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AILOVI HIPERXOLESTERENEMIiYA

Bohmoni 1.V.
6 sayli Usaq Klinik Xastaxanast

Biz bir ailads nadir rast galon agir lipid miibadilo pozgunlugu olan iki usaq tasvir etmisik
ki, bu da ateroskleroza, iirok-damar catismazhgina erkon yasda 6liima sabab olur.

Xostalora aparillan miiayinalor noticasindo ailovi hiperxolesterenemiya diaqnozu qoyul-
musdur. Bu xastaliyin klinik slamatlori diaqnostikas1 vo aparilan miialico barasinds atrafh

molumat verilmisdir.

Acar sozlar: ailavi hiperxolesterenemiya, bir ailada iki usaq

Ailavi hiperxolesterenemiya (AH) ilk dofo
1938-ci ildo norvecli hokim K.Miiller tors-
findon tosvir edilmisdir. Xostoliyin genetik
sabablori iso  yalniz 1980-c1 ilin avvallorindo
askar edilmisdir.

Birincili hiperlipedimiyalara aid olan aile-
vi hiperxolesterenemiya usaqlarda rast goli-
non lipoprotein metabolizm pozulmasidir.
Ailovi hiperxolesterenemiya LDL-(asag1 six-
light lipoprotein) istifadesi vo xolesterin he-
mostazinin pozulmasi, LDL reseptor moleku-
lunda olan  defekt noticosindo plazmada
haddindon artiq yiiksok xolesterin soviyyasi,
dari vo toxumalarda xolesterin toplanmas1 vo
erkon kardiovaskulyar problemlorin  amolo
golmosi ilo xarakterizo olunan genetik bir
xostolikdir [1,5,7].

AH 19 xromosomun qisa qolunda yer
alan LDL reseptora nozarot edon gendoki
mutasiyalar naticasindo amolo golir. Diinyada
bu xostoliyi  toradon 700 qodor mutasiya
askarlanmigdir. Xostoliyinin osas  sobablori
igarisindo  istlinliik toskil edon (70-90 %
hallarda) LDL-R mutasiyasidir. Mutasiyala-
rin miixtolif olmasi sobabindon AH xastalords
plazmada xolesterin soviyyolori do doyiskon-
dir. Belo ki, LDL-R foaallig1 ¢ox asag1 -2 %
don azdirsa hom xolesterin saviyyasi ¢ox
yiikksok olur hom do klinik tablo ¢ox kigik
usaqglarda lipid toplanmasi ilo 6ziinli biiruzo
verir. Reseptoru neqativ olaraq qiymatlondi-
rilon bu xostolords statin preparatlarla miia-
lico effektiv olmur. LDL-R foallig1 2-25 %
arasinda olan xastolords iso reseptor defektiv
olaraq tosnif edilir. Bu qrupda klinik slamatlor
daha gec goriiniir. Bu xostoloro miialico daha
miisbat tosir edir. Baxmayaraq ki, genetik
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testlor diaqnozu doqiq tosdiqloyir, lakin 18 %
hallarda molekulyar genetik test zamani
mutasiyanin agkar olunmadigi miisahids edil-
misdir [3,6,7].

On yiiksok AH rastgelmo tezliyi 1:70
Afrikadadir. Hollandiyada 1: 200, Tiirkiyado
statistik molumatlar doqiq deyil, toxmini
1:100-1:300.

Autosom-dominant yolla kegon bu xasto-
liyin taninmasit iiciin qanda xolesterin
soviyasinin hoddindon artiq yliksak olmasi vo
buna bagh dori, votor, arterial damarlarin
divarlarinda xolesterin toplanmasi vo erkon
yasda ciddi kardiovaskulyar poblemlorin ol-
mas1 kifayotdir. Damarlarin xiisusilo proksi-
mal hissaosindo toplanan xolesterin  koranar
arteriyalarda ciddi problemlors aorta daral-
masina sobob olur. Xastoliyin homoziqot,
heteroziqot formalar1 vardir.

Heteroziqotlarin rast golmo tezliyi 1:300-
500, bu formada LDL-R foalligi az, TK-
soviyyasi 270-500 mg/dl. LDL xolesterin
soviyyosi 2-3 dofo artiqdir.

Homoziqotlarda rast golmo tezliyi 1:
1.000 000, LDL faallig1 yoxdur, TK soviy-
yasi- 600-1200 mg/dl. LDL xolesterin soviy-
yasi 4-8 dofs artiqdr.

Heteroziqot formada oglanlarda 30-50
yas, qadinlarda 40-60 yas arasinda kardio-
vaskulyar agirlasmalar omolo golir. Homozi-
got AH-do LDL reseptorlart mdvcut olma-
digindan vo ya funksiyasini yerino yetirmo-
diyindon statin vo basqa qrup dormanlarla
LDL xolesterin saviyyasini asag1 salmaq ¢atin
olur [2,4].

