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AS TP LEIR

NEPHROLOGY





ASPER NEPHROLOGY SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon,

e-posti aadress
	

	Saatev asutus
	


Bardet-Biedli sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 25 geeni sekveneerimisega







LOINC: A-5338
ALMS1 (v.a ekson 8), ARL6, BBIP1, BBS1, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9






66618
BBS10, BBS12, CCDC28B, CEP290, GNAS, IFT27, IFT172, LZTFL1, MKKS






66618
MKS1, PHF6, SDCCAG8, TMEM67, TRIM32, TTC8, WDPCP







66618
Bartteri sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 25 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ATP6V1B1, BSND, CA2, CASR, CLCNKA, CLCNKB, CLDN16, CLDN19






66618

FXYD2, GNA11, HSD11B2, KCNJ1, KCNJ10, KLHL3, NR3C2, SCNN1A






66618

SCNN1B, SCNN1G, SLC12A1, SLC12A2, SLC12A3, SLC4A1, SLC4A4, WNK1, WNK4





66618
Branchio-oto-renaalne sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
EYA1






66618

EYA1 eksonid 1-9




66618
SIX1






66618

EYA1 eksonid 10-18



66618
SIX5






66618

Hemolüütilis-ureemiline sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 13 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ADAMTS13, C3, CD46, CFB



66618

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3


66618

LOINC: A-4541
CFHR4, CFHR5, CFI, DGKE, THBD


66618

CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHR4, CFHR5
            2x66618
Hüpomagneseemia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 19 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
BSND, CASR, CLCNKB, CLDN16, CLDN19, CNNM2








66618

CNNM4, EGF, FAM111A, FXYD2, HNF1B, KCNA1








66618

KCNJ10, MAGT1, NIPA2, PCBD1, SARS2, SLC12A3, TRPM6







66618
Medullaarne tsüstneer
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ANKS6, CEP83, CEP164, CEP290, DCDC2, GLIS2, INVS








66618

IFT172, IQCB1, NEK8, NPHP1, NPHP3, NPHP4, RPGRIP1L








66618

SDCCAG8, TMEM67, TTC21B, WDR19, XPNPEP3, ZNF423








66618
Nefrootiline sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 15 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ACTN4, ARHGDIA, COQ2, COQ8B, DGKE









66618
EMP2, ITGA3, LAMB2, NPHS1, NPHS2









66618
PLCE1, PTPRO, SMARCAL1, WDR73, WT1









66618
Polütsüstneer

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 23 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ALG8, ANKS6, BICC1, COL4A1, DNAJB11, DZIP1L, GANAB, HNF1B






66618

LRP5, MUC1, NOTCH2, OFD1, PKD1, PKD2, PKHD1, PRKCSH, SEC63, SEC61A1





66618

TSC1, TSC2, UMOD, VHL, ZNF423










66618
Primaarne tsiliaarne düskineesia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 35 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ARMC4, CCDC103, CCDC114, CCDC151, CCDC39, CCDC40, CCDC65, CCNO, CENPF, CFAP298, DNAAF1, DNAAF2, DNAAF3, DNAAF4
66618
DNAAF5, DNAH1, DNAH11, DNAH5, DNAH8, DNAI1, DNAI2, DNAL1, DRC1, GAS8, LRRC6, MCIDAS, NME8, PIH1D3


66618

RPGR, RSPH1, RSPH3, RSPH4A, RSPH9, SPAG1, ZMYND10








66618
Senior-Loken sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 9 geeni sekveneerimisega








LOINC: A-5338
CEP290, INVS, IQCB1 











66618
NPHP1, NPHP3, NPHP4











66618

SDCCAG8, TRAF3IP1, WDR19










66618

Tsiliopaatiad
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 123 geeni sekveneerimisega 







LOINC: A-5338
ACVR2B, ADGRV1, AHI1, AIPL1, ALMS1, ANKS6, ARL13B, ARL6, ARMC4, ATXN10, B9D1, B9D2, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, 
BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, C2CD3, C2ORF71, C5ORF42, C8ORF37, C21ORF2





66618
C21ORF59, CC2D2A, CCDC103, CCDC114, CCDC151, CCDC28B, CCDC39, CCDC40, CCDC65, CCNO, CDH23, CEP104, 
CEP120, CEP164, CEP290, CEP41, CEP83, CFTR, CLRN1, CRB1, CSPP1, DCDC2, DNAAF1, DNAAF2, DNAAF3


66618
DNAAF4, DNAAF5, DNAH1, DNAH11, DNAH5, DNAH8, DNAI1, DNAI2, DNAL1, DRC1, DYNC2H1, EVC, EVC2, FOXH1, GAS8, 
GDF1, GLIS2, IFT43, IFT80, IFT122, IFT140, IFT172, INPP5E, INVS







66618
IQCB1, KIAA0586, KIF7, LEFTY2, LRRC6, MCIDAS, MKKS, MKS1, NEK1, NEK8, NME8, NODAL, NPHP1, NPHP3, NPHP4, 
OFD1, PDE6D, PKD2, PKHD1, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RSPH1, RSPH3, RSPH4A




66618
RSPH9, SDCCAG8, SPAG1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TMEM138, TMEM216, TMEM231, TMEM237, TMEM67, TOPORS, 
TRIM32, TTC21B, TTC8, WDPCP, WDR19, WDR34, WDR35, WDR60, XPNPEP3, ZIC3, ZMYND10, ZNF423


66618
Eksoomi sekveneerimine 










 FORMCHECKBOX 
 Kodeeriva ala sekveneerimine









66641
LOINC: 86205-2
 FORMCHECKBOX 
 Perekondliku mutatsiooni määramine









LOINC: A-2504
...................................................................................................................................................................................66616
Uuringu eesmärk
 FORMCHECKBOX 
 diagnoosi kinnitamine

 FORMCHECKBOX 
 haiguse kandluse määramine

Vanus sümptomite avaldumisel………….............................
Sümptomid
 FORMCHECKBOX 
 Kuseteede anomaaliad…………………………………………………………………………………………………………..

 FORMCHECKBOX 
 Neerude anomaaliad……………………………………………………………………………………………………………..
 FORMCHECKBOX 
 Neerutsüst
 FORMCHECKBOX 
 Neerutuubulite düsfunktsioon
 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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