PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL E INVESTIGAGAO DE DEL22q11.2 CRANIO-FACEBRASIL

Cédigo PCFB: Ndamero CNS:

A Informacdes gerais referentes ao paciente

. Nome do paciente:
. CPF do paciente:
. Nome da Mée:
. Hospital:
. Servico:
. Nimero de registro no Hospital ou Servico:
. Data da consulta:

. Preenchido por:

0O ~NO O~ WNLPR

B Contato com o paciente/familia

9. Endereco completo:

10. Cidade:

11. CEP:

12. Telefone Residencial:
13. Telefone Celular:

14. Telefone Comercial:
15. E-mail:

C Interrupc¢ao do seguimento clinico

16. Interrupgdo do seguimento clinico

O sim O Néo
17. Mativo:
OaAlta ONao comparecimento

OO0Obito — Data e motivo:

OOutro — Descreva:

D Antecedentes Pessoais Relevantes — Evolucao Clinica

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
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2 CRANIO-FACEBRASIL

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 O 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
OAtraso apenas de comportamento O N3o se aplica
O Atraso motor e de linguagem O sem informagéo
20. Dificuldade de aprendizagem (a partir dos 10 anos):
Osim ONao se aplica
ONao O sem informagéo
21. Deficiéncia intelectual (mediante a avaliacdo formal do perfil cognitivo) (a partir dos 7 anos):
Osim O Nao se aplica
ONao O sem informacéo

O Sem avaliagdo formal

Impressdo do examinador sobre a funcdo intelectual:

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

Olnteligéncia normal ODéficit intelectual estabelecido
O0Quadro sugestivo de déficit intelectual ONa4o se aplica
23. Realizacéo de terapias de apoio:
OSim O Nao se aplica
ONao O sem informagéo
24. Tipo(s) de terapia de apoio:
[IFonoaudiologia [risioterapia

ClTerapia Ocupacional
Oloutra — Descreva:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2 CRANIO-FACEBRASIL

Alteracdes labiopalatais

25. Apresenta sintomas sugestivos de alteracao palatal:

O sim ONao O Sem informacao
Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:
26. Se afirmativo, assinale qual/quais:

[Jvoz anasalada [ Disfagia [ Refluxo nasal de leite

[ outros tipos de alteragéo de voz — Descreva:

[l Outros — Descreva:

27. Possui alteracfes labiais, palatais anatémicas/funcionais:

O sim O Nao avaliado

O Nao O sem informaco
Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:
28. Se afirmativo, assinale qual/quais:

L] Fenda labial O Uvula bifida L insuficiéncia Velofaringea
Fenda palatal [ Fenda Submucosa
29. Ja realizou cirurgia para correcédo da fenda orofacial:
Osim OnNao O sem informagéo

30. Realizou alguma outra cirurgia(s):
Osim ONao O Sem informacéo

31. Se o paciente ja realizou cirurgia(s), relacionadas ou nado a fenda orofacial, preencha o quadro
abaixo, complementando a informacdo a cada consulta subsequente:

Data da Idade do

. . - Especifica¢do do procedimento Municipio/UF Nome do hospital
cirurgia paciente

32. Problemas de salde no periodo entre nascimento e a presente data, ndo relacionados aos
procedimentos cirdrgicos de corregcédo da fenda orofacial:
O sim ONao O sem informagéo

Se houve problemas de salde ndo relacionados aos procedimentos cirdrgicos de correcdo da fenda
orofacial, por favor, especifique-os:
33. Anemia:

ONso O Sem informacao

Osim - Descreva:

34. Outros problemas de saude:
ONao Osem informacéo
Osim - Descreva:

35. Admissofes hospitalares devidas a problemas nédo relacionados a procedimentos cirdrgicos:

OSim ONaéo
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2 CRANIO-FACEBRASIL

36. Se houve admissdes hospitalares NAO RELACIONADAS a procedimentos cirargicos entre a
consulta anterior e a atual, por favor, especifigue-as no quadro abaixo:

Data da

. ~ Motivo da internacao Data da alta Diagnostico na alta
internacéo

Malformacdes Cardiovasculares:

37. Possui malformacdes cardiovasculares:
OSim O Sopro cardiaco a O Néo avaliado
ONéo esclarecer O Sem informacéo

Alteracdes Comportamentais, Psiquidtricas e Neuroldgicas:

