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GIRIŞ
Abetalipoproteinemi (ABL), apolipoprotein B (apo B) içeren lipoproteinlerin 
plazmada yokluğu veya düşük plazma trigliserit ve kolesterol konsantrasyon-
larıyla karakterize otozomal resesif geçişli bir hastalıktır(1). ABL , lipoprotein-
lerin üretimindeki apo B ile birleşmesini kolaylaştıran mikrozomal trigliserid 
transfer proteinindeki çeşitli genetik bozukluklardan kaynaklanmaktadır (2).
Bu anormallikler , karaciğerde çok düşük yoğunluklu lipoproteinlerin (VLDL) 
ve bağırsakta şilomikronların bir araya gelmesi veya salgılanmasındaki genetik 
bir kusurun sonucudur ve bu da retinitis pigmentosa, ataksi ile birlikte spinose-
rebellar dejenerasyon ve yağda çözünen vitaminlerin malabsorbsiyonuna bağlı 
kanama diatezi ile sonuçlanmaktadır (3). ABL tipik olarak bebeklik döneminde 
büyüme geriliği, ishal, kusma ve yağ emiliminde bozulma ile ortaya çıkmaktadır 
(4). Hipobetalipoproteinemi, plazmadaki toplam apo B ve/veya düşük yoğun-
luklu lipoprotein ( LDL) kolesterolün çok düşük seviyeleri ile tanımlanır (5, 6). 
Genetik ve çevresel faktörler plazmadaki LDL kolesterol seviyelerini belirlemek-
tedir. Bu nedenle , katı bir vejetaryen diyet ile beslenme, herhangi bir neden-
den kaynaklanan yetersiz beslenme, bağırsak yağ emiliminde bozulma (çölyak 
hastalığı, kronik pankreatit gibi), şiddetli karaciğer hastalığı ve hipertiroidizmde 
düşük apo B ve LDL kolesterol düzeylerine neden olabilmektedir (7). Familyal 
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 Primer Hipobetalipoproteinemili hastaların Non Alkolik Yağlı Karaciğer 
hastalığına (NAFLD) yatkınlık oluşturduğu bilinmektedir(17-21). Heterozigot 
FBHL hastalarının bir serisinde %50 ‘sinde hafif derecede yükselmiş plazma ala-
nin aminotransferaz (ALT) seviyeleri vardı(22).Yüksek transaminazlar , hepa-
tomegali ve karaciğer yağlanması ABL’de yaygın bulgulardır, siroz vakaları ise 
yaşamın erken dönemlerinde bile tanımlanmıştır (23-25) Hastamızda hepato-
megali, diffüz hepatostatoz kliniği olup serum lipitlerinin düzeyi düşük olması 
üzerine gönderilen apo B tetkiklerininde düşük saptanması üzerine heterozigot 
FBHL klinik özelliklerini taşıdığı görülmüştür. Kronik ishal ile prezente olup 
yaşamın 2. dekadında tanı alan olgumuz yağdan fakir diyet ve yağda eriyen vita-
minlerin takviyesi yapılarak takibe alınarak, kontrolleri planlanmıştır.

SONUÇ
Familyal Hipobetalipoproteinemi nadir görülen bir hastalıktır. Hastaların ta-
şımış olduğu genetik mutasyona göre farklı kliniklerle karşımıza çıkabilmekle 
birlikte pek çok hastalığı taklit eden klinik bulgular taşıyabilmektedir. Erişkin 
dönemde malabsorbsiyon sendromlarını taklit ederek geç tanı konulan vakalar 
olması üzerine hastalara bütüncül yaklaşım ve ayrıntılı anamnez sonucu hastalı-
ğın oluşturacağı komplikasyonların azalabileceği bilinmektedir. 
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