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ASPER CARDIOGENETICS SAATEKIRI
Proovimaterjaliks ootame 2-4 ml EDTA verd või 1 µg DNA-d
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon,
e-posti aadress
	

	Saatev asutus
	



DNA eraldamine verest 											66607
Analüüsi hinnale lisandub DNA eraldamise kulu DNA analüüsiks ja säilitamiseks 

Kliiniliselt olulise muutuse kinnitav analüüs								
Teostatakse juhul, kui on tuvastatud kliiniliselt oluline muutus ning kuulub kõikide analüüside juurde (v.a perekondliku mutatsiooni määramine). 
Ühenukleotiidsed muutused, lühikesed deletsioonid ja insertsioonid (LOINC: A-2504)	         		66616 – kordne

Apolipoproteiin C2 puudulikkus
|_| APOC2 geen
Vt. Hüpertriglütserideemia paneel

Arütmia
|_| Kompleksanalüüs 45 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338												        3x 66618
ABCC9, AKAP9, ANK2, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, CASQ2, CAV3, DES, DSC2, DSG2, DSP, FLNC, GJA5, GPD1L,
HCN4, JUP, KCNA5, KCND3, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNE5, KCNH2, KCNJ2, KCNJ8, KCNQ1, LMNA, NEBL, NKX2-5		
NPPA, PITX2, PKP2, PLN, PRDM16, PRKAG2, RYR2, SCN1B, SCN2B, SCN3B, SCN4B, SCN5A, SNTA1, TGFB3, TMEM43						
Arütmogeenne parema vatsakese düsplaasia/kardiomüopaatia
|_| Kompleksanalüüs 15 geeni sekveneerimisega		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338							LOINC: A-4541
CTNNA3, DES, DSC2, DSG2, DSP			           3x 66618	DSP, PKP2				           2x 66618
FLNC, JUP, LDB3, LMNA, PKP2, PLN					DSC2, DSG2, JUP, RYR2, TGFB3			
RYR2, TGFB3, TMEM43, TTN				

Brugada sündroom
|_| Kompleksanalüüs 41 geeni sekveneerimisega		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338					           3x 66618	LOINC: A-4541
ABCC9, AKAP9, ANK2, CASQ2, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2,		SCN5A eksonid 1-14			           2x 66618
DSG, DSP, FGF12, GPD1L, HCN4, HEY2, KCNAB2, KCNB2,		SCN5A eksonid 15-29				
KCND3, KCNE3, KCNE5, KCNH2, KCNJ8, KCNJ16, LRRC10,
PKP2, PLN, RANGRF, RYR2, SCN4A, SCN5A, SCN1B, SCN2B,	
SCN3B, SCN10A, SCNN1A, SEMA3A, SLMAP, TBX5, TKT, 
TTN, TRPM4, XIRP1, XIRP2					

Dilateeruv kardiomüopaatia
|_| Kompleksanalüüs 56 geeni sekveneerimisega		
LOINC: A-5338		                                                                                                                                        3x 66618
ABCC9, ACTC1, ACTN2, ANKRD1, BAG3, CSRP3, CRYAB, CTF1, DES, DMD, DNAJC19, DOLK, DSC2, DSG2,	           	
DSP, DTNA, EMD, EYA4, FLNC, GATAD1, JPH2, JUP, ILK, LAMA4, LAMP2, LDB3, LMNA, MYBPC3, MYH6, MYH7,			
MYL2, MYPN, NEBL, NEXN, NKX2-5, OBSCN, PRDM16, PKP2, PLN, PSEN2, RAF1, RBM20, SCN5A, SGCD,
TAZ, TBX20, TCAP, TMPO, TNNC1, TNNI3, TNNI3K, TNNT2, TPM1, TTN, TTR, VCL
					
|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-4541												         2x 66618
BAG3, TNNT2
Ehlers-Danlos sündroom
|_| Kompleksanalüüs 38 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ADAMTS2, AEBP1, ALDH18A1, ATP7A, ATP6V0A2, B3GALT6, B3GAT3, B4GALT7, CHST14, COL12A1, COL1A1, COL1A2	           3x 66618
COL3A1, COL5A1, COL5A2, C1R, C1S, GORAB, DSE, EFEMP2, ELN, FBLN5, FBN1, FKBP14, FLNA,				
LTBP4, PLOD1, PRDM5, PYCR1, SLC39A13, RIN2, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2, TNXB, ZNF469			

