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MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI
PER L'INDAGINE MOLECOLARE DEI GENI COL11A1, COL11A2

Come si svolgono le analisi:

Verra effettuata I’analisi del gene COL11A1 e, in caso di risultato negativo, si potra procedere all’analisi del gene
COL11A2. | due referti verranno consegnati separatamente al termine delle singole indagini molecolari.

Oppure, a seconda della patologia, sara effettuata I'analisi del gene COL11A1 o del gene COL11A2 nel caso il
gene di interesse sia solamente uno.

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.

Dott. Luca Sangiorgi
Responsabile della SSD di Genetica Medica e Malattie Rare Ortopediche
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Medico richiedente (*campi obbligatori)
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Indicazione al test* / Motivo della richiesta* (specificare il nome della malattia)
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O Diagnosi clinica di: < O Sindrome di Marshall
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O Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)
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Indicare i familiari affetti

Consanguineita tra i genitori o Si o No
Gravidanze interrotte: o Si o No o Ignoto
YRS P oY=l 1 ot | i o [ LY [ PSR

Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante

Albero genealogico:

Caratteristiche cliniche

Parametri biometrici

-alla Nascita:

Lunghezza ............ M (cerrene p) Peso ............ kg (coeeennee p) CC......... cM (coreenn. p)
-all’ultimo controllo:
(<] - T
Altezza............ M (correenn p) Peso ............ kg (..ccoe... p) CC......... CM (crrrenne %)
Bassa statura O Si o No
o Armonica o Disarmonica
Profilo Appiattito/midface hypoplasia o Si oNo
Palatoschisi OSi o No
-ugola bifida ©Si o No
-altro
Ipoacusia OSi o No
Otrasmissiva alieve
Oneurosensoriale omoderata
Omista osevera
Prolasso della Valvola Mitrale o Si o No
Anomalie del Torace o Si o No
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Altre Anomalie Scheletriche o Si o No
-iperlassita o Si o lieve o No
Omoderata
osevera

-segni di displasia spondiloepifisaria o Si o No
-statura rispetto altri familiari .......oooeriiiicee e
-osteoartrite precoce o Si o No
-interventi OSi (eta e tipo di iNtervento) .......evevicceve e, o No
Problemi oculari:

- Miopia OSi  etadinsorgenza.........cccceeeeurvrrvvennnnnn. o No
CaratteriStiCNE. oo
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- Anomalie del Vitreo o Si o No
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- Distacco Retinicoo Si eta.cvvveiveneceenane o No
altre note

-Altre problematiche
Altre Caratteristiche cliniche rilevanti o Si o No
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altre condizioni compatibili con il quadro clinico nel caso in esame considerate in diagnosi
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