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Struttura Semplice Dipartimentale di Genetica Medica e Malattie Rare Ortopediche

MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI DI PAZIENTI AFFETTI DA
DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLA/PSEUDOACONDROPLASIA/DISPLASIA DIASTROFICA

Come si svolgono le analisi:

Per i campioni di pazienti affetti da Displasia Epifisaria Multipla Autosomica Dominante (DEM AD),
Pseudoacondroplasia o Displasia Diastrofica verra effettuata I'analisi del gene COMP e, in caso di
risultato negativo, solo per i soggetti affetti da DEM AD, si potra procedere all’analisi del gene MATN3.
| due referti verranno consegnati separatamente al termine delle singole indagini molecolari.

Per i campioni di pazienti affetti da Displasia Epifisaria Multipla Autosomica Recessiva (DEM AR) verra
effettuata I'analisi del gene SLC26A2.

Nel caso in cui si desideri determinare la presenza/assenza di una mutazione nota , l'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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Altre caratteristiche radiografiche rilevate

- Rx mano e carpo o No o Si
NOTE ettt ittt te et et st st se e s e e naeneas
ossificazione carpale O ritardata O normale o avanzata
YOT .. etietietiet ettt ee et eteeteeteetestesteste e et e s seasesbessesbessesbesbessesseb et st et eeseaseaseaeeaeeheeheeaeeaeeheeheehe et sbeete st nsenenentenaeaneanas

- Epifisi:

[0CAlIZZAZIONE . uuveeeeeiiii e e o tonde/cone shaped O piatte

OB ettt ete et et ste ettt e e e s e s et e s ae s e et et e s e s easeuseae et easeaseasaReeReeaeeheeheehe et eteaee e etete s e neaesneatentententestesaesaesaenaenaerans
- rotula o Normale i 1 o RO
AILIO ettt te e teete e et et e s e e e st ete st et eesbeabe it ateeheeas et et tentennen eheeheeus et aessenae it et eheene et eetaesaeenee et nne
2 T o 1o [T OO USRS U ST

-
kiwa
certified
% S.S8.D. di Genetica Medica e Malattie Rare Ortopediche Istituto Ortopedico Rizzoli
H Via Pupilli, 1 — 40136 Bologna Sede legale Via Di Barbiano, 1/10 - 40136 Bologna
2 Tel. +39-051-6366681 — Fax +39-051-4689927 Ospedale Via G. C. Pupilli, 1 - 40136 Bologna
enetica@ior.it Centro di Ricerca Via Di Barbiano, 1/10 - 40136 Bologna
i Laboratorio di Genetica Molecolare Tel. 051/6366111 - Fax 051/580453 www.ior.it
P Via di Barbiano 1/10 — 40136 Bologna Codice Fiscale e Partita IVA 00302030374
MANAGEMENT SYSTEM Tel. +39-051-6366039 — Fax +39-0514689923 MOD 21GEM

UNI EN ISO 9001:2015 laboratorio.genetica@ior.it Rev 06 28/01/2019



