BASE DE DATOS CLÍNICOS
Fecha examen:……….
 code number:









Fecha de nacimiento: día

mes


año

Nombre                          Apellidos
País, Comunidad………………………………………………………………

Dr : …………………………………………………………...que controla al paciente.

Edad al diagnóstico del S. Rett:

Consanguinidad:   No 
        Sí


        1º grado
       2º grado














    No

       Sí

         Desconocido

Otos miembros








de la familia

con S. Rett, encefalopatía congénita o retraso mental

(si la respuesta es sí, rellenar otro cuestionario) 

Embarazo:

Normal
Anormal

Desconocido












Parto:


Normal
   Anormal

Desconocido












Nacido a término:          Sí

       No

Desconocido












Peso al nacer:
   Kg.

      gr.


 Puntuación de Apgar








Perímetro cefálico

  :
:   cm
Desconocido

al nacimiento:

Estancamiento del

  Sí

No

Desconocido 

crecimiento  cefálico













      Edad del estancamiento:            años

meses

Perímetro cefálico Actual:   
   :
      cm
  Desconocido


Peso actual                        Talla actual
Microcefalia adquirida:
   Sí

No
Desconocido 
   <3sd

<4sd

    












Desarrollo psicomotor:
normal  

   abnormal

Desde el nacimiento hasta los 12 meses

                                                
Edad de estancamiento: 
        años  

meses

Pérdida de interaccion social:                A los:          años 

meses

 (conducta autista)





Control cefálico a los:
 meses

Posición sentado

Sí

No

Desconocido
    












   Desde la edad de: 
        años  

meses

Se sienta y se mantiene

  Sí

No

Desconocido 

Sola sin apoyo











 Edad de la pérdida:
             años

meses


Anda sola:


 Sí

No
 Con ayuda
 Desconocido 

    












   Desde la edad de: 
          años  

meses

Deambula


  Sí

No
 Desconocido 

    







    
     A los:           años



    Hasta la edad de: 
              años  

meses

Marcha apráxica
 
 Sí

No
  Desconocido

    











Espasticidad           

Sí

No
Desconocido






Desde la edad de: 
          años  

meses


Agarra objetos:

Sí

No

Desconocido 
    












   Desde la edad de: 
          años  

meses

Uso intencionado

Sí

No
 Desconocido 

de las manos:






   A los:             años



  Hasta la edad de: 
         años  

meses

A los:            años
 recupera: 

            Agarra objetos 

A los:            años
 recupera: 

        Uso voluntario de manos para….......

Estereotipias de manos:
Lavado de manos  Separar las manos  Otros

    








Cuáles: ………….



  Desde la edad de: 
          años  

meses

Otros movimientos

temblor     distonía
              atetosis
     corea
Involuntarios:


Lenguaje Adquirido:

Balbucea:


Sí

No

Desconocido













   Desde la edad de: 
          años  

meses

Monosilabos

  
Sí

No
 Desconocido 

propositivos:






            A los:           años




  Hasta la edad de: 
         años  

meses

Frases propositivas

Sí

No
 Desconocido




 










 A los:            años


Hasta la edad de:           años               meses

A los:            años
 recupera: 


Monosilabos propositivos


A los:            años
 recupera: 


Frases propositivas


A los:            años empieza


                      cantar o repetir canciones

Comunicación
  Sí
            No
       Desconocida        

ocular intensa

Posibilidad de

   nula

baja

moderada        aceptable

nuevos
 aprendizajes



Dificultad motora 
traga 
    se atraganta
alimentada por sonda/Boton G
de alimentación:



Disfunción
respiratoria

No
 
Sí
     

 
Desconocida        

    





Tipo: ………….




      Desde la edad de:           años  

meses

Traga


Sí
          No
      Desconocido        

Aire:


Bruxismo
              Sí
            No
         Desconocida        



Alteraciones

Sí
          No

Desconocida
Vasomotoras 






        Tipo: ………….....

periféricas 
        Desde la edad de: 
          años  

meses

Disfunción cardíaca:     Sí

No

Desconocida



Desde la edad de: 
          años  

meses

Cifoescoliosis 

/ cifosis alta

 
  Sí
        
No
        Cirugía
         Desconocida        

    













             Edad al diagnóstico:           años          meses

Epilepsia


 Sí
          No
    Desconocida        

    








Tipo: ………….




  Desde la edad de: 
          años  

meses

Tratamiento:
   Sí
             No
     Desconocida        

    









Controlada: 
   Sí
             No
      Desconocida        

    






Otros fármacos:
   Sí
            No
    Desconocido        

    






Patrón EEG

Sí
          No

Desconocido        Activado en sueño

característico:






Control esfinteres

 Sí
           No
    Desconocido        

    
















 Desde la edad de: 
       años  
    meses

Trastornos del humor:  No        crísis de agitación   Gritos o llanto súbitos   Risa súbita 


Trastornos    Sueño diurno  Despertar nocturno      No
del sueño:                                                                           Desde la edad de:          /hasta:        

Retraso de crecimiento
Sí

No
 < 3sd

< 4sd
  Desconocido

    












Menarquia: 

Sí  

No













A los            años
   meses

Menopausia: 

Sí  

No













A los            años
   meses

Empeoramiento de la deambulación: Sí  

No



















      A los            años

   meses

Necesidad de silla de ruedas: 
Sí  

No



    



A los            años
   meses

Síndrome de RETT
 mujer
           varón
          con forma clínica :

Clásico  Congénito  Epilepsia precoz  Habla preservada  Regresión tardía  Frustre

    












DIAGNÓSTICO GENETICO:……………………………………………
RM craneal


normal
anormal
No realizada


TAC craneal


normal
anormal
No realizada


Análisis cromosómico
normal
anormal
No realizado


Screnning metabólico
normal
anormal
No realizado









Aminoácidos


normal
anormal
No realizado

Plasma/LCR

Acidos orgánicos

normal
anormal
No realizado








Purinas


normal
anormal
No realizado









TORCH


normal
anormal
No realizado

Infecciones congénitas






Fondo de Ojo


normal
anormal
No realizado









Registro EEG sueño

normal
anormal
No realizado









Potenciales evocados
normal
anormal
No realizado

auditivos






Potenciales evocados
normal
anormal
No realizado

visuales 







EMG/
velocidad

normal
anormal
No realizado

de conducción






Estudio


normal
anormal
No realizado

cardiológico