38. Alteracdes comportamentais, psiquiatricas e neuroldgicas:
Osim O Né&o avaliado O sem informagao
ONao O Nao se aplica

Obrigatdrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
39. Se afirmativo, assinale qual/quais alteracbes comportamentais, psiquiatricas e neurologicas:

[Transtorno afetivo bipolar (TAB) [JTranstorno de déficit de atencéo e
OTranstorno obsessivo compulsivo (TOC) hiperatividade (TDAH)
[IDepresséo CJAutismo

Ctranstorno opositor
|:|Esquizofrenia — ldade de inicio dos sintomas: anos

[CJAnomalias estruturais de Sistema Nervoso Central - Descreva:

[Joutros — Descreva:

40. Convulsoes:
ONao Osem informacao
OSim — Descreva:

Alteracdes Imunoldgicas e Hematoldégicas:

41. Apresenta sintomas sugestivos de altera¢des imunolégicas ou hematoldgicas:
OSim O Néo avaliado
ONéo O Sem informacéo
Obrigatoério responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
42. Se afirmativo, assinale qual/quais alteraces imunoldgicas ou hematolégicas:
[Jinfecgéo de vias aéreas superiores (IVAS) [ Petéquias/Equimoses espontaneas
[Jotites de repeticdo [Jsangramentos espontaneos
[JPneumonias de repeticéo
[JOutros — Descreva:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

43. Foi realizada avaliacao laboratorial:
O sim
O Nao

44. Apresenta alteracOes confirmadas por exames:

O Sim
O Nio

O Aguarda resultado
O sem informacéo

O Aguarda resultado
Osem informacéo

Obrigatdrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questéo anterior:
45. Se afirmativo, assinale qual/quais alteracfes confirmadas por exames:

[] Alteracéo na contagem/funcéo de células T
DAIteraqéo na contagem/funcao de células B
[J Aplasia/Hipoplasia timica

[ Doenca auto-imune — Qual:

[JAnemia hemolitica
[CJAplasia medular
[ Deficiéncia de IgA

[JLeucopenia
O Linfopenia
[Joutros — Descreva:

Alteracdes Endocrinaldgicas:

46. Alteragdes endocrinolégicas:
Osim

ONso

[ Neutropenia
[dprlaquetopenia

O N3o avaliado
O Sem informacao

Obrigatodrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questao anterior:
47. Se afirmativo, assinale qual/quais altera¢cdes endocrinoldgicas:

[ Hipocalcemia apés periodo neonatal
O Hipotireoidismo

[ Hipertireoidismo

CJoutras — Descreva:

Alteracdes Auditivas:.

48. Deficiéncia auditiva:
Sim
O Nso
Se afirmativo, assinale o tipo, lateralidade e grau:
49. Descricdo da deficiéncia auditiva

[ Hiperparatireoidismo
] Hipoparatireoidismo
[ Diabetes mellitus

O N#o avaliado
O sem informacéo

Tipo (neurossensorial,
condutiva, mista)

Lateralidade (bilateral,
esquerda, direita)

Grau (leve, moderado,
profunda)

Alteracdes Oftalmoldgicas:

50. Alteracdes oftalmoldgicas:
OSim
ONao

ONéo avaliado
OSem informacéo

Obrigatdrio responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

51. Se afirmativo, assinale qual/quais alteraces oftalmoldgicas:

[JEstrabismo [vicio de refragéo [JEmbriotoxon posterior

[CJcatarata — Descreva:

[Jcoloboma — Descreva:
[JRetinopatia — Descreva:

Coutros — Descreva:

Trato Genitourindrio (TGU):

52. Alterac¢des de TGU:
Osim ONao avaliado
ONao OsSem informagao

Trato gastrointestinal (TGl):

53. Alteracdes de TGI:
OSim ONao avaliado
ONao Osem informacao
Obrigatoério responder esta pergunta caso tenha respondido afirmativamente a questdo anterior:
54. Se afirmativo, assinale qual/quais altera¢des de TGI:
[JRefluxo gastroesofagico
ClFistula traqueoesofagica
DMaIforma(;éo intestinal — Descreva:

[ Diarreia cronica
[ constipacéo cronica

DMalformagéo do &nus — Descreva:

DOutros — Descreva:

E Antecedente familiais

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

Ordem de
“aSC'meQ' Status Presenca Caso Presenca de
tooun (nativivo Gemela- Sexo de Fenda | registrado outros
do indivi- ) ’ ridade (M, F, ndo Nome - 9 .
natimorto, L Orofacial no PCFB defeitos (S,
duo no (S, N) definido)
heredogra aborto (S, N) (S, N) N)
-ma

