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ASPER ENDOCRINOLOGY SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon,

e-posti aadress
	

	Saatev asutus
	


Androgeeni resistentsuse sündroom
 FORMCHECKBOX 
 AR geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: 41118-1





LOINC: A-4541
AR eksonid 1-4




66618

AR eksonid 1-4




66618
AR eksonid 5-8




66618

AR eksonid 5-8 (v.a. 6,7)



66618
Hüperinsulinism
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 12 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
ABCC8, GCK, GLUD1, HADH


66618

HK1, HNF1A, HNF4A, INSR



66618

KCNJ11, PMM2, SLC16A1, UCP2


66618
Hüpotüreoidism ja türeoidhormooni resistentsus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 22 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
DUOX2, DUOXA2, GNAS, HESX1, IYD
, NKX2-1, NKX2-5
66618

GNAS





66618
PAX8, POU1F1, PROP1, SECISBP2, SLC5A5, SLC16A2
66618

STX16





66618
SLC26A4
, STX16, TG, THRA, THRB, TPO, TRHR, TSHB, 
TSHR





66618
Kaasasündinud adrenogenitaalne hüperplaasia

 FORMCHECKBOX 
 CYP21A2 geeni sekveneerimine



 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: 30005-3

CYP21A2
 eksonid 1-3



66618

CYP21A2 eksonid 1-5



66618
CYP21A2
 eksonid 4-6



66618

CYP21A2
 eksonid 6-10



66618
CYP21A2
 eksonid 7-10



66618

Kallmanni sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 25 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ANOS1, FEZF1, FGF17, FGF8, FGFR1, FLRT3, FSHB, GNRH1, GNRHR






66618
HESX1, HS6ST1, IL17RD, KISS1, KISS1R, LHB, NSMF, POLR3B







66618
PROK2, PROKR2, SEMA3A, SOX10, SPRY4, TAC3, TACR3, WDR11






66618
Kilpnäärme düshormogenees
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
DUOX2, DUOXA2




66618

FOXE1, NKX2-1, PAX8, TPO, TSHR


66618
IYD, SLC5A5




66618

TG, TPO





66618
Kombineeritud hüpofüüsihormoonide puudulikkus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
HESX1, LHX3




66618

GH1, GHRHR, HESX1, LHX3



66618
LHX4, OTX2




66618

LHX4, POU1F1, PROP1



66618
POU1F1, PROP1




66618
Mitmikendokriinsete neoplaasiate sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Mutatsioonianalüüs 2 geeni sekveneerimine 
LOINC: A-5338
MEN1,





66618

MEN2 (RET) eksonid 1-10



66618

MEN2 (RET) eksonid 11-20



66618

MODY diabeet
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 16 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338





  
LOINC: A-4541
ABCC8, APPL1, BLK, CEL, GCK, HNF1A

66618

GCK, HNF1A, HNF4A, HNF1B


66618
HNF4A, HNF1B, INS, KCNJ11, KLF11


66618

CEL, INS, KLF11




66618
NEUROD1, PAX4, PDX1, RFX6, ZFP57

66618

NEUROD1, PAX4, PDX1



66618
Perekondlik hüpokaltsuuriline hüperkaltseemia
 FORMCHECKBOX 
 CASR geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: 82534-9





LOINC: A-4541
CASR eksonid 1-3




66618

CASR eksonid 1-3




66618
CASR eksonid 4-7




66618

CASR eksonid 4-7




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 
 Diabeet
 FORMCHECKBOX 
 Hüpoparatüreoidism
 FORMCHECKBOX 
 Hüperparatüreoidism
 FORMCHECKBOX 
 Hüpotüreoos
 FORMCHECKBOX 
 Hüpertüreoos
 FORMCHECKBOX 
 Kasvupeetus
 FORMCHECKBOX 
 Viljatus
 FORMCHECKBOX 
 Urogenitaaltrakti anomaaliad……………………………………………………………………………………………………

 FORMCHECKBOX 
 Immunoloogilised leiud…………………………………………………………………………………………………………...
 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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