidemiler altta yatan 6nemli bir hastali§in gos-
tergesi olabilecegi gibi, kendisi de ¢esitli bozukluklara
yol acabilmektedir. Bu makalede cocukluk caginda
hipolipidemiye yol acan durumlar tartigilmgtir.

Tanim

Hipolipidemi, plazma lipoprotein diizeylerinin
diisiik olmas1 olarak tanimlanmaktadir. Cocuklarda
yaglara gore plazma lipoprotein besinci persantil
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degerleri Tablo 1°de verilmistir . Ancak hangi
degerlerin hipolipidemi i¢in alt sinir kabul edilmesi
gerektigi konusunda kesin bilgiler yoktur.

Epidemiyoloji

Cocukluk caginda hipolipidemilerin siklig1 bilin-
memektedir. Amerika Birlesik Devletleri’nde yapilan
bir ¢calismada, saglikli 1479 erigkin erkek taranmig ve
hipolipidemi siklig1 beyazlarda %1.8 iken, zencilerde
%3 .6 bulunmustur @. Herhangi bir nedenle hastaneye
yatiritlmig erigkinlerde hipolipidemi siklig1 %0,5 ile
6.2 arasinda bildirilmis ve erkeklerde daha sik bulun-
mugtur ¢7,

Etiyoloji ve Smiflama

Cocukluk caginda hipolipidemiler sekonder ve
primer olarak iki grupta incelenmektedir. Sekonder
hipolipidemiler lipid metabolizmasi ile ilgili primer
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Tablo 1. Cocuklarda yaslara gore besinci persantil plazma kolesterol ve trigliserit diizeyleri.

Yas Gruplari Trigliserit (mg/dl) Total Kolesterol (mg/dl) “Low dansity lipoprotein” “High Density Lipoprotein”
(LDL) (mg/dl) (HDL) (mg/dl)

Kord kam 14 42 17 13

1-4 yas

erkek 29 114 Bilinmiyor Bilinmiyor

kiz 34 112 Bilinmiyor Bilinmiyor

5-9 yas

erkek 28 125 63 38

kiz 32 131 68 36

10-14 yas

erkek 33 124 64 37

kiz 39 125 68 37

15-19 yas

erkek 38 118 62 30

kiz 36 118 59 35

bir bozukluk olmadan ortaya ¢ikarlar. Primer hipoli-
pidemiler ise lipid metabolizmasindaki bir monoge-
nik bozukluktan kaynaklanirlar.

A) Sekonder hipolipidemiler

Primer hipolipidemilerden daha sik goriiliirler.
Karaciger hastaliklari, sepsis, malign hastaliklar, pos-
toperatif donem, kronik enflamatuvar hastaliklar,
malabsorpsiyon veya malnutrisyon ile seyreden
durumlar ve bazi endokrinolojik bozukluklar sekon-
der hipolipidemiye neden olabilir. Crook ve ark. 7 bir
yil boyunca hastanede yatan biitiin hastalar1 iceren bir
calismada, 57 hastada (%0,5) hipokolesterolemi
(plazma kolesterolu <3 mmol/l) bulmuslardir. Ayni
calismada plazma kolesterol diizeyi ile albumin
diizeyleri arasinda korelasyon oldugu goriilmiis ve
agir hipokolesterolemili (<1,5 mmol/l) hastalarda
mortalite (%71), olmayanlara gore (%3) yliksek sap-
tanmistir. Sekonder hipolpidemi durumlarinda altta
yatan hastalik tedavi edilmelidir.

Sik goriilen sekonder hipolipidemi nedenleri

Anemiler

Anemili hastalarda prolifere olan eritroid seri hiic-
relerinin artmis kolesterol gereksinimi hipolipidemi-
ye yol acgabilir. Artmis makrofaj koloni stimiile edici
faktoriin serum kolesterol diizeylerini diisiiriicii etki-
si, “Low density lipoprotein” (LDL) katabolizmasini

artiran LDL’ye yonelik otoantikorlar ve hipersple-
nizm durumu anemili hastalarda hipolipidemi nedeni
olarak One siirilmistiir ¢10,

