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AS TP LEIR

DYSMORPHOLOGY





ASPER DYSMORPHOLOGY 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, aadress
	


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
Aju malformatsioonid
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 260 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338











        3x 66618
Geenide nimekiri: https://www.asperbio.com/et/asper-dysmorphology-testid/aju-malformatsioonid/

Bardet-Biedl-, McKusick-Kaufmani-, Borjeson-Forssman-Lehmanni-, Alstromi sündroom, Albrighti pärilik osteodüstroofia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 25 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338











        3x 66618
ALMS1 (v.a. ekson 8), ARL6, BBIP1, BBS1, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, BBS10, BBS12, CCDC28B, CEP290, GNAS



IFT27, IFT172, LZTFL1, MKKS, MKS1, PHF6, SDCCAG8, TMEM67, TRIM32, TTC8, WDPCP








Cornelia de Lange sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 9 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs

(sh valik mittekodeerivaid variante)



LOINC: A-4541



        3x 66618
LOINC: A-5338


                      3x 66618

NIPBL
AFF4, ANKRD11, HDAC8, KMT2A, NIPBL,











RAD21, SMC3, SMC1A, TAF6










Ebatäiuslik luuteke (Osteogenesis Imperfecta)

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 41 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338











       3x 66618
ALPL, ANO5, BMP1, CA2, CLCN7, COL1A1, COL1A2, CREB3L1, CRTAP, CTSK, DSPP, FGFR3, FKBP10, GORAB, IFITM5, 

KDELR2, LRP5, MBTPS2, MESD, NOTCH2, OSTM1, P3H1, P4HB, PLEKHM1, PLOD2, PLS3, PPIB, SEC24D, SERPINF1,


SERPINH1, SLC26A2, SNX10, SOX9, SP7, SPARC, TCIRG1, TENT5A, TMEM38B, TNFRSF11A, TNFSF11, WNT1







Ehlers-Danlos sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 38 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338











       3x 66618
ADAMTS2, AEBP1, ALDH18A1, ATP7A, ATP6V0A2, B3GALT6, B3GAT3, B4GALT7, CHST14, COL12A1, COL1A1, COL1A2



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



Fraseri sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 7 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338











       3x 66618
EYA1, GRIP1, FREM1, FREM2, FRAS1, SIX1, SIX5














Jouberti sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 29 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338











       3x 66618
AHI1, ARL13B, B9D1, B9D2, C5orf42, CC2D2A, CEP290, CEP41, CEP104, CSPP1, INPP5E, KIF7






KIAA0556, KIAA0586, MKS1, NPHP1, OFD1, PDE6D










RPGRIP1L, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TMEM138, TMEM216, TMEM231, TMEM67, TMEM237, TTC21B, ZNF423



Kraniosünostoos
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 24 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs   2x 66188
LOINC: A-5338




      3x 66618
LOINC: A-4541
ALX4, CD96, EFNB1, ERF, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FLNA, GLI3,

ALX1, ALX3, ALX4, EFNB1



IHH, IL11RA, MSX2, POR, RAB23, RECQL4, SEC24D


FGFR1, FGFR2, FGFR3, MSX2, RUNX2, TWIST1


SKI, SMAD6, SOX9, TCF12, TGFBR1, TGFBR2, TWIST1, ZIC1
Mikrotsefaalia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 102 geeni sekveneerimisega (sh valik mittekodeerivaid variante)
LOINC: A-5338











      3x 66618
Geenide nimekiri: https://www.asperbio.com/et/asper-dysmorphology-testid/mikrotsefaalia/
Noonani spektri haigused/Rasopaatiad
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 37 geeni sekveneerimisega

                                                                      3x 66618

LOINC: A-5338










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


 FORMCHECKBOX 
 Submikroskoopiline kromosoomianalüüs
LOINC: 62343-9

                      







         66636
Skeleti düsplaasiad
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 79 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338










                   3x 66618
Geenide nimekiri: https://www.asperbio.com/et/asper-dysmorphology-testid/skeleti-dusplaasia/
 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs


 FORMCHECKBOX 
 Submikroskoopiline kromosoomianalüüs     66636
LOINC: A-4541

                                     3x 66618

LOINC: 62343-9
COL2A1, ALX1, ALX3, ALX4, EFNB1, FGFR1,






FGFR2, FGFR3, MSX2, RUNX2, TWIST1

Skeleti düsplaasiatega seotud tsiliopaatiad
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 23 geeni sekveneerimisega






      3x 66618
LOINC: A-5338











                                
CEP120, COMP, CSPP1, DYNC2H1, DYNC2LI1,
EVC, EVC2, FGFR3, IFT43, IFT122, IFT52, IFT80, IFT140, IFT172,



KIAA0586, NEK1, TCTEX1D2, TCTN3, TTC21B, WDR19, WDR34, WDR35, WDR60







Smith-Lemli-Opitz sündroom
 FORMCHECKBOX 
 DHCR7 geeni sekveneerimine
LOINC: A-5379











      3x 66618
DHCR7












 FORMCHECKBOX 
 Eksoomi sekveneerimine











LOINC: 86205-2










      3x 66618
 FORMCHECKBOX 
 Perekondliku mutatsiooni määramine







          66616
LOINC: A-2504

 Täiendav bioinformaatiline analüüs eelnevalt analüüsitud NGS geenipaneelile
                          66618-kordne
LOINC: A-5339

Geenide valik vastavalt tellija soovile (geenipaneel = 66618)
...........................................................................................................................................................................................
Uuringu eesmärk
 FORMCHECKBOX 
 diagnoosi kinnitamine

 FORMCHECKBOX 
 haiguse kandluse määramine
Vanus sümptomite avaldumisel……
 FORMCHECKBOX 
 Kasvupeetus
 FORMCHECKBOX 
 Kaalukaotus
 FORMCHECKBOX 
 Mikrotsefaalia
 FORMCHECKBOX 
 Arenguhäired
 FORMCHECKBOX 
 Skolioos

 FORMCHECKBOX 
 Jäsemete anomaaliad………………………....................................................................................................................
 FORMCHECKBOX 
 Lihasatroofiad……………………………………………………………………………………………………………………..
 FORMCHECKBOX 
 Kolju ja näo anomaaliad………………………………………………………………………………………………………….

 FORMCHECKBOX 
 Aju malformatsioonid……………………………………………………………………………………………………………..
 FORMCHECKBOX 
 Neuropsühhiaatrilised sümptomid………………………………………………………………………………………………
 FORMCHECKBOX 
 Urogenitaaltrakti deformatsioonid ………………………………………………………………………………………………
 FORMCHECKBOX 
 Gastrointestinaalsed sümptomid………………………………………………………………………………………………...
 FORMCHECKBOX 
 Neuroloogilised sümptomid............................................................................................................................................
 FORMCHECKBOX 
 Muud sümptomid………………………………………………………………………………………………………................

Pere anamnees

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

 FORMCHECKBOX 
 ei ole tehtud geneetilisi uuringuid
 FORMCHECKBOX 
 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.

 FORMCHECKBOX 
 Nõustun saama informatsiooni eksoomi sekveneerimisel tuvastatud juhuleidude kohta vastavalt ACMG poolt avaldatud soovitustele 
 FORMCHECKBOX 
 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.
 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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