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

OsSim
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

58. Outras alteracdes de palato em outros parentes (exceto Fenda):

OSim ONao Osem informagcéo
59. Se ha casos de fendas orofaciais em qualquer parente (inclusive irmaos) do paciente, por favor,

preencha o quadro abaixo:

N° do
individuo Sexo
do Tipo de fenda

no Parente Nome Parentesco (utilize CID10)
heredogra

ma (M. F)

Presenca
de outros
defeitos
congénit
os (S, N)

Pacie
nte
exami
nado
por
vocé?
(S, N)

Pacie
nte
regist
rado
no
PCFB
G.N)

60. Cardiopatia Congénita em outros parentes:
ONao O Sem informagéo
OSim — Descreva:

61. Imunodeficiéncia em outros parentes:
ONao O Sem informagéo
OSim — Descreva:

62. Esquizofrenia em outros parentes:
ONao O sem informagéo
O sim — Descreva:

63. Quadro sugestivo de déficit intelectual em outros parentes:
ONao O sem informagcéo
O sim - Descreva:

64. Outros achados em parentes:
ONao O Sem informagéao
OsSim — Descreva:

F Exames Complementares

Exames complementares e fotografias do paciente.

65. Fotografias:
O sim O Nao

66. Preencha o quadro com os exames complementares do paciente:

Data da
solicitacédo Resultado do Exame Complementar
exame

Exame Obs do Exame
Complementar | Complementar

Data do
Resultado
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

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 criangas MAIORES de 5 anos usar o grafico

Smith:
67. Peso atual: g - Percentil:

68. Comprimento/estatura atual:
69. Perimetro Cefalico atual:

70. Presenga de outros defeitos na regiéo craniofacial:

Sim

cm - Percentil:

cm - Percentil:

Nao

Se ha outros defeitos na regido craniofacial, por favor, assinale abaixo:

crdnio e/ou encéfalo:

71. Créanio:
Assimetria sem sinostose (HP:0002678)
[] Bossa frontal (HP:0002007)
Craniossinostose (HP:0001363)
O cristas supraorbitarias proeminentes ou
hipoplasticas
Deformidades do crénio sem sinostose
(HP:0000929)
Diametro bifrontal diminuido (HP:0004422)
Dolicocefalia (HP:0000268)
Fontanela acess6ria (HP:0012367)
Fontanelas amplas (HP:0000239)
Outros defeitos ndo listados — Descreva:

[ Fontanelas pequenas (HP:0005486)
] Macrocefalia (sem hidrocefalia) (HP:0000256)
[] Microcefalia (HP:0000252)
L occipital plano (HP:0005469)
Occipital proeminente (HP:0000269)

Ostedfito occipital
(HP:0012294)

Plagiocefalia sem sinostose (HP:0001357)

Sutura metopica aberta até o Bregma
(HP:0005556)

72. Cabelo e couro cabeludo:
[l Alopecia totalis (HP:0007418)

[CJAlteracdes de pigmentagéo de cabelos
(HP:0009887)

[Icabelos com baixa implantacdo na nuca
(HP:0002162)

[CJoutros defeitos ndo listados — Descreva:

[Jcabelos com padrdo anémalo, cabelos dirigidos

para cima ou anomalias de redemoinho
(HP:0011361)

[CIcabelos ressecados, guebradigos, grossos ou
esparsos (HP:0010719)
[ Defeitos de couro cabeludo (HP:0001965)

73. Encéfalo:
[C] Agenesia de corpo caloso (HP:0001274)
[] Anencefalia (HP:0002323)
[]Anomalia de Arnold-Chiari (HP:0002308)
[C] Anomalia de Dandy Walker (HP:0001305)
[J Anomalias de septum pellucidum (HP:0007375)
[] Aplasia/hipoplasia de cerebelo (HP:0007360)

[[] Defeitos de formagédo e migragdo neuronal
(HP:0002269)

[] pisgenesia de corpo caloso (HP:0006996)
[J outros defeitos nao listados — Descreva:

[C]JEncefaloceles (HP:0002084)

[[JHidrocefalia (exceto secundéaria a hemorragia
intraventricular) (HP:0000238)

[JHidrocefalia secundaria a hemorragia
intraventricular (HP:0000238)
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

74. Orelhas:

[JAnotia (HP:0008772)

