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ASPER DERMATOLOGY SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon,

e-posti aadress
	

	Saatev asutus
	


Bulloosne epidermolüüs

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 26 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
CD151, CDSN, CHST8, COL7A1, COL17A1, DSG1, DSP, DST, EXPH5






66618

FERMT1, ITGA3, ITGB4, ITGA6, JUP, KRT1, KRT10, KRT14, KRT5







66618

KRT9, LAMA3, LAMB3, LAMC2, MMP1, PLEC, PKP1, TGM5







66618
Ehlers-Danlos Syndrome

 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, RIN2, SLC39A13, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFBR1, TGFBR2, TNXB, ZNF469


66618

Hermansky-Pudlaki sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 11 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
AP3B1, AP3D1, BLOC1S3, BLOC1S5










66618

BLOC1S6, DTNBP1, HPS1, HPS3










66618

HPS4, HPS5, HPS6











66618
Hüpotrihhoos
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 11 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
APCDD1, CDSN, DSC3, DSG4










66618

HR, KRT71, KRT74, LIPH











66618

LPAR6, RPL21, SNRPE











66618
Ihtüoos
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 47 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338

ABCA12, ABHD5, ALDH3A2, ALOX12B, ALOXE3, AP1S1, ATP2A2, ATP2C1, CARD14







CASP14, CDSN, CERS3, CLDN1, CYP4F22, EBP, ELOVL4, ERCC2, ERCC3






66618

FLG, GJB2, GJB3, GJB4, GJB6, GTF2H5, KRT1, KRT2, KRT9, KRT10






66618

LIPN, LORICRIN, MBTPS2, MPLKIP, NIPAL4, NSDHL, PEX7, PHYH, PNPLA1, POMP





66618

SDR9C7, SLC27A4, SNAP29, SPINK5, ST14, STS, SUMF1, TGM1, TGM5






66618
Melanoom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 11 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
BAP1, BRCA2, CDK4, CDKN2A


66618

CDK4, CDKN2A




66618
MC1R, MITF, POT1, PTEN



66618

CDKN2B, MITF




66618
RB1, TERT, XRCC3



66618

Nahalõtvus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 10 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ALDH18A1, ATP6V0A2, ATP7A










66618

EFEMP2, ELN, FBLN5











66618

GORAB, LTBP4, PYCR1, RIN2










66618
Neurofibromatoos

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 9 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
CCND1, LZTR1, NF1











66618

NF2, SMARCB1, SPRED1











66618

TSC1, TSC2, VHL












66618
Okulokutaanne albinism

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 22 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
AP3B1, AP3D1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6,


ATR, FOXL2, FOXC1, FOXC2, GPR143

66618

CACNA1F, DTNBP1


66618


PISRT1, PITX2, TWIST1



66618
GPR143, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6,



OCA2, TYR




66618
LRMDA, LYST



66618

MC1R, OCA2, RAB27A, SLC24A5, SLC45A2, 
TYR, TYRP1



66618
Palmoplantaarne keratodermia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 11 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
AAGAB, AQP5, DSG1, KRT1











66618

KRT9, KRT10, KRT16, KRT6C










66618

SERPINB7, SNAP29, TRPV3











66618

Waardenburgi sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 7 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338




      

LOINC: A-4541
EDN3, EDNRB



66618


MITF, PAX3




66618
MITF, PAX3



66618


SOX10





66618
SNAI2, SOX10, TYR


66618
 FORMCHECKBOX 
 Eksoomi sekveneerimine










66641
LOINC: 86205-2

 FORMCHECKBOX 
 Perekondliku mutatsiooni määramine








66616
LOINC: A-2504

...........................................................................................................................................................................................
Uuringu eesmärk
 FORMCHECKBOX 
 diagnoosi kinnitamine

 FORMCHECKBOX 
 haiguse kandluse määramine

Vanus sümptomite avaldumisel………….............................
Sümptomid
 FORMCHECKBOX 
 Küünte anomaaliad………………………………………………………………………………………………………………
 FORMCHECKBOX 
 Karvakasvu anomaaliad……………………………………………………………………………………….........................
 FORMCHECKBOX 
 Naha anomaaliad

 FORMCHECKBOX 
 Ihtüoos
 FORMCHECKBOX 
 Muud 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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