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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.
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Medico richiedente (*campi obbligatori)
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