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Ailesel hiperkolesterolemili gen¢ hastada supravalv ler aortik stenoz ve

koroner arter hastali

Inin cerrahi tedavisi

Surgical freatment of supravalvular aortic stenosis and coronary artery disease in a young
patient with familial hypercholesterolemia
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Hiperkolesterolemi total kolesterol ve diisiik yogunluk-
lu lipoprotein kolesterol diizeylerinde artisla karakteri-
ze bir dislipidemik sendromdur. Ailesel hiperkolestero-
lemi ¢ocuklukta baslar ve 30-50 yas arasinda koroner
arter hastalig1 ile sonug¢lanir. Bu yazida oldukc¢a erken
bir yasta baslayan, supravalviiler darliga ve koroner
arter hastalifina neden olan yaygin ateroskleroz ve
ksantomalarla seyreden bir ailesel hiperkolesterolemi
olgusu sunuldu.

Anahtar sozciikler: Aort kapagi stenozu; koroner arter bypass;
genetik; ailesel/komplikasyon/cerrahi; homozigot; hiperkoles-
terolemi.

Ailesel hiperkolesterolemi diisiik yogunluklu lipop-
rotein (LDL)’in selektif yiikseldigi, ilerlemis prematiir
aterosklerozis ve otozomal dominant gecis 6zellikleri
ile birlikte kolesterol depozitlerinin dokularda anormal
birikimiyle karakterize bir hastaliktir. Kolesterol depo-
zitleri genellikle, tendon ve arterlerde birikim gosterir.
Hastalik LDL reseptorlerindeki bir anormallikten kay-
naklanir. Bati toplumlarinda genel niifusta heterozigot
siklig1 1/500 iken homozigot siklig1 1/1.000.000 olarak
bildirilmigtir.!"

Heterozigotlarda plazma total kolesterol konsant-
rasyonu 300-500 mg/dl iken homozigotlarda genellikle
500 mg/dl tizerinde seyretmektedir. Heterozigotlarda 60
yas itibariyle erkeklerin %50°den, kadinlarin %30’dan
fazlasinda koroner arter hastaligi gelismektedir.
Homozigotlarda erken yaglardan itibaren koroner arter
hastalig1 ve bunlarin ¢ogunda da yasamin 2. dekatin-
dan 6nce miyokard infarktiisii gelisimi s6z konusudur.
Bununla birlikte diger 6nemli bir komplikasyon da
kolesterol birikimi nedeniyle aortta valviiler ve/veya
supravalviiler seviyede darlik olusumudur.” Aortik

Hypercholesterolemia is a dyslipidemic syndrome which
is characterized by an increase in total cholesterol and
low density lipoprotein cholesterol levels. Familial hyper-
cholesterolemia appears during childhood resulting in
coronary artery disease between 30 and 50 years of age.
In this study, we present a familial hypercholesterolemia
case characterized by xanthomas and a quite early onset
diffuse atherosclerosis resulting in supravalvular stenosis
and coronary artery disease.

Key words: Aortic valve stenosis; coronary artery bypass;
familial/complications/surgery; genetic; homozygote; hypercho-
lesterolemia.

darligin tanist siklikla klinik olarak veya otopsi sonucu
konmaktadir.