[CJApéndices pds-auriculares (HP:0004451)

[CJApéndices, seios, cistos, orificios/pits ou fistula
pré-auriculares (HP:0000383)

[JAssimetria de tamanho (HP:0010722)

[JAuricula acessoria (HP:01000687)

[JAuséncia de tragus (HP:0011268)

[[JFormato rudimentar (orelha pequena com

semelhanca a brotos embrionarios)
(HP:0011267)

[CJHélix incompleta, espessada ou sobredobrada
(HP:0011039)

[Lébulo duplo (HP:0000363)
[[Joutros defeitos nao listados — Descreva:

[IMacrotia/orelha alargada (HP:0000400)
[[JMeato auditivo externo estreito (HP:0000402)
[IMicrotia (hipoplasia de orelha) (HP:0008551)

[Jorelha com prega na helix ou no l6bulo
(HP:0008523)

[Jorelha de implantacéo baixa (HP:0000369)
[JOrelha dismérfica (em couve-flor, pontuda,

achatada no terco superior, etc)
(HP:0000377)

[CJorelha proeminente (HP:0000412)

[CJorelha rodada posteriormente (HP:0000358)
[ orificios (pit) pés auriculares (HP:0008523)
[JTubérculo de Darwin (HP:0011261)

75. Face (inclui maxila e mandibula):
[JAgnatia (HP:0009117)
[JAssimetria facial (HP:0000324)
[JFace alongada (HP:0000276)
[]Fenda ou agenesia de zigomatico (HP:0005557)
DHipopIasia de mandibula (HP:0000347)
Hipoplasia de zigomatico (HP:0010669)
[IMicrognatia significativa com ou sem
glossoptose
Cloutros defeitos ndo listados — Descreva:

[Joutras deformidades congénitas da face e da
mandibula (HP:0000271)

[Paralisia facial (HP:0010628)

CPerfil facial achatado (HP:0012368)

[IPrognatia (HP:0000303)

[CJRetrognatia (HP:0000278)

Olhos:

76. Sobrancelhas, cilios e péalpebras:
[]Blefarofimose (diminuicdo da abertura

palpebral/fendas palpebrais estreitas
(HP:0000581)

[ cilios ausentes ou rarefeitos (HP:0000561)
[]cCilios longos (HP:0000527)

[] Coloboma de péalpebra (HP:0000625)
[]Distiquiase (HP:0009743)

[ Distopia cantorum (HP:0000506)
[JEctrépio (HP:0000656)

[ Entrépio (HP:0000621)

[ Epicanto invertido (HP:0000537)
[Joutros defeitos n&o listados — Descreva:

[JFenda palpebral obliqua superior ou inferior
(HP:0200006)

[[JFendas palpebrais pequenas (comprimento
abaixo de dois desvios padrdes)
I:lFusz?lo completa de péalpebras (HP:0009755)
Palpebras hooded
Pregas epicanticas (HP:0000286)
[[Ptose palpebral (HP:0000508)

[Jsinofrismo ou sobrancelhas rarefeitas
(HP:0000534)
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE

Projeta

FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2 CRANIO-FACE BIRASIL

77. Globo ocular:
[ Aniridia (HP:0000526)
[] Anomalia de pigmentacéo da iris (HP:0008034)
[ cisto derméide epibulbar (HP:0200040)
[[] Coloboma ocular (HP:0000589)
[] Esclerética azulada (HP:0000592)

[[] Estrabismo (esotropia e exotropia)
(HP:0000486)

[] Exoftalmia (HP:0000520)

[] Hipertelorismo (mensurado) com indicacdo
cirtrgica (HP:0000316)

[ Hipertelorismo (mensurado) sem indicac&o
cirdrgica (HP:0000316)

[ outros defeitos néo listados — Descreva:

] Hipotelorismo (mensurado) com indicacdo
cirdrgica (HP:0000601)

] Hipotelorismo (mensurado) sem indicag&o
cirtrgica (HP:0000601)

[[IManchas de Brushfield (HP:0001088)

O] Microftalmia/anoftalmia/criptoftalmia
(HP:0100887)

] Nistagmo (HP:0000639)

[C] Obstrucao, estenose ou estreitamento de ducto
nasolacrimal (HP:0000614)

[] Sardas na iris (HP:0200064)

78. Nariz:

[] Asas nasais hipoplasicas ou com
incisuras/hipoplasia alar (HP:0009924)

