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Özet 

Ailesellıiperkolesterolemi diişiik-dansiteli-lipoprotein (LDL) reseptöriindeki de_fektin neden olduğu kalt!salme
tabolik bir bozukluktur. Bu durum LDL kaynakit kolesteroliin deri, tendon ve arteriyel duvarda birikmesine yol 
açar. Ailesel hiperkolesterolemi/i hastalarda özellikle aort köklindeki ateromatöz plaklaşma belirgin olup sup
rava/viiler aort darftğl ve ostial koroner darlık ile sonuçlamr. Bu komplikasyonlar öliimciildiir ve genç yaşta ge
lişir/er. Erken tali/ ve uygun antihiperlipidemik tedavi ile önlenebilir/er. Burada kliniğimizde tam koyduğun111: 
genç yaştaki ailesel hiperkolesterolemi/i bir o lgu sunıi/maktac!tr. Yirmibir yaş1ndaki bu hastada lıiperkolestero
lemiye bağ/1 ksantelaznıa, arkus limbus ve ksantom/ar ile birlikte va/vii/er, supravalviiler aort darftğ1 ve ostial 
koroner dar/1k tespit edilmiştir . Hastaya amihiperlipidenıik tedavi başlanarak koroner arter bypass cerrahisi 
(KABC) ve aort kapak rep/asnıam (AVR) uygulanmışllr. (Türk Kareliyol Dem Arş 2004; 32: 331-334) 

Ana/ı tar kelimeler: Ailesel hiperko/estera/em i , ostial koroner darl1k, supravalvü/er aort dar!tğı 

Summary 

Supravalvular A01·tic Stenosis and Coronary Ostial S tenosis in Familial Hyperclıolesterolemia: Case R eport 

Fanıilial hyperclıolesterolemia is an inherited nıetabolic elisorder caused by a low-density-lipopotein (LDL) re
ceptor abnornıality that results in severe hypercholesterolenıia which /eads to the accun/1/lation of LDL-derived 
cholestero/ in s kin, tendans and arterial wal/s. In fanıilia/ lıypercho/estero/emia, especially the atheromatous 
p/aquing on the aortic root is significant and results in supravalvular aortic stenosis and ostial stenosis of the 
coronary artery. These conıplications are fatal and occur in youth. Tlıey can be prevented by early diagnosis 
and accurate lipid-lowering treatment. W e present a patie111 with familial hypercholesterolemia at the age of 
twenty one. He had xanthelasmas, arcus limbus and tendinous xanthomas. In addition to tlıese lesions he also 
had valvular, supravalvular aortic stenosis and ostia/ coronary artery stenosis . Besides cholesterol towering 
treatment, he underwent coronary artery bypass surgery and had an aortic va/ve rep/acement. (Türk Kareliyol 
Dem Arş 2004; 32 : 331-334) 
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A ilesel hipe rko lesterolemi (AH) düşük-dans ite

li-li poprotein (LDL) reseptöründeki defekt so

nuc u geli şen kal ı tsal metabolik bir bozukluk tur 

c ı ı. Se rumdak i LDL'nin uzamış k lire ns i; L DL 

kaynaklı koleste rolün de ri , tendo nlar ve aıte ri 

yel duvarda birikmesine yol açan ağır hiperko

lestero lem i ile sonuç tanır C2l. Ö zellikle AH'de 

hiperko lestero le mi sadece koroner arterleri de

ğil , aynı zamanda aort kökü ve k ısmen de aort 

kapağını etkile r. B u has ta larda aort kökündeki 

ateromatöz plaklaşma belirg in olup, bazen sup

ravalvüle r aort darlığı ve koroner arte rierin osti

a l darlığ ı ile sonuçlanır C3l. Bu komplikasyon lar 

ölümcüldür ve doğru tanı hayati öne me sahi ptir. 
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Bu olgu sunumunda, kliniğimizde izlenen genç 
yaştaki ailesel hiperkolesterolemili hastada, 
yüksek serum LDL konsantrasyonlarına bağlı 

olarak gel işen supravalvü ler aort darlığı ve osti
al koroner darlık tartışı lmaktadır. 

OLGUSUNUMU 

Yirmi bir yaşında erkek hasta, nefes darlığı , çar
pıntı ve bayılma şikayetleri ile kliniğim ize ka

bul edildi. Üç yıld ı r nefes darlığı ve efor angi
nası olan hasta üç ay önce bir kez senkop tarif
lemekteydi. Fizik muayenede arteryel tansiyon 
140/80 mmHg, nab ız 82 atım/dk olarak ölçüldü. 
Göz kapağı üzerinde ksantelazma, korneada ar
kus limbus mevcuttu. Suprasternal çentikte trill 
al ınmaktaydı. Sağ ikinci interkostal aralıkta du
yulan 3-4/6 dereceden sistolik ejeksiyon üfürü

mü boynun her iki tarafına yayılmaktaydı. Üst 
ve alt ekstremitelerin ekstansör yüzlerinde ksan
tomlar mevcuttu. Laboratuvar incelemesinde to
tal ko lestero l (TK): 688 mg/di, LDL-K: 

649mg/dl, yüksek dansiteli lipoprotein-koleste
rol (HDL-K): 28 mg/di, trigliserid (TG):54 
mg/d! o larak tespit edildi . Hastanın elektrokar
diyografısi sinüs ritminde olup Dl-aVL derivas

mmHg olarak saptandı. Yapıl an koroner anji
yografide sol ana koroner arterde kritik osti al 
darlık, sol ön inen arterde L diagonal bizasında 
%60 darlık, sağ ana koroner arterde ostial %80 
darlık saptandı. Sol s irkumf leks arterde ise 
önemli luminal daralma izlenmedi. Sol-ön oblik 
pozisyonda yapılan aort kökü anjiyografisinde 
1-2. dereceden aort yetersizliği tespit edildi. Ya
pılan sol kalp kateterizasyon çalı şınasında aort 
kapağa ait 100 mmHg pik s istolik gradient sap
tandı (Şekil 1 ). Bilateral renkli karotis Doppler 
ultrasonografi incelemesinde sağ karotis bul bu

sunda internal karotis artere uzanan 0,57x0,29 
mm "fibro-fat ty", kals ifik plak izlenmiş olup 

sağ internal karotis arterde %50 darlık tespit 
edildi. Sol karotis bulbusunda ve sol internal 
karotis arter proksimalinde milimetrik kalsifi ye 
plaklar izlendi. Yapı lan bilateral alt ekstremile 
arteriyel Doppler ultrasonografisinde aorta renal 
arter distalinden bilateral popliteal arter dista li
ne kadar incelendi ve aortada yer yer ateroskle
rotik değişiklikler izlendi. Bilateral iliak, fem~
ral ve popliteal arteriere ait kan akım ı normal 
olarak tespit edildi. Hastanın mevcut valvü ler 
ve supravalvüler aort darlı ğı ve koroner arter 
hastalığına yönelik aort kapak replasmanı 

yanlarında ST-T düzleşmesi , V3-V6 
derivasyanlarında 1 mm'lik ST dep
resyonu ve bifazik T dalgası mev
cuttu . Telekardiyografisinde kardi
yatorasik oran normal o larak izlen
di. Transtorasik ve Doppler ekokar
diyografi yapılan hastada sol ventri
kül hafif hipertrofik, aort kapağı ha
fif kalın , kalsifik, aç ılımı kı s ıtlı olup 
biküspid kapak yapısından ayırt edi

lemed i. Annüli.isten itibaren çıkan 
aorta ve arkus aortada darlık mevcut 
olup, ç ıkan aort: 18 mm. ve arkus 

aorta: 16 mm. olarak ölçüldü. Aort 
kapağa ait maksimum/ortalama gra

dient: 1 15/75 mmHg tes pit edildi. 
Mitral, triküspit ve pulmoner kapak 
yapıları normal o larak izlendi. Orta
lama pulmoner arter basıncı 25 

Şekil 1. Sol kalp kateterizasyon çal ış ınasında supravalvüler aorı da rlığı 

(Yıldızlar ile aorı kapağı lıizası , beyaz oklar ilc supravalvülcr aorı darlığ ı gös
teri lmiştir) 
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(A VR) ve koroner arte r bypass cerrahis i 
(KABC) planlandı. Antilipidemik tedavi olarak 
atorvastatin 80 mg/gün yanısıra koroner arter 

hastalığına yönelik gerekli diğer ilaçlar başlana
rak kalp-damar cerrahisi kliniğine nakledi ldi. 
Hastaya A VR ve sağ internal mammarian arter
sol ön inen arter, aorta-sol internal mammarian 

arter-sol sirkumflex obtus marjinal ve aorta-sağ 
koroner arter-safen ven grefti koroner köprüle
me ameliyatı uygulandı. Aortotomi sırasında 
annüler, supra ve subannüler yoğun kalsifikas

yon görülerek dekalsifikasyon yapıldı. Hastaya 
antihiperlipidemik tedavinin başlanmasından iki 
ay sonraki TK: 343 ıng/di , HDL-K: 37 ıng/di, 
LDL-K:286 mg/di ve TG: 100 mg/di olarak tes
pit edi ldi . 