Kronik hastaliklar, onkolojik hastaliklar ve

yogun bakim hastalari

Bu hastalarda genellikle benzer mekanizmalar
tanimlanmistir. Beslenme yetersizligi, hepatik sente-
zin azalmasi ve proinflamatuvar sitokinlerin (IL-6,
IL-10, TNF) lipid metabozlizmas1 iizerine etkileri
hipolipidemiye yol agabilir "9, Ayrica akut faz
yanitt olarak hipolipidemi goriilebilir 9. Malign
hiicrelerde LDL reseptor aktivitesinin artig1 gosteril-
mistir 7. Kronik karaciger hastaliklarinda hepatik
sentezde azalma temel etkendir ¥,

Hipertiroidi

Hipertiroidili hastalarda LDL reseptor aktivitesin-
de ve LDL katabolizmasinda artig goriiliir. Ayrica
kolesteroliin safra ile atilimi artar 929,

Enfeksiyonlar

Akut, kronik, bakteriyel, viral, parazitik tim
enfeksiyonlarda hipolipidemi ortaya c¢ikabilir.
Proinflamatuvar sitokinlerin lipid metabolizmasina
olan etkilerine bagli olarak goriiltir V.

Malabsorpsiyon sendromlari
Diyetteki yaglar lipoproteinlerin eksojen kaynagidir.



C.B. Erdur ve ark., Cocukluklarda hipolipidemiler

Beslenme yetersizliginde oldugu gibi yag emilim bozuk-
lugu olan durumlarda da hipolipidemi gozlenebilir ®?.

B) Primer hipolipidemiler:

Sekonder hipolipidemilere oranla daha az siklikta
karsimiza ¢ikmaktadirlar. Lipid metabolizmasindaki
genetik bir bozukluktan kaynaklanirlar.

Primer hipolipidemiler diisiik “Low Dansity
Lipoprotein” (LDL) ve “High Dansity Lipoprotein”
(HDL) nedenleri olarak iki grupta incelenir.

1) Diisiik LDL nedenleri:

Intestinal yolda lipidlerin transportu ii¢c asamada
gerceklesir. Once limende diyetteki yaglar emulsifi-
ye ve hidrolize olur. Ikinci agamada hidrolize yaglar
enterositlere alinir. Son asamada enterositlerde yeni-
den sentezlenme, lipoprotein olarak paketlenme ve
sekresyon gerceklesir. Yemek sonrasi intestinal silo-
mikron olusumu yag ve yagda eriyen vitaminlerin
emilimi i¢in zorunlu basamaktir. Silomikron olugum
asamasinda Apo B8, mikrozomal transfer protein
(MTP) ve Sar1B GTPase proteinleri gereklidir. Apo
B8 geninde defekt sonucu familyal hipobetalipopro-
teinemi, MTP geninde defekt sonucu abetalipoprote-
inemi, SarlB GTPase geninde defekt sonucu silo-
mikron retansiyon hastalig1 olugur.

a) Abetalipoproteinemi

(Bassen-Kornzweig Sendromu) (ABL)

MTP geninde mutasyon sonucu olusur. Cogu
mutasyon proteinin kisalmasi ve fonksiyon kaybina
neden olarak hastaliga yol acar. Bazi missense mutas-
yonlar ise hafif formlara neden olur. Otozomal resesif
gecis gosterir. Heterozigot olgularda klinik ve labaro-
tuar bulgulari normaldir. Homozigot olgularda ise
bulgular infantil donemde baglar *¥. Gastrointestinal
sistem bulgular1 olarak klinikte steatore ve batinda
distansiyon ilk aylarda baglar. Yagh beslenme ile
artarak devam eder. Hastalarin yagdan kaginmayi
o0grenmesi ile yasla beraber azalma goriiliir. Biiylime
geriligi sik goriilen bir bulgudur. Hastalarda hepato-
megali ve hepatosteatoz goriiliir. Karaciger hastaligi-
nin siroza ilerlemesi ve karaciger nakli gerektirmesi

