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ASMPLEIR

CARDIOGENETICS





ASPER CARDIOGENETICS SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon,

e-posti aadress
	

	Saatev asutus, aadress

	


Apolipoproteiin C2 puudulikkus
 FORMCHECKBOX 
 APOC2 geen

Vt. Hüpertriglütserideemia paneel
Arütmia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 45 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
ABCC9, AKAP9, ANK2, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, CASQ2, CAV3, DES, DSC2, DSG2, DSP,



66618

FLNC, GJA5, GPD1L, HCN4, JUP, KCNA5, KCND3, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNE5, KCNH2, KCNJ2,



66618

KCNJ8, KCNQ1, LMNA, NEBL, NKX2-5, NPPA, PITX2, PKP2, PLN, PRDM16, PRKAG2,





66618

RYR2, SCN1B, SCN2B, SCN3B, SCN4B, SCN5A, SNTA1, TGFB3, TMEM43






66618
Arütmogeenne parema vatsakese düsplaasia/kardiomüopaatia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 15 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
CTNNA3, DES, DSC2, DSG2, DSP



66618
DSP, PKP2




66618
FLNC, JUP, LDB3, LMNA, PKP2, PLN



66618
DSC2, DSG2, JUP, RYR2, TGFB3


66618
RYR2, TGFB3, TMEM43, TTN



66618
Brugada sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 41 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
ABCC9, AKAP9, ANK2, CASQ2, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2,
66618
SCN5A eksonid 1-14



66618
DSG, DSP, FGF12, GPD1L, HCN4, HEY2, KCNAB2, KCNB2,
66618
SCN5A eksonid 15-29



66618
KCND3, KCNE3, KCNE5, KCNH2, KCNJ8, KCNJ16, LRRC10,
PKP2, PLN, RANGRF, RYR2, SCN4A, SCN5A, SCN1B, SCN2B,
66618
SCN3B, SCN10A, SCNN1A, SEMA3A, SLMAP, TBX5, TKT, 
TTN, TRPM4, XIRP1, XIRP2




66618
Dilateeruv kardiomüopaatia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 56 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
ABCC9, ACTC1, ACTN2, ANKRD1, BAG3, CSRP3, 


BAG3





66618

CRYAB, CTF1, DES, DMD, DNAJC19, DOLK, DSC2, DSG2,
66618
TNNT2





66618
DSP, DTNA, EMD, EYA4, FLNC, GATAD1, JPH2, JUP, ILK, 
LAMA4, LAMP2, LDB3, LMNA, MYBPC3, MYH6,
MYH7,

66618

MYL2, MYPN, NEBL, NEXN, NKX2-5, OBSCN, PRDM16,
PKP2, PLN, PSEN2, RAF1, RBM20, SCN5A, SGCD

66618

TAZ, TBX20, TCAP, TMPO, TNNC1, TNNI3, TNNI3K, TNNT2, 
TPM1, TTN, TTR, VCL




66618
Ehlers-Danlos sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 38 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
ADAMTS2, AEBP1, ALDH18A1, ATP7A, ATP6V0A2, B3GALT6, B3GAT3, B4GALT7, CHST14, COL12A1, COL1A1, COL1A2

66618

COL3A1, COL5A1, COL5A2, C1R, C1S, GORAB, DSE, EFEMP2, ELN, FBLN5, FBN1, FKBP14, FLNA



66618
LTBP4, PLOD1, PRDM5, PYCR1, SLC39A13, RIN2, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2, TNXB, ZNF469


66618

Hüperlipoproteineemia, tüüp III
 FORMCHECKBOX 
 APOE geeni mutatsioonianalüüs









66616
LOINC: 42315-2
Hüperlipoproteineemia, tüüp V

 FORMCHECKBOX 
 APOA5 geeni sekveneerimine









66618
LOINC: A-5376
Hüpertriglütserideemia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
APOA5, APOC2












66618

GPD1, GPIHBP1












66618

LMF1, LPL












66618
Hüpertroofiline kardiomüopaatia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 36 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
ACTC1, ACTN2, AGK, ANKRD1, CALR3, CAV3, 



MYBPC3 eksonid 1-17 (v.a. 8, 10, 14, 16)

66618

CRYAB, CSRP3, FLNC, GLA, JPH2, LAMP2

66618

MYBPC3
eksonid 18-35 (v.a. 20)


