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ventrikiil boslugunun dolmadig: izlenebilir. Hastaliga Thur-
ner sendromu gibi ¢esitli kromozomal hastaliklar veya Noo-
nan, Smith-Lemli-Opitz, Holt-Oram gibi sendromlar eglik
edebilir. Omfalosel, korpus kallosum agenezisi ve olgumuzda
gorildigt tzere hidrops fetalis gibi ekstrakardiyak anomali-
ler gozlenebilir. Tedavi olanaklarinin da gelismesine ragmen
eslik eden ekstrakardiyak ve karyotip anomalilerin varligs; ai-
lelerin ve hekimlerin fetusun prognozu ile ilgili karar alma-
sinda etkili olacakur.
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Beta talasemi, beta globulin zincir sentezinin azalmasi ya da
yoklugu ile karakterize otozomal resesif kaliimi olan bir kan
hastaligidir. Tiirkiye’de sik rastlanan bir hastalik olan beta ta-
lasemi hastaligmin prenatal tanisinda ilk yapilmas: gereken,
her iki ebeveynin de talasemi tasiyicist oldugunun genetik
analizlerle gosterilmesidir. Hastaligin gebelikte fetal duru-
mun tayininde en ¢ok tercih edilen invaziv girigim koryonik
villiis 6rneklemesidir (CVS). CVS yonteminin ilk tercih edil-
mesinin sebebi, taninin daha erken konulabilmesidir. Boyle-
ce gereklilik halinde gebelik terminasyonu daha erken ve ko-
lay olarak gerceklestirilebilir. 36 yaginda gravida 5, parite 2,
abort 1 ve 11 hafta gebeligi olan ve talasemi tagyicist oldugu-
nu ifade eden hasta klinigimize bagvurdu. Alinan anamnezin-
de daha 6nce talasemi minor tanisiyla bir kez 12 hafta gebe-
lik sonlandirmas: oldugu, yasayan bir tane saglikli cocugu ol-
dugu ve eginin de talasemi tagtyict oldugu 6grenildi. Aralarin-
da akrabalik yoktu. Hasta ve esi molekiiler genetik laboratu-
arma yonlendirildi. Aileye genetik talasemi taramasi yapildi.
Annede IVS1. 6T >C (c. 92+6T>C) homozigot mutasyon;
babada IVSI1. 6 T>C (c. 92+6T>C) heterozigot mutasyon sap-
tand1. Gebeye CVS 6nerildi. Yapilan CVS analizinde fetiista
homozigot mutasyon saptand: ve talasemi major oldugu bil-
dirildi. Anneye yapilan hemogram testinde RBC: 4.01*106
m/l, Hb: 7.3 g/dl, MCH: 18.2 pg MCV: 57.6 fl saptandi. Ya-
pilan Hemoglobin Elektroforezi’'nde HbA: 71, HbA2: 7.6,
HbF: 12.5 olarak izlendi. Perinataloji konseyinde hasta gorii-
stildii. Bu bulgularla annenin kliniginin talasemi intermedia
ile uyumlu oldugu ve fetiiste saptanan mutasyonun anne ile
ayn1 bolgede oldugu ve fetiistin ileriki kliniginin anneninki
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gibi intermediate olabilecegi diisiintilerek gebeligin takibi y6-
niinde goris birligine varildi. Beta talasemi, beta globulin
zincir sentezinin azalmasi ya da yoklugu ile karakterize kalit-
sal bir hastalikar. IVS I-110 (G>A), Tirkiye’de en sik gori-
len mutasyondur (%40). Tiirk popiilasyonunda diger sik g6-
riilen mutasyonlar; IVS 1-6 (T>C), IVS I-1 (G>A), IVS 11-745
(C>G) olarak bildirilmigtir. Talasemi major saptanan fetus-
larda fetal kayip, intrauterin gelisme geriligi, prematur ey-
lem, kalp yetmezIligi gibi ¢esitli komplikasyonlar gelisebilir ve
postnatal hayatta agresif tedavi gerektirerek hayat kalitesini
olumsuz etkilemektedir. Tedavi maliyeti oldukca yiiksek olan
bir hastaliktir. O nedenle prenatal tani 6nem kazanmaktadir.
Talasemi intermedia olgularinda ise klinik ¢ok heterojendir
ve erigkin hayata kadar tamamen asemptomatik kalabilirler.
Hastalarm biiyiik cogunlugu genellikle transfizyon gereksi-
nimi olmaksizin sadece hafif bir anemi ile karakterizedirler.
Daha agir klinik ile karakterize Talasemi Intermedia’li hasta-
lar ise genelikle 2—6 yag arasi tani alarak nadiren veya trans-
fiizyon gereksinimi olmaksizin yagamlarini devam ettirirler
ancak biiyiime ve gelismelerinde gecikmeler eglik 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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nital anomaly was present. Family was informed about kar-
yotype and amniocentesis was recommended for excluding
CPM type 3 because of normal USG findings. But family re-
jected other procedures and pregnancy is being monitorized
by USG. After delivery chromosome analysis and physical
examination was planned from the fetus. True fetal trisomi
13 syndrome results in severe, multi-systemic congenital
anomalies so such as this case CPM must exclude with other
prenatal invasive test because of normal USG findings befo-
re decision of pregnancy termination.
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Nadir goriilen vasa previa,fetal damarlarin servikal os tizerin-
den velament6z insersiyosu olarak tanimlanmaktadir. Fetal
damarlar wharton jélesiyle korunmadig i¢in riiptiire yakin-
dir. Damarlarn riiptiire olmasi halinde fetiiste masif kan kay-
br riski vardir. Ortalama perinatal mortalite %58-%73 ara-
sindadir. Vasa previa i¢in en 6nemli risk faktorleri; bilobiile,
Succentriate loblu ve alt segmente uzanan plasenta, ¢cogul ge-
belikler, in vitro fertilizasyon sonrasi olugan gebelikler ve ge-
beligin ikinci {i¢ ayinda plasenta previa ykiistidiir. Vasa pre-
via, membran riiptiirii sonrasi,riiptiire fetal damarlardan kay-
naklanan vaginal kanama ile karakterizedir. 23 yaginda gravi-
da 1 parite 0 ve 30 hafta gebeligi olan hasta kanli vaginal akin-
tist olmasi tizerine tarafimiza bagvurdu. Yapilan spekulum
muayenesinde koyu kirmizi renkli yogun akinti hali izlendi.
Serviks olagan gériniimde, kapali forme idi. Ultrasonografi
incelemesinde fetal biometri 25-26 hafta ile uyumlu; fetal
kalp hiz1 olagan, anterior yerlegimli plasenta,amnion volimi
yeterli ve presentasyon bas olarak izlendi. Servikal uzunluk
310 mm olarak 6l¢iildii. Internal servikal os ile bas arasinda
doppler akimda sinyal veren alanlar izlendi. {zlenen gériintii
klinik ile birlestirildiginde hasta vasa previa olarak degerlen-
dirilerek klinigimizde takibe alindi. Akciger maturasyonu igin
bethametason dozlar1 yapildi. Non-stres test takiplerinde re-
aktivite iyi, kontraksiyon izlenmedi. Ped takibine alinan ge-
benin takiplerinde aktif kanamasi olmadi. Ge¢miste, vasa pre-
via genellikle dogum eylemi esnasinda vaginal tusede mem-
branlar i¢inde fetal damarlarin palpasyonu ya da akut baslan-
gich vaginal kanama goriilmesi ve takibinde fetal bradikardi
gelisimi ya da membranlarin riiptiirii sonrast 6liim ile sapta-
nirdr. Ancak giintimiizde sonografi ve doppler ultrasonogra-
finin kullanimi ile vasa previa antenatal olarak saptanir hale
gelmigtir. Transabdominal, transvaginal ya da translabial
yaklagimlarla goriintiiler almabilir. Doppler ultrasonografide

