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MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI
DI PAZIENTI AFFETTI DA MALATTIA DI CAFFEY(INFANTILE CORTICALE HYPEROSTOSIS)

Come si svolgono le analisi:
Verra determinata la presenza/assenza della mutazione nota ¢.3040C>T (p.Arg 1014 Cys ) a carico dell’esone
42 del gene COL1A1, correlata in letteratura alla Malattia di Caffey.

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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MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI PER
SOSPETTA MALATTIA di CAFFEY (INFANTILE CORTICALE HYPEROSTOSIS)

Medico richiedente
Cognome e
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Residenza™:

Indicazione al test* / Motivo della richiesta *
O Diagnosi clinica di malattia di Caffey (infantile corticale hyperostosis)

O sospetto diagnostico di malattia di Caffey (infantile corticale hyperostosis)
[0 Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)

[ Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto

[ Ricerca mutazione nota in soggetto con: [0 Diagnosi cliNiCa......cccovevveveeereeveceiienee e ceeeenens

O sospetto diagnostico......ccceveeceeceeviieieceecee e,
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Gene da analizzare ricerca mutazione c.3040C>T del g2ene COLLAL e cceieecceeecsteeeeeeceae e sre e sre e
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Indicare i fami
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Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante

Gravidanze interrotte: O Si O No

Se si, specificare causa
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Struttura Semplice Dipartimentale di Genetica Medica e Malattie Rare Ortopediche
Caratteristiche cliniche

Eta d’esordio dei Sintomi ......cceeevveeceececceieienen Eta alla diagnoSi .oeeveeeeeieeieiiriireee e
Manifestazioni cliniche/segni clinici o strumentali rilevanti

segni nel prenatale [isi [Ino

se si quali manifestazioni ........ccceeeevviceeenee.

iniziale sospetto di osteogenesi imperfetta Csi [no
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Caratteristiche radiografiche

[iperostosi corticale
sedi: [ mandibola Cclavicola [scapola [coste
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Note (altri segni clinici/strumentali rilevanti, altre problematiche cliniche)

INDAGINI GENETICHE EFFETTUATE (allegare copia del referto)
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