KLIINILISE INFO LEHT

UUMAVA NIM e e e iISIKUKOOQ: ..o

Raviarst: ... Osakond: .......cccoeveiiiiieinnnnn. Haigla: ............coooeis
Kinnitan raviarstina jargnevat:

1 Patsient / vanem / eestkostja (trio analtusi korral ka mélemad vanemad) on allkirjastanud
eksoomi sekveneerimise ndusoleku vormi (ndusolek sailitada haigusloo vahel).
o Patsient [1 soovib/ [ ei soovi juhuleidude raporteerimist.
[] Vahemalt kaks arsti (sh meditsiinigeneetik) on allkirjastanud ekspertkomisjoni otsuse eksoomi
sekveneerimise ndidustatuse kohta (otsus sailitada haigusloo vahel).
Uldandmed:

Vanus: ........ Sugu: M/ N Rahvus: eesti/vene/muu ................... Vanemate sugulus: JAH / El

Kliiniline diagnoos:

Peamised haigustunnused (kirjeldada lihidalt peamist kliinilist probleemi ja patsiendi Gldseisundit,
peamiste haigussimptomite osas markida ara patsiendi vanus nende avaldumisel):

Psiihhomotoorne arengq

L] Vaimse arengu mahajaamus: L] kerge / [J méddukas / L] raske / L] stigav
L] Motoorse arengu hilistumine
L] K&ne arengu hilistumine

Kasvuparameetrid

Sidnnikaal L<3P/3P-97P/ O >97P Kaal hetkel L<3P/3P-97P/ [ >97P
Slnnipikkus O<3P/O3P-97P/ O >97P Pikkus hetkel O<3P/O3P-97P/ O >97P
Pea Umbermo6ot stinnil J<3P/13P-97P/ [ >97P Pea (imbermoot hetkel (1<3P/13P-97P/ I >97P

Prenataalse arenqu voi sunni patoloogia

Normaalne rasedus ja sunnitus [1JAH / LIEI (tapsusta: )




Siimptomid organsiisteemide kaupa:
Narvisusteem, lihased [IPatoloogilise leiuta
[] Ataksia
[1 Dustoonia
[] Epilepsia
Tapsusta epilepsia tllpi, kulgu, EEG:

(] Lihashipotoonia

[1 Spastilisus

[1 Elavad / [1Madalad / [J Patol refleksid
[J Nustagmid

[ Koormuse talumatus

[J Proksimaalne / [ Distaalne lihasndrkus

ENMG: O tegemata/ ] norm/ I leid:

Silmad [JPatoloogilise leiuta
1 Nagemishaire

Korvad ja kuulmislangus C1Patoloogilise leiuta
] Kuulmislangus:
L] Konduktiivne [ Sensorineuraalne
O Uhepoolne [ Kahepoolne
L1 Progresseeruv [1 Mitteprogresseeruv
L] Korvalesta dusmorfsus

0 Muu

Suu ja hambad [IPatoloogilise leiuta
1 Huule / suulae I6he

[0 Hambumuse haire:

Skelett [1Patoloogilise leiuta
1 Kolju vaararendid:



Side- ja kattekoed: [1Patoloogilise leiuta

0 Naha muutused:

Siida, veresooned, kopsud [1Patoloogilise leiuta

[IKaasasuindinud sidamerike:

Seedeelundid ja maks [1Patoloogilise leiuta

[Seedetrakti vaararendid:

Urogenitaalelundid [JPatoloogilise leiuta

CINeeru vaararendid:

[IKuseteede vaararendid:

Kasvajad LIEi ole diagnoositud
Tapsusta kasvajaid:

Endokriinsiisteem [1Patoloogilise leiuta

[J Endokriinpatoloogia:

Veri ja immuunsiisteemi [1Patoloogilise leiuta
1 Autoimmuunhaigus:

[1 Sagedased infektsioonid
1 Aneemia
L1 Splenomegaalia

1 Muu hematoloogiline haigus:

Tehtud geneetilised ja AV uuringud:
Submikroskoopiline kromosoomianallits:

[ tegemata/ ] norm/ [ leid:
KarUotuup (klassikaline kromosoomianaluus):

L] tegemata/ [J norm/ [ leid:

Ainevahetusuuringud:

Tehtud anallitsid ja leitud muutused:



Kahtlustatud siindroomid Kandidaatgeenid

Pereanamnees ja/voi sugupuu (voib saata ka eraldi lehel/failina):
Eeldatav parilikkustidp:

[0 Uksik juhtum perekonnas

[ Autosoom-dominantne / [ autosoom-retsessiivhe

1 X-liiteline retsessiivne / [J X-liiteline dominantne

Lisainfo:
Dr. Sander Pajusalu e-post: Sander.Pajusalu@kliinikum.ee tel: 7319497
Dr. Tiina Kahre e-post: Tiina.Kahre@kliinikum.ee tel: 7319488
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