
Cuestionario:  El Síndrome de Joubert

Información General:

1. Nombre del paciente: _________________________________________
2. Sexo: Masculino Feminino
3. Fecha de nacimiento: ________________
4. Nombre(s) de el (los) padre(s): _________________________________________
5. Ethnicidad/País de origen: _________________________________________
6. Dirección: _________________________________________

_________________________________________
_________________________________________
_________________________________________
_________________________________________

7. Origen de referencia/médico: _________________________________________

Antecedentes Personales:

1. Hay alguna historia de consanguidad entres los padres: Sí No
2. Hay otros hermanos afectados: Sí No

Si sí Nombre: ___________________________________
Sexo: M F
Fecha de nacimiento: ________________

3. Hay algunos hermanos que no son afectados: Sí No
Si sí,: número _______, edades: _______________

4. En su familia extendida, hay alguna historia del síndrome de Joubert?:
________________________________________________________________________
________________________________________________________________________

5. En su familia, hay alguna historia de otros disórdenes genéticos?:
________________________________________________________________________
________________________________________________________________________

Historia Clinica:

1.  Hay datos clinics disponible? Sí      No Si sí, de alquien: ____________
2.  Hay filmas de MRI disponible? Sí      No Si sí, de alquien: ____________



Características asociadas: PACIENTE FAMILIA NOTAS
1. Anormalidad del respiro Sí      No Sí No
2. Hypotonia/ataxia Sí      No Sí No
3. Anormalidades de los movimientos de los ojos Sí      No Sí No
4. Encephalo-/meningo-cele/hydrocephalus Sí      No Sí No
5. Anormalidades de las retinas Sí      No Sí No
6. Coloboma/ceguera Sí      No Sí No
7. Informes de electroretinograma
8. Fecha de los examenes de los ojos y electroretinogramas
9. Quiste de los riñones Sí     No Sí No
10. Nephronoptesis de los riñones Sí     No Sí No
11. Fecha del ultrasonar de los riñones
12. Fallo de los riñones Sí      No Sí No
13. Anormalidades de hígado(incluyendo fibrosis) Sí      No Sí No
14. Polidactyly: pre, post or mesaxial Sí      No Sí No
15. Tumores de la lengua o frénula múltiple Sí      No Sí No
16. Anormalidades del pituitaria Sí      No Sí No
17. Conducta autista Sí      No Sí No
18. Convoluciones Sí      No Sí No
19. El diabetes Sí      No Sí No
20. Problemas del corazón Sí      No Sí No
21. El disórden bipolar Sí      No Sí No

Otras notas clinicas:

Enviar paquete a: _________________________________________
_________________________________________
_________________________________________
_________________________________________
_________________________________________

Fecha enviado: _________________________________________

Llevar a cabo:


