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ÖZET 
Tip V hiperlipoproteinemi şilomikron ve VLDL 

trigliserid düzeylerinin yüksekliği ile kendini gösteren, 
ender bir lipoprotein metabolizması bozukluğudur. Karın 
ağrısı ve önkolda ksantomları olan 3 ve 7 yaşlarındaki iki 
kardeş hastada, serumda trigliserid ve kolesterol, 
lipoprotein elektroforezinde ise VLDL ve şilomikron 
yüksekliği nedeniyle tip V hiperlipoproteinemi tanısı 
konuldu. Neden olabilecek primer bir hastalık 
bulunamadı. Çocukluk döneminde genellikle semptom 
vermediği için sunuldu. 

Anahtar Kelimeler: Hiperlipoproteinemi Tip V 
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S U M M A R Y 
Type V hyperlipoproteinemia which revealed marked 

elevation of both chylomicron and VLDL triglycerides, is a 
rare disorder of lipoprotein metabolism. Two siblings 
each 3 and 7 year-old having abdominal pain and 
xanthomas on the forearm were diagnosed as type V 
hyperlipoproteinemia in respect to the high titres of 
triglycerides and cholesterol in serum and VLDL and 
chylomicron in lipoprotein electrophresis. No primary 
disease was found. Two patients were presented 
because this disorder is usually not expressed in 
childhood. 
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Serumda bulunan üç ana lipid fraksiyonu olan 
trigliserid, kolesterol ve fosfolipidler apolipoproteinlere 
bağlanarak lipoprotein komplekslerini oluştururlar. Her-
bir lipoprotein kompleksinin elektroforez ile gösterilebi
len, elektroforetik mobilite, lipid içeriği ve lipid/protein 
oranı gibi farklı özellikleri bulunur. Buna göre lipopro-
teinler, çoğu trigliserid şeklinde lipid içeren şilomikron-
lar, çoğu trigliserid ve daha azı kolesterol esterleri içe
ren düşük dansiteli lipoproteinler (LDL) ve en çok fos-
folipid bulunduran yüksek dansiteli lipoproteinler (HDL) 
olmak üzere dört ana gruptadırlar (1-3). 

P lazma lipoproteinleri değişik sayıda apolipopro-
teinlerle birliktedir ve plazmada eriyebilirlik özelliklerini 
verirler. Ayrıca apolipoproteinler yağ metabolizmasında
ki kritik enzimlerde kofaktör ve lipoprotein tanıyan re-
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septörlerde ligand gibi görev yaparlar, insan apolipo-
proteinlerinin moleküler biyolojilerinin ilerlediği oranda 
dislipoproteinemilerin fizyopatolojileri de daha aydınlan
maktadır (4,5). 

Pratik açıdan dislipoproteineml çeşidinin tanımı 
hem çocukta, hem de ebeveynlerinden dislipoproteine-
minin kaynak ve ağırlığı ile orantılıdır. Çocukta ve ebe
veynlerinden birinde total veya LDL kolesterolün artışı 
LDL reseptör gendeki defekte bağlı dominant geçişli ai
levi hiperkolesterolemi gösterir (6). Birçok çocukta total 
ve LDL kolesterol düzeylerinde orta veya düşük se
viyelerde artışlar olur ki, poligenik hiperkolesterolemi 
düşünülür (7). En ağır trigliserid artışıyla seyreden tab
lolar lipoprotein llpaz veya apo C II eksikliklerinde (8), 
disbetaiipoproteinemilerde (9) ve tip V hlperllpoprotei-
nemide (10) rastlanılır. 

Çocukluk çağında enden görülen otozomal domi
nant geçişli olan Tip V hiperlipoproteinemi, iki kardeşte 
birden neden olabilecek primer bir hastalık bulunmadan 
tanı konulduğu İçin sunuldu. 

