Sahlgrenska Universitetssjukhuset KLINISK GENETIK .

Namn:

Personnr:

Checklista Klinisk genetik infor bred genetisk screening inklusive helexom och mikroarray

Ange om provmaterial (inkl. muskelbiopsi) fér bred genetisk screening har skickats, eller kommer att skickas

till andra laboratorier. Bifoga garna utlatande eller analyssvar om sadant finns.

Material skickat till

Nej

Ja

Provmaterial

Typ av analys

Klinisk patologi, Sahlgrenska, inkl. Muskellab

[l

[l

Klinisk kemi, Sahlgrenska, inkl.
Mitokondrielab

[l

[l

Annat genetiskt laboratorium;

ange vilket:

[

[

Allt som besvaras med JA maste aven beskrivas i klartext nedan eller i remissen. Engelska termer kan

anvandas. Utlatande fran kompletterande analyser réntgen, UL, MR, bor bifogas framférallt vid exomanalys.
Bifoga om mdjligt tillvaxtkurvor och fotografier och om symptom finns i familjen, garna ett enkelt slakttrad.
Ange ockséa eventuella kliniskt misstankta diagnoser, inklusive gener, i slutet pa blanketten.

Anamnes/avvikelse/symtom

‘Nej ‘ Ja ‘ Beskrivning/kommentar

Familjeuppgifter och graviditet

Sléktskap mellan foréldrar

Upprepade missfall/lUFD/d6dfott
(bifoga ev. obduktionsutlatande)

Liknande symptom hos foralder

Mors hélsa:

Fars halsa:

Liknande symptom hos syskon eller
annan slakting (sléktskap? kén?)

Tillvaxt- eller andra fosteravvikelser

Oligo/polyhydramnios

Nyfédd- och spadbarnsperiod

Tillvaxtavvikelse (ange standard-

Fodelsevecka:

Fodelselangd:
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avvikelse, SD) Fodelsevikt: Huvudomfang:

Synliga missbildningar

Uppfodningssvarigheter/PEG

Andra komplikationer inklusive

neurologiska

Dysmorfa drag, missbildningar och symtom

Dysmorfa drag [] Ogon:

(6gon/éron/ndsa/munregionen) Oron:
Nasa:
Mun/tander:

Awikande ansikts-/huvudform eller 1]

huvudomfang

(mikro/makrocefali /kraniosynostos)

Extremitets-/kroppsavvikelser L1 wender:
Fotter:
Andra:

Skelettavvikelser (inkl. eventuell
misstanke om skelettdysplasi)

[l

Inreorganmissbildningar

Fortsdttning pa baksidan

V€Y vistra
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Anamnes/avvikelse/symtom Beskrivning/lkommentar

Avvikande tillvaxt postnatalt
(bifoga tillvaxtkurva)

Endokrinologiska avvikelser

Har/hud/naglar

Genitala avvikelser

Metabola avvikelser

CNS avvikelser

N 5
OO0 oe) s

Syn/oftalmologiska avvikelser

Horselnedséttning (typ)

Kardiovaskulara avvikelser

Respiratoriska problem

Gastrointestinala problem

Njur-/urinvagsavvikelser

Immunohematologiska avvikelser

Neuropsykomotorisk utveckling

Utvecklingsstdrning
(mild/mattlig/svar)

Motorisk férsening
(alder vid gangdebut)

Gangsvarigheter/avvikande rorelser

Spasticitet/kontrakturer/artrogrypos

Spraksvarigheter

Hypotoni (typ)

Muskelsvaghet
(misstankt myopati, typ)

Inlarningssvarigheter

Kramper/epilepsi (typ)

SOémnstdrning

Autismspektrumstdrning
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Andra beteendestérningar/ADHD

Andra avvikelser

Kliniskt misstankta diagnoser inklusive gener fér vilka specialgranskning dnskas:

Diagnos Gen(er)
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