oo e ees SERVIZIO SANITARIO REGIONALE
ceeeeoocs N A - ROMAGNA

EEE LI R

«+ Istituto Ortopedico Rizzoli di Bologna
Istituto di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico

Struttura Complessa Malattie Rare Scheletriche

MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFICI E CLINICI IN PAZIENTI AFFETTI DA
SINDROME DI EHLERS-DANLOS (EDS)

Come si svolgono le analisi:

EDS CLASSICA

Verra effettuata I'analisi del gene COL5A1 e, in caso di risultato negativo, si potra procedere all’analisi del
gene COL5A2. Contestualmente alla ricerca di mutazioni puntiformi si procedera alla ricerca di
riarrangiamenti (grandi inserzioni/delezioni) nei due geni. Anche in questo caso i due geni verranno
analizzati in modo sequenziale, prima COL5A1 e successivamente COL5A2. | referti verranno consegnati
separatamente al termine delle singole indagini molecolari.

EDS DI TIPO VASCOLARE
Verra effettuata I’analisi del gene COL3A1.

EDS DI TIPO VII
Verra effettuata I’analisi mutazionale dell'esone 6 e delle regioni introniche adiacenti dei geni COL1Al e
COL1A2.

EDS CIFOSCOLIOTICA
Verra effettuata I’analisi dei geni PLOD1 e FKBP14.

Nel caso in cui si desideri determinare la presenza di una mutazione nota, I'indagine molecolare verra
limitata alla valutazione della specifica alterazione genetica.
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Medico richiedente *campi obbligatori

Email personale ISTIEUZIONEIE ... ...ttt st sttt et et seetestesee see e e e s besaes et e eae et sbeste e e nsstesbesansansannes
EMQil PEC di STIUTEUIG/U.O.F ..ottt sttt ettt ettt eae st st st st e s s e b ettt e s sas st st sbs st st seabesbesbe st eassatabe st st sbesssssnnsesssnnes
[ AL (o X o T o] oF= [ £=Y aT=T o V.2 OSSR
Indirizzo di struttura/U.O. (POSTA ORDINARIA) .....vorieeieeeeiee ettt sttt et ssaass st et sresaa s et st saessa et s sesss e ssssssesssesase seasesens

Paziente in esame

Data prelievo* / /

COBNOME™ ..o ettt ettt eteebeereste e et eabe s besees et aseateebeebessensasessasbesses seseasaas sasateehensesseseaseatasseessesertateebe ehessensnsesenbesbessesasernan s

Sesso* oM OF

Data di NASCITa™ .....cecuieieierire ettt ereer et ete v sre e s nrerens
LUOZO di NQSCITA™ ..ottt sttt et ste e teste st e e e s et s e b easeaseaeebesteses e sesseabessesessaesans et ateete s eesensastesbesaesaesensans
RESIAENZA™: Viuiitiieiieete ettt ete et et et te bt e e stesteetesa saensasessesses st eassasasesreeteseenen N ettt et st n s eanerens
1 = OO OO STUUSTRTRR ProV.. e e
Indicazione al test* / Motivo della richiesta* (specificare il nome della malattia)
o Sindrome di Ehlers Danlos Classica
o Diagnosi clinica di: o Sindrome di Ehlers Danlos Vascolare
O Sospetto diagnostico di: o Sindrome di Ehlers Danlos di tipo VII/Artrocalasia
o Sindrome di Ehlers Danlos Ipermobile
o Overlap OI/EDS
o Sindrome di Ehlers Danlos Cifoscoliotica
Y 1 o o TSRO
0 Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)
O Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto
O Ricerca mutazione nota in soggetto con:
0 diagnosi CHNICA i.eueveieeieiieice et st et
0 sospetto diagNOoStiCO i...curiiiiciccece e
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EtA Qlla dIagNO0Si..c.uiuiiiieriececie ettt et sttt s s e et st sttt e neens

Gene/i da analizzare* (indicare un solo gene per richiesta: es. COL5A1 E COL5A2)

COL5A1 ( ) COL5A2 ( )
COL3A1( )

COL1A1( ) COL1A2( )
PLOD1 ( ) FKBP14 ( )

Familiarita*: oSi oNo oOlgnota
¥O Proband D PArENTE Qi euceeieeieeietie ettt etesteste st e se e e es et e et et eassasabestesteseseasentasaesaetessaseateatesen seennsnnasantas
FEIAZIONE i PArENTEIA: ...ttt ettt e te s e st st e e s e s e b et et essase et sbe st stesassessesss et ersaasase et sbe e saennenbesansesaneane

INAICArE i FAMIIIATT GFFETLT c.eeivvie ettt et sae b e e becaeeesbe s ebesasaesbee sheesssenaresbe st bensesbe et snseesressens

*Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante*
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Albero genealogico:

Caratteristiche Cliniche

caratteristiche in forma piu o meno accentuata)
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\

N.B.: ai fini di una corretta diagnosi clinica della patologia € NECESSARIA la presenza di queste
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- Principali:
Cute iperelastica: o Si, grave 0O Si, moderato 0O No O NON Valutata c...coeeveeeiveeee e
cute elastica o Si o No
cute lassa o Si o No
fragilita cutanea o Si o No
cicatrici atrofiche o Si o No
cute sottile/trasparente oSi o No
acrogeria oSi o No
papule piezogeniche o Si o No

Altre lesioni cutanee comMPAtibili .......oovoiii e e e st be e s st e e teraes

Iperlassita legamentosa: 0 Si, grave 0O Si, moderato o No o Non valutata
flessione passiva del o Si 0 Monolaterale o No
pollice sull’avambraccio O Bilaterale
dorsi flessione del V o Si o Monolaterale o No
dito >90° O Bilaterale
iperestensione del o Si 0 Monolaterale o No
gomito O Bilaterale
Iperestensione del o Si 0 Monolaterale o No
ginocchio O Bilaterale
flessione del tronco in o Si o No

avanti con palmo delle
mani a terra a ginocchia

tese
lussazione di oSi O Si, ricorrente o No
articolazioni
risoluzione: O Spontanea O Intervento chirurgico
rottura tendinea o Si o No
lussazione congenita oSi o No
dell’anca
Piede torto congenito oSi o No
Beighton score: .................. /9
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Complicanze della lassita
0 Dolore muscolo scheletrico in 2 o piu arti, giornaliero, per almeno 3 mesi

0 Dolore cronico diffuso per almeno 3 mesi

O Lussazioni ricorrenti o instabilita articolare senza traumi:
3 o pil lussazioni senza traumi nella stessa articolazione
2 o pil lussazioni senza traumi in 2 diverse articolazioni in momenti diversi
instabilita articolare a 2 o pili sedi non correlata a traumi

Ipotonia muscolare: o Si, grave o Si, moderato o No o Non valutata
Grave ipotonia muscolare alla nascita: o Si o No o0 Non valutata

Miopatia: o Si o No

Ritardo motorio: o Si o No

Ritardo del linguaggio: o Sio No

Deficit cognitivo: o Si o No

Fragilita tissutale: o Si, grave o Si, moderato o No o Non valutata
diatesi emorragica/ecchimosi o Si o No
sanguinamento prolungato o Si o No
complicanze post-chirurgiche o Si o No
ernia inguinale o ombelicale o Si o No
ernia iatale o Si o No
prolasso rettale ricorrente nell’infanzia o Si o No

Rottura d’organo: oSi o No

intestinale oSi o No
uterina o Si o No
prematura rottura delle membrane o Si o No
complicanze post partum oSi o No
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Rottura di vasi (es. dilatazione o dissezione dell’Aorta, aneurismi e tortuosita di altre arterie):

o Si, grave 0O Si, moderato o No o Non valutata

- Altre caratteristiche:

Aracnodattilia o Si o No Segno del police Segno del polso
o Si o Si
o No o No
Affollamento dentario/palate stretto 0 Si 0 No
Pectus carinatum oS 0 No
Pectus excavatum oS 0 No
Asimmetria toracica oSi o No
Deformita del retropiede (Hindfoot o Si o No
deformity)
Piede piatto o Si o No
PNX oSi o No
Ectasia durale o Si o No
Protrusione acetabulare o Si o No
Scoliosi o cifosi toracolombare o Si o No
Ridotta estensione del polso o Si o No
Strie cutanee oSi o No
Miopia oSi o No
Prolasso della mitrale o Si o No
Ridotto rapporto segmento oSi o No
superiore/inferiore
Caratteristiche facciali (almeno 3 tra 5): o Si o No
1. viso allungato
2. rime palpebrali rivolte verso il basso
3. enoftalmo
4. ipoplasia malare
5. micrognazia, retrognazia
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Fratture ossee: 0 Si 0O No
Numero fratture totali: o <5 o 5-10 o11-20 0 21-30 o >30

Specificare (SEAE, NUMEIO B0 ETA): .....cciceeie ettt et ste sttt es s s eteebeebe st saessesessessesbessessersansetesteerensennen

Sordita: o Si o No o0 Non valutata

Tipo di sordita: o Conduttiva o0 Neurosensoriale O Mista

EtA di iNSOMZENZA....c..itictieeeeee ettt st st e et er e

AILre ANOMANE EIIUGITO.c.ceiiee ettt et ettt et et st st e st e e st b b et et aseaaeabe st see e sansbansaneanas

Anomalie oculari: o Si o No

Ipertelorismo: o Si o No

Fragilita di sclere o bulbo oculare: o Si o No
Colorazione delle Sclere: o bianca oblu o grigia

FN L o T o TTol 1 ot o OO E SRS

Palatoschisi: O Si o No
Anomalie dentarie: o Si o No

SIPECITICATE ettt ettt st sttt et et eas e eteateetesteasssssastessebeeseassasate et see stensnsabentebees s et easateeteete st seennabentas

Terapia farmacologica: o0 Si o No

[ 1 0 1 = Lol SO
Dosaggio ...
Data inizio / / Data di fine / /
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L= | 1 ¢ = Lol T TR
DOSALGEIO ..o cveveveiie e
Data inizio / / Data di fine / /

Altri Esami Strumentali e Parametri di laboratorio

Densitometria Ossea: O Si o No

Data: / /

Risultato: o Normale o Osteoporosi o Osteopenia

BMD....cooeeeereeieiivveeeeees ZSCOM€uveeeeeeeeene T SCOr€.uunnnannrreennnnnn.

L1-LA: et BMD e, A1 olo ] =N T score

Collo femorale: ....ccocevvvvvvvvcvceccee . BMD e, Ao ] £ T score

Whole body: ....ccoeeveeeeerciecceeeee. BMD e Yol ] ¢ T U T score

Biopsia:

Data / /

BT o Yo JNe [N o1 oY o 1 - OSSPSR
ESITO 1ottt ittt e et eebe e b e et be e she e e ebe s et sehbee sbbe sheaenbesenabe st be et bee shesenbesenaresenbre s e ensabesnaen sesennns
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