66618
LDB3, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK2, 


MYH7





66618
MYOZ2, MYPN, NEXN, PDLIM3, PLN


66618

TNNT2





66618
PRKAG2, RAF1, SLC25A4, SOS1, TCAP, TNNC1, 


BAG3





66618
TNNI3, TNNT2, TPM1, TTN, TTR, VCL


66618
Katehhoolaminergiline polümorfne ventrikulaarne tahhükardia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ANK2, CALM1












66618

CASQ2, KCNJ2












66618

RYR2, TRDN












66618
Letsitiin-kolesterool- atsüültransferaasi vaegus

 FORMCHECKBOX 
 LCAT geeni sekveneerimine










66618
LOINC: A-5377

Lühikese QT sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 5 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
CACNA1C, CACNB2











66618

KCNH2, KCNJ2












66618

KCNQ1













66618

Mitokondriaalsed haigused

 FORMCHECKBOX 
 Mitokondriaalse genoomi sekveneerimine 
LOINC: 34675-9

MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, MT-CYB, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-ATP6


66618
MT-ATP8, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TT, MT-TP, MT-TE, MT-TL2, MT-TS2, MT-TH, MT-TR, MT-TG



66618
MT-TK, MT-TD, MT-TS1, MT-TC, MT-TY, MT-TN, MT-TW, MT-TM, MT-TI, MT-TQ, MT-TL1, MT-TF, MT-TV



66618

 FORMCHECKBOX 
 m.3243A>G mutatsioonianalüüs



 FORMCHECKBOX 
 m.9176T>C mutatsioonianalüüs 
LOINC: 21714-1





LOINC: 21704-2
MT-TL1 geenis


66616



MT-ATP6 geenis




66616

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 393 tuuma geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
AARS2, AASS, ABAT, ABCB6, ABCB7, ABCD1, ABCD3, ACACA, ACAD8, ACAD9, ACADL, ACADM, ACADS, ACADSB, ACADVL, ACAT1, ACO2, ACOX1, ACSF3, ACSL4, AFG3L2, AGK, AGXT, AIFM1, AK2, ALAS2, ALDH18A1, ALDH2, ALDH3A2, ALDH4A1, ALDH5A1, 
ALDH6A1, ALDH7A1, AMACR, AMT, APTX, ATIC, ATP5F1A, ATP5F1E, ATP7B, ATPAF2, ATXN2, AUH, BAX, BCKDHA, BCKDHB, 
BCKDK, BCL2, BCS1L, BOLA3, BRIP1, BTD, C12orf65, C19orf12, CA5A, CARS2, CASP8, CAT, CAVIN1, CEL, CHCHD10, CISD2, CLPB, 
CLPP, COA3, COA5, COA6, COA8 (APOPT1), COASY, COMT, COQ2, COQ4, COQ6, COQ8A, COQ8B, COQ9, COX10, COX14, COX15
66618

COX20, COX4I1, COX4I2, COX6A1, COX6A2, COX6B1, COX7B, COX8A, CPOX, CPS1, CPT1A, CPT1C, CPT2, CRBN, CYB5A, 
CYB5R3, CYC1, CYCS, CYP11A1, CYP11B1, CYP11B2, CYP24A1, CYP27A1, CYP27B1, D2HGDH, DARS2, DBT, DGUOK, DHCR24, 
DHODH, DHTKD1, DIABLO, DLAT, DLD, DMGDH, DMPK, DNA2, DNAJC19, DNAJC3, DNM1L, EARS2, ECHS1, ELAC2, EPHX2, ETFA, 
ETFB, ETFDH, ETHE1, FAH, FARS2, FASTKD2, FBP1, FBXL4, FDX2 (FDX1L), FECH, FH, FKBP10, FLAD1, FOXRED1, FTH1, FXN, 
G6PC, GAMT, GARS1 (GARS), GATM, GCDH, GDAP1, GFER, GFM1, GFM2, GK, GLDC, GLRX5, GLUD1, GLYCTK, GPI, GPT2, GPX1
66618

GRHPR, GSR, GTPBP3, GYS2, HADH, HADHA, HAMP, HARS2, HAX1, HCCS, HIBCH, HINT1, HK1, HLCS, HMBS, HMGCL, HMGCS2, 
HOGA1, HSD17B10, HSD17B4, HSD3B2, HSPA9, HSPD1, HTRA2, IARS2, IBA57, IDH2, IDH3B, ISCA2, ISCU, IVD, KARS1, KIF1B, 
KRT5, L2HGDH, LAMP2, LARS1, LARS2, LIAS, LIPT1, LONP1, LRPPRC, LYRM4, LYRM7, MAOA, MARS2, MCCC1, MCCC2, MCEE, 
MFF, MFN2, MGME1, MICU1, MIP, MLYCD, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MMUT, MOCS1, MPC1, MPV17, MRPL12, MRPL3, 
MRPL44, MRPS16, MRPS22, MRPS7, MSRB3, MTFMT, MTO1, MTPAP, MTRR, NADK2, NAGS, NARS2, NBAS