enderdir ?¥. Gastrointestinal sistem dig1 bulgulardan
norolojik bulgular yas ilerledikce ortaya cikar. E vita-
mini tedavisine ragmen olugabilir. En 6nemli temel
patoloji demiyelinizasyondur. Klinikte karsimiza
ataksi, Romberg pozitifligi, tremor, dizartri, dismetri,
disdiadokokinezi, derin tendon reflekslerinde azal-
ma, parestezi, fasiyal paralizi seklinde ¢ikabilir @¥.
Norolojik tablo Freidreich ataksisini andirmaktadir.
Goz ile ilgili ilk bulgular gece korliigli ve renk ayri-
minda bozulmadir. Pigmental retinal dejenerasyon
goriilebilir, E vitamini tedavisi ile progresyon azalir.
Kseroftalmi ve korneal iilserasyon A vitamini eksik-
ligine baghidir ®¥. Kas tutulumu hem diiz hem ¢izgili
kaslar1 tutabilir. Mortalite nedenleri arasindadir.
Kardiyomyopati goriilebilmesine kargin bu hastalar-
da hipokolesterolemi nedeniyle koroner kalp hasta-
liklar1 ¢ok enderdir ?*. Laboratuvarda periferik yay-
mada akantositozis goriilmesi en erken bulgudur.
Dolagan eritrositlerin %50-100’ii akantosit seklinde
goriiliir. Anemi hemolize bagl olarak ortaya cikar.
Apo B iceren tiim lipoproteinler serumda diisiik sap-
tanir. Aclik plazma kolesterolii 20-50 mg/dl’nin,
trigliserit 10 mg/dl’nin altindadir. Sentezde azalma
ve eliminasyonda hizlanma nedeni ile HDL koleste-
rol diizeylerinde %50’ye varan diisiisler olabilir.
Yagli beslenmeden sonra plazmada silomikron goriil-
mez. Lipoprotein elektroforezinde prebeta ve beta
bandi yoktur. Serum E vitamini diizeyinde belirgin
azalma, protrombin zamani uzamasi ve transaminaz
yiiksekligi diger laboratuvar bulgular1 olarak karsi-
miza gikar. Ince bagirsak biyopsisinde enterositlerde
yag vakuolleri goriiliir. Maternal abetalipoproteine-
mide yenidogan bebek saglikli olarak diinyaya gele-
bildigi gibi, cesitli fetal anomaliler (anoftalmi, kardi-
yak defektler, akcigerde kistler, eklem kontraktiirleri,
inmemis testis, kii¢iik bobrekler) goriilebilir. Fetal
anomaliler A vitamini eksikligine bagli olusabilir.
2425 Tedavide yagdan kisith diyet steatoreyi azaltir,
protein ve karbonhidrat emilimini artirir. Baglangicta
gilinde 5 g’dan daha az verilen yag, zamanla hastanin
toleransina gore artirilabilir. Yeterli enerji alimi igin
diyetteki karbonhidrat ve proteinler artirilmalidir.
Yagda eriyen vitaminler destek olarak verilmelidir.



Yiiksek doz E vitamini (100-300 mg/kg/g, 100 1U/
kg), plazma E vitamini diizeyini normalin %30’ una
kadar cikarabilir. Tedavi 16 aydan oOnce baglarsa
norolojik bulgulart onlemede daha basarili bulun-
mustur. Bazi hastalarda norolojik bulgularda regres-
yon olabilmektedir. Yiiksek doz A vitamini (100-400
U/kg/g) plazma diizeyini normale getirebilir. D vita-
mini (400-10 000 U/g), K vitamini (5 mg/g), gerekir-
se Fe, folik asit destegi verilmelidir ?**®, Prognozu
etkileyen faktorler arasinda tani yasi, erken tedavi
baslanmasi, karaciger, kalp ve kas tutulumu bulun-
maktadir. Erken tani, erken tedavi baglanmasi anla-
mina gelse de, erken tani alanlarda fenotip daha agir
ve prognoz daha kotii olmaktadir. Hastalarin %25°1
20 yasindan sonra tani alir. Erken tedavi baglanmast
onemlidir ¢iinkii yagda eriyen vitaminler yiiksek
dozda baglanmaz ise doz vitamin tedavisi verilmez
ise ilk dekatta norolojik ve gdz bulgular: baslar, bazi
hastalar kor ve yataga bagiml olabilir. Hastalar en
fazla 2-3 dekat yasayabilir ¥,

b) Familyal hipobetalipoproteinemi (FHBL)

