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MODULO DI RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI DI PAZIENTI AFFETTI DA
ESOSTOSI MULTIPLE EREDITARIE

Come si svolgono le analisi:

Verra effettuata 'analisi del gene EXT1 e, in caso di risultato negativo, si potra procedere all’analisi
del gene EXT2. | due referti verranno consegnati separatamente al termine delle singole indagini
molecolari. Qualora fosse riscontrata |’assenza di mutazioni puntiformi sara possibile procedere alla
ricerca di riarrangiamenti (grandi inserzioni/delezioni) nei due geni. Anche in questo caso i due geni
verranno analizzati in modo sequenziale, prima EXT1 e successivamente EXT2 e refertati
singolarmente.

Nel caso in cui si desideri determinare la presenza/assenza di una mutazione nota, l'indagine
molecolare viene limitata alla valutazione della specifica alterazione genetica.

Dott. Luca Sangiorgi
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Medico richiedente

Cognome e

IStItULO di APPArTENENZA™ ...ttt st st st e st e see e s e e e sansensens
Indirizzo a cui inviare il referto (POSTA ORDINARIA) # ..ottt sttt st s
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Data di NasCita™ ....ccceveveiececere e Luogo di
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Indicazione al test* / Motivo della richiesta* (specificare il nome della malattia)
O Diagnosi clinica di Esostosi multiple ereditarie

0 sospetto diagnostico di Esostosi multiple ereditarie
O Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)
[ Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto
[ Ricerca mutazione nota in soggetto con: [ Diagnosi clinica di Esostosi multiple ereditarie
O sospetto diagnostico di Esostosi multiple ereditarie
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Gene/i da analizzare™ ... e
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Familiarita® : o Si o No O Ignota

*Oproband O parente di..cececieicieieeeee

relazione di parentela: .....................

Indicare i familiari affetti

Albero genealogico:

Manifestazioni cliniche

Rx completo: o Sl oNO

Sedi scheletriche colpite da esostosi
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Interventi chirurgici pregressi (specificare)

Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica
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