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F amilyal hiperkolesterolemi (FH), düşük dansiteli lipoprotein

(LDL) reseptör genini etkileyen, yüksek LDL-kolesterol plazma

seviyeleri, prematür koroner kalp hastal›ğ› ve tendon ksantomala-

r› ile karakterize otozomal dominant bir hastal›kt›r. Fonksiyonel LDL

reseptörlerinin azalmas›na bağl› olarak LDL metabolizmas› ve elimi-

nasyonu bozulmuştur. Buna bağl› olarak kolesterol yumuşak dokularda

birikir (1,2). 

FH'li hastalar, eğer tedavi edilmezlerse koroner arter hastal›ğ›, peri-

feral ve serebral aterosklerotik vasküler hastal›klar erken gelişebilir. Bu

nedenle hastal›ğ›n erken tan›s›, sadece profilaktik tedavi ile hastal›ğ›n

yavaşlat›lmas›nda değil, ayn› zamanda aterosklerozun geriletilebilme-

sinde de etkin olduğu için önemlidir. FH’nin genetik olarak tan›s›

mümkün olmakla birlikte henüz rutin olarak kullan›lmamaktad›r. Has-

talar›n çoğunda, heterozigot FH (HFH) tan›s›, LDL-kolesterol yüksek-

liği nedeniyle kolesterolün yüksek olmas›, ailede prematür koroner ar-

ter hastal›ğ› hikayesi ve hastada veya birinci derece akrabada tendon

ksantomalar›n›n olmas› gibi laboratuvar ve klinik kriterlere dayanmak-

tad›r. Baz› araşt›rmac›lara göre hastada veya birinci derece akrabada

ksantomalar›n olmas› tan› için şartt›r. Ksantomalar oldukça patogno-

moniktir. Hastal›ğ›n prevalans› yaklaş›k 1/500'dür. Homozigot formu

oldukça nadirdir. Kad›n erkek oran› 4/3'tür (1-6).

FH'de aşil tendonu en s›k tutulan tendondur. Hastalar›n %90'›nda bi-

lateraldir. Tendonlar›n klinik olarak değerlendirilmesinin duyarl›l›ğ›

düşüktür. Aşil tendon ksantomalar›n›n saptanmas›nda birçok görüntü-

leme tekniği kullan›lmaktad›r. Normal boyutlardaki tendonda anormal-

liklerin saptanmas›nda radyografi ve bilgisayarl› tomografinin kullan›-

m› k›s›tl›d›r. Son çal›şmalar, özellikle ultrasonografi (US) ve manyetik

rezonans görüntüleme (MRG) bulgular›n› tan›mlamaktad›r (1,5).

Bu çal›şmada, aşil tendonlar›nda ksantomalar› bulunan HFH'li bir

hastada bilateral aşil tendon ksantomalar›n›n›n US ve MRG bulgular›,

mikroskopik bulgular› ile sunulmaktad›r.
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ğu saptand›. Sol göz alt›nda ksantelazma vard›. Hastan›n öyküsünden
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zeyinin yüksek bulunmas› nedeniyle,

tedavi amac›yla lipid düşürücü ilaçlar

ve romatizmal bir hastal›k olduğu dü-

şünülerek nonsteroidal antiinflamatu-

ar ilaçlar ile steroid verilmiş. Hasta

önerilen ilaçlar› bir süre kullanm›ş ve

şikayetlerinin geçmemesi üzerine b›-

rakm›ş. Şikayetleri 2-3 ayd›r artan

hastan›n annesinde de kan kolestero-

lünün yüksek olduğu ve 45 yaş›nda

koroner kalp hastal›ğ› nedeniyle

bypass operasyonu geçirdiği öğrenil-

di. Hastan›n serum LDL-kolesterol

düzeyi 447 mg/dl idi. 