APOB gen defekti sonucu ortaya ¢ikar. Otozomal
kodominant gegis gosterir. Heterozigot FHBL siklig1
1/500-1/1000 olarak bildirilmektedir. Mutasyon
sonucu ApoB proteininde kisalma ve fonksiyon kaybi
geligir. ApoB 100 ve ApoB 48 ayni genin (APOB)
drtintidiir. ApoB48 defektinde silomikron sentez
bozukluguna bagli hipolipidemi goriiliir iken,
APOB100 defektinde “very low density lipoprotein”
(VLDL) klirens bozukluguna bagli hiperkolesterole-
mi olusur ®?. Klinikte heterozigot olgular genelde
asemptomatiktir. Toplum taramalarinda plazma LDL
kolesterol ve apoB normalin %25-30’u kadar diisiik
saptanabilir. Hipokolesterolemi nedeniyle koroner
kalp hastaliklar1 ¢ok enderdir ®®. En 6nemli uyarici
bulgu yagh karaciger ve transaminazlarda hafif yiik-
selmedir. Yagh digkilama ve karinda siskinlik goriile-
bilir. Digkida hafif yag atilimi olabilse de ¢ocuklarda
biiylime genelde normaldir. Periferik yaymada hafif
akantositoz goriilebilir. On yaginda kiz hastada safra
tast olusumu bildirilmistir ®®. FHBL homozigot ve
“compound” heterozigot olgular son derece ender
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olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Plazma LDL kolesterol
ve apo B diizeyi cok diisiiktiir veya hic yoktur.
Biiytime geriligi, steatore ve yaglh karaciger ortaya
cikar. FHBL homozigot olgularda tedavi ABL gibidir.
Yagdan kisitli diyet steatoreyi azaltir, protein ve kar-
bonhidrat emilimini artirir. Yiiksek doz E vitamini ve
A vitamini tedavisi verilmelidir. FHBL heterozigot
olup E vitamini diizeyi diisiik olanlara E vitamini
destegi yapilmalidir .

¢) Silomikron retansiyon hastaligi

Sarl B (SARA 2) geninde mutasyon sonucu olusur.
Sarl b proteini COP II vezikiillerinin olusumundan ve
vezikiil icinde bulunan gilomikronun hiicre ici trafigin-
den sorumludur. Hipobetalipoproteinemi tablosu ile
karakterizedir. Plazmada ApoB 48 selektif yoktur ve
postprandial plazmada silomikron saptanamaz. Fransa
ve Kanada’da yapilan bir caligmada, ortalama yaslari
12 yil, ortalama tan1 yas1 2 ay ve takip siireleri 4-10 y1l
arasinda degisen 16 cocuk hasta incelenmistir. Normal
prenatal ve natal 6ykii, biiyiime geriligi, kronik steato-
re, plazma kolesterol diizeyinde diisiikliik, normal
plazma trigliserit diizeyi, yliksek doz destege ragmen
E vitamini diizeyinde diisiikliik tiim olgularda saptan-
migtir. Hipoalbuminemi %80, ALT yiiksekligi %75,
hepatomegali ve hepatosteatoz %25 olguda bildiril-
migtir ®. Erigkin hastalarda ayrica kas agrilari, kas
kramplari, DTR’de azalma, CK yiiksekligi, ekokardi-
yografik incelemede ejeksiyon fraksiyonunda azalma
ve kas biyopsisinde lipid vakuolleri goriildiigii bildiril-
migtir ®©. Tedavide yagdan kisitlt diyet, yagda eriyen
vitamin deste§i (ABL tedavi dozlarinda) verilir.
Hastalarda biiylime, A, D ve E vitamini eksiklik bulgu-
lar1 izlenir. Gz muayenesi, elektroretinogram, norolo-
jik muayene, EMG, kemik mineral dansite Ol¢iimii
belirli araliklarla yapilmalidir.