Dogumdan etibaron aorta da daxil ol-
magqla biitlin damarlar yiiksok lipid soviyye-
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sina moruz qaldigindan homoziqot (HoAH)
hallarda usaqlarda vaxtindan gabaq kardio-
vaskulyar problemlor vo aortada daralma
misahido olunur, bu xastolordo erkon yasdan
etibaron LDL soviyyasini asag1 salmaq miim-
kiin olmazsa, xosto 30 yasa catmadan diinya-
sini1 doyisir.

Umumiyyatlo AH diagnozunu qoymaq
ticlin xilisusi bir kriteriya yoxdur. Lakin son
illor genis yayilmis vo gobul olunmus kri-
teriyalara “MEDPED”, “ Dutch lipid”, *
Clinic Network” vo S. Broome Registry aid
etmak olar.

MEDPED kriterisino asason hiperxoles-
terenemiya diagnozunu qoymagq tl¢iin ancaq
xolesterinin yiiksok soviyyasi nozors alinir.
Digor iki kriterids total xolesterin vo LDL-K
saviyyasi yiiksok, ailodo erkon yaslarda tirok-
damar xostoliklorinin olmasi, dori va vatords
lipid toplanmasi xastoliys diagnoz qoymaga
imkan verir [1,4,5].

Beloliklo, ailovi hiperxolesterenemiya -
LDL-K soviyyesi antilipid mialicasi aparil-
mayanlarda >500 mg/dl, aparilanlarda >300
mgq/dl olarsa vo 10 yasindan ki¢ik yaslh usaq-
larda dori vo votarlorde ksantomalarin omalo
goldikda, ya da hor iki valideynin heteroziqot
dasiyicisi oldugda hokims diagnozu qoymaga
asas verir.

Miialica statinlor, xolesterin mohdud olan
pohriz vo aferezdir. Antilipid miialicesi ho-
moziqot formada LDL-K soviyyosini lazimi
soviyyado saxlamaga yetmoso belo kardio-
vaskulyar agirlagmalarin qarsisini almaq moq-
sadilo yliksok dozalarla basglanmalidir. LDL
reseptorlarinin ¢atismazligi sobobindon statin
vo basga antilipidlorlo miialico effekt vermo-
diyi halda AH xostolors aferez aparilir. Afe-
rez aparilan xostolordo ksantomalarin 2-4 il
orzindo soruldugu miisahido olunmusdur.
Aferezlo aparilan miialiconin osas moagsadi
kardiovaskulyar agirlagmalarin qarsisin1  al-
maqdir. Lakin  biitlin miialico todbirlorinin
effektiv olmas1 erkon miidaxils ilo olagodar-
dir.

Son bes il arzindo 6 UKX-a AH diag-
nozu ilo bes xosto miiraciot etmigdir. Bun-
lardan iki ailodo ailovi hiperxolesterenemya
askar olunmusdur. Bir usaq agir voziyyatdo vo
gec miiraciot etdiyi iiclin aorta daralmasi
agirlagsmasi ilo vofat etmisdir.
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Toqdim etdiyimiz klinik miisahido bir
ailodo rast goldiyimiz ailovi hiperxolestere-
nemiyadir.

1. Kliniki miisahido:Xosto K.O, x/t 4905,
24.02.2009-cu il tovalliidlii, 16. 12. 20 16-c1 il
tarixindo 6 sayli UKX-a daxil olmusdur.

Usaq ananin [ hamilslik, I dogusundandir.
Bu wusaga hamilolik vo dogus normal
ke¢migdir. 1.5 yasinda budun igori sothindo
lipoma omolo goldiyi iiglin dermatologa

miiraciat  ediblor, yerli molham toyin
edilmisdir, komoyi ol-madig1 ticlin
lazerokoaqulyasiya aparilmigdir.  Bundan

sonra valideynlor ksantomalarin art-digini
miisahido etmigdir.

Xostoxanaya miiracist etdiklori zaman
usaq aktivdir. Diizgiin bodonqurlusludur.
Boyu-115 sm, ¢okisi- 18 kq. Har iki dizinda:
ayagin axil vatorindo 2x1.5 sm dlgiido yum-
saq cohrayr rongli ¢oxsayli ksantomalar
miisahido olunur.Sol dirsokds 1x0.8sm olgiilii
dorialt1 lipomalar, ol barmaqlarinda kigik
oOl¢iilii lipomalar vardir.

Dos qgofosi zoif deformasiyalidir. Agci-
yarlorin auskultasiyasi vo perkussiyasi patolo-
giyasizdir. Urok tonlar1 karlagmigdir, nobzi
ritmikdir orta dolgunluqdadir.

Qarn1 yumsaq, qaraciyor +2sm , dalaq
ollonmir. Sidik va nacis ifrazi sarbastdir.

Qanin timumi miiaynasi: Hb-132 g/l, eritr.
4.93x10, ley-11.9x10, e.0.h-7.2. 1lim-64%,
mon -3%, ecs-10 mm/saat.