66618

NDUFA1, NDUFA10, NDUFA11, NDUFA12, NDUFA2, NDUFA4, NDUFA9, NDUFAF1, NDUFAF2, NDUFAF3, NDUFAF4, NDUFAF5, 
NDUFAF6, NDUFAF7, NDUFB11, NDUFB3, NDUFB9, NDUFS1, NDUFS2, NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7, NDUFS8, NDUFV1, 
NDUFV2, NFS1, NFU1, NNT, NR2F1, NTHL1, NUBPL, OAT, OGDH, OGG1, OPA1, OPA3, OTC, OXCT1, P4HB, PAM16, PANK2, 
PARK7, PARS2, PC, PCCA, PCCB, PCK2, PDHA1, PDHB, PDHX, PDK3, PDP1, PDSS1, PDSS2, PDX1, PET100, PEX11B, PHYH, 
PINK1, PKLR, PNPLA8, PNPO, PNPT1, POLG, POLG2, PPOX, PRODH, PTRH2, PTS, PUS1, PYCR1, PYCR2, QDPR, RARS2, RDH11, 
REEP1, RMND1












66618
RNASEH1, RNASEL, RPIA, RPL35A, RPS14, RRM2B, SARS2, SCO1, SCO2, SDHA, SDHAF1, SDHAF2, SECISBP2, SERAC1, SETX, 
SFXN4, SLC16A1, SLC19A3, SLC25A12, SLC25A13, SLC25A15, SLC25A19, SLC25A20, SLC25A22, SLC25A26, SLC25A3, SLC25A38, SLC25A4, SLC25A46, SLC37A4, SLC6A8, SLC9A6, SNAP29, SOD1, SOD2, SPAST, SPG7, SPR, SPTLC2, SUCLA2, SUCLG1, SUGCT, 
SUOX, SURF1, TACO1, TARS2, TAZ, TCIRG1, TFAM, TFR2, TIMM8A, TK2, TMEM126A, TMEM126B, TMEM70, TMLHE, TPI1, TPK1, 
TRIT1, TRMT10C, TRMU, TRNT1, TSFM, TTC19, TUBB3, TUFM, TWNK, TYMP, UNG, UQCC2, UQCC3, UQCRB, UQCRC2, UQCRQ, 
VARS2, WDR81, WFS1, XPNPEP3, YARS2









66618
 FORMCHECKBOX 
 ACADS geeni sekveneerimine     FORMCHECKBOX 
 ACADVL geeni sekveneerimine           FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: 34498-6

      LOINC: 73736-1



LOINC: A-4541
ACADS eksonid 1-5
66618
       ACADVL eksonid 1-6

66618

DGUOK, MPV17, RRM2B

66618

ACADS eksonid 6-10
66618
       ACADVL eksonid 7-13

66618

SUCLA2, SUCLG1, TK2

66618
             



       ACADVL eksonid 14-20

66618

POLG, POLG2, SLC25A4, TWNK
66618
Noonani spektri haigused/Rasopaatiad
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 36 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Submikroskoopiline kromosoomianalüüs 
66636
LOINC: A-5338






LOINC: 62343-9
A2ML1, ACTB, ACTG1, BRAF, CBL, CHD7, DHCR7,
ELN, EPHB4, FGD1, HRAS, JAG1, KAT6B, KDM6A, KMT2D


KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MRAS, NCF1, NF1
66618
NRAS, PPP1CB, PTPN11, RAF1, RAI1, RASA1
                66618
RASA2, RIT1, RRAS, SHOC2, SOS1, SOS2, SPRED1, 
66618
TBX1






Perekondlik aordi aneurüsm, dissektsioon ja seonduvad sündroomid

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 28 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338




3x66618

LOINC: A-4541
ACTA2, BGN, CBS, COL3A1, COL4A1, COL5A1, 
EFEMP2, ELN, FBN1, FBN2, FOXE3, HCN4, LOX, MAT2A, 

FBN1, TGFBR2                                                                     2 x 66618

MFAP5, MYH11, MYLK, NOTCH1, PRKG1, SLC2A10, SMAD2, 
SMAD3, SMAD4,TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, TGFBR3
Perekondlik hüperkolesteroleemia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 4 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
APOB, LDLR