TARTIŞMA 

Hoınozigot ailesel hiperkolesterolemi nadir gö
rülen, LDL reseptöründeki defekt sonucu LDL 
kaynaklı kolesterol yüksekliğ i ile karakterize bir 
hastalıktır <1l. Arkus kornea, de ri ve tendon 
ksantoml arı gibi hastalığa ait bulgular erken 
yaşta izlenmektedir. Bu lezyonlar valvüler ve 
iskemik kalp hastalığının da işaretidirler (2) . Ai

lesel hiperkolesterole misi o lmayan hastalarda 
aortanın ateromatöz plaklaşmas ı en ağır olarak 

abdeminal aortada izlenir. Ancak homozigot ai
lesel hiperkolesterolemide ateromatöz plak o lu
şumu çıkan aorta ve koroner ostiumların çevre
sini içeren, aterosklerozun daha nadir izlendiği 

bölgelerde oluşur . Bu durum supravalvüler aort 
darlığı ve ostial koroner darlık gelişimine yol 
açar. Hoınozigot AH'ye sahip hastal arda aort 
kapak disfonksiyonu oldukça sıktır ve hayatı 

tehdit ede n bir koınplikasyondur. Homozigot 
bireylerde gözlenen kardiyevasküler komplikas
yonlar daha hafif semptoınla birlikte ve daha 
geç yaşta olmak üzere heterozigot bireylerde de 
gözlenir. Hiperkolesterolemik valvülopatinin er
ken i şareti olan aort yetersizliği insidansının he
terozigot bireyle rde ailesel hiperkolesterolemisi 
olmayan korone r arter hastal arına göre artmış 
olduğu bildirilmiştir <4l. Rallidis ve arkadaş ları 
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yaptıkları çalı şmada hoınozigot bireylerde aort 

darlığının sıklıkla, aort kökü tutulumunun ise 
her zaman izlendiğin i belirtmiş lerdir. Homozi
got bireylerdeki aort kapak ve aort kökü tutulu
mu yaşam boyu kolesterol yükünden ziyade çok 
yüksek konsantrasyonda LDL manız i yetine 

bağlı olduğu düşünülmektedir (3). 

Ailesel hiperkolesterolemi has talarındaki aort 
kökü lezyonlarının ve koroner arter hastalığının 

tanıs ı kardiyak kate terizasyon ve koroner an
jiyografi ile konulur. Ailesel hi perkolesterole
mi 'li hastalarda yap ılan bir çalışmada supra
valvüler aort darlığının ve ostial koroner darl ı 

ğın iki boyutlu ekokardiyografi ile gösterilebile
ceği belirtilmiş olup, tedavinin takibinde nonin
vazif bir yöntem olarak kullanılabilir (5). Ultra

fast bilg isayarlı tomografi ile daralmış aort çapı 

yanı sıra aterosklerotik lezyondaki kalsiyum bi
rikintileri görüntülenebilir (6l. Be nzer ol arak 

manyetik rezonans görüntüleme ile aort kökün
deki ateromatöz plaklaşmaya bağlı duvar kal ın

Iaşması ve supravalvüler aort darlığ ı tespit ed i
lebilir (7)_ 

Erken ölümcül koroner o laylar sinüs Va lsal
va'da lipid birikimine sekonder ge l işen ostial 

darlık ile yakından ilişkili olduğundan , homozi
got bireylerdeki aort kökü tutulumunun durdu
rulmas ı ya da yavaş l atılmas ı tedavinin ana ama
c ı olmalıdır. A ilesel hiperkolesterolemili bazı 

hastaların tek başına statin ile uygun tedavisi 
sağ l anabilmekle birlikte, hedef LDL değerine 
ulaşabilmek iç in, birçok hasta stat in, safra asidi 
bağlayıc ıl arı ve niasinden oluşan kanıbinasyon 
tedavis ine ihtiyaç göstermektedirler. Böyle bir 
tedavi ile koroner lezyonl arda anjiyografik ola
rak dökümente edilebilen gerile me (8) ve aort 

kapak disfonksiyonunda da düzelme sağ lanabi 
lir (9) . 
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