OLGU SUNUMU 
Hasta I: B.A. 3 yaşında erkek hasta, bulantı, kus

ma ve tekrarlayan karın ağrısı yakınmaları ile yatırıldı. 
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Tablo 1. Hastalarımızın lipoprotein elekîroforez değerle
ri ve normal değerler 

Fraksiyon (%) Hasta I Hasta il Normal 

Şilomikron 19.7 5.y 0-1.0 
Beta 9,4 7.9 32.0-58.0 
Pre-beta 64.8 80.8 9.0-37.0 
Alfa 6.1 5.3 10.0-37.0 

Kusma ve karın ağrısı aralıklarla dört aydan beri sür
mekteydi. Ailede önemli bir hastalık öyküsü yoktu, an
cak anne ve baba birinci dereceden akrabaydı. Boyu 
10. persantıle, ağırlığı 25-50. persantile uymaktaydı. Sol 
inguinal herni ve önkol derisi üzerinde çapları 0.5 cm'yi 
geçmeyen birkaç ksantom dışında özellik yoktu. Hb: 
10.3 g/dl, Htc.:%33, B.K.:6600/mm 3 , periferik yayması 
normal olaıak değerlendirildi, idrar mikroskopisinde bol 
sodyum ürat kristalleri görüldü. Açlık kan şekeri 85 
mg/dl, üre 31 mg/dl, total lipid 4860 mg/dl, kolesterol 
348 mg/dl, trlgliserid 1370 mg/dl ve elektrolit değerleri 
normal düzey lerde bu lundu. L ipoprote in elektro-
forezinde şilomikron %19.7 (normalrO), pre-beta lipo
protein %64.8 (normal: %9-37), beta lipoprotein %9.4 
(normal; %32-58) ve alfa lipoprotein %6.1 (normal: 
% 10-37) bulundu (Tablo 1). Bekletilmiş plazmada üst 
kısımda krema tabakası oluşumu ve alt kısmında bula
nıklık gözlendi (Şekil 1). Fizik ve laboratuvar bulguları 
ile hlpotiroidi, diabetes mellitus ve nefrotik sendrom gi
bi hastalıklar ekarte edildi. 

Hasta II: M,A, Hasta l'in kızkardeşi. Kol larda 
ksantom dışında muayenede bir özellik yoktu. Boy ve 
ağırlık olarak persantil değerleri 25-50 persantll arasına 
uymaktaydı. Tam kan sayımı ve periferik kan yayması 
normal sınırlar içindeydi. Serum total lipidi 3063 mg/dl, 
kolesterolü 360 mg/dl ve trîgliserid düzeyi 2128 mg/dl 

Şekil 1. Erkek hastada bekletilmiş plazmada şilomikron yük
sekliğine bağlı olarak yüzeyde oluşan krema tabakasının görünü
mü. 
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bulundu. Lipoprotein elektroforezinde şilomikron %6, 
pre-beta lipoprotein %80.8, beta lipoprotein %7.9 ve al
fa lipoprotein %5.2 düzeylerinde saptandı (Tablo 1). 
Anne ve babada yapılan araştırmada lipid düzeyleri 
normal bulundu. 

Her iki hastada var olan belirgin trigliserid ve hafif 
düzeyde kolesterol yüksekliği ve lipoprotein elektro-
forezindeki şilomikron ve VLDL yüksekliği sonucu tip V 
primer hlperlipoproteinemi tanısı konuldu. Tip I ile ayırı
cı tanısında önemli olan lipoprotein llpaz enzimi tayini 
olanaksızlıklar yüzünden yapılamadı. Hastalara bu bul
gular ışığı altında uygun diyet tedavisi önerildi (3). 

TARTıŞMA 
Çocukluk çağında normal plazma lipid ve lipopro

tein düzeyleri erişkin yaş grubuna göre düşük bulun
makta, ancak yenldoğan dönemi ile adolesan yaş gru
bu arasında önemli fark bulunmamaktadır. Lipoprotein 
yoğunlukları da ilk yirmi yıllık dönemde değişmezken 
sadece HDL kolesterol düzeyleri erkeklerde 15 yaştan 
sonra düşüş gösterir. Disllpoproteinemi terimi ise anor
mal lipoprotein profillerini tanımlamak amacıyla kulla
nılmaktadır. Primer hiperllpidemi ikincil nedenler dışlan
dıktan sonra tanımlanabilmektedir (5). ikincil nedenler 
içerisinde ilk yaştaki en sık iki neden konjenital bllier 
atrezi ve glikojen depo hastalığıdır. Daha geç çocukluk 
döneminde hipotiroidi, diabetes mellitus ve nefrotik 
sendrom en önemli nedenlerdir. Anabollzan steroidler 
ve prednizolon türevleri de sekonder hiperlipoproteine-
mi nedenleri olabilirler. Bizim iki kardeş hastamızda da, 
yukarıda saydığımız hastalıklar ile uyumlu fizik muayene 
ve laboratuvar bulgusu yoktu. Bu nedenler ekarte edi
lebildiğinden hastalarımıza primer lipoproteinemi tanısı 
konuldu. 