Hüperlipoproteineemia, tüüp III
|_| APOE geeni mutatsioonianalüüs										66616
LOINC: 42315-2

Hüperlipoproteineemia, tüüp V (vt hüpertriglütserideemia paneel)
|_| APOA5 geen										

[bookmark: _Hlk129961704]Hüpertriglütserideemia
|_| Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338												         3x 66618
APOA5, APOC2, GPD1, GPIHBP1, LMF1, LPL												           
Hüpertroofiline kardiomüopaatia
|_| Kompleksanalüüs 36 geeni sekveneerimisega		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338							LOINC: A-4541
ACTC1, ACTN2, AGK, ANKRD1, CALR3, CAV3, 	           3x 66618		MYBPC3 eksonid 1-17 (v.a. 8, 10, 14, 16)	           5x 66618
CRYAB, CSRP3, FLNC, GLA, JPH2, LAMP2,				MYBPC3	eksonid 18-35 (v.a. 20)			
LDB3, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK2, 			MYH7						
MYOZ2, MYPN, NEXN, PDLIM3, PLN,					TNNT2						
PRKAG2, RAF1, SLC25A4, SOS1, TCAP, TNNC1, 			BAG3						
TNNI3, TNNT2, TPM1, TTN, TTR, VCL			

Katehhoolaminergiline polümorfne ventrikulaarne tahhükardia
|_| Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338												           3x 66618
ANK2, CALM1, CASQ2, KCNJ2, RYR2, TRDN																
Letsitiin-kolesterool- atsüültransferaasi vaegus
|_| LCAT geeni sekveneerimine											66618
LOINC: A-5377

Lühikese QT sündroom
|_| Kompleksanalüüs 5 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338												         3x 66618
CACNA1C, CACNB2, KCNH2, KCNJ2, KCNQ1												           
Mitokondriaalsed haigused
|_| 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		            3x 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				
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				

|_| m.3243A>G mutatsioonianalüüs				|_| m.9176T>C mutatsioonianalüüs 
LOINC: 21714-1						LOINC: 21704-2
MT-TL1 geenis			66616				MT-ATP6 geenis					66616

|_| Kompleksanalüüs 395 tuuma geeni sekveneerimisega						         3x 66618
LOINC: A-5338
Geenide loetelu : https://www.asperbio.com/et/asper-cardiogenetics-testid/mitokondriaalsed-haigused/
													
|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-4541 											         3x 66618
DGUOK, MPV17, RRM2B, SUCLA2, SUCLG1, TK2, POLG, POLG2, SLC25A4, TWNK	           
		
Noonani spektri haigused/Rasopaatiad
|_| Kompleksanalüüs 36 geeni sekveneerimisega		
LOINC: A-5338												         3x 66618
A2ML1, ACTB, ACTG1, BRAF, CBL, CHD7, DHCR7, ELN, EPHB4, FGD1, HRAS, JAG1, KAT6B, KDM6A, 
KMT2D, KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MRAS, NCF1, NF1, NRAS, PPP1CB, PTPN11, RAF1, RAI1, 
RASA1, RASA2, RIT1, RRAS, SHOC2, SOS1, SOS2, SPRED1, TBX1		
											

Perekondlik aordi aneurüsm, dissektsioon ja seonduvad sündroomid
|_| Kompleksanalüüs 56 geeni sekveneerimisega		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338				             3x 66618		LOINC: A-4541
ADAMTS2, AEBP1, ALDH18A1, ATP7A, ATP6V0A2, 			FBN1, TGFBR2, TGFBR1                                                4x 66618
ACTA2, BGN, B3GALT6, B3GAT3, B4GALT7, CBS, CHST14,		
COL12A1, COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL4A5, COL5A1, 
COL5A2, C1R, C1S, DSE, EFEMP2, ELN, FBLN5, FKBP14, 
FLNA, FBN1, FBN2, FOXE3, GORAB, HCN4, LTBP4, LOX, 
MAT2A, MFAP5, MYH11, MYLK, NOTCH1, PLOD1, PRDM5, 
PRKG1,PYCR1, RIN2, SLC2A10, SLC39A13, SMAD2, SMAD3, 
SMAD4,TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, TGFBR3, TNXB, ZNF469

Perekondlik hüperkolesteroleemia
|_| Kompleksanalüüs 8 geeni sekveneerimisega			|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338							LOINC: A-4541
ABCG5, ABCG8, APOB, APOE, LIPA, LDLR				LDLR eksonid 1-9				           2x 66618
LDLRAP1, PCSK9				           3x 66618		LDLR eksonid 10-8					
												
Perekondlik lipoproteiini lipaasi vaegus
|_| LPL geeni sekveneerimine		         3x 66618		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC:	A-5338							LOINC: A-4541
				            				LPL eksonid 1-5				           2x 66618
								LPL eksonid 6-10					
Pika QT sündroom
|_| Kompleksanalüüs 14 geeni sekveneerimisega		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338							LOINC: A-4541
AKAP9, ANK2, CACNA1C, CALM1, CAV3	           3x 66618		KCNE1, KCNE2, KCNH2			           2x 66618
KCNE1, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNJ5				KCNJ2, KCNQ1					
KCNQ1, SCN5A, SCN4B, SNTA1			

Pulmonaalhüpertensioon
|_| Kompleksanalüüs 12 geeni sekveneerimisega		|_| Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338							LOINC: A-4541 
ACVRL1, BMPR2, BMPR1B, CAV1		           3x 66618		ACVRL1, BMPR2				           2x 66618
EIF2AK4, ENG, FOXF1, GDF2					ENG						
KCNA5, KCNK3, SMAD4, SMAD9			

Pärilik hemorraagiline teleangiektaasia
|_| Kompleksanalüüs 5 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338												         3x 66618
ACVRL1, ENG, GDF2, RASA1, SMAD4												          													
Statiinidest tingitud müopaatia
|_| SLCO1B1 geeni mutatsioonianalüüs										66616
LOINC: A-3900

Tangieri haigus
|_| ABCA1 geeni sekveneerimine
LOINC: A-5338
ABCA1 eksonid 1-16	ABCA1 eksonid 17-33		ABCA1 eksonid 34-50 				           3x 66618
														
Trombofiilia 
|_| F5, F2, MTHFR geenide mutatsioonianalüüs 									66616
LOINC: L-2745, L-1357

Vasaku vatsakese mitte-kompaktne kardiomüopaatia
|_| Kompleksanalüüs 14 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ACTC1, CASQ2, DTNA, FLNC 										            3x 66618
LDB3, LMNA, MIB1, MYBPC3, MYH7											
PRDM16, TAZ, TNNT2, TPM1, VCL											

|_| Eksoomi sekveneerimine										         3x 66618
LOINC: 86205-2

|_| Perekondliku mutatsiooni määramine									66616
LOINC: A-2504

|_|  Täiendav bioinformaatiline analüüs eelnevalt analüüsitud NGS geenipaneelile				66618
LOINC: A-5339
Geenide valik vastavalt tellija soovile (geenipaneel = 66618)

Uuringu eesmärk
|_| diagnoosi kinnitamine 		|_| kandluse määramine			|_| ravimi kõrvaltoime hindamine

Kliinilised sümptomid
…………………………………………………………………………………………………………………………………................................
…………………………………………………………………………………………………………………………………................................

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

Pereanamnees

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

Varasemad geneetilised uuringud patsiendil/pereliikmetel
|_| ei ole tehtud geneetilisi uuringuid
|_| tehtud järgmised geneetilised uuringud (täpsustada).…………………………………………………………………………………………............................................


Eksoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleiud raporteeritakse analüüsi tulemustes vastavalt ACMG (The American College of Medical Genetics and Genomics) poolt avaldatud soovitustele.


|_| Nõustun saama informatsiooni eksoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleidude kohta vastavalt ACMG poolt avaldatud soovitustele 
|_| Ei nõustu saama informatsiooni eksoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleidude kohta vastavalt ACMG poolt avaldatud soovitustele 

Asper Biogene võib järelejäänud proovimaterjali ja testi tulemusi anonüümsena kasutada kvaliteedi parandamiseks ja/või teadusuuringuteks.

|_| Luban Asper Biogene’l anonüümselt kasutada minu proovimaterjali ja testi tulemusi ülaltoodud eesmärgil
|_| 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.
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