2) Diisiik HDL nedenleri

a) Tangier hastahgi

ABCAI1 protein mutasyonu sonucu olusan mono-
genik bir hastaliktir. Bu eksiklik nedeniyle dokularda-
ki kolesterol HDL partikiiliine aktarilamaz. Karaciger,
dalak, kemik iligi ve intestinal epitelde kopiik hiicrele-
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ri olusur. Fibroblast ve noronlarda kolesterol esterleri
birikir. Heterozigot olgularda klinik bulgu goriilmez.
Plazma HDL diizeyi alt sinirin %50’sine kadar diisiik
saptanabilir. Literatiirde homozigot Tangier hastalig1
olan yiizden az olgu tanimlanmistir. Homozigot olgu-
larda ¢ocukluk doneminde klinik bulgular baglar. Bir
calismada, adenoid ve tonsillerin turuncu/sar1 renkte
olmasi ve biiylimesi (%88) oraninda bildirilmistir.
Yetigkinlerde tonsillektomi/tonsillerde skar nedeniyle
saptanamayabilir. Hepatosplenomegali (%44-%66),
periferik noropati (%64), korneal opasiteler (%34),
koroner kalp hastaligi (%31), lenfadenopati (%19),
rektal mukozada milimetrik turuncu birikimler (%88)
ve degisik oranlarda ishal goriilebilmektedir ©132,
Periferik noropatiye erigkin hastalarda sik rastlanir.
Schwann hiicrelerinde anormal lipid depolanmalari
sonucu ortaya cikar. Yasam Kkalitesini belirleyen en
onemli parametre noropatinin derecesidir. Kas giic-
siizliigii, duyu kaybi olusabilir. izole kranial sinir tutu-
lumu, okuler sinir felci, DTR azalmasi1 goriilebilir.
Siringomiyeli ile giden tablo ilerleyicidir, hastay yata-
ga bagimli hale getirir. Laboratuvarda trombositopeni
(30000-120000/mm?) sik goriiliir (%93). Eritrosit
membraninda kolesterol azalmasi ve fosfotidil kolin
artis1 nedeniyle %60 oraninda hemolitik anemi gorii-
lebilir. Plazma HDL kolesterol diizeyi cok diistiktiir
veya hic yoktur. APO-A1 ve LDL kolesterol diizeyleri
de diisiik saptanir. Plazma trigliserit diizeyleri normal
veya hafif yliksek olabilir. Tedavide koroner kalp has-
talig1 risk faktorlerinden (obezite, yagli beslenme,
sigara, sedanter yasam) kacinma Onerilir. Koroner
kalp hastalig1 acisindan izlem ve gerekirse medikal ve
cerrahi tedavi yapilir.

b) APO A-1 eksikligi

APO A-1 HDL partikiiliiniin olusmasi i¢in gerekli
bir proteindir. Lesitin kolesterol agil transferaz (LCAT)
enziminin aktivasyonunu saglar. Hiicre ylizey resep-
torleri (SR B1l) ve membran transport proteinleri
(ABCA1) ile HDL nin interaksiyonunda gorev alir.
APO A-1 geninde mutasyon oldugunda plazma HDL
kolesterol diizeyi diiser. Heterozigot olgularda mutas-
yon proteinin fonksiyonunu etkiliyor ise plazma HDL

kolesterol diizeyi diistik saptanir. Homozigot olgularda
HDL kolesterol diizeyi ¢ok diisiiktiir veya hic yoktur.
Bu olgularda ksantoma, ksantelazma, palmar, plantar,
tendindz ksantomlar, korneal opasite goriilebilir ©2.
40-50 yaslarindan 6nce koroner kalp hastalig1 gelisebi-
lir. Laboratuvarda plazma HDL kolestero diisiikliigii
yaninda plazma Apo A-1 diizeyi hi¢ bulunamaz. LDL
kolesterol ve trigliserit diizeyleri normaldir.

¢) Lesitin kolesterol acil transferaz (LCAT)

eksikligi

Lesitin kolesterol acil transferaz (LCAT) enzimi
serbest kolesterolii kolesterol esterlerine doniistiire-
rek matiir HDL partikiilii olusmasin1 saglar. LCAT
geninde 40’tan fazla mutasyon tanimlanmigtir. Bu
mutasyonlara gore iki hastaliktan biri ortaya ¢ikar:

Klasik LCAT eksikligi: Tam eksiklik

“Fish eye disease” (FED): Kismi eksiklik

FED olgularinda korneal bulaniklasma en 6nemli
bulgudur. HDL kolesterol diizeyi 10 mg/dl’nin altin-
dadir. Rutin lipoprotein ve lipid analizleri ile klasik
LCAT tan ayirt edilemez.

Klasik LCAT eksikliginde heterozigot olgularda
klinik bulgu yoktur. Bazen HDL kolesterol diizeyi
diisiik saptanabilir. LCAT aktivitesi %50 nin altinda
bulunabilir. Homozigot olgularda korneal bulaniklag-
ma, nefritik/nefrotik sendrom, anemi triad1 goriiliir.
Korneada bulaniklagma genellikle 3. dekattan sonra
belirgindir ©¢**%. Bobrek tutulumu en 6nemli morbidi-
te ve mortalite nedenidir. Neden tam belli olmamakla
beraber, anormal yapidaki lipoproteinlerin (LpX)
bobrek hasar1 yaptigi diistiniilmektedir. Hayvan calig-
malarinda, LpX’in renal mezangial hiicrelerde mono-
sit kemoatraktan protein (MCP 1) {iretimini artirarak
kopiik hiicreleri olusumu ve glomeroloskleroza yol
actig1 gosterilmistir. Ilk bulgu proteiniiri, hipoalbu-
minemi ve ddemdir. Genellikle 20’li yaglarda ortaya
cikar. Erigkin LCAT eksikligi hastalarinin ilk bagvuru
bulgusu olabilir. Bobrek biyopsisinde mezangial mat-
riks ve bazal membranda lipid vakuolleri goriiliir.
Hematiiri, hipertansiyon ortaya c¢ikabilir. Ellili yag-
larda kronik bobrek yetmezligine ilerleyebilir (50°li
yaslar) ¢, Hemolitik anemi eritrosit membran lipid



