UNmADE

wVanas EPIDEMIOLOGIA DA SURDEZ HEREDITARIA

Pepratrica

Abordagem genética e clinica de familias portuguesas afectadas
UNIVERSIDADE DE LISBOA

Centro de Genética e
Biologia Molecular

SOCIEDADE PORTUGUESA DE PEDIATRIA

Caro Colega, agradecemos o preenchimento deste questiondrio ¢ o seu rapido reenvio no envelope pré-pago. Por favor,
responda ao maior niumero possivel de questoes utilizando maiusculas. A informacao recolhida ¢ confidencial e s6 para uso
em investigacdo médica. Muito obrigado pela sua colaboracio.

mes|_ ||

Nome ou vinheta do NOtfICAdOT ............c.oooiiviii e e n°decodigo| | | | |
Telefone ||| | | [ [ [ | Jouw | || [ [ [ [ [ ||
Fax ||| ]
E-mail.........oooo e,

1. Nome do doente (iniciais) | | | | | | | 2. Data de Nascimento | | || | || | |

3. Distritode residéncia ........................occcieiiiieeee. 4. Sexo M| | F|

5. Familia imigrante: ndo |_ | sim|_| Pais de origem:................c..oocooiiiii

6. Etnia:. ...

7. Data da notificacdo | | || | || | |

O inquérito ja foi respondido por outro notificador |__| Se o souber, indique o n° de codigo | | | | |

Solicita-se a notificagdo de RN ou lactentes ou criangas, com:
1) Surdez neurosensorineural nio sindromica congénita bilateral de etiologia desconhecida;
2) Surdez neurosensorineural nio sindromica congénita bilateral com mais casos de surdez na familia

3) Surdez neurosensorineural nio sindromica progressiva ¢ detectada apos tratamento com aminoglicosideos

INFORMACOES SOBRE O RECEM-NASCIDO/Lactente/Crianca

Diagnostico de novo |_| Diagnostico conhecido ||

Caracterizagio da surdez

Surdez bilateral ndo | | sim|_|
Surdez unilateral ndo | | sim|_ | sesim, indique OE | | OD|_|
Tipo de Surdez: Ligeira || Média | | Grave | _| Profunda |__|
Surdez isolada: ndo | | sim|_|
Surdez acompanhada de outras alteragdes: ndo | | sim|_|

Se a surdez se insere nUM SINATOME, TEIITA=0: .....o.oviiiii e

Alteragdes da visdo:  1nA0 || SIM | | dISCIMINE ....o.ooviiiiiiiiciii i

Alteragdes da pele (pigmentagdo, alopécia, hirsutismo, etc.): ndo | | sim|_|

S€ SIM, QISCIIMIIIE ... e e,

Obesidade: nio | | sim|_| Se sim, indique Peso| | | || | |Kg
Baixa estatura: nio | | sim|_| Se sim, indique Altura| | | |cm
Epilepsia: NA0 || SIM || dISCTIMING .....ooviiiiiiiiiciiii it



Sincope/lipotimia: NA0 || SIM || dISCIIMING .....ooiiiiiiiiiii it
Fenda labial/palatina: ndo | | sim|_|

Outras alteragoes: NA0 || SIM || dISCIIMING ... ..oooiiiiiiiiii it e

Administracdo de antibidticos do tipo dos aminoglicosideos? nfo | | sim|_|

Se sim, indique quais ¢ durante quanto temMPO: ..............ccoeiiiiiiiiii e || _|dias
....................................................... | | |dias
....................................................... | | |dias

ASPECTOS FAMILIARES

Consanguinidade na familia: ndo || sim|_|

Se sim, referir 0 grau Provavel .............oocoooiiiii e
Outros familiares com surdez? ndo | | sim|_|

Se sim, assinalar na arvore genealdgica os individuos e discriminar, se possivel, o tipo de surdez.
Casos de morte subita na familia? ndo || sim|_|

S€ SIM, AISCIIMIIIE ....ooiuiiiiie e e
Outras doengas na familia? nio | | sim|_|

S€ SIM, AISCIIMIIIE ....ooiuiiiie e

Arvore genealdgica (indique, por favor, a idade dos pais ¢ irmdos do caso):

Contacto dos investigadores principais:

- Helena Caria (Investigador responsavel) — Grupo Genética Humana, CGBM, UL. hcaria@ess.ips.pt
- Graca Fialho (Coordenador do grupo) — Grupo Genética Humana, CGBM, UL. gfialho@fc.ul.pt



