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SCHEDA APPROPRIATEZZA PER RICHIESTA  
ANALISI MOLECOLARE GENE FMR1 

         

Probando 

Cognome..............................................................  Nome................................................ 

Luogo di nascita.................................................... ...Data ......../........./......... 

Residenza..................................................................................................................................... 

Telefono.................................................    

 

Medico inviante :............................................................................................................................…… 

Provenienza del campione :   []   ambulatoriale  

                      []  DH .................................................................................................. 

                                         [] Reparto ............................................................................................ 

Consulenza genetica in corso []  presso UO di Genetica Medica di Ferrara Cart.N°.................. 

                  []  ...................................................................................................….. 

 

 

ANAMNESI FAMILIARE  

Positiva per menopausa precoce             []    no     []     si (indicare grado di parentela) 

…………………………………………………………………………………………………………….. 

Positiva per malattie neurologiche (tremore-atassia)  []    no     []     si (indicare grado di parentela) 

…………………………………………………………………………………………………………….. 

Positiva per ritardo mentale   []    no     []     si (indicare grado di parentela) 

…………………………………………………………………………………………………………….. 

Altro……………………………………………………………………………………………………………

………………………………………………………………………………………………………………… 
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QUADRO CLINICO PROBANDO 

GRAVIDANZA: Decorso fisiologico     []   no (specificare………………………………..)    []     si 

NASCITA (s.g………): Peso:……….   L:………CC:………APGAR:……… 

Altre osservazioni nascita (complicanze):………………………………………………………… 

PRIMO ANNO DI VITA: 

Problemi di suzione/deglutizione        []    no     []     si       

Problemi di ipotonia                  []    no        []     si       

ETÀ DELL’ULTIMA VALUTAZIONE ....................................................................... 

Parametri auxologici:  

Peso ...........(.......°p)   Altezza  ............(.......°p)  CC..............(.........°p) 

Dimorfismi facciali                  []     no             [] si (indicare quali)    

………………………………………………………..…………………………………………………….     

Deficit intellettivo             [] lieve    []   medio    []  grave 

Rilievo anamnestico di regressione delle acquisizioni        []    no          []     si        epoca ………………. 

Problemi comportamentali               []    no       []    si      di tipo ………………………………………….   

Ritardo nell’acquisizione della deambulazione autonoma    []    no       []    si     

Età acquisizione: ……………………..   

Stereotipie manuali                  []    no        []     si      di tipo ……………………………………………… 

Linguaggio:   Ritardo     []    no     []     si       

Problemi neurologici          []    no     []     si [] Epilessia (specificare tipo)……………………………                                                               

      [] Ipertono arti inferiori 

      [] Atassia 

      [] Tremori 

Problematiche a carico dell’apparato genitale:      Macroorchidismo     []    no     []     si                        

Altro …………………………………………………………………………………………………. 

………………………………………………………………………………………………………… 
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INDAGINI STRUMENTALI ESEGUITE 

EEG []   no       []   si   Esito  ……………………………………………………. 

………………………………………………………………………………………………………… 

Neuroimaging (TAC e RMN)       []   no       []   si   Esito …………………………………………… 

………………………………………………….  

INDAGINI GENETICHE  ESEGUITE 

Cariotipo costituzionale da sangue periferico: []  no    []   si    Esito ………………………… 

ricerca mutazione FRAXA []  no    []   si    Esito ………………………… 

FISH (specificare regioni) []  no    []   si    Esito ………………………… 

ArrayCGH:           no              si   Esito ………………………………….. 

 

 

Data…………………..      Firma……………………………….. 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

 