OLGU SUNUMU

Yirmi yasinda kadin hasta gogiis agrisi, halsizlik,
yorgunluk, nefes darligi, dirseklerinde ve g6z kapak-
larinda sislik yakimmalariyla bagvurdu. Oykiisiinden
hastanin yaklagik beg yildir dirsek ve goz kapaklarinda
sislik oldugu ve giderek biiyiidiigii 6grenildi. Ailesinde
erken yasta kalp hastalig1 ve hipertansiyon oykiisii vardi,
sigara icmiyordu. Akraba evliligi olmayan hastanin ii¢
kardesinden birinde de hiperkolesterolemi vardi ve medi-
kal olarak takip edilmekte idi. Fizik muayenede nabiz 72
atim/dakika, diizenli, kan basinci 140/90 mmHg idi.
Goz kapaklarinda ve her iki dirsekte ksantomalar vardi.
Oskiiltasyonda aort odakta 3/6 sistolik iifiirim vardi.
Elektrokardiyografide sol ventrikiil hipertrofisi ve infe-
riyor derivasyonlarda T negatifligi vardi. Laboratuvar
incelemelerinde total kolesterol 623 mg/dl, yiiksek yogun-
luklu lipoprotein (HDL)-kolesterol 26 mg/dl, LDL koles-
terol 580 mg/dl ve trigliserit 101 mg/dl olarak olciildii.
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Transtorasik ekokardiografide aort kapak acilimlari
iyi, kapakcik uclar1 kalin, ¢ikan aortta aort kapaktan
1.5 cm sonra liimene protriide olan lezyon izlendi ve
bu seviyede ol¢iilen gradient 130/70 mmHg olarak sap-
tandi. Olgumuzda aort kapak kiispislerinde kalinlasma
olmasina ragmen aort kapaktan kaynaklanan 6nemli bir
gradient olusumu yoktu.

Hastaya koroner anjiyografi ve aortografi yapildi.
Sag koroner arter proksimal segmentte %90 darlik izle-
nirken, sirkumfleks koroner arterde plaklar ve 6n inen
koroner arter normal idi (Sekil 1).

Hasta genel anestezi altinda ameliyata alindi1. Femoral
arteriyel, unikaval iki kademeli venoz kaniilasyon yapil-
di. Kros-klemp sonras1 retrograd kardiyopleji ile miyo-
kardiyal koruma saglandi. Oblik aortotomi yapildiginda
darligin supravalviiler diizeyde oldugu gozlendi. Aort
kapagin yaklagik 2 cm iizerinde, aort duvarinda biriken
kolesterol depozitlerinin liimene protriide olmasindan
kaynaklanan ve supravalviiler stenoza neden olan lez-
yon vardi. Aortotomiden goriilen kisimda aort duvari
tamamen kolesterol depozitleriyle kapliydi. Aort kapak
kiispisleri hafif kalin, fakat kapak acilimi ve alan1 yeter-
liydi. Once sag koroner arter anastomozu safen ven grefti
kullanilarak yapildi. Ardindan aort duvarindaki plaklara
dokunulmadan supravalviiler seviyedeki darligin yama
ile genigletilerek onarimina karar verildi. Yaklagik 2x3
cm ebatli Dakron ve ayn1 boyutta perikard yama hazir-
land1. Dakron ve perikard yama {ist iiste gelecek sekilde
cift yama olugturuldu. Cift yamanin perikard tarafi
icte birakilarak aorta darlik olan seviyede genisletildi.
Kardiyopulmoner bypasstan sorunsuz sekilde c¢ikildi.
Ameliyat sonrasi erken donemde sorun gdzlenmeyen
hasta 7. giin taburcu edildi. Ameliyat sonrasi 2. ayda
yapilan transtorasik ekokardiyografide supravalviiler
seviyedeki maksimal gradient 30 mmHg olarak ol¢tildii.
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Sekil 1. Supravalviiler aortik stenozlu hastanin aortografi goriin-
tuisii.
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Homozigot ailesel hiperkolesterolemi baglica LDL
kolesterol seviyelerindeki agir1 artigla karakterizedir.
Bu genetik defektte, bilinen hiicre reseptorlerindeki
anormallik sonucu LDL’nin hiicresel alimi ve yiki-
mindaki sorun, bag rolii oynamaktadir. Kolesterol nor-
mal hiicresel mekanizmalar ile temizlenemedigi zaman
makrofaj hiicrelerinin aktivasyon yolu ag¢ilmaktadir.
Bunun sonucunda da ksantoma ve biiyiik oranda ate-
rom olugumuna meyil artmaktadir."! Homozigot ailesel
hiperkolesteroleminin klinik tanisinda jiivenil ksanto-
malar, genellikle 500 mg/dl tizeri LDL-kolesterol sevi-
yesi ve kalitimsal olarak otozomal dominant gegis s6z
konusudur. Kesin tani i¢in fibroblast doku kiiltiirlerinde
LDL reseptor anomalisi gosterilmelidir.®’ Bizim olgu-
muzda LDL reseptor anomalisi gosterilmemis olmasina
kargin biitiin klinik belirtiler vardi. Homozigot ailesel
hiperkolesteroleminin majér komplikasyonu ilerleyen
aterosklerozdur. Ilgili koroner arter etkilendigi zaman
dramatik sonuglar ortaya cikabilir. Koroner arter has-
taliginin klinik baglangici 10 yagindan 6nce olabildigi
gibi 1.5 yas kadar erken donemde miyokard infarktiisii
bildirilmigtir. Ateroskleroz, karakteristik olarak yaygin
bir sekilde koroner arterlerin veya ostiumlarin proksi-
mal kisimlarinda gézlenmektedir.!

