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MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI DI PAZIENTI AFFETTI DA
DISPLASIA METAFISARIA TIPO SCHMID

Come si svolgono le analisi:
Verra effettuata I'analisi del gene COL10A1.

Nel caso in cui si desideri determinare la presenza di una mutazione nota, I'indagine molecolare
verra limitata alla valutazione della specifica alterazione genetica.

Nel caso in cui si desideri determinare la presenza/assenza di una mutazione nota, I'indagine molecolare
verra limitata alla valutazione della specifica alterazione genetica.
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Medico richiedente (*campi obbligatori)

Istituto di Appartenenza *
Indirizzo a cui inviare il referto (POSTA ORDINARIA) *
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Indicazione al test* / Motivo della richiesta *

O Diagnosi clinica di Displasia metafisaria tipo Schmid

O sospetto diagnostico di Displasia metafisaria tipo Schmid

O Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)

O Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto

(0 Ricerca mutazione nota in soggetto con:

Gene/i da analizzare*
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O Diagnosi clinica di Displasia metafisaria tipo Schmid

O sospetto diagnostico di Displasia metafisaria tipo

Schmid

o Si o No O Ignota
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Altri familiari affetti

Consanguineita tra i genitori o Si o No
Gravidanze interrotte: o Si o No o Ignoto
Y P o Y=ol 1 ot N oF- [ Y- [
Albero genealogico:
Segni/sintomi all’esordio della Malatlia .......ccccoe et s r e sae e s ee e st e e aenes
eta alla diagnosi ...........cccceueune....
Manifestazioni cliniche/segni clinici o strumentali rilevanti
- bassa statura O No O Si: altezza finale: ....oevveeeeceeeeeeeceee e
- brevita degli arti: O No O Si
- incurvamento degli arti inferiori [ Si 0 No
Rx disponibili 0 No 1 Si Rx completo O No 1 Si
Eta v, Reperti radiografici significativi ..
Altre caratteristiche radiografiche rilevate (eta................... )

- aspetto particolare delle metafisi [0 No [ISi
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note: O slargate [ acoppa O altro ..ececevceveecnnne.
Sedi

o femore prossimale + 4+ o omero distale +  ++

o femore distale + ++ o ulna/radio prossimale + ++

o tibia prossimale +  ++ o ulna/radio distale + 4+

o tibia distale + 4+ AItre Note....ivieereieeeee e

Altre Note.....ocveeeeece e

- coxa/genuavara ar
- platispondilia I No [ Si lieve

[ Si marcata

O altro a carico del rachide:

INDAGINI GENETICHE EFFETTUATE (allegare copia del referto)
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Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante
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