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KARIN AGRISI ILE PREZENTE OLAN FAMILYAL
HIPOBETALIPOPROTEINEMI OLGU SUNUMU

Aslihan BAYIR '

GIRIS

Abetalipoproteinemi (ABL), apolipoprotein B (apo B) igeren lipoproteinlerin
plazmada yoklugu veya diisiik plazma trigliserit ve kolesterol konsantrasyon-
lartyla karakterize otozomal resesif gecisli bir hastaliktir(1). ABL , lipoprotein-
lerin tiretimindeki apo B ile birlesmesini kolaylastiran mikrozomal trigliserid
transfer proteinindeki cesitli genetik bozukluklardan kaynaklanmaktadir (2).
Bu anormallikler , karacigerde ¢ok diisiik yogunluklu lipoproteinlerin (VLDL)
ve bagirsakta silomikronlarin bir araya gelmesi veya salgilanmasindaki genetik
bir kusurun sonucudur ve bu da retinitis pigmentosa, ataksi ile birlikte spinose-
rebellar dejenerasyon ve yagda ¢oziinen vitaminlerin malabsorbsiyonuna bagl
kanama diatezi ile sonu¢lanmaktadir (3). ABL tipik olarak bebeklik doneminde
biiytime geriligi, ishal, kusma ve yag emiliminde bozulma ile ortaya ¢ikmaktadir
(4). Hipobetalipoproteinemi, plazmadaki toplam apo B ve/veya diisiik yogun-
luklu lipoprotein ( LDL) kolesteroliin ¢ok diisiik seviyeleri ile tanimlanir (5, 6).
Genetik ve cevresel faktorler plazmadaki LDL kolesterol seviyelerini belirlemek-
tedir. Bu nedenle , kat1 bir vejetaryen diyet ile beslenme, herhangi bir neden-
den kaynaklanan yetersiz beslenme, bagirsak yag emiliminde bozulma (¢6lyak
hastalig1, kronik pankreatit gibi), siddetli karaciger hastalig1 ve hipertiroidizmde
diisiik apo B ve LDL kolesterol diizeylerine neden olabilmektedir (7). Familyal
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Primer Hipobetalipoproteinemili hastalarin Non Alkolik Yagli Karaciger
hastaligina (NAFLD) yatkinlik olusturdugu bilinmektedir(17-21). Heterozigot
FBHL hastalarinin bir serisinde %50 ‘sinde hafif derecede yiikselmis plazma ala-
nin aminotransferaz (ALT) seviyeleri vardi(22).Yiiksek transaminazlar , hepa-
tomegali ve karaciger yaglanmas1 ABLde yaygin bulgulardir, siroz vakalari ise
yasamin erken donemlerinde bile tanimlanmistir (23-25) Hastamizda hepato-
megali, diftiiz hepatostatoz klinigi olup serum lipitlerinin diizeyi diisiik olmasi
tizerine gonderilen apo B tetkiklerininde diisiik saptanmasi tizerine heterozigot
FBHL Kklinik 6zelliklerini tagidig1 gortilmiistiir. Kronik ishal ile prezente olup
yasamin 2. dekadinda tani alan olgumuz yagdan fakir diyet ve yagda eriyen vita-
minlerin takviyesi yapilarak takibe alinarak, kontrolleri planlanmigtir.

SONUC

Familyal Hipobetalipoproteinemi nadir goriilen bir hastaliktir. Hastalarin ta-
simis oldugu genetik mutasyona gore farkli kliniklerle karsimiza ¢ikabilmekle
birlikte pek gok hastalig: taklit eden klinik bulgular tagiyabilmektedir. Eriskin
donemde malabsorbsiyon sendromlarini taklit ederek ge¢ tani konulan vakalar
olmast tizerine hastalara biitiinciil yaklasim ve ayrintili anamnez sonucu hastali-
g1n olusturacagi komplikasyonlarin azalabilecegi bilinmektedir.
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