Hastan›n ayak bileğine yönelik

MRG inceleme yap›ld›. MRG'de bila-

teral aşil tendonlar›n›n simetrik füzi-

form kal›nlaşt›ğ› ve aksiyel oval kon-

figürasyonunu kaybederek yuvarlak

görünüm ald›ğ› izlendi. Konvansiyo-

nel T1 ve T2 ağ›rl›kl› spin eko sekans-

larda hipointens normal tendon fasi-

külleri içerisinde, T2A kesitlerde daha

Resim 1. Sagital (A, sa¤ ayak; B, sol ayak) T1A ve T2A, aksiyel T1A (C, sa¤ ayak) ve T2A (D, sa¤ ayak) kesitlerde bilateral aflil tendonunun kal›nlaflt›¤›, tendon içerisinde
T2A kesitlerde yayg›n heterojen görünüm oldu¤u dikkati çekmektedir. T1A kesitlerde de benzer görünümün daha silik bulundu¤u görülmektedir. Anterior tibial kas
tendonunda da bilateral hafif kal›nlaflma ve benzer sinyal de¤ifliklikleri izlenmektedir (C ve D'de okla iflaretli). 

belirgin olmak üzere, bilateral fokal,

globüler sinyal art›şlar› vard›. T1A se-

kanslarda tendon ağ›rl›kl› olarak hipo-

intens izlenmekteydi (Resim 1). Ante-

rior tibial kas tendonunda da hafif ka-

l›nlaşma ve aşil tendonuna benzer pa-

tolojik sinyaller izlenmekteydi (Resim

1). Hasta ayr›ca US incelemeye al›nd›.

US'de bilateral aşil tendonunun,

MRG'de olduğu gibi kal›nlaşt›ğ› ve

homojen hiperekojen eko paterninin

kaybolduğu gözlendi. Tendon içeri-

sinde yayg›n fokal hipoekojen alanlar

vard› (Resim 2). 

Hastan›n her iki dirsekteki lezyonla-

r›ndan ve sağ aşil tendonundan biyop-

si al›nd›. Mikroskopide, dirsekte; der-

mis lokalizasyonlu yuvarlak, ortokro-

matik nükleuslu, geniş şeffaf sitoplaz-

mal› histiyositlerden oluşan nodüler

infiltratif gelişim gösteren neoplastik

yap›lar saptand›. Bir alanda k›l folli-

külü çevresinde dev hücre reaksiyonu

dikkati çekti. Aşil tendonunda ise fib-

rokollajen stromada hyalinizasyon ve

bir alanda dirsekte tan›mlanan nitelik-

te hücre grubu izlendi ve ksantoma

olarak rapor edildi. Hastaya klinik, la-

boratuvar, radyolojik ve mikroskopik

bulgular› ile HFH tan›s› kondu.

Tart›flma
FH'li hastalarda ksantoma görülme

s›kl›ğ› yaş ile birlikte artmaktad›r. Fi-

zik muayenede 20 yaş›ndan önce na-

diren saptan›r. Üçüncü dekatta hasta-

m›zda da olduğu gibi görülme s›kl›ğ›

artar (1). Plazma total kolesterol sevi-

yeleri 270 ile 550 mg/dl aras›nda sey-

reder (3). Hastalar,  eklem bölgesinde-

ki şikayetleri nedeniyle romatizmal

hastal›k düşünülerek tedavi edilebilir-

ler (7). Olgumuz da bir süre romatiz-

mal bir hastal›k düşünülerek tedavi al-

t›na al›nm›şt›.
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Resim 2. Sa¤ (A) ve sol (B) aflil tendonunun (oklar) aksiyel (resmin solunda) ve sagital (resmin sa¤›nda) US
görüntüleri. Her iki aflil tendonunun da simetrik kal›nlaflt›¤›, yayg›n fokal hipoekojen alanlar nedeni ile heterojen
görünümde oldu¤u dikkati çekmektedir.

Gagné ve ark. 588 hasta içeren bir

çal›şmada, tendon ksantomalar›n›n

yüksek LDL-kolesterol seviyeleri ile

birlikte olduğunu göstermişlerdir. Ay-

r›ca tendon ksantomas› olmayan hiç-

bir hastada koroner kalp hastal›ğ› sap-

tamam›şlar. Hastal›ğ›n tan›sal bir

özelliği olan tendon ksantomalar› s›k-

l›kla aşil tendonunda olur (1,8). Olgu-

muzda serum LDL-kolesterol seviyesi

yüksek olup aşil tendonlar›nda ve dir-

seklerde cilt alt›nda ksantomalar ile

sol göz alt kesiminde ksantelazma

mevcuttu. Hastan›n annesinde de ayn›

hastal›k bulunmaktayd› ve kolesterol

yüksekliği ile birlikte prematür koro-

ner kalp hastal›ğ› mevcuttu.