Qanin biokimyavi miiayinosi: imumi Zzii-
lal-70 g/l, xolesterin-7.8 g/l, AIAT- 17U / L,
ASAT- 28.3 U/L. Total xolesterin- 1054 mg /
dl. LDL- 36 MG/dI, HDL- 23 mg/dl, trig-
liserid: 146 mg/dl.

USM- qaraciyerin parenximasinda diffuz
doyisikliklor var. Hor iki boyrakds nefrolitiaz
olamatlori vardir. EXOKQ-da vo EKQ-da
patologiya yoxdur.

2. Xosto K.G. x/t- 2014-ci il tovalliidlii.
Ananin II ci hamilalik II c¢i dogusundandir,
hamilslik vo dogus bu usaga normal kec-
misdir. Inkisafi: Cokisi-13.7 kq (50 p), boyu-
91.2 sm (25 p), VKI- 16.47 . Baxis zamani
ohvali yaxsidir, dorisi tomizdir ,yalniz bud
nahiyssinds 0.4 mm olciido lipoma omals
golmisdir. Darialt1 piy qati normaldir. Stimiik
sistemi torofiindon patoloji doyisilklik miisa-
hids olunmur.
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Tonofflisii sakitdir. Ag ciyarlorin auskul-
tasiyast zamani sort tonoffiis esidilir. Urok
tonlart karlasmisdir. Nobzi ritmikdir, orta
dolgunlugdadir.

Qarnt yumsaqdir. Qaraciyor vo dalaq
ollonmir. Sidik va nacis ifrazi  normaldir.

Qanin imiimi miiayinasi: Hb- 121 g/l,
erit. 4.93x10, ley- 11.9x10, e.0.h-7.2. lim-
64%, mon -3%,ecs-8 mm/saat.

Biokimyovi miiayina: Albumin- 4.39 g/dl,
AlIP-21U/L, AST- 29 U/L, Diiz bilrubin- 0.03
mg/dl, geyri-diiz bilrubin- 0.44 mg/dl, total
bilrubin- 0,47 mg/dl. Azot qaligi- 8.95 mg/dl,
sidik covhori- 3.02 mg/dl. Total xolesterin-
872 mg/dl. LDL- 29 MG/dl, HDL- 20 mg/dl,
trigliserid: 146 mg/dl.

Daxili organlarin USM vo EXOKQ miia-
yinalards patoloji doyisiklik askar olunmadi.

Klinik olamatlor vo laborator miiayinslora
osason hor iki xostoyo “Ailovi hiperxoles-
terenemiya” diaqnozu qoyuldu.

Tosvir etdiyimiz hadisodo ata vo ana
genetik xostoliyin dastyicisidirlar.  Ankara
Haceteppe Universitetindo miiayino zamani
birinci usaga qaraciyar kogliriilmosi maslohat
olundu vo Baki soharinds xastoys qaraciye-
rin transplantasiyasi aparildi. Hal-hazirda vo-

fkinci xostoya rosuvastatin 20 mg, 4 ay
toyin edilmisdir lakin xolesterinin soviyyosi
diismodiyi {iglin atorvastatinlo 20 mg ovoz
olunmusdur.

Pohriz  giinliik enerji 1700 kkal. 20%-
yag, 15% protein 65% karbohidrat. Giinliikk
xolesterin 170 mg.

Bizim miisahido etdiyimiz har iki hadiso
ailovi hiperxolesterenemiyanin homoziqot
formasidir. Belo ki, xolesterinin soviyyasinin
450 mg/dl yuxart olmasi, ksantomalarin
dorido vo votordo miisahido olunmasi kimi
kriteriyalar bizo AH homoziqot forma diag-
nozunu qoymaga osas verir. Arasdirmalar
osason mohz AH homoziqot formas1 qohum
nikahlar arasinda daha c¢ox rast golinir ki, bu
ailodo do wvalideynlor 2 doracoli qohum
nikahindadirlar.

Odobiyyat monbolorino goro Hollandiya,
Ingiltoro vo b. &lkolords xosta askarlanan
ailodo birinci va ikinci daracali biitiin gohum-
larda miiayins aparilir. Alimlor “Cascade ““ad-
lanan bu skrininq miiayino ilo agkar olunan
xastalorin saymin  39%-don 93%-o kimi art-
digin1 miioyyan etmislor (3,4).

Diagnozun erkon qoyulmasi hoyati ndq-
teyi nazordon ¢ox vacibdir. Xiisusilo diag-

ziyyoti yaxsidir, xolesterin saviyyoasi  nor- nozun tasdiqlodikdon sonra erkon yaslardan
maldir. miialiconi baglamaq, lipid soviyyasinin asagi
salinmas1 agirlagmalarin qarsisini alir.
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SUMMARY
FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA

Bahmoani I.V.
Child Hospital No6

Key words : familial hypercholesterolemia, two children in family
We therefore presented two families who have this rarely seen metabolic disorder of lipid

metabolism which leads to coronary atherosclerosis myocardial infarction and death at ealy ages.
The patient was diagnosed with familial hypercholesterolemia on the basis of conducted

research. Detalied information on the treatment is provided.
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