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ASPER

OPHTHALMICS





ASPER OPHTHALMICS SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon, e-posti aadress
	

	Saatev asutus
	


Akromatopsia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ATF6, CNGA3, CNGB3, GNAT2, PDE6C, PDE6H








         3x 66618












Aniriidia

 FORMCHECKBOX 
 PAX6 geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
PAX6 eksonid 4-14



3x 66618


PAX6, SOX2, WT1



          2x 66618
Bardet-Biedl-, McKusick-Kaufmani-, Borjeson-Forssman-Lehmanni-, Alstromi sündroom, Albrighti pärilik osteodüstroofia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 25 geeni sekveneerimisega

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





           3x 66618
BBS10, BBS12, CCDC28B, CEP290, GNAS, IFT27, IFT172, LZTFL1, MKKS







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








Ealise maakuli degeneratsiooni eelsoodumus
LOINC: 51779-7
 FORMCHECKBOX 
 3 riskialleeli määramine ARMS2, CFH geenides
ARMS2, CFH 












66616

Glaukoom
LOINC: A-5338
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 19 geeni sekveneerimisega
ACVR1, ASB10, BEST1, CANT1, COL18A1, CYP1B1







           3x 66618

FOXC1, LMX1B, LOXL1, LTBP2, MYOC, NTF4










OPTN, PAX6, PITX2, PITX3, SBF2, SLC4A4, WDR36









Kanapimedus
LOINC: A-5338
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 13 geeni sekveneerimisega

CABP4, CACNA1F, CHM, GNAT1









           3x 66618

GRK1, GRM6, NYX, PDE6B












RDH5, RHO, SAG, SLC24A1, TRPM1











Katarakt
LOINC: A-5338

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 58 geeni sekveneerimisega

AGK, BCOR, BEST1, BFSP1, BFSP2, CHMP4B, CRYAA, CRYAB, CRYBA1, CRYBA4

CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGA, CRYGB, CRYGC, CRYGD, CRYGS, CTDP1, EPHA2



           4x 66618
EYA1, FBN1, FTL, FYCO1, GALK1, GCNT2, GJA1, GJA3, GJA8, GUCY2D, HSF4, LEMD2





LIM2, LONP1, LSS, MAF, MIP, NHS, NR2E3, P3H2, PAX6, PITX3, PRX, PXDN, RRAGA






SIPA1L3, SIL1, SIX6, SLC16A12, TDRD7, TMEM114, TRPM3, UNC45B, VIM, VSX2, WDR36, WDR87, WFS1



Kolvikeste-kepikeste düstroofia
LOINC: A-5338
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 35 geeni sekveneerimisega
ABCA4, ADAM9, AIPL1, BEST1, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CDHR1, CERKL, CNGB3, CNNM4, C8ORF37

           3x 66618
CRX, GNAT2, GUCA1A, GUCY2D, KCNV2, PCYT1A, PDE6C, PDE6H, PITPNM3, POC1B, PROM1, PRPH2




RAB28, RAX2, RDH5, RGS9, RGS9BP, RIMS1, RPGR, RPGRIP1, SEMA4A, TTLL5, UNC119





Kongenitaalne okulaarne fibroos
LOINC: A-5338
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 4 geeni sekveneerimisega
KIF21A












           3x 66618
TUBB3















TUBB2B, PHOX2A













Kornea düstroofia
LOINC: A-5338

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

CHST6, COL5A1, COL17A1, COL8A2, CYP4V2, DCN, GSN






           3x 66618
KRT3, KRT12, LOXHD1, PIKFYVE, PRDM5, SLC4A11, SOD1








ZEB1, ZNF469, TACSTD2, TGFBI, UBIAD1, VSX1









Koroidereemia
 FORMCHECKBOX 
 CHM geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541

CHM eksonid 1-15




3x 66618

CHM, RP2, RPGR



           2x 66618
Leberi kaasasündinud amauroos
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338




