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OZET

Tip  V  hiperlipoproteinemi  silomikron ve  VLDL
trigliserid ~ dlizeylerinin  yiiksekligi ile kendini gésteren,
ender bir lipoprotein metabolizmasi bozuklugudur. Karin
agrisi ve Onkolda ksantomlari olan 3 ve 7 yaslarindaki iki
kardes hastada, serumda  trigliserid ve  kolesterol,

lipoprotein  elektroforezinde ise VLDL ve silomikron
yiksekligi  nedeniyle tip V'  hiperlipoproteinemi tanisi
konuldu. Neden olabilecek  primer  bir  hastalik
bulunamadi.  Cocukluk dbneminde genellikle semptom

vermedigi i¢in sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Hiperlipoproteinemi Tip V
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Serumda bulunan UG¢ ana lipid fraksiyonu olan
trigliserid, kolesterol ve fosfolipidler apolipoproteinlere
baglanarak lipoprotein komplekslerini olustururlar. Her-
bir lipoprotein kompleksinin elektroforez ile gdsterilebi-
len, elektroforetik mobilite, lipid icerigi ve lipid/protein
orani gibi farkli 6zellikleri bulunur. Buna gore lipopro-
teinler, ¢cogu trigliserid seklinde lipid iceren silomikron-
lar, ¢ogu ftrigliserid ve daha azi kolesterol esterleri ice-
ren dusuk dansiteli lipoproteinler (LDL) ve en ¢ok fos-
folipid bulunduran ylksek dansiteli lipoproteinler (HDL)
olmak uzere doért ana gruptadirlar (1-3).

Plazma lipoproteinleri degisik sayida apolipopro-
teinlerle birliktedir ve plazmada eriyebilirlik 6zelliklerini
verirler. Ayrica apolipoproteinler yag metabolizmasinda-
ki kritik enzimlerde kofaktdr ve lipoprotein taniyan re-
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SUMMARY

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
disecase was found. Two patients were presented
because this disorder is usually not expressed in
childhood.

Key Words: Type V hyperlipoproteinemia
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septdrlerde ligand gibi gérev yaparlar, insan apolipo-
proteinlerinin molekdiler biyolojilerinin ilerledigi oranda
dislipoproteinemilerin fizyopatolojileri de daha aydinlan-
maktadir (4,5).

Pratik ac¢idan dislipoproteineml c¢esidinin tanimi
hem c¢ocukta, hem de ebeveynlerinden dislipoproteine-
minin kaynak ve agirhgi ile orantilidir. Cocukta ve ebe-
veynlerinden birinde total veya LDL kolesterolin artisi
LDL reseptor gendeki defekte bagh dominant gecisli ai-
levi hiperkolesterolemi gosterir (6). Birgok cocukta total
ve LDL kolesterol dizeylerinde orta veya dusuk se-
viyelerde artiglar olur ki, poligenik hiperkolesterolemi
duasunalar (7). En agir trigliserid artisiyla seyreden tab-
lolar lipoprotein llpaz veya apo C Il eksikliklerinde (8),
disbetaiipoproteinemilerde (9) ve tip V hiperlipoprotei-
nemide (10) rastlanilir.

Cocukluk caginda enden goriulen otozomal domi-
nant gegisli olan Tip V hiperlipoproteinemi, iki kardeste
birden neden olabilecek primer bir hastalik bulunmadan
tani konuldugu Igin sunuldu.

OLGU SUNUMU

Hasta I: B.A. 3 yasinda erkek hasta, bulanti, kus-
ma ve tekrarlayan karin agrisi yakinmalari ile yatirildi.

T Klin Pediatri 1993, 2
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Tablo 1. Hastalarimizin lipoprotein elekiroforez degerle-
ri ve normal degerler

Fraksiyon (%) Hasta | Hasta il Normal
Silomikron 19.7 5y 0-1.0
Beta 94 7.9 32.0-58.0
Pre-beta 64.8 80.8 9.0-37.0
Alfa 6.1 53 10.0-37.0

Kusma ve karin agrisi araliklarla dért aydan beri slr-
mekteydi. Ailede Onemli bir hastalik Oykisi yoktu, an-
cak anne ve baba birinci dereceden akrabaydi. Boyu
10. persantile, agirligi 25-50. persantile uymaktaydi. Sol
inguinal herni ve 6nkol derisi Uzerinde ¢aplari 0.5 cm'yi
gegmeyen birkag ksantom disinda 6zellik yoktu. Hb:
10.3 g/dl, Htc.:%33, B.K.:6600/mm’, periferik yaymasi
normal olaiak degerlendirildi, idrar mikroskopisinde bol
sodyum urat kristalleri goruldi. Aglik kan sekeri 85
mg/dl, Gre 31 mg/dl, total lipid 4860 mg/dl, kolesterol
348 mg/dl, trigliserid 1370 mg/dl ve elektrolit degerleri
normal dizeylerde bulundu. Lipoprotein elektro-
forezinde silomikron %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). Bekletiimis plazmada Ust
kisimda krema tabakasi olusumu ve alt kisminda bula-
nikhik gézlendi (Sekil 1). Fizik ve laboratuvar bulgular
ile hlpotiroidi, diabetes mellitus ve nefrotik sendrom gi-
bi hastaliklar ekarte edildi.

Hasta Il: M,A, Hasta l'in kizkardesi. Kollarda
ksantom diginda muayenede bir 6zellik yoktu. Boy ve
agirhk olarak persantil degerleri 25-50 persantll arasina
uymaktaydi. Tam kan sayimi ve periferik kan yaymasi
normal sinirlar igindeydi. Serum total lipidi 3063 mg/dI,
kolesteroli 360 mg/dl ve trigliserid dizeyi 2128 mg/dl

Sekil 1. Erkek hastada bekletiimis plazmada silomikron yuk-
sekligine bagh olarak ylizeyde olusan krema tabakasinin gorinu-
mu.
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bulundu. Lipoprotein elektroforezinde silomikron %6,
pre-beta lipoprotein %80.8, beta lipoprotein %7.9 ve al-
fa lipoprotein %5.2 dizeylerinde saptandi (Tablo 1).
Anne ve babada yapilan arastirmada lipid dizeyleri
normal bulundu.

Her iki hastada var olan belirgin trigliserid ve hafif
dizeyde kolesterol yliksekligi ve lipoprotein elektro-
forezindeki silomikron ve VLDL yuksekligi sonucu tip V
primer hlperlipoproteinemi tanisi konuldu. Tip | ile ayiri-
ci tanisinda 6énemli olan lipoprotein llpaz enzimi tayini
olanaksizliklar yizinden yapilamadi. Hastalara bu bul-
gular 1s1g1 altinda uygun diyet tedavisi 6nerildi (3).

TARTISMA

Cocukluk ¢aginda normal plazma lipid ve lipopro-
tein dizeyleri erigkin yas grubuna gére dusik bulun-
makta, ancak yenldogan donemi ile adolesan yas gru-
bu arasinda 6nemli fark bulunmamaktadir. Lipoprotein
yogunluklari da ilk yirmi yilhik dénemde degismezken
sadece HDL kolesterol dizeyleri erkeklerde 15 yastan
sonra digsus gosterir. Disllpoproteinemi terimi ise anor-
mal lipoprotein profillerini tanimlamak amaciyla kulla-
nilmaktadir. Primer hiperlipidemi ikincil nedenler dislan-
diktan sonra tanimlanabilmektedir (5). ikincil nedenler
icerisinde ilk yastaki en sik iki neden konjenital bllier
atrezi ve glikojen depo hastaligidir. Daha ge¢ c¢ocukluk
déneminde hipotiroidi, diabetes mellitus ve nefrotik
sendrom en 6nemli nedenlerdir. Anabollzan steroidler
ve prednizolon tirevleri de sekonder hiperlipoproteine-
mi nedenleri olabilirler. Bizim iki kardes hastamizda da,
yukarida saydigimiz hastaliklar ile uyumlu fizik muayene
ve laboratuvar bulgusu yoktu. Bu nedenler ekarte edi-
lebildiginden hastalarimiza primer lipoproteinemi tanisi
konuldu.