[] Atresia de coanas (HP:0000453)

[] columela curta ou longa (HP:0009929)

[] Desvio de septo nasal (HP:0004411)

[] Narinas antevertidas (HP:0000463)

[] Narinas pequenas (HP:0009933)

] outros defeitos n&o listados — Descreva:

Nariz bulboso (HP:0000414)

Nariz tubular

Ponta nasal bifida discreta (HP:0011803)
Ponta nasal bifida significativa (HP:0011803)
Ponte nasal baixa ou larga (HP:0000431)
Ponte nasal proeminente (HP:0000426)

Raiz nasal alta (HP:0000426)

I I |

Regido oral:

79. Regido perioral e labios:
[J Boca grande (macrostomia) (HP:0000154)
[] Boca pequena (microstomia) (HP:0000160)
[] Filtrum apagado (HP:0000319)

[] Fosseta, depressé&o ou orificio/pit labial
(HP:0100267)

[] outros defeitos nao listados — Descreva:

[JFosseta, depresséo ou orificio/pit em
comissuras bucais (HP:0002710)

[ Freios labiais aberrantes (HP:0000191)

[J Labios espessos (HP:0012471)

[] Labios finos (HP:0000233)

[JMacroqueilia

80. Cavidade oral:

[] Anodontia (HP:0000674)

[[] Anomalias do nimero de dentes (exceto
anodontia) (HP:0006483)

[] Anquiloglossia (lingua em gravata)
(HP:0010296)

[] Auséncia de freio lingual

[] Borda alveolar alargada (HP:0000187)

[] Dentes malformados (HP:0011061)

[] outros defeitos néo listados — Descreva:

[]Dentes neonatais (HP:0000695)
[]Hipoplasia de esmalte (HP:0006297)
[JLingua grande (macroglossia) (HP:0000158)
[JLingua pequena (microglossia) (HP:0000171)
[]Palato alto e arqueado (HP:0000218)
[JPalato com fenda submucosa (HP:0000176)
[]Uvula bifida (HP:0000193)

81. Presenca de defeitos em outras regides anatdmicas:

OSim

O Néo

Se ha defeitos encontrados em qualquer outra regido anatémica, por favor, assinale abaixo:
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

82. Pescogo:
[ Auséncia de timo (HP:0005359)
[ Higroma cistico (HP:0000476)
[JPele redundante (HP:0005989)
[ Pescoco curto (HP:0000470)
[JPrega nucal/Pterigio (HP:0000465)
[J outros defeitos n3o listados — Descreva:

[] seio, fistula ou cisto de arco branquial

(HP:0009794)

O Hipertrofia do timo e outros disturbios timicos

(exceto auséncia) (HP:0000777)

[ Torcicolo (HP:0005988)

Sistema Musculoesquelético e parede abdominal:

83. Térax:
[] Anomalia de Klippel-Feil (HP:0004602)
[]Anomalia de Sprengel (HP:0000912)
] Bifurcacdo de costela (HP:0000892)
[ costela cervical (HP:0000891)
[ Deformidades coluna vertebral (HP:0000925)
[ beformidades de esterno (peito escavado ou

carinato) (HP:0000766)

[]Espinha bifida oculta (HP:0003298)
[JEspinha bifida (HP:0002414)

[JFovea (cova) em regido sacral ou coccigea
(HP:0000960)

[drusao vertebral (exceto Klippel Feil)
(HP:0002948)

O Hipertelorismo mamilar (HP:0006610)
[ Hipoplasia/agenesia de claviculas (HP:0006710)
[]outros defeitos nio listados — Descreva:

[] Hipoplasia/agenesia sacral (HP:0008517)

O Hipoplasia/aplasia de peitoral maior
(HP:0005258)

[[] Mamilo acessorio (HP:0002558)
[ Mamilo invertido (HP:0003186)

] Mamilo pequeno, hipoplésico ou ausente
(HP:0006709)

[[] Mamilo de implantagdo baixa (HP:0002562)

O Meningomielocele ou meningocele
(HP:0002435)

[] outras anomalias de costela (HP:0000772)
[] outras anomalias de vértebras (HP:0003468)
L] Processo xiféide bifido (HP:0010309)
[J T6rax assimétrico (HP:0001555)
Térax em colete, barril, armadura (HP:0001552)

84. Parede abdominal:
] Anomalia de umbigo, implantacéo umbilical
baixa ou hérnia umbilical (HP:0001551)

[JAuséncia de musculos retos abdominais
(HP:0005199)