umbilikal arter dalga formlarinin, fetal kalp hiziyla uygunluk
gostermesi ile tani konfirme edilir. Antepartum tan,intrapar-
tum taniyla kargilagtirildiginda fetal sagkalim oranlarinin art-
masina neden olmaktadir. Bu nedenle vasa previa tanist erken
konulmali ve programli sezaryen planlanmalidir.
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Ebstein anomalisi, trikiispid kapagin septal ve posterior liflet-
lerinin sag ventrikiil igerisinde inferiora dogru kaymus oldugu
ve sag ventrikiiliin ¢esitli diizeylerde hipoplazi ve disfonksi-
yonunun oldugu bir hastaliktr. 30 yaginda gravida 2 parite 1
ve 27 hafta gebeligi olan hasta hidrops fetalis nedeniyle tara-
fimiza refere edildi. Oykiisiinde ilag kullanimi olmayan ve di-
ger gebeliginde problem tespit edilmeyen gebeye yapilan ul-
trasonografi incelemesinde fetal biometri 26-27 hafta ile
uyumlu; fetal kalp hiz1 olagan, sag atrium genis, trikiispit ka-
pak apikal yerlesimli, kardiomegali ve batinda asit tespit edil-
di. Hasta Perinatoloji Konseyi’nde goriisiildii. Karyotip ana-
lizi ve gebeligin takibi 6nerildi. Karyotip analizini kabul et-
meyen aile; ayrintili olarak bilgilendirilerek dogum i¢in yeni-
dogan yogun bakim prostaglandin tedavisi gerekebilecedi,
ciddi aritmilerin gelisebilecegi, medikal tedaviye cevap olma-
mas1 halinde hastaya operasyon gerekebilecegi vurguland: ve
kalp yetmezligi acisindan yakin takibe alindi. Ebstein anoma-
lisi'nde, sag atriumdaki mega dilatasyon fizyopatolojiyi agik-
layan en 6nemli anatomik patoloji unsurudur. Eger tan: fetus
viable olmadan 6nce konmugsa gebeligin sonlandirilmas
onerilmektedir. Bu durumda kalple ilgili ya da kalp dig1 ano-
malilerin olup olmadig1 aragtirilmaly, karyotip tayini uygulan-
malidir. Konjestif kalp yetmezligi olup olmadig: aragtirilma-
lidir. Konjestif kalp yetmezligi ve ek anomali yoksa standart
obstetrik yaklagimi degistirmeye gerek yoktur. Ancak anne ve
babalar mortalitenin yiiksek oldugu konusunda bilgilendiril-
melidir.
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Missed abortus gebeligin 20. haftasindan 6nce fetusun intra-

uterin 6liimiine ragmen takip eden haftalar ya da aylar siiresin-
ce gebelik kesesini terk etmedigi durumlari anlatmaktadir. Re-

Cilt 23 | Supplement | Ekim 2015 S29



	2015-02-23 Suppl Perinatoloji Dergisi Kongre Basılı 28
	2015-02-23 Suppl Perinatoloji Dergisi Kongre Basılı 29



