PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
INVESTIGACAO DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

Co

digo PCFB: Ndamero CNS:

A Informacdes gerais referentes ao paciente

0 N O O h W N P

. Nome do paciente:

. CPF do paciente:
. Hospital:
. Servigo:

. Nimero de registro no Hospital ou Servigo:

. Preenchido por:

. Nome da Mae:

. Data da consulta:

B Contato com o paciente/familia

9.

10

11.

12
13
14

15.

Cl

16

17

Endereco completo:

. Cidade:

CEP:

. Telefone Residencial:

. Telefone Celular:

. Telefone Comercial:

E-mail:

nterrupcgado do seguimento clinico

. Interrupcao do seguimento clinico
OsSim O Nso
. Motivo:
O Alta O Nao comparecimento

O Obito — Data e motivo:

O Outro — Descreva:

D Antecedentes Pessoais Relevantes - Evolucéao Clinica

Informacdes sobre desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM):
Marcos esperados de DNPM:

e Sorriso - 2 meses

e Firmar a cabeca - 3-4 meses

e Sentar com apoio - 4-5 meses

e Sentar sem apoio - 6-8 meses

e Falar palavras - 8-14 meses

e Andar sem auxilio - 10-14 meses

e Falar frases - 10-24 meses

e Controle dos esfincteres anal e vesical - a partir de 18 meses
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2 CRANIO-FACE BRASIL

18. Marcos do desenvolvimento:
Tipo de marco Status do marco Idade que atingiu (em meses)

Sorriu

Sustentou a cabeca

Sentou com apoio

Sentou sem apoio

Engatinhou

Ficou de pé com apoio

Andou sem apoio

Falou palavras

Falou frases

Controlou esfincter anal — periodo
diurno

Controlou esfincter anal — periodo
noturno

Controlou esfincter vesical —
periodo diurno

Controlou esfincter vesical —
periodo noturno

19. Desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM):

O Normal QO Atraso motor e de comportamento
O Atraso apenas na linguagem O Atraso de linguagem e comportamento
O Atraso apenas motor O Atraso motor, linguagem e comportamento
O Atraso apenas de comportamento O Nao se aplica
O Atraso motor e de linguagem O sem informagéo
20. Dificuldade de aprendizagem (a partir dos 10 anos):
O Sim O Nao se aplica
O Niao QO Sem informacao
21. Deficiéncia intelectual (mediante a avaliacdo formal do perfil cognitivo) (a partir dos 7 anos):
O Sim O Sem avaliagédo formal O Sem informagéo
O Néo O Néo se aplica

Impressdo do examinador sobre a funcdo intelectual:

22. Durante esta consulta, vocé avalia que o paciente tem:

O Inteligéncia normal O Déficit intelectual estabelecido
O Quadro sugestivo de déficit intelectual O Nao se aplica
23. Realizacéo de terapias de apoio:
O Sim O N3o se aplica
ONao O Sem informac&o
24. Tipo(s) de terapia de apoio:
[JFonoaudiologia [] Fisioterapia

|:|Terapia Ocupacional
Uoutra — Descreva:

Alteracdes palatais:

25. Apresenta sintomas sugestivos de alteracao palatal:
Osim ONao OSem informacao
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE

Projeta

INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2 CRANIO-FACE BRASIL

Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:

26. Se afirmativo, assinale qual/quais:
[ Voz anasalada [CIDisfagia

[ Outros tipos de alteracéo de voz — Descreva:

[ Outros — Descreva:

[] Refluxo nasal de leite

27. O paciente possui alguma(s) alteracdo(des) sugestiva(s) de alteracéo palatal que ndo esta(ao) mais

presente(s) na consulta atual:
O sim:

O Nso

28. Possui alteracdes labiais, palatais anatémicas/funcionais:

O sim
O Nao

O Né&o avaliado
Osem informacéo

Obrigatdrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:

29. Se afirmativo, assinale qual/quais:
[1Fenda labial L] Gvula bifida
[Irenda palatal

Malformacdes Cardiovasculares:

30. Possui malformacdes cardiovasculares:

[l Fenda Submucosa

Linsuficiencia Velofaringea

Osim O Sopro cardiaco a esclarecer Osem informacéo
ONao O N3o avaliado
31. Realizou Ecocardiograma e/ou Cateterismo:
Osim O Aguarda resultado
ONao O Sem informac&o

Obrigatério responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:

32. Apresenta Tetralogia de Fallot:
O Tetralogia de Fallot com estenose pulmonar
O Tetralogia de Fallot com atresia pulmonar
O Tetralogia de Fallot classica

33. Apresenta outras malformacdes cardiovasculares:
[ interrupcdo de arco aértico — Especificar tipo:

[JCoarctacéo aértica

[JDefeito de septo interventricular com atresia
pulmonar

O 7runcus arteriosus

[Defeito de septo interatrial (CIA)

[[]Defeito de septo interventricular (CIV)

[JEstenose de valva pulmonar

[CJArtérias colaterais aorto-pulmonares mais
calibrosas (mediante cateterismo)

[Joutros — Descreva:

O Tetratologia de Fallot ndo especificada
O Sem Tetralogia de Fallot

[JEstenose periférica de artéria pulmonar
[JTransposicdo de grandes vasos
[[]Dupla via de saida de ventriculo direito
[JPersisténcia do canal arterial (PCA)
[JArco Adrtico a direita

[CJArco Adrtico Cervical

[JAnel vascular

34. O paciente possui alguma(s) alteracdo(0es) cardioldgica(s) que nao esta(do) mais presente(s) na

consulta atual:

Osim:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2 CRANIO-FACE BRASIL

Alteragcbes Comportamentais. Psiquidtricas e Neuroldégicas:

35. Alteracdes comportamentais, psiquiatricas e neuroldgicas:
O sim O Nao investigado O sem informacé&o
O Nazo O Nzo se aplica

Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:
36. Se afirmativo, assinale qual/quais alteracGes comportamentais, psiquiatricas e neurolégicas:

[ Transtorno afetivo bipolar (TAB) [Transtorno de déficit de atencéo e hiperatividade
O Transtorno obsessivo compulsivo (TOC) (TDAH)
[ Depresséo CJAutismo
CTranstorno opositor
[JEsquizofrenia — Idade de inicio dos sintomas: anos

[] Anomalias estruturais de Sistema Nervoso Central - Descreva:

[CJoutros — Descreva:

37. Convulsoes:
O Nao O Sem informacéo
O Sim — Descreva:

38. O paciente possui alguma(s) alteracdo(6es) comportamental, psiquiatrica e/ou neuroldgica que
nao esta mais presente(s) na consulta atual
O sim: ONao

Alteracdes Imunoldgicas e hematoldgicas:

39. Apresenta sintomas sugestivos de altera¢des imunoldgicas ou hematolégicas:

O sim O N&o avaliado

O Nao O Sem informacéo
Obrigatdrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
40. Se afirmativo, assinale qual/quais altera¢cdes imunolégicas ou hematoldgicas:

[] Infeccdo de vias aéreas superiores (IVAS) ] Petéquias/Equimoses espontaneas

[ otites de repeticio []Ssangramentos espontaneos

[J Pneumonias de repeticdo

[J outros — Descreva:

41. O paciente possui alguma(s) alteracdo(6es) imunolégica(s) e/ou hematolégica(s) que néo
esta(ao) mais presente(s) na consulta atual:

O sim: ONao
42. Foi realizada avaliacéao laboratorial:
O sim O Aguarda resultado
O Nao O sem informac&o
43. Apresenta alteragdes confirmadas por exames:
O sim O Nao O Sem informagéo

Obrigatoério responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE

Projeta

INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2 CRANIO-FACE BRASIL

44. Se afirmativo, assinale qual/quais alteracfes confirmadas por exames:

O Alteracdo na contagem/funcéo de células T [ Anemia hemolitica
[ Alteracgo na contagem/funcdo de células B [ Aplasia medular
[] Aplasia/Hipoplasia timica [ Deficiéncia de IgA

O Doenca auto-imune — Qual:

[] Leucopenia [J Neutropenia
[ Linfopenia [] Plaquetopenia
[J] Outros — Descreva:

45. O paciente possui alguma(s) alteracdo(des) confirmada(s) por exames que nao esta(do) mais
presente(s) na consulta atual:

O sim: O Nao

Alteracdes Endocrinaldgicas:

46. Alteragdes endocrinolégicas:
O sim O N3o avaliado
Néo O sem informacéo
Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:
47. Se afirmativo, assinale qual/quais altera¢cdes endocrinoldgicas:

[] Hipocalcemia apés periodo neonatal [ Hiperparatireoidismo
O Hipotireoidismo [] Hipoparatireoidismo
] Hipertireoidismo [ Diabetes mellitus

[] outras — Descreva:

48. O paciente possui alguma alteracdo endocrinolégica que ndo esta mais presente na consulta
atual:
O sim: ONso

Alteracdes Auditivas:.

49. Deficiéncia auditiva:

O Sim O Nao avaliado

O Nzo O sem informacéo
Se afirmativo, assinale o tipo, lateralidade e grau:
50. Descricao da deficiéncia auditiva

Tipo (neurossensorial, Lateralidade (bilateral, Grau (leve, moderada,
condutiva, mista) esquerda, direita) profunda)

51. O paciente possui alguma alteracao auditiva que ndo esta mais presente na consulta atual:

O sim: ONao
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE

Projeta

INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2 CRANIO-FACE BRASIL
Alteracées Oftalmoldgicas:
52. Alteracdes oftalmoldgicas:
OSim O Nao avaliado
ONao O Sem informagéo

Obrigatdrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
53. Se afirmativo, assinale qual/quais altera¢es oftalmoldgicas:

[ Estrabismo [ vicio de refracéo [0 Embriotoxon posterior

O catarata — Descreva:

O Coloboma ocular — Descreva:

O Retinopatia — Descreva:
Outros — Descreva:

54. O paciente possui alguma(s) alteracao(6es) oftalmoldgica(s) que nao esta(do) mais presente(s)
na consulta atual:

O Sim: O Nao

Trato Genitourindrio (TGU):

55. Alteracdes de TGU:

O Sim O Nao avaliado

O Nao O Sem informacéao
Obrigatério responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
56. Se afirmativo, assinale qual/quais alteracdes de TGU:

[ criptorquidia — Descreva:

[] Refluxo vesicoureteral — Descreva:

[] Alterac6es/Malformac&o renal — Descreva:

[] Alteragbes/Malformagcao ureteral— Descreva:

] outros — Descreva:

57. O paciente possui alguma alteracdo do TGU que ndo esta mais presente na consulta atual:
O sim: O Nao

Trato gastrointestinal (TGl):

58. Alteracdes de TGI:

O sim O Nao avaliado
O Nao O sem informagéo
Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

59. Se afirmativo, assinale qual/quais altera¢des de TGI:
[JRefluxo gastroesofagico
[JFistula traqueoesofagica
O Malformag&o intestinal — Descreva:

[] Diarreia cronica
[] constipacéo cronica

[IMalformacéo do anus — Descreva:

[Joutros — Descreva:

60. O paciente possui alguma(s) alteracao(des) do TGl que ndo esta(ao) mais presente(s) na
consulta atual:
ONao

Osim:

E Antecedente familiais

61. Numero total de gravidezes incluindo o paciente, nativivos, natimortos e abortos (Lembre-se que gémeos
correspondem a 1 gravidez):
62. Se ha pelo menos uma gravidez, por favor, preencha o quadro abaixo:

Ordem de
nascimen- Status Sexo Presenca Caso Presenca
to ou n® L Gemela- - de outros
S (nativivo, X (M, F, de Fenda | registrado -
do indivi- . ridade ~ Nome . defeitos
duo no natimorto, (s, N) nao Orofacial no PCFB graves
heredogra aborto definido) (S, N) (S, N) (s, N)
-ma

63. Caso(s) de fendas orofaciais em algum outro parente:

Osim

64. Outras alteracfes de palato em outros parentes (exceto Fenda):

OSsim

O Sem informacéo

O sem informacso
65. Se ha casos de fendas orofaciais em qualquer parente (inclusive irmaos) do paciente, por favor,

preencha o quadro abaixo:
Tipo de Defeito Paciente Regis
N°© do Sexo do fenda s examina | trado
individuo no Parentesco Parente Nome (utilize congéni do por no
heredograma M, F) CID10) tos (S, vocé? (S, PCFB
N) N) G.N)

66. Cardiopatia Congénita em outros parentes:
ONso O sem informaggo
O sim - Descreva:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
INVESTIGACAO DE DELECAO 22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

67. Imunodeficiéncia em outros parentes:
ONso O sem informagéo
Osim - Descreva:

68. Esquizofrenia em outros parentes:
Onao O sem informacéo
Osim - Descreva:

69. Quadro sugestivo de déficit intelectual em outros parentes:
Néo O sem informacéo
Osim - Descreva:

70. Outros achados em parentes:
ONao O sem informagéo
OsSim — Descreva:

F Exames complementares

71. Fotografias:

Osim ONao
72. Preencha o quadro com os exames complementares do paciente:
Exame Obs do Exame D_at_a da~1 Data do
solicitagéo Resultado do Exame Complementar
Complementar | Complementar exame Resultado

G Exame Fisico

Dados Antropométricos Atuais

Para os percentis: encontrar o intervalo adequado com base no valor exato calculado pelo WHO
Anthro ou WHO AnthroPlus. Para percentil de PC de criancas MAIORES de 5 anos usar o grafico
Smith:

73. Peso atual: g - Percentil:

74. Comprimento/estatura atual: cm - Percentil:

75. Perimetro Cefélico atual: cm - Percentil:

76. Assinale todos os sinais presentes na regido craniofacial:
[ Microcefalia [] Raiz nasal alta
[]Face alongada [] Ponte nasal proeminente
[[J Assimetria facial sem craniosinostose [ Ponta nasal bulbosa
[JHipertelorismo [] Ponta nasal bifida discreta
[JFendas palpebrais estreitas [] Ponta nasal bifida significativa
[JPalpebras hooded [] Hipoplasia alar
[INariz bulboso [] Boca pequena
[]Nariz tubular [] Retrognatia
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
INVESTIGAGAO DE DELECAO 22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

77. Assinale todos os sinais presentes nas outras regifes:
[]Dedos alongados (mé&os) [ Dedos alongados (pés)
Ooutras anomalias esqueléticas — Descreva:

CJoutras malformagées congénitas ndo descritas anteriormente — Descreva:

H Hipotese Diagnéstica

78. Ha outra hipotese diagnéstica para este paciente:

OSim ONao

79. Preencha o quadro com as hipdteses diagndsticas do paciente:

Data da HD Hipotese Diagnodstica
presente)

CID da FOF (quando

Status do
Diagnéstico
(Suspeito, Em
investigacao,
Concluido)

80. Qual o médico responsavel em seu servico por comunicar o resultado da investigacao
paciente:

laboratorial para o

81. Coleta de material para biorrepositorio:

Data da coleta do

. Tipo de material enviado Destino do material
material

Individuos coletados
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