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Medico richiedente (*campi obbligatori)

E-mail personale [StItUZIONAIE ...ttt st s st st st st st st se e e e e e e senensnnn
E-Mail PEC di StrULTTUIG/U.O. ¥ .ottt ettt st sttt et et e et s st sbesrs st st ses st s st sbesasssssstaesbesassssessessnnnssnssnns
[StITULO di @PPAMTENENZA ...t ettt et ettt s s e s et esersaasarsaneareebeeteseeetesteseearas
Indirizzo di struttura/U.O. (POSTA ORDINARIA) .....vorieieierieseier et es e sn v e s e s sessesens s nsens

Data del prelievo™.......cccovvvveverenenns

NOMIE™ .. ettt sttt st e b et e teses s et et ea et es s eb et eae et ses R es et eRe e b Shenen st et e Rt ek nen s et et e e nbaeeennbaeeenanes

(607 = a0 o 1= RO OO USSP Sesso* oM oOF

Data di NasCita *......ccooeeeieeeeeee e Luogo di NasCita™.......cccoeeeeeveeece e

RESIAENZA™: Vit iteiieiieee sttt st ettt st e et st e e b st e st s s et anease st nessessesens et nes [0 O
Tttt ettt st st et et s bt e e s e e b st en e Prov....covns

Indicazione al test* / Motivo della richiesta* (specificare il nome della malattia)
I D 1= = g Yo 3] el L1 011 o= TSP

I Yo 1 o=y o o I F= = g o 13 o ol o RS RR
O Diagnosi prenatale (ricerca mutazione nota)

O Ricerca mutazione nota in soggetto clinicamente non affetto

O Ricerca mutazione nota in soggetto con: [ Diagnosi cliniCa.......cccoveeevvvieiececcnce e,
O sospetto diagnostico......ccceveeceeceeviieieceeceee e,
L0 ARFO ittt e e
GENE T 0 ANAIIZZAIE™ ..ot ee et et eee e e e e st e aeeeee et eaeeeneen e ea et see et eaeeeneenseaateseeseaneanannneeaaeeseeneeene
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S.C. Malattie Rare Scheletriche Istituto Ortopedico Rizzoli
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Familiarita * : o Si o No O Ignota

* 0 proband o F: [ =1 ) =T | PP PPRR
relazione di parentela.....ccco s

Altri familiari affetti

Consanguineita tra i genitori o Si o No
Gravidanze interrotte: o Si o No o Ignoto
Y P o Y=ol 1 or= T Y of- [ Y- [

Se possibile allegare copia di eventuale documentazione clinica rilevante

Albero genealogico:

Caratteristiche cliniche

Eta.......c.ceeneeee. €t alla diagnosi ..ueeeeeeeecceereee e

Altezza......c..ccrrinin s s CM =YY o JRN (-

Apparato Muscoloscheletrico

Iperlassita articolare o Si o No
fratture 0SI N.cceviveeeceeen o No
rizomelia 0 Si o No

pectus carenatum/excavatum

scoliosi 0 Si o No

ipotonia o Si o No

miopatiao Si o No

contratture articolari o Si o No
displasia congenita dell’anca o Si o No
lussazioni o Si o No

Altri segni clinici di rilievo/indagini strumentali



Apparato Cardiovascolare e linfatico

Ecocardio 0 No o Si : anomalie o0 No o Si
ECG o0 No O Si : anomalie o0 No o Si
tortuosita vascolare o0 No o Si
dissezione/aneurismi o No o Si
tortuosita vascolare o No o Si

Angiomi 0 No 0O Si : sedi

Altri segni clinici di rilievo/indagini strumentali

Dismorfismi e denti

Conformazione cranio e viso
Capelli
Sopracciglia




Occhi
Naso
Bocca
Mento
Denti
Orecchie

Organi di senso

Vista

esami clinici e strumentali

Udito

esami clinici e strumentali

Altri segni clinici di rilievo/indagini strumentali

Sintomi neurologici

Sviluppo psicomotorio: 1' passi le parole
problemi di apprendimento/ del linguaggio/altro
Epilessia 0 No O Si_(specificare)
Disturbi del sonno o No o Si




Esami strumentali: RMN encefalo/TAC/EEG

Terapia farmacologica:

Altri segni clinici di rilievo/indagini strumentali

Altri apparati

Gastrointestinale
Genito-urinario

Altri segni clinici di rilievo/indagini strumentali



