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HASTA BIiLGILERI
Hasta adi-soyadi
TC
Cinsiyeti Kadin [ Erkek [

Dogum tarihi

Dogum yeri

Meslegi

Hastalik baslangi¢ yasi/yih

Ornek gonderme tarihi
Anne kokeni

Baba kokeni
Anne-baba akrabahg Ayni kéyden ] Yok [

Ailedeki diger hasta bireyler ve ozellikleri (sipheli olanlari, emin olamadiklarinizi, parantez icinde belirtiniz)

Kisa hastalik oykiisii

On tam (olabildigince spesifik)

Tam yaklasimi Uyumlu [ Telkin Ediyor [1  Dislamak amaglt [
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ORNEK GONDERME NEDENi{

L] Spesifik Genetik Test Calisilmasini istediginiz hastaliklari asagida seciniz.

O Tiim Ekzom Dizileme

ISTENEN RUTIN TESTLER
Motor Noron Hastahklar: [1ALS [LISBMA (Kennedy H.) [0 HMN [ Diger MNH
Demanslar [J Alzheimer H. [ FID [ Diger
Hareket Hastaliklari [] Parkinson H. ] Huntington H.
Resesif Ataksi [ Friedreich Ataksisi L] Diger

Dominant Ataksi

[1 SCA1 [] SCA2 [] SCA3 [1 SCA6 [1 SCA7 [1 SCA8
[1SCA12 [1SCA14 [ SCA17 [1 SCA36 [1SCA48 [0 DRPLA
Herediter Spastik Paraparezi [] Saf [] Komplike
Kas Hastahklar: [] Miyotonik Distrofi Tip-1 [ Diger
Polinoropatiler L CMT [JHSAN [ Diger

ONEMLI NOT

Liitfen 3. Sayfadaki Aile Agacim ¢izmeyi ve 4. ve 5. sayfalardaki Fenotip Veri Formunu doldurmay1 unutmayiiz.
Bu formun titizlikle ve eksiksiz doldurulmasi sizlere dogru sonug verebilmemiz igin ¢ok onemlidir. Istenen temel
bilgiler haricinde ek bilgi gerekirse sizinle daha sonra tekrar irtibata gecilecektir.
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Aile Agaci

HASTA ILETISIiM BILGILERI
Adi soyadi ve yakinhk derecesi

Telefon 1 Telefon 2 Telefon 3
e-posta

Adres

SORUMLU DOKTOR iLETIiSiM BiLGILERIi

Hekim 1 Hekim 2
Ad soyad

e-posta
Telefon

Hastane
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FENOTIP VERI FORMU
1. Seyir L] Progresif [] Stabil veya diizelme [] Epizodik
2.  Norolojik Tutulum Paterni
[] izole sistem tutulumu [J Kompleks tutulum (Plus sendromlari)
3.  Tutulan Norolojik Sistem (veya Sistemler)
L] Motor noron (alt veya Ust) [] Serebellar [] Ekstrapiramidal
L1 Periferik sinir (CMT, PNP...) [] Noromiiskiiler [ Derin duyu
[] Kognitif (Demans, gelisimsel vb) L1 Epilepsi L1 Psikiyatrik
4. Motor Noron Bulgular: LYok
[ Ust MN tutulumu [J Alt MN tutulumu [ Spastik paraparezi (HSP vb)
(I Alt ckstremite tutulumu [ Ust ekstremite tutulumu
[1 Proksimal hakimiyet [] Distal hakimiyet []Asimetrik tutulum
5.  Periferik Sinir Sistemi Bulgular LYok
[1 Polinéropati  [] Duyusal [ Motor LJEMG verisi mevecut mu?
[ Aksonal [] Demiyelinizan
[ Miyopati
L1 Diger
Diger bulgular
6.  Serebellar Bulgular LYok
[1 Ataksik yuriyis [] Serebellar dizartri [ Diger dismetri vb)
7.  Ekstrapiramidal Bulgular LYok
[] Klasik Parkinsonizm
[] Atipik Parkinsonizm L1 PSP [ MSA-C [J MSA-P LJCBD
[] Distoni [] Jeneralize [] Fokal [] Fokal baslangicli jeneralize
[] Kore [ Miyoklonus 1 Tremor
L-Dopa’ya cevap O Var L] Yok [ ] Denenmedi
Diger EPS bulgulan
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Kognitif/Psikiyatrik Bulgular

Yok

[l Demans []FTD L] Alzheiemert’s L] Diger
[] Gelisimsel kognitif bulgular =~ [] Mental retardasyon L] Diger

[] Psikiyatrik bulgular

Epilepsi [ ]

10.

Uyku bozuklugu []

11.

Kranial Sinir Tutulumlari

Yok

[ 1 CN2 ve/veya Retina
[ 1 CN3/4/6 veya konjiige bakis/takip
[JCN7 [UJCNS8 (isitme) [] CN9/10/11(bulbar palsi) [J] CN12

12.

MR/BT Goriintiileme Var mi? [

[I Normal [ Serebral atrofi [ 1 Serebellar atrofi [ Spinal atrofi

Diger onemli bulgular

13.

Diger Elektrofizyolojik Veriler (N=Normal, B=Bozuk)

Yok

VEP NLI BLI SEP N[ B[] MEP NL] B[]
BAEP NLI BLI isitme testi N1 B[]

14.

Biyopsi Var mi1? [ Kas L] Sinir

Yok

15.

Sistemik Bulgular

] Yok

16.

Hastamin kilosu  [] Normale yakin ~ [] Cok zayif [ Kilolu

Boy kisaligi ] Var ] Yok

17.

Dislanan aviricl tanilar