66618

LDLR eksonid 1-9




66618
LDLRAP1




66618

LDLR eksonid 10-8




66618
PCSK9





66618

Perekondlik lipoproteiini lipaasi vaegus
 FORMCHECKBOX 
 LPL geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5375






LOINC: A-4541
LPL eksonid 1-5




66618

LPL eksonid 1-5




66618
LPL eksonid 6-10




66618

LPL eksonid 6-10




66618
Pika QT sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 14 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
AKAP9, ANK2, CACNA1C, CALM1, CAV3

66618

KCNE1, KCNE2, KCNH2



66618
KCNE1, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNJ5

66618

KCNJ2, KCNQ1




66618
KCNQ1, SCN5A, SCN4B, SNTA1


66618
Pulmonaalhüpertensioon

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 12 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
ACVRL1, BMPR2, BMPR1B, CAV1


66618

ACVRL1, BMPR2




66618
EIF2AK4, ENG, FOXF1, GDF2


66618

ENG





66618
KCNA5, KCNK3, SMAD4, SMAD9


66618
Pärilik hemorraagiline teleangiektaasia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 5 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ACVRL1, ENG












66618

GDF2, RASA1












66618

SMAD4













66618
Statiinidest tingitud müopaatia

 FORMCHECKBOX 
 SLCO1B1 geeni mutatsioonianalüüs









66616
LOINC: A-3900
Tangieri haigus

 FORMCHECKBOX 
 ABCA1 geeni sekveneerimine
LOINC: A-5338
ABCA1 eksonid 1-16











66618
ABCA1 eksonid 17-33











66618
ABCA1 eksonid 34-50











66618

Trombofiilia

 FORMCHECKBOX 
 F5, F2, MTHFR geenide mutatsioonianalüüs 








66616
LOINC: L-2745, L-1357
Vasaku vatsakese mitte-kompaktne kardiomüopaatia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 14 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ACTC1, CASQ2, DTNA, FLNC 










66618

LDB3, LMNA, MIB1, MYBPC3, MYH7










66618

PRDM16, TAZ, TNNT2, TPM1, VCL










66618
 FORMCHECKBOX 
 Eksoomi sekveneerimine










66641
LOINC: 86205-2
 FORMCHECKBOX 
 Perekondliku mutatsiooni määramine








66616
LOINC: A-2504

Uuringu eesmärk

 FORMCHECKBOX 
 diagnoosi kinnitamine 

 FORMCHECKBOX 
 kandluse määramine


 FORMCHECKBOX 
 ravimi kõrvaltoime hindamine
Kliinilised sümptomid

…………………………………………………………………………………………………………………………………................................
…………………………………………………………………………………………………………………………………................................
…………………………………………………………………………………………………………………………………................................

Pere anamnees

………………………………………………………………………………………………………...............................................
………………………………………………………………………………………………………...............................................
Varasemad geneetilised uuringud patsiendil/pereliikmetel

 FORMCHECKBOX 
 ei ole tehtud geneetilisi uuringuid
 FORMCHECKBOX 
 tehtud järgmised geneetilised uuringud (täpsustada).…………………………………………………………………………………………............................................
Eksoomi ja genoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleiud raporteeritakse analüüsi tulemustes vastavalt ACMG (The American College of Medical Genetics and Genomics) poolt avaldatud soovitustele.

 FORMCHECKBOX 
 Nõustun saama informatsiooni eksoomi ja genoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleidude kohta vastavalt ACMG poolt avaldatud soovitustele 
 FORMCHECKBOX 
 Ei nõustu saama informatsiooni eksoomi ja genoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleidude kohta vastavalt ACMG poolt avaldatud soovitustele 
Asper Biogene võib järelejäänud proovimaterjali ja testi tulemusi anonüümsena kasutada kvaliteedi parandamiseks ja/või teadusuuringuteks.
 FORMCHECKBOX 
 Luban Asper Biogene’l anonüümselt kasutada minu proovimaterjali ja testi tulemusi ülaltoodud eesmärgil

 FORMCHECKBOX 
 Ei luba Asper Biogene’l anonüümselt kasutada minu proovimaterjali ja testi tulemusi ülaltoodud eesmärgil
Patsiendi nimi…………………………………………………………………………………………………………………………

Patsiendi allkiri………………………………………………………………………………………………………………………..

Kuupäev……………………………………………………………………………………………………………………………….
NB! Tellides geneetilise testimise teenuse nõustub klient Asper Biogene kodulehel olevate Geneetilise testimise sätete ja tingimustega ning Privaatsustingimustega.[image: image1.png]
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