Aşil tendon ksantomalar›n›n varl›ğ›-

n› saptamada palpasyon kabul edilebi-

lir olmakla birlikte, subjektif bir yön-

temdir ve duyarl›l›ğ› düşüktür. Ksan-

tomalar›n varl›ğ›n› göstermede US

yayg›n olarak kullan›lmaktad›r. Daha

ucuz ve daha h›zl› yap›lmas› mümkün

olduğu için MRG'ye tercih edilmekte-

dir (1,2). Bureau ve Roederer, 94

HFH hastas›n› içeren çal›şmalar›nda,

fizik muayene ile 94 hastan›n

%66's›nda, US ile %94'ünde aşil ten-

don ksantomatozisini göstermişlerdir

(1). Başka bir çal›şmada erişkin hasta-

lar›n %25'inde ksantomalar›n palpabl

olmad›ğ› belirtilmiştir (9). Bude ve

ark. ise fizik muayenesi normal 23

hastan›n %83'ünde US ile aşil tendo-

nunda ksantomalar› göstermişlerdir

(3).

Aşil tendonunun normal US görün-

tüsü, fibriler bir patern gösteren mul-

tipl paralel lineer ekolard›r. Tendonda

kal›nlaşma saptanabilir. Histolojik ko-

relasyon, fibriler ekolar›n, gevşek bağ

dokusundan yap›lm›ş endotendinöz

septalar ile ağ›rl›kl› olarak kollajen

fibril demetlerini içeren s›k› bağ do-

kusu aras›ndaki interfazdan kaynak-

land›ğ›n› göstermektedir. US'de aşil

tendon ksantomalar› hipoekoik nodül-

ler veya hastam›zda da olduğu gibi

diffüz heterojen eko paterni olarak ta-

n›mlanmaktad›r (1,2,6).  

Tendon ksantomalar›nda yağ biriki-

mi ağ›rl›kl› olarak esterifiye ve nones-

terifiye kolesterol formunda olmakta-

d›r. Esterifiye kolesterolün birikimi,

olgumuzun patolojik spesmeninde

histiyosit olarak tan›mlanan makrofa-

ja benzer hücreler içinde olmaktad›r.

Bu hücreler s›kl›kla arterioller çevre-

sinde küme oluşturmaktad›r. Yağ de-

polanmas› ilerlerse granülomatöz re-

aksiyon olmakta ve kollajen fibriller-

de dejenerasyona yol açmaktad›r.

US'deki fokal hipoekoik alanlar› bu

küçük hücre kümeleri oluşturmaktad›r

(1,5,10). Bu özellikler, aşil ksantoma-

tozisi d›ş›nda parsiyel tendon y›rt›kla-

r›nda veya tendinitlerde de olabileceği

için sonografik bulgular spesifik de-

ğildir (1). Diğer klinik ve laboratuvar

bulgular ile korele edilmelidir.

MRG'de aşil tendonunun fuziform

genişlemesi yan›nda, T1 ve T2A se-

kanslarda trabeküler alanlar içerisinde

globüler heterojen sinyal yoğunluğu

izlenir. Bu trabeküler düşük sinyalli

alanlar rezidüel normal kollajen fasi-

küllerini temsil ederken, heterojen

globüler sinyaller ksantomatöz biri-

kimleri yans›tmaktad›r (7,11). Olgu-

muzda da MRG bulgular› benzerdi.

Tan›mlanan heterojen sinyaller özel-

likle T2A sekanslarda daha belirgindi.

Liem ve ark. klinik bulgular› olmayan

HFH'li 7 hasta üzerinde yapt›klar› bir

çal›şmada, MRG ve US'nin aşil tendo-

nu anatomisi ile ilgili bilgi sağlamada

eşit olduklar›n›, fakat konvansiyonel

T1 ve T2A spin eko sekanslarda ksan-

tomalar›n gösterilmesinde MRG'nin

değerinin k›s›tl› olduğunu ortaya koy-

muşlard›r (12). Olgumuzda ksantoma-

lar, konvansiyonel spin eko sekanslar-
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Familial hypercholesterolemia is a common disorder characterized by hypercholeste-
rolemia, tendon xanthomas and premature coronary heart disease. Ultrasonography
and magnetic resonance imaging are sensitive diagnostic tools for the detection of
tendon xanthomas in the Achilles tendon. In this report, we present ultraso-
nography, magnetic resonance imaging and microscopic findings of Achilles tendon
xanthomas in a case of heterozygous familial hypercholesterolemia.
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