[] Historia de artéria umbilical Gnica (HP:0001195)
[] Diastase de retos abdominais (HP:0001540)
[CJoutros defeitos nao listados — Descreva:

[JGastrosquise (HP:0001543)

[[IHérnia inguinal em meninas (quando peso ao

nascimento>= 2500 gramas) (HP:0000023)
[CIHérnia inguinal em meninos (HP:0000023)
[Jonfalocele (HP:0001539)

85. Membros (exceto maos e pés):
[]Anel de constricdo (HP:0009775)
[ Anteverséo do femur (HP:0002980)
|:|Arqueamento de brago, antebraco, coxa ou
perna (HP:0006487 )
[C]Artrogripose (HP:0011729)
[ ]Assimetria entre membros (HP:0100556)

[ Auséncia completa ou parcial de membros
(HP:0009815)

[ Deformidades em valgo (HP:0002857)
|:|Outros defeitos nao listados — Descreva:

ClDpeformidades em varo (HP:0002970)
Deformidades em recurvato (HP:0002816)
LlFovea (cova) em ombros (HP:0010782)

Hiperextensibilidade das articulacdes
(HP:0001382)

DLuxagéo congénita de quadril (HP:0001374)
DSuquxagéo ou clique de quadril (HP:0002827)
CTorcgo de tibia (HP:0100694)
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

86. Maos:

[] Braquidactilia (m&os) (HP:0001156)

] Camptodactilia (maos) (HP:0100490)
Clinodactilia do 5° dedo (m&o) (HP:0004220)
Dedos afilados (m&os) (HP:0001238)

[ Dedos alongados (maos) (HP:0100807)
Dedos encurtados (méos) (HP:0009381)
Defeitos transversos terminais (exceto

ectrodactilia) (maos) (HP:0005927)

[ Desvio ou sobreposi¢do de dedos (méaos)
(HP:0004097)

[ ] Ectrodactilia (méos) (HP:0001171)

] Encurtamento do 4° dedo (mao) (HP:0009280)

L] Encurtamento do 5° dedo (méao) (HP:0009237)
Encurtamento do 4° metacarpo (HP:0010042)
Outros defeitos néo listados — Descreva:

DOIigodactiIia (reducdo do nimero de dedos)
(m&os) (HP:0001180)
] Polegar alargado ou trifalangico (HP:0009602)

[ Ppolidactilia pés-axial articulada (m&os)
(HP:0001162)

O polidactilia pés-axial minima em Afro-
Americanos (m&os) (HP:0005676)
Polidactilia pré-axial (m&os) (HP:0001177)
Prega palmar Unica (HP:0000954)
Pregas palmares/interfalangeanas extras ou
ausentes (HP:0006143)
[sindactilia cutanea com +/- sinostose
(m&os) (HP:0010554)

87. Pés:

[1 Aumento de espaco entre o halux e segundo

dedo do pé (HP:0001852)

[[] Braquidactilia (pés) (HP:0001156)
[] Calcaneo proeminente (HP:0012428)
Camptodactilia (pés) (HP:0001836)
Clinodactilia (pés) (HP:0003795)
Dedos afilados (pés) (HP:0011308)
Dedos alongados (pés) (HP:0010511)
Dedos encurtados (pés) (HP:0001831)
Defeitos transversos terminais (exceto

ectrodactilia) (pés) (HP:0006494)

[] Desvio ou sobreposicdo dos dedos (pés)
(HP:0100498)

[ Ectrodactilia (pés) (HP:0001839)
[] Encurtamento do 4° metatarso (HP:0004689)

[] Espacamento entre 4° e 5° dedos (pés)
(HP:0008094)

[[] Excesso de pregas plantares (HP:0008113)
[] outros defeitos nao listados — Descreva:

[] Halux curto, alargado, valgo ou varo
(HP:0001844)

[] Metatarso varo ou aduto (HP:0001840)

[] oligodactilia (redugéo do nimero de dedos)
(pés) (HP:0001849)

[] Pé em cadeira de balanco, cavo, valgo ou torto
redutivel (HP:0005656)

[ pé torto nao redutivel (HP:0001883)

[ polidactilia pés-axial articulada (pés)
(HP:0100259)

[] Polidactilia pré-axial (pés) (HP:0001841)

[ sindactilia cutanea com +/- sinostose (exceto

sindactilia cuténea de 2° e 3° dedos) (pés)
(HP:0010621)

[ sindactilia cutanea de 2° e 3° dedos (pés)
(HP:0004691)

[ Sulco plantar profundo (HP:0001869)
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL

FORMULARIO DE CONSULTA SUBSEQUENTE
FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

88. Sistema Cardiovascular:
[JAnel vascular (HP:0010775)
[JArco aértico a direita (HP:0012020)
[JArco aértico cervical (HP:0011588)
[Artérias colaterais aértico-pulmonares mais
calibrosas
DCoarcta(;éo de aorta (HP:0001680)
[IDefeitos do septo atrioventricular (HP:0006695)
[Defeitos do septo interatrial (CIA) (HP:0001631)

[IDefeitos do septo interventricular (CIV)
(HP:0001629)

[Ipefeito de septo interventricular com atresia
pulmonar
[IDextrocardia (HP:0001651)

DDrenagem anbmala de veias pulmonares
(HP:0005160)

|:|Dupla via de saida de ventriculo direito
(HP:0001719)

[]Estenose de valva adrtica (HP:0001650)
[IEstenose de valva mitral (HP:0001718)
[]Estenose de valva pulmonar (HP:0001642)

[JEstenose periférica de artéria pulmonar
(HP:0004969)

Forame oval pérvio (quando peso ao
nascimento >= 2500g ou idade gestacional
>= 37 semanas) (HP:0001655)

DHemangioma em face ou pescoco (HP:0001028)

|:|Hemangi0ma grande (diametro >= 10 cm),
multiplo ou cavernoso (HP:0001028)

[Joutros defeitos n3o listados — Descreva:

[] Hipertrofia ventricular (HP:0001714)

[ insuficiéncia de valva adrtica (HP:0001659)

[ insuficiéncia de valva mitral (HP:0001653)

[ insuficiéncia de valva pulmonar (HP:0010444)

[ Insuficiéncia de valva triclspide (HP:0005180)

] Interrupcéo do arco aortico (HP:0011611)

[] Linfangioma (HP:0100764)

I Miocardiopatia (HP:0001638)

[ persisténcia do canal arterial (PCA) (quando
peso ao nascimento >= 2500g ou idade
gestacional >=37 semanas) (HP:0001643)

[JRegurgitacéo de valva adrtica discreta
(HP:0001659)

[ Regurgitacéo de valva mitral discreta
(HP:0001653)

L] Tetralogia de Fallot Classica (HP:0001636)

[l Tetralogia de Fallot com estenose pulmonar
(HP:0011679)

[ Tetralogia de Fallot com atresia pulmonar
(HP:0012516)

[] Tetralogia de Fallot ndo especificado

] Transposi¢do de grandes vasos (HP:0001669)
Truncus arteriosus (HP:0001660)

[] valva aorta bictspide (HP:0001647)

[ valva aorta espessada

[J valva pulmonar espessada

89. Sistema respiratorio:
|:|Agenesia de pulmao (HP:0005944)
[ pefeitos diafragmaéticos (exceto hérnia de
hiato) (HP:0000775)
Estridor laringeo congénito (HP:0004886)
Hérnia de hiato (HP:0002036)
Outros defeitos néo listados — Descreva:

[JHipoplasia pulmonar (exceto em prematuros)
(HP:0002089)

DLaringomalécia (HP:0001601)
DTraqueomaIécia (HP:0002779)

90. Sistema Gastrointestinal:
[JAnus imperfurado (HP:0002023)
[JApéndices anais
[JAscite congénita (HP:0001791)
[JAtresia de esbfago (HP:0002032)

[JAtresia de vias e/ou ductos biliares
(HP:0005912)

Cpiverticulo de Meckel (HP:0002245)

DEspIenomegalias e/ou hepatomegalia
(HP:0001433)

[Joutros defeitos nao listados — Descreva:

[JEstenose de piloro (HP:0002021)

[JEstenose/atresia anal/outras alteracbes de anus
(exceto anus imperfurado) (HP:0004378)

[JEstenose/atresia intestinal (HP:0011100)

[JFissuras anais (HP:0012390)

[JFistula traqueoesofagica (HP:0002575)

[[]Megacolon ou Hirschsprung (HP:0002251)
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
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FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

91. Sistema Urinario:
[CJagenesia renal (HP:0000104)
[CJagenesia/atresia ou valvula de uretra/alteracéo
uretral (HP:0000795)
[Icisto renal tnico (HP:0012581)
[Ccistos renais (HP:0005562)

