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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 c.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

E-mail personale Istituzionale *........cccoveveininnnne
E-mail PEC di struttura/U.O.*.......cceveveiiricrireenne
Istituto di appartenenza *.........cveevevecceeneenneene.
Indirizzo di struttura/U.0. (POSTA ORDINARIA) *

COBNOME™ ...ttt et r e re e
Data di NaSCita *....coovveeviieiie ettt e
Residenza*:

Indicazione al test* / Motivo della richiesta *

O Diagnosi clinica di malattia di Caffey (infantile corticale hyperostosis)

O sospetto diagnostico di malattia di Caffey (inf

O Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)

antile corticale hyperostosis)

O Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto

O Ricerca mutazione nota in soggetto con: [0 Diagnosi cliniCa.......ccccoveeerievirinininineenecreeeeens

O sospetto diagnostiCo......ceveeveiverceveveverierirsenns

[ Y o TP TP RRTTPRTRO

eta alla diagnosi ...........................

Gene da analizzare ricerca mutazione c.3040C>T del gene COLLAL.iiiniieneeee e eeccteerteeeceaeesre e sre e
F N <Y TP ST o T
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Familiarita®™ : O Si O No O Ignota

O probando L0 PArENTE Ai cueceeceecee ettt vt r e e e e eaesteetestestesaesa saesaennan
relazione di parentela........cccoceveieeeiviceiceceecece e, *campi obbligatori

Indicare i familiari affetti

Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante

Gravidanze interrotte: asi O No O Ignoto
S SI, SPECITICAIE CAUSA wuviiieie ettt ettt e e ete s tesbesae et e e b ee s be s e st saeeaseesaesbenseansessestesaesrs et aestennsestessees

Albero genealogico:
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Struttura Semplice Dipartimentale di Genetica Medica e Malattie Rare Ortopediche
Caratteristiche cliniche

Eta d’esordio dei Sintomi ......cevveveevevveeceeeeene. Eta alla diagnosi «.ccevveeeeverecieici e e
Manifestazioni cliniche/segni clinici o strumentali rilevanti

segni nel prenatale [Usi [Ino
se si quali manifestazioni ......ccccecevvevecveereennenn.

iniziale sospetto di osteogenesi imperfetta [Isi [Ino
altri segni compatibili con Ol (es. sclere blu, iPerlassita...) ... e sanens

Caratteristiche radiografiche

[liperostosi corticale
sedi: [0 mandibola Oclavicola Oscapola Ccoste
[J0SSA IUNGNE ..ottt e sre e

LT @IEEO ettt ettt e e et e e eve e s settetessenteeeeens

Note (altri segni clinici/strumentali rilevanti, altre problematiche cliniche)

INDAGINI GENETICHE EFFETTUATE (allegare copia del referto)
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