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   telefonico  

Data di invio      Campione proveniente da (Città):   

Ospedale     (Reparto)  

Referente Dott.  

MALATTIA MPS-I 

SCHEDA PAZIENTE 
 

INFORMAZIONI PAZIENTE 
 
Codice Numerico oppure Cognome e Nome:       

Sesso: M F Data e luogo di nascita  / / ( ) 

Età:     

Familiarità per patologie SI NO NON SO 

Se SI specificare quali:   

Se indagine familiare per malattia di Pompe: 

Cognome e Nome del Probando affetto:   

Grado di parentela:   

 
BAMBINO E ADULTO 
Opacità corneali SI NO NON SO 
Malformazioni cardiache SI NO NON SO 
Bassa statura SI NO NON SO 
Dismorfismi facciali e/o irsutismo SI NO NON SO 
Ritardo nello sviluppo psicomotorio SI NO NON SO 
Organomegalia SI NO NON SO 
Deficit cognitivi SI NO NON SO 
Displasia scheletrica progressiva SI NO NON SO 

 
Altro:   



Centro di Ricerca e Diagnosi di Malattie da Accumulo Lisosomiale 
Laboratori di Biotecnologie applicate alle Scienze Mediche 

IRIB - CNR Palermo 
Responsabile Dott. Giovanni Duro 

IRIB CNR – Sede di Palermo 
Via Ugo La Malfa, 153 - 90146 Palermo C.F. 80054330586 – P. IVA 02118311006 
TEL: (+39) 0916809179 - email:malattiemetaboliche@irib.cnr.it 
http://www.irib.cnr.it/malattie-lisosomiali 

 

 

 
Altro:   

 

 
Terapia farmacologica in atto 

 
 
 

 
Specificare se il paziente fa uso dei seguenti farmaci:  

Clorochina SI NO NON SO 
 
 
 

Eventuali analisi strumentali eseguite 

 
 
 
 
 

 

 
Indicare i risultati di eventuali analisi genetiche eseguite 

 
 
 
 
 

 

 
Informazioni su eventuali familiari con manifestazioni cliniche simili (specificare il sesso, l’età, la 

linea di parentela e i sintomi) 
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Note 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


