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AILEVI HIPERKOLESTEROLEMI NEDIR?

Ailevi Hiperkolesterolemi (AH), kanda ylksek kolesterole yol agan bir genetik bozukluk olup bir
kusaktan digerine aktarilan, kalitsal bir hastaliktir. Ailesel olmasi aileden geldigi anlamina gelir; zaman
zaman hastaligi birka¢ kusak geriye dayandirmak mumkuandur. Hastalardaki temel sorun, genetik
nedenlerle dogustan itibaren kanda kolesterol ve LDL dizeylerinin asiri yikselmesi ve buna bagl
olarak damarlarda kolesterol birikmesidir.

Hiperkolesterolemi, kanda ylksek kolesterol anlamina gelir. AH de 6zellikle Dusutk Yogunluklu
Lipoprotein (LDL) Kolesterolu yukselmektedir. LDL-Kolesterol kanda ytizer ve kolesteroll bedeninizin
bir hiicresinden digerine nakleder. Kanda dizeyinin agiri artmasi, damarlarda birikmesine, damar
duvarinda ‘plak’ adini verdigimiz birikimlerin olusmasina neden olur. Damardaki bu yag plaklari,
biriktigi zaman dolasimi bozabilir ve yirtilarak kalp krizine, inmeye yol agabilir. Kan LDL-kolesterol
duzeyi ne kadar yliksekse hastalik o kadar agir seyreder.

HOMOZIGOT AILEVI
HIPERKOLESTEROLEMI NEDIR?

Homozigot Ailevi Hiperkolesterolemi (HoAH), AH'nin nadir ama en agir formudur. Her iki ebeveynden
birden kalitsal olarak hastalikli gen ge¢cmistir ve kanda kolesterol diizeyleri asiri(>400 mg/dL)
yuksektir. Bunun nedeni HoAH hastalarinin karacigerinin kandan kullaniimayan yUksek kolesterolU
uzaklastirmada guclik cekmesi, yetersiz kalmasidir. HOAH yliksek kolesterolin en agir seklidir. Cok
daha az gorulir, ¢linkd ailenin her iki tarafindan da kalitimla gegmesi gereklidir. Akraba evliliginde
sikhgi artmaktadir.

Homozigot hastalarda, ¢ocukluk ¢agindan itibaren basta kalp krizi olmak Gzere kalp-damar hastalgi
riski artmaktadir. Bu nedenle erken tani konup erken tedavi baslanmasi ¢cok dnemlidir.

HETEROZIGOT AILEVI
HIPERKOLESTEROLEMI NEDIR?

Hasta, anne ya da babasindan sadece birinden hatali geni almistir. Toplumda 1/100-1/250 oraninda
gorulen bir genetik bozukluktur. Heterozigot AH (HeAH)'de de erken yasta kalp krizi riski yUksektir.
Kalp-damar hastaliklarinin komplikasyonlarina %50 olasilikla 30-40 yaslarinda rastlanir.

Bu bireylerin gocuklarina genetik gegis farkli sekillerde olabilmektedir:

o %30-35 olasilikla sorunlu gene sahip anne ya da babadan gegcis olur ve ¢ocuk(lar)
heterozigot AH hastasi olur.

o %65-70 olasilikla sorunlu gene sahip anne ya da babadan saglikli gen gegisi olur ve
cocuk(lar) tamamen saglikli olur.

HASTALIGIN RISKLERI NELERDIR?

AH’de temel sorun kandan uzaklastirilamayan (atilamayan) kolesteroliin damar ve dokularda
birikmesidir. Dogustan itibaren yliksek kolesterole maruziyet vardir. Bu nedenle de kan kolesterol
dizeyleri ile paralel olarak basta kalp krizi olmak Uzere tim LDL-kolesterol (k6tl kolesterol)



yuksekligine bagl komplikasyonlarda (olumsuz sonuglarda) ciddi artis vardir. Bu komplikasyonlar kalp
krizi, basta kalp damarlari olmak tizere damarlarda ani tikanmalar ve inmedir. Bunlar diger insanlarda
dogal olarak 60-70’li yaslarda gelisirken AH'de geng hatta cocukluk yaslarinda ortaya ¢ikmaktadir.
Ciddi kalp krizlerinin erken dluimlere yol agmasi da bu hastalarda mimkunddr.

Damarlarin haricinde kolesterol, bu hastalarda dokularda da birikebilmektedir. Ozellikle
homozigotlarda daha ciddi olmak tUzere aort kapaginda kolesterol birikimine bagli aort darligi
gorllebilmektedir. Kalpten ¢ikan ana damarin basindaki kapak olan bu kapakta kolesterol birikimi
zamanla kireglenmeye ve kalp yetersizligine ilerleyen agir tablolara neden olmaktadir.

AH BELIRTILERI NELERDIR?

Kan kolesterolinun agiri yuksek olmasinin yani sira siklikla homozigot olan
(yani hasta geni hem anne hem de babadan alan) bireylerde bulgular daha
belirgin olur ve ¢ok erken yaglarda baslar. Bu bireylerde dirsek, diz gibi
bolgelerde deri Uzerinde yag birikimleri gorulebilir. Bunlar ‘ksantoma’ olarak
adlandiriimaktadir.

GOz gevresinde gorulen sarimtirak birikimler ya da goz bebeginin icerisinde
gorulen beyaz yay ya da daireler de hastaligin diger belirleyici bulgulari
arasinda yer alir. Bunlara géz ¢evresinde ise ‘ksantelezma’ adini veriyoruz.
GOz bebeginin etrafindaki hare, halkaya da ‘korneal arkus’ denilmektedir.
Hastaligin ortaya ¢ikis yasi dogrudan kan LDL-kolesterol duzeyleri ile
paraleldir. LDL-kolesterol (k6tu kolesterol) ne kadar yluksekse hastalik o kadar
erken yasta gorualur.



Homozigot AH olanlarda bu belirtiler 2-3 yasindan itibaren gorulebilir ve tedavi
edilmeyen hastalarda erken yasta (20 yas oncesi) kalp krizleri yasanabilir.
Homozigotlarda aort kapaginda kolesterol birikimine bagli aort darligi siktir.
Cocuklarda bulgular, eforla gogus agrisi, ani bayilmalar, bas donmeleri
seklinde olabilir. Ama hicbir bulgu da vermeyebilir, bu da hastaligin en koétu
yonlerinden biridir. Heterozigot tipinde (sadece anne veya babadan alinmis
hatali geni tek olanlar) ise daha geg yaslarda (30-40'li yaslarda) erken kalp
krizleri gelisir. Heterozigotlarda deri bulgularin olmasi sart degildir.



	AİLEVİ HİPERKOLESTEROLEMİ NEDİR?
	HOMOZİGOT AİLEVİ HİPERKOLESTEROLEMİ NEDİR?
	HETEROZİGOT AİLEVİ HİPERKOLESTEROLEMİ NEDİR?
	HASTALIĞIN RİSKLERİ NELERDİR?