[Hidronefrose com dilatacédo de pelve >= 10 mm
(HP:0000126)

[Coutros defeitos nao listados — Descreva:

[JHiperplasia renal (HP:0000105)
[CJRefluxo vésico-ureteral (HP:0000076)
[CJRim ectépico (HP:0000086)

[CJRim em ferradura (HP:0000085)

[JUraco patente ou com cisto (HP:0010478)

Genitais:

92. Inspecéo visual:
[CJAmbiguidade genital (0000062)

93. Genitalia feminina:
[Jaderéncia de pequenos labios (HP:0000063)
[JAnomalia de fusdo uterina (HP:0000130)
[lAnomalia de Rokitansky
DApéndices vaginais ou himenais
Ccisto de vagina, vulva ou canal de Nuck

DOutros defeitos nao listados — Descreva:

[CIclitoromegalia (mensurado > 6mm)
(HP:0000057)

[CJFusao vulvar (HP:0000148)

|:|Hip0plasia de grandes labios (HP:0000059)
[CHipoplasia de pequenos labios (HP:0000064)
I:lPresenga de rafe mediana no clitéris

94. Genitalia masculina:

[JAnorquia/microrquidia (mensurada)
(HP:0010468)

[C]Auséncia de prepicio ou preplicio excessivo ou
redundante (HP:0100587)

[CJAuséncia de rafe mediana no pénis

[]Cordee (HP:0000041)

[ICriptorquidia (quando peso ao nascimento >=
2500g) (HP:0000028)

|:|Cript0rquidia nao especificada (HP:0000028)

[ criptorquidia persistente apds 2 anos de idade
(HP:0000028)

[loutros defeitos ndo listados — Descreva:

[C]Escroto em cachecol/transposicdo penoescrotal
(HP:0100600)

[JFimose (HP:0001741)

[JHidrocele (HP:0000034)

[ JHipoplasia de testiculo (HP:0008734)

[JHipoplasia escrotal (HP:0000046)

[JHipospadia (exceto quando meato estiver na
glande) (HP:0000047)

[Hipospadia de glande (HP:0000807)

[IMicropénis (mensurado) (HP:0000054)

[IPeénis pequeno (exceto micropénis mensurado)
(HP:0008736)

95. Pele e anexos:
Apéndices ou cistos cutdneos (HP:0010609)
U] cutis marmorata (HP:0000965)
H Dermatéglifos incomuns (HP:0007560)
L] Hipoplasia ungueal (HP:0008386)
Ictiose (HP:0008064)

Lanugo excessivo ou persistente ou hipertricose
(HP:0011362)

Manchas vinho-do-porto/ Nevus
flammeus (HP:0001052)
[C] Manchas café-com-leite (HP:0000957)

[ Manchas despigmentadas ou hiperpigmentadas
(HP:0007441)

|:| Outros defeitos ndo listados — Descreva:

|;| Manchas mongolicas (HP:0011369)
Nevus pigmentados (HP:0000995)

Pele hiperextensivel (HP:0000974)

Unha ausente (HP:0001798)

Unha com duplicacdo (exceto polegar)
(HP:0010793)

Unha do polegar com duplicacédo (HP:0010793)
Unhas largas, hipoplasicas, hipertréficas,
espessadas, hiperconvexas ou com sulco

longitudinal
(HP:0001597)

OOl
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PROJETO CRANIO-FACE BRASIL
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FENDA OROFACIAL COM SUSPEITA DE DEL22q11.2

Projeta

CRANIO-FACE BRASIL

96. Outros defeitos inespecificos nao listados:

O sim

Descreva:

Hipdtese Diagndstica

97. Ha outra hip6tese para este paciente:

OSim

O Nao

ONso

98. Preencha o quadro com as hipéteses diagndsticas do paciente:

Status do
Diagnéstico
Data da L . o - CID da Fenda
HD Hipotese Diagnostica (Suspglto, ~Em Orofacial
investigagéao,
Concluido)
99. O paciente apresenta fenda atipica:
Osim ONao
100. O paciente apresenta holoprosencefalia:
Osim O Microforma ONao

101. Qual o médico responsavel em seu servico por comunicar o resultado da investigacédo laboratorial para o

paciente:

102. Coleta de material para biorrepositério:

Data da coleta do
material

Tipo de material enviado

Destino do material

Individuos coletados
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