
ventrikül bofllu¤unun dolmad›¤› izlenebilir. Hastal›¤a Tur-
ner sendromu gibi çeflitli kromozomal hastal›klar veya Noo-
nan, Smith-Lemli-Opitz, Holt-Oram gibi sendromlar efllik
edebilir. Omfalosel, korpus kallosum agenezisi ve olgumuzda
görüldü¤ü üzere hidrops fetalis gibi ekstrakardiyak anomali-
ler gözlenebilir. Tedavi olanaklar›n›n da geliflmesine ra¤men
efllik eden ekstrakardiyak ve karyotip anomalilerin varl›¤›; ai-
lelerin ve hekimlerin fetusun prognozu ile ilgili karar alma-
s›nda etkili olacakt›r. 
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Beta talasemi, beta globulin zincir sentezinin azalmas› ya da
yoklu¤u ile karakterize otozomal resesif kal›t›m› olan bir kan
hastal›¤›d›r. Türkiye’de s›k rastlanan bir hastal›k olan beta ta-
lasemi hastal›¤›n›n prenatal tan›s›nda ilk yap›lmas› gereken,
her iki ebeveynin de talasemi tafl›y›c›s› oldu¤unun genetik
analizlerle gösterilmesidir. Hastal›¤›n gebelikte fetal duru-
mun tayininde en çok tercih edilen invaziv giriflim koryonik
villüs örneklemesidir (CVS). CVS yönteminin ilk tercih edil-
mesinin sebebi, tan›n›n daha erken konulabilmesidir. Böyle-
ce gereklilik halinde gebelik terminasyonu daha erken ve ko-
lay olarak gerçeklefltirilebilir. 36 yafl›nda gravida 5, parite 2,
abort 1 ve 11 hafta gebeli¤i olan ve talasemi tafl›y›c›s› oldu¤u-
nu ifade eden hasta klini¤imize baflvurdu. Al›nan anamnezin-
de daha önce talasemi minör tan›s›yla bir kez 12 hafta gebe-
lik sonland›rmas› oldu¤u, yaflayan bir tane sa¤l›kl› çocu¤u ol-
du¤u ve eflinin de talasemi tafl›y›c› oldu¤u ö¤renildi. Aralar›n-
da akrabal›k yoktu. Hasta ve efli moleküler genetik laboratu-
ar›na yönlendirildi. Aileye genetik talasemi taramas› yap›ld›.
Annede IVS1. 6T >C (c. 92+6T>C) homozigot mutasyon;
babada IVS1. 6T>C (c. 92+6T>C) heterozigot mutasyon sap-
tand›. Gebeye CVS önerildi. Yap›lan CVS analizinde fetüsta
homozigot mutasyon saptand› ve talasemi major oldu¤u bil-
dirildi. Anneye yap›lan hemogram testinde RBC: 4.01*106
m/l, Hb: 7.3 g/dl, MCH: 18.2 pg MCV: 57.6 fl saptand›. Ya-
p›lan Hemoglobin Elektroforezi’nde HbA: 71, HbA2: 7.6,
HbF: 12.5 olarak izlendi. Perinataloji konseyinde hasta görü-
flüldü. Bu bulgularla annenin klini¤inin talasemi intermedia
ile uyumlu oldu¤u ve fetüste saptanan mutasyonun anne ile
ayn› bölgede oldu¤u ve fetüsün ileriki klini¤inin anneninki

gibi intermediate olabilece¤i düflünülerek gebeli¤in takibi yö-
nünde görüfl birli¤ine var›ld›. Beta talasemi, beta globul›n
zincir sentezinin azalmas› ya da yoklu¤u ile karakterize kal›t-
sal bir hastal›kt›r. IVS I-110 (G>A), Türkiye’de en s›k görü-
len mutasyondur (%40). Türk popülasyonunda di¤er s›k gö-
rülen mutasyonlar; IVS l-6 (T>C), IVS l-1 (G>A), IVS ll-745
(C>G) olarak bildirilmifltir. Talasemi major saptanan fetus-
larda fetal kay›p, intrauterin geliflme gerili¤i, prematur ey-
lem, kalp yetmezli¤i gibi çeflitli komplikasyonlar geliflebilir ve
postnatal hayatta agresif tedavi gerektirerek hayat kalitesini
olumsuz etkilemektedir. Tedavi maliyeti oldukça yüksek olan
bir hastal›kt›r. O nedenle prenatal tan› önem kazanmaktad›r.
Talasemi intermedia olgular›nda ise klinik çok heterojendir
ve eriflkin hayata kadar tamamen asemptomatik kalabilirler.
Hastalar›n büyük ço¤unlu¤u genellikle transfüzyon gereksi-
nimi olmaks›z›n sadece hafif bir anemi ile karakterizedirler.
Daha a¤›r klinik ile karakterize Talasemi ‹ntermedia’l› hasta-
lar ise genelikle 2–6 yafl aras› tan› alarak nadiren veya trans-
füzyon gereksinimi olmaks›z›n yaflamlar›n› devam ettirirler
ancak büyüme ve geliflmelerinde gecikmeler efllik edebilir. 
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Chorion villus sampling (CVS) is a first trimaster prenatal in-
vasive fetal karyotyping procedure. Although this method
provides the earliest information about fetal karyotype, unex-
pected results may occur due to fetal–placental discrepancy
results from confined placental mosaisizm (CPM). CPM is
defined as the presence of chromosomal abnormality only in
the extraembriyonic tissue although fetal karyotype is nor-
mal. According to placental cell type, three subtypes are de-
fined. Type 3 CPM is characterized abnormal chromosomal
cytotrphoblastic and mesenchymal cell from CVS sampling.
Different chromosomal anomaly may involve in CPM cases.
Trisomy 13 is one of the chromosomal anomaly which is re-
ported in CPM cases. A 32 year-old woman at 12th gestatio-
nal week was referred for prenatal diagnosis because of posi-
tive first trimaster maternal serum screening. Chorion villus
sampling were performed for fetal karyotyping. 20 cell were
analyzed with GTG banding at 550 band levels. Fetal kar-
yotype was reported as 47,XX,+13. At 18th gestational week
fetal ultrasonograhy (USG) was normal and no major conge-
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