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MODULO RACCOLTA DATI ANAGRAFICI E CLINICI DI PAZIENTI CON
SOSPETTA OSTEOGENESI IMPERFETTA (Ol) / FRAGILITA OSSEA

Come si svolgono le analisi:

OSTEOGENESI IMPERFETTA AUTOSOMICA DOMINANTE

Verra effettuata I'analisi del gene CollAl e, in caso di risultato negativo, si potra procedere all’analisi del
gene CollA2. Qualora fosse riscontrata I'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 CollAl e successivamente CollA2. | referti verranno
consegnati separatamente al termine delle singole indagini molecolari.

E’ possibile richiedere I'analisi del gene IFITM5 in presenza di segni clinici riconducibili alle forme
descritte in letteratura.

OSTEOGENESI IMPERFETTA AUTOSOMICA RECESSIVA

| geni di cui e disponibile I'analisi molecolare sono LEPRE1, CRTAP, PPIB, FKBP10, SERPINH1, SP7, SERPINF1 e
WNT1. In caso di mancanza di aspetti clinici definiti si procedera, sulla base delle frequenze mutazionali
riportate in letteratura, all’analisi del gene LEPRE1 e, in caso di risultato negativo, all’analisi di CRTAP. In caso
di assenza di mutazioni si procedera ad analizzare sequenzialmente i geni PPIB, FKBP10, SERPINH1, SP7,
SERPINF1 e WNTL. | referti verranno consegnati separatamente al termine delle singole indagini molecolari.

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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Medico richiedente

Istituto di Appartenenza™........ccccoveeeveieieininininiineene

Indirizzo a cui inviare il referto (POSTA ORDINARIA)*

COBNOME™ ...ttt et b e e sae eae e en

Data di NASCITa ... et ee e e e ees

Indicazione al test* / Motivo della richiesta* (specificare il nome della malattia)

~~ O Osteogenesi Imperfetta AD

O Diagnosi clinica di: < O Osteogenesi Imperfetta AR

O sospetto diagnostico di: O Osteogenesi Imperfetta fetale

N

O Sospetto abuso su minore

[ Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)

O Fragilita ossea

O Overlap OI/EDS

O Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto

O Ricerca mutazione nota in soggetto con: [ Diagnosi cliniCa di .....ccccceeveeeeiciiiie e

O sospetto diagnostico di ......ccevevicvviiciecieecece e e
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Forma di Ol sospettata e analisi molecolare richiesta
O Autosomica dominante di tipo .....
COL1A1 O COL1A20O IFITM5O

O Autosomica recessiva di tipo ....
LEPRE1 O CRTAPO PPIBO FKBP10[O SERPINF1 O WNT1O SERPINH1O SP70

Familiarita*: oSi o No wOlgnota

*oO proband O parente di (relazione di PArentela) .....ccoeceieieecce e e e e

Altri familiari affetti

Dati inerenti a precedenti indagini eseguite

Indicare la mutazione identificata € il SENE COINVOITO wuiivriersreessnriessnreessnnessseessessesssssasssssasssssasessansessansessnsesssssnsasssns

Genetica Medica Rizzoli O Data di invio del campione ......cccvrveenenenn.

Altro laboratorio 00  (allegare referto)

Allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante

Albero genealogico
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Caratteristiche cliniche

Eta ....ccoooeene. eta alla diagnosi .......cceeevvevrrnncnnns
AREZZA..........ceeee e e e e s PESO...... e et
Fratture: O Si  otraumatiche conon traumatiche O No

Numero fratture totali: O<5 [O5-10 011-20 0 21-30 >30

Specificare (Sede, NUMEI0 €0 E1A): ...cvii it e et et s e r et e bbb et esarsenssasaaeenseaesaeeneereene
Sordita: OSi ONo O Non valutata