Homozigot ailesel hiperkolesterolemide, kolesterol
depozitlerinin aort kokii ve aort kapakta birikimi bir
diger karakteristik patolojiyi olusturur. Genellikle prok-
simal aort kokiinden aort kapaga dogru tiinel seklinde
daralma vardir. Bu daralma valsalva siniisleri, proksi-
mal koroner arter ostiumlar1 ve aort kapak yaprakgikla-
rinda ateromat6z birikim sonucu meydana gelmektedir.
Valviiler aort darligi, aort kapak kiispislerindeki ate-
rom birikiminden ziyade valsalva siniislerinde biriken
ateromatoz kitlelerin kapak acilimini kisitlamasindan
da ileri gelebilir. Valviiler ve supravalviiler darligin
birlikte bulundugu ve basing traseleriyle gosterildigi
nadir olgular bildirilmistir.” Bizim olgumuzda valviiler
aortik darlik olmaksizin supravalviiler seviyede 6nemli
gradient olusturan darlik vardi.

Diyet ve ila¢ tedavisi homozigot ailesel hiperkoles-
terolemi i¢in oldukca sinirhidir. Agresif tedavi yontemi
olarak portokaval sant ameliyati, plazmaferezis veya
karaciger transplantasyonu uygulanabilir. Boylece plaz-
ma kolesterol seviyeleri %35-50 oraninda azaltilabilir.™
Adilesel hiperkolesteroleminin tedavisinde lipid disiirtict
ilaclar genellikle kombine kullanilir. Ilk tercih edilecek
ilaglar arasinda safra asidi baglayicilari, Hidroksimetil
glutaril koenzim A rediiktaz inhibitérleri, probukol ve
nikotinik asit yer almaktadir.[”!

Valviiler ve supravalviiler aortik darlik, prematiir
koroner arter hastaligi homozigot ailesel hiperkoleste-
rolemi i¢in karakteristik komplikasyonlar1 tegkil eder.
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Bu hastalarda valviiler ve supravalviiler aortik darlik
onemli bir komplikasyon olarak karsimiza ¢ikmakta-
dir. Bu nedenle hastalarin tanisinda invaziv olmamasi
acisindan aort duvari ve aort kokiindeki lezyonlari
gostermede transtorasik ekokardiyografi ile takip 6nem-
lidir. Hastamizin bir kiz kardesinde de hiperkoleste-
rolemi vardi ve herhangi bir komplikasyonu olmayan
hasta medikal olarak takip ediliyordu. Gelisebilecek
bu komplikasyonlar nedeniyle yakin izlem son derece
onemlidir. Hastalarin sagkalim siiresinin uzatilabilmesi
icin erken teshis, kolesterol diisiiriicii tedavi ve uygun
cerrahi diizeltme ameliyatlar1 6Gnem arzeder.
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