Tablo 2. Familyal HDL eksikligi senromlarinin ayirici tanisi.
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Klinik o6zellik Tangier hastahig APO A1 eksikligi LCAT eksikligi Fish eye disease
Etkilenen gen ABCA1 APOA1 LCAT LCAT
Tonsil anomalisi Evet Yok Yok Yok
Hepatosplenomegali Evet Yok Yok Yok
Noropati Evet Yok Yok Yok
Korneal opasite + ++++ +++ +++
Ksantomlar Yok Evet Bazen Yok
Nefropati Yok Yok + Yok
Serum kolesterol Diisiik Normal Normal/Yiiksek Normal
Kolesterol esterleri Normal Normal Diisiik Diisiik/Normal
Trigliserit Yiiksek Diisiik/Yiiksek Yiiksek Yiiksek
LDL-kolesterol Diisiik Normal Normal Normal
HDL-kolesterol (%) Yok Yok 10 10

Apo A-1 (%) 2-5 0-2 15-30 15-30
LCAT aktivitesi Normal Normal Diisiik Diisiik

profilinde degismeye bagl olusur. Eritrosit iiretimin-
de de azalma anemiye katkida bulunur. Kemik iligi
incelemesinde “sea blue” histiositler ve kopiik hiicre-
leri goriiltir. Laboratuvarda plazma HDL kolesterol
diizeyi cogunlukla 10 mg/dL’nin altindadir. Plazma
LDL kolesterol diizeyi de diisiik bulunur. Total plaz-
ma kolesterol diizeyi yiiksek veya normaldir. Bunun
nedeni ¢ok fazla serbest kolesterol iceren, lipoprotein
X adi verilen biiyiik capli anormal LDL partikiilleri
artmistir. Plazma trigliserit diizeyi de normal ya da
yiiksek saptanir. LCAT aktivitesi ise yoktur. Bir calig-
mada LCAT mutasyonu olan (homozigot / “compo-
und” heterozigot) 19-70 yas arasi, 4’ti FED, 11’1
klasik, LCAT eksikligi tanili 15 erigkin hasta incele-
nerek, koroner kalp hastaligi (%0), hipertansiyon
(%30), korneal opasite (%100), anemi (%80), bobrek
hastalig1 (%60) oraninda saptanmustir ¢®. Tedavide
total kolesterol ve trigliserit diizeyleri yiiksek hasta-
larda hastalarda plazma lipid diizeyini diisiirmeye
yonelik tedavinin bobrek hastaliginin ilerlemesine
engel olabilecegi diisiiniiliiyor. Yagdan kisitl diyet,
statinler, LDL aferezi, fenofibrat, nikotinik asit teda-
vileri bu amacla kullanilabilir. Bir yayinda 29 yasin-
da, proteiniiri ile gelen LCAT eksikligi olan hastada
total kolesterol, trigliserit 6 hafta fenofibrat ve niko-
tinik asit kullanim sonrasi total kolesterol, lipoprotein
x ve trigliserit diizeylerinde anlamli diisme saptan-
mis, 12 aylik kullanim sonucu proteiniirinin belirgin
azaldig1 bildirilmistir ©”. Korneal bulaniklagsma

durumlarinda korneal transplantasyon gerekebilir.
Bobrek tutulumu durumunda anjiotensin doniistiirti-
ciienzim (ACE) inhibit6rii kullanilabilir. Hemodiyaliz
ve renal transplantasyon gerekebilir. Renal transplan-
tasyon sonrasi hastalik yineleyebilir. Kan transfiiz-
yonlar ile LCAT diizeyi yiikseltilebilir.

Familyal HDL eksikligi sendromlarinin ayirici
tanist Tablo 2’de verilmigtir 2.
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