Tipo di sordita: O Conduttiva O Neurosensoriale O Mista

Eta di insorgenza..................... Altre Anomalie dell’Udito.....ccoceveeeieceeceeeiees e
apparecchio acustico 0 Si O No dacheeta........ frequenti infezioni dell'orecchio medio O Si CONo
interventi ChirurgiCi I ST LI INO ciiiii ittt e e ee e e e e e e e e e e e e e s seeseanastastasaaeesaeeaaeeeeseessnnnnens

esposizione a rumore OSi O No

Colorazione delle Sclere: O Si O No

Sesi: OBlu O Grigia O Viola

Altre anN0Malie @ CAriCO I OCCNIO .uui ittt ettt ettt et ee s seste e s setesessstbeesesseaessesntesesssbessesnenes
Dentinogenesi Imperfetta: [ Si 0 No O Non valutata

1o ) <RSP
Cute lassa: O Si O No O Non valutata
1 ) <RSP
Problemi cardiaci: O Si ONo 0O Non valutati
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Eta alla diagnosi ............

Specificare insufficienza: O Aortica O Tricuspide O Mitrale O Polmonare

N 1 1O

Altre problematiche CardioVasCOIAr .....ocviriiecie et sttt se e s e e e e s aes s aeneas

Deformita spinali: O Si O NoO Non valutata

Specificare deformita: O Cifosi O Scoliosi O Lordosi

Densitometria Ossea: asi O No Specificare

0 Normale [ Osteoporosil] Osteopenia

Deviazione Standard .......cccccevevvvereenneen. BMD...ooovvreeveeeereenn Z SCOM@.nniiiiieieeeieeeveeenenn

LY=To [T Z score .. Tscore.......... BMD..oooieeieiieeieeieeieeeen,
LY=o [T S Z SCOr@....ccevveueneeee T SCOM@.ununnrrrnee 2717/ D J
Deformita maxillofacciali: O Si O No O Non valutata

1 Lo ) <
Bozze Frontali: O Si O No

Ossa Wormiane (6 mm- 4 mm di diametro, in numero di 10 o piu con pattern a mosaico)
O SI NUMENO vt O No eta all'esecuzione dell'RX ..............

Iperlassita legamentosa: O Si, grave (25) O Si, moderato/lieve 0 No O Non valutata

Punti totali della scala di Beighton: /9

flessione passiva del pollice sull’avambraccio O Sid No
dorsi flessione del V dito >90° O Si O Monolaterale o Bilaterale O No
iperestensione del gomito O Si O Monolaterale o Bilaterale 0 No
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Iperestensione del ginocchio [ Si

flessione del tronco in avanti con palmo delle

O No
O No

O Monolaterale o Bilaterale

mani a terra a ginocchia tese [ Si

lussazione di articolazioni O Si

risoluzione

Segni cutanei (es. anomalie di cicatrizzazione, cute elastica, diatesi emorragica, altro)

complicanze post-chirurgiche [0 Si 0 No

Lussazione congenita delle anche [ Si

Segni di impressione basilare

RM encefalo data. ...................... reperti significativi:_...............

Deformita della gabbia toracica: [ Si O No
SPECITICAN ...ttt e e e e r b eraa
crolli vertebrali O Si O No

Rizomelia: O Arti superiori O Arti inferiori

Deambulazione OO0 autonoma [ non autonoma

Deformazioni ossee

vitamina D

Terapia con bifosfonati CONo

farmaco

Altre caratteristiche cliniche di rilievo

specificare
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Immagini Rx (allegare se disponibili)
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Gravidanze interrotte: o Si o No

Se si, specificare causa

certified

CERTIFIED
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Per indagine su materiale fetale

Precedenti gravidanze interrotte: O Si O No

ANAMNEST FAMUIIAIE: c.coeeeeeerieiceeriireeeiereeesessraereessseseseesesssssessesesssseess sessssssssesssssssssesssssssessesssssssass sssssssessesssssnesne

Dati inerenti alla gravidanza in corso
Data U.M. ...ccccevuerennen.

Datazione ecografica ......ccccevuunene.

Campione di DNA
dacvsO da liquido amniotico O Altro O specificare.....cveveveverecceeceeese e e

Indagini effettuate (allegare RX s€ diSPONibili) .........cceeeevieeriineininreece e eesnes e e e een e saesseesasssessnssnnns

Reperti ecografici (allegare referti)
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