Hiperlipidemili hastalar klasik olarak plazma lipo
protein fenotiplerine uygun olarak beş ana grupta sınıf
landırılırlar (tip I, İla, lib, 111, IV, V hiperlipoprotelneml). 
Ancak, bu örnekler genotip tanımı vermezler (1 -3). 
Apolipoproteinler için gen kodlama, lipoprotein yıkım 
yolları için anahtar enzimler, şilomikron artıkları ve LDL 
reseptörleri gibi lipoprotein yıkımlarının reseptörlerinin 
tayinleri daha yardımcıdırlar (4,5). Çocukluk çağında, hi-
perkolesteroleml sıklıkla LDL. kolesterol düzeylerinin 
yüksek oluşu şeklinde görülür (Tip II). Trigliserid dü
zeyleri ise genellikle normal (Tip İla) ve bazen de 
yüksektir (Tip lib). Bunun yanında kolesterol düzeyleri 
hafif yüksek ve LDL kolesterol düzeyleri 95. persantil 
altında iken, HDL kolesterol düzeyleri yüksek bulunabi
lir. Hipertrigliserldemiler ise sıklıkla V L D L düzeylerinin 
artmış ve kolesterol düzeylerinin normal oluşuyla sey
rederler (Tip IV). Diğer formları çocukluk çağında olduk
ça seyrektir (11) (Tip I, 111 ve V). Bizim İki hastamızda 
trigliserid ve kolesterol yüksekliği nedeniyle öncelikle tip 
I, lib, III ve V düşünüldü. Tip l'de, şllomikronlarda be
lirgin artış, bunun yanında VLDL, HDL ve LDL düzey
leri normal seviyelerde bulunur. Ayrıca lipoprotein lipaz 
ve apo C II eksikliği vardır. Tip llb'de ise trigliserid ar-
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tısında ön planda olan V L D L seviyeleridir, şllomikron-
larda artış olmaz ve bekletilen tüpte krema tabakası 
oluşmaz. Tip I i I'd© şilomikronlarda artış yoktur, tip V'te 
ise VLDL yanında şilomikronlar da mevcuttur ve bekle
tilen plazmada krema tabakası oluşur. Bizim her iki 
hastamızda da. lipoprotein lipaz ve apo C II değerleri 
bakılamadı, ancak V L D L belirgin artarken, şilomikron
larda da artış mevcuttu, bekletilen plazmasında krema 
tabakası oluşmaktaydı. 

Tip V hiperlipoproteinemi çocukluk çağında ve 
adolesan dönemde seyrek görülen bir hastalıktır. Aynı 
anda ekzojen trigliserldler olan şilomikronlarda ve en-
dojen triglisendler olan VLDL'de yükselme olmaktadır. 
Lipoprotein elektroforezi yapıldığında şilomikronların 
yüksekliğine bağlı olarak yoğun bant ve VLDL yüksek
liğine bağlı olarak geniş pre-beta bandı gözlenmektedir 
(12,13). Her iki kardeşte şilomikronlar %19.7 ve %6, 
V L D L ise %64.8 ve %80.8 gibi yüksek düzeylerde bu
lundu. 

Plazma lipidlerinde yükselmenin ilk belirtisi erüptiv 
ksantomlardır. Ayrıca llpemla retlnalis, abdominal ağrı 
ve pankreatit gözlenebilmektedir (14). iki kardeşte de 
ksantomlar mevcutken, sadece erkek çocukta ek ola
rak dört aydır süregelen karın ağrısı vardı. 

Hiperlipideminin ateroskleroz ile ilişkisi bilinmesine 
rağmen, serum lipid yoğunlukları ve aterosklerozun 
diyetle ilişkisi tam gösterilememiştir. Özellikle aterosk
leroz eğilimli ailelerin ve çocuklarının serum lipid ve li
poprotein düzeylerinin spesifik kantitatlf yöntemlerle 
kontrol altına alınması çok önemlidir. 
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