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REPOSITORIO GENETICO DE CELULAS HUMANAS del NIGMS
ELEMENTOS DE DATOS CLINICOS SOBRE ANOMALIAS CROMOSOMICAS

N.° de identificacién de la muestra: Cariotipo (nomenclatura ISCN actual):

Método de andlisis (FISH, aCGH, etc.):
Edad al momento del diagndstico: Edad al inicio de los sintomas:
Diagnosticado por: OGenetista CDAsesor genético [OMedicina maternofetal/obstetra ClPediatra
[COMédico de cabecera [CJEspecialista:

Informacién clinica (Marque todas las opciones gue correspondan).

Embarazo:

COAnalisis de suero materno anormal COEdad materna avanzada [CJAnomalia fetal (indique a continuacién)
ORestriccion del crecimiento intrauterino [JOligohidramnios CPolihidramnios CTranslucencia nucal
aumentada [OHigroma quistico CIHidropesia (desconocida o infeccion) CJCorddn umbilical de dos vasos
OParto prematuro: __semanas L1 Embarazo anterior afectado

LOtros:

Neuroldgicos:

OCircunvoluciones andmalas (lisencefalia) [JAgenesia del cuerpo calloso [Ataxia CHipoplasia cerebelosa
OParalisis cerebral infantil CDCorea [Malformacion de Dandy Walker CIMovimientos fetales reducidos
ODistonia [OHoloprosencefalia [COHidrocefalia CIHipotonia [CJAnomalia congénita del tubo neural
OConvulsiones OEspasticidad COAnomalia cerebral estructural

OVentriculomegalia

OOtros:

Craneofaciales:

OLabio leporino OFisura palatina COColoboma [CCraneosinostosis [OJRasgos faciales dismérficos
COMalformacion de la oreja COHemangioma [COMicrosomia hemifacial COHipertelorismo [CHipotelorismo
[OMacrocefalia: __cm [Microcefalia: __cm [OMicrognacia [IPlagiocefalia

O Otros:

Cutaneos:
OHiperpigmentacion [CHipopigmentacion [Otros:

Aparato locomotor:

OAcromegalia CJAnomalia de los brazos [Braquidactilia (dedos de las manos o de los pies) [C1Clinodactilia
OContracturas [OPie zambo [COAnomalia de las piernas COOMesomelia OMicromelia CPolidactilia (dedos de las
manos o de los pies) [JRizomelia [CEscoliosis [JSindactilia (dedos de las manos o de los pies) [JAnomalia vertebral
ODisplasia 6sea

JOtros:

Cardiacos:

OAtresia de la valvula adrtica CJComunicacion interauricular CODefecto del tabique auriculoventricular
OCoartacioén aortica [ODextrocardia [CODoble salida del ventriculo derecho COAnomalia de Ebstein

OFoco intracardiaco ecogénico [OHemicardio izquierdo hipoplasico COHemicardio derecho hipoplasico
Ointerrupcion del arco aértico [JAtresia (de valvula) pulmonar [CJEstenosis supravalvular aértica
OTransposicidn de los grandes vasos [Tétrada de Fallot CTronco arterioso CIComunicacién interventricular
LOtros:
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Pulmonares:

OMalformacion adenomatoide quistica congénita [IHernia diafragmatica COEventracion del diafragma
ODerrame pleural [OSecuestro pulmonar

OOtros:

Gastrointestinales:

OAusencia del estbmago [Atresia rectal CJAtresia duodenal COFoco ecogénico [JAtresia esofagica
OGastrosquisis COHepatosplenomegalia COEnfermedad de Hirschsprung Oileo meconial OOOnfalocele
OEstenosis pilorica CFistula traqueoesofagica

OOtros:

Genitourinarios:

OGenitales ambiguos OCriptorquidia CIHidronefrosis CHipospadias [IMalformacion de los rifiones
[OMegavejiga [Rifiones poliquisticos [JAgenesia renal [OObstruccion uretral

OOtros:

Crecimiento/desarrollo:
LIRetraso del crecimiento [IRetraso de la motricidad fina CIRetraso de la motricidad gruesa
LICrecimiento excesivo [1Baja estatura [IRetraso del habla

OOtros:

Cognitivos/Conductuales:

OAutismo [ODiscapacidad del aprendizaje [ORetraso mental: (cuipy OTrastorno negativista desafiante
OTrastorno obsesivo compulsivo [ORetraso generalizado del desarrollo

LOtros:

Describa otras dismorfologias, conductas y caracteristicas clinicas:
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