ZASADY PREZENTACJI
DYSMORFOLOGICZNEJ (MK-W, RS, KS)

1. Rodzaje przypadkow: NIEZNANE, ZAGADKI oraz ZNANE
O NIETYPOWYM FENOTYPIE (kolejnos¢ dowolna ale
waga NIEZNANYCH znacznie wieksza!)

. Przypadki trudne, tatwiejsze i bardzo tatwe!

. Moze byc¢ jeden lub kilka przypadkow

. Prezentacje .ppt lub .pptx

. Zdjecie/zdjecia +/- tekst na slajdzie

. Zdjecia pacjenta: en face, z profilu, dtonie i stopy lub ta
czesc ciata, ktora tworzy wiodgcg ceche dysmorficzng

6. Zdjecia w roznym wieku; nalezy napisa¢ wiek pacjenta

obok slajdu
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7. Objawy w tekscie w podpunktach: problem podstawowy,
wywiad cigzowy i okotoporodowy, obecny etap rozwoju
poznawczego w tym mowy, obecny etap rozwoju fizycznego,
duze wady, dysmorfia , z géry na dot”, wyniki badan
dodatkowych, wyniki testow genetycznych, réznicowanie

8. Porownanie fenotypow w DR

9. W opisach cech dysmorficznych nalezy uzywac terminologii
AJMG 2009 we wspolnym ttumaczeniu na jezyk polski SM-
Pediatria 2013-2014

10.ZNANE — podajemy petny fenotyp w zestawieniu z fenotypem
literaturowym + rodzaje stosowanych testow i ich efektywnos¢
(np. GeneReviews + rekomendacje opieki (np. Orphanet,
DYSCERNE)

11.Wyniki aCGH lub innych testéw chromosomowych w
odniesieniu do danych ENSEMBLE, DECIPHER
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12. Publicznosc:

- kazde pytanie lub komentarz moze byc¢ ,na
wage ztota”

- prosimy nie szeptac ,,a nie méwitam/-em!”

- ,gut reaction & second thought may be
equally important”



