ﬁ REPOSITORIO GENETICO DE CELULAS HUMANAS del NIGMS (HGCR)
#%, CORIELL INSTITUTE

ﬁ' FORMULARIO DE ELEMENTOS DE DATOS CLINICOS GENERALES
N.2 de ident. de muestra: Diagndstico:

Edad - al diagndstico: Edad - al inicio de sintomas:

Diagnosticado por: [] Especialista:

[] Pediatra [] Genetista [ ] Médico de cabecera
[] Medicina maternofetal/Asesor genético (analisis prenatales)

Fenotipo (describa la dismorfologia, las conductas y otras caracteristicas clinicas que respalden el diagnéstico):

Dispositivos de asistencia: [ ] Ninguno [ ] Silla de ruedas [ ] Ortodoncia [ ] Ortopedia [ ] Audifono [_] Animal de servicio
[ Dispositivo de comunicacién/aprendizaje [ ] Otro:

Analisis citogenético (adjunte una copia de los resultados si estdn disponibles):
Cariotipo (nomenclatura ISCN actual):

Método de analisis (FISH, aCGH, etc.):

Analisis genético molecular (adjunte una copia de los resultados si estdn disponibles):

Genes analizados:

Alelo 1 Alelo 2

Método de analisis (PCR, técnica de Southern, secuenciacidn, etc.):

Analisis bioquimico (adjunte una copia de los resultados si estdn disponibles):

Enzimas/Niveles de actividad:

Otros estudios (imagenes, ECG, EEG, biopsia, patologia, etc.) (adjunte copias de los resultados de los andlisis):

Andlisis/Resultado:

Analisis/Resultado:

Analisis/Resultado:

Tratamiento y manejo (marque todos los que correspondan): [ ] Fisioterapia [_] Terapia ocupacional

[ Psicoterapia [_] Fonoaudiologia
[] Medicamentos:

[] Cirugias:

[ otros:

Afiada o adjunte otra informacién relevante:
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