Hiperlipidemili hastalar klasik olarak plazma lipo-
protein fenotiplerine uygun olarak bes ana grupta sinif-
landirilirlar (tip I, Ila, lib, 111, IV, V hiperlipoprotelneml).
Ancak, bu o&rnekler genotip tanimi vermezler (1 -3).
Apolipoproteinler i¢cin gen kodlama, lipoprotein yikim
yollari igin anahtar enzimler, silomikron artiklari ve LDL
reseptorleri gibi lipoprotein yikimlarinin reseptorlerinin
tayinleri daha yardimcidirlar (4,5). Cocukluk ¢aginda, hi-
perkolesterolem| siklikla LDL. kolesterol diizeylerinin
yUksek olusu seklinde gorulir (Tip ll). Trigliserid dua-
zeyleri ise genellikle normal (Tip ila) ve bazen de
ylUksektir (Tip lib). Bunun yaninda kolesterol dizeyleri
hafif yliksek ve LDL kolesterol dizeyleri 95. persantil
altinda iken, HDL kolesterol dizeyleri yuksek bulunabi-
lir. Hipertrigliserldemiler ise siklikla VLDL duzeylerinin
artmis ve kolesterol diizeylerinin normal olusuyla sey-
rederler (Tip IV). Diger formlari gocukluk ¢aginda olduk-
ga seyrektir (11) (Tip I, M ve V). Bizim Iki hastamizda
trigliserid ve kolesterol ylksekligi nedeniyle 6ncelikle tip
I, lib, Il ve V dusinildi. Tip I'de, sllomikronlarda be-
lirgin artis, bunun yaninda VLDL, HDL ve LDL duzey-
leri normal seviyelerde bulunur. Ayrica lipoprotein lipaz
ve apo C Il eksikligi vardir. Tip lIb'de ise trigliserid ar-
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tisinda 6n planda olan VLDL seviyeleridir, sllomikron-
larda artis olmaz ve bekletilen tiupte krema tabakasi
olusmaz. Tip |ild® silomikronlarda artis yoktur, tip V'te
ise VLDL yaninda silomikronlar da mevcuttur ve bekle-
tilen plazmada krema tabakasi olusur. Bizim her iki
hastamizda da. lipoprotein lipaz ve apo C Il degerleri
bakilamadi, ancak VLDL belirgin artarken, silomikron-
larda da artis mevcuttu, bekletilen plazmasinda krema
tabakasi olugmaktaydi.

Tip V hiperlipoproteinemi g¢ocukluk c¢aginda ve
adolesan dénemde seyrek gorilen bir hastaliktir. Ayni
anda ekzojen trigliserldler olan silomikronlarda ve en-
dojen triglisendler olan VLDL'de yukselme olmaktadir.
Lipoprotein elektroforezi yapildiginda silomikronlarin
yluksekligine bagh olarak yogun bant ve VLDL yuksek-
ligine bagli olarak genis pre-beta bandi gbézlenmektedir
(12,13). Her iki kardeste silomikronlar %19.7 ve %6,
VLDL ise %64.8 ve %80.8 gibi ylksek diizeylerde bu-
lundu.

Plazma lipidlerinde yikselmenin ilk belirtisi erlptiv
ksantomlardir. Ayrica llpemla retlnalis, abdominal agri
ve pankreatit gézlenebilmektedir (14). iki kardeste de
ksantomlar mevcutken, sadece erkek c¢ocukta ek ola-
rak dort aydir stiregelen karin agrisi vardi.

Hiperlipideminin ateroskleroz ile iligkisi bilinmesine
ragmen, serum lipid yogunluklari ve aterosklerozun
diyetle iligkisi tam gosterilememistir. Ozellikle aterosk-
leroz egilimli ailelerin ve g¢ocuklarinin serum lipid ve Ii-
poprotein dlizeylerinin spesifik kantitatlf yéntemlerle
kontrol altina alinmasi g¢ok énemlidir.
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