3x 66618

LOINC: A-4541
AIPL1, CABP4, CEP290, CRB1, CRX, GDF6, GUCY2D


AIPL1, CRB1, CRX, LCA5, RPE65

           3x 66618
IMPDH1, IQCB1, KCNJ13, LCA5, LRAT, NMNAT1


CEP290, GUCY2D





OTX2, RD3, RDH12, RPE65, RPGRIP1, SPATA7, TULP1


RDH12, RPGRIP1





Leberi pärilik nägemisnärvi neuropaatia

 FORMCHECKBOX 
 MT-ND1, MT-ND4, MT-ND6 geenide
3 põhimutatsiooni määramine 




 FORMCHECKBOX 
 Mitokondriaalse genoomi sekveneerimine
LOINC: L-2790






LOINC: 34675-9
MT-ND1, MT-ND4, MT-ND6


   
    66618 

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





Läätse väärasetsus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 18 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338

AASS, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, ASPH, BCOR






           3x 66618
CBS, COL8A2, COL18A1, CYP1B1, FBN1, FOXC1









LTBP2, PAX6, P3H2, PORCN, SUOX, VSX2










Norrie haigus

 FORMCHECKBOX 
 NDP geeni sekveneerimine

LOINC: A-5372
NDP eksonid 1-3












66618
Okulokutaanne albinism, okulaarne albinism, Hermansky-Pudlaki sündroom, Chediak-Higashi sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 22 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
AP3B1, AP3D1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6,      
3x 66618

ATR, FOXL2, FOXC1, FOXC2, GPR143
           3x 66618
CACNA1F, DTNBP1,





PISRT1, PITX2, TWIST1




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



OCA2, TYR





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




Nägemisnärvi atroofia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
OPA1, OPA3, TMEM126A



3x 66618

OPA1 eksonid 1-31



           2x 66618
Papillorenaalne sündroom
 FORMCHECKBOX 
 PAX2 geeni sekveneerimine









         3x 66618
LOINC: A-5338
PAX2 eksonid 1-11











           
Pigmentretiniidid: ADRP, ARRP, XLRP (sh RPGR ORF15 piirkond)
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 61 geeni sekveneerimisega






         4x 66618
LOINC: A-5338
ABCA4, AIPL1, ARL6, BEST1, PCARE(C2orf71),CFAP418(C8ORF37), CA4, CERKL, CLRN1, CNGA1, CNGB1, CNGB3, CRB1, 
CRX, DHDDS, EYS, FAM161A, FLVCR1, FSCN2, GUCA1B, IDH3B, IMPDH1, KLHL7, IMPG2, LRAT, MAK, MERTK, NR2E3, NRL, 
OFD1, PDE6A, PDE6B, PDE6G, PRCD, PROM1, PRKCG, PRPF3, PRPF6, PRPF8, PRPF31, PRPH2, RBP3, RDH12, RGR, RHO, 
RLBP1, ROM1 RP1, RP2, RP9, RPE65, RPGR, SAG, SEMA4A, SNRNP200, SPATA7, TOPORS, TTC8, TULP1, USH2A, ZNF513
 FORMCHECKBOX 
 RPGR geeni ORF15 regiooni sekveneerimine







66618
LOINC: 77119-6
RPGR (ORF15)
 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs – vajadusel. NGS paneelanalüüsil leitud koopiaarvu muutus on 

soovitatav kinnitada del/dup analüüsiga, sellise leiu puhul teavitame.
LOINC: A-4541











           
Retinoblastoom
 FORMCHECKBOX 
 RB1 geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
RB1 eksonid 1-27



 
3x 66618

RB1 eksonid 1-27
(v.a. 15)

                           2x 66618

















Senior-Loken sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 9 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
CEP290, INVS, IQCB1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, 

SDCCAG8, TRAF3IP1, WDR19







                             
            3x 66618
Silmahaigused

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 294 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338











         5x 66618
ABCA4, ABCB6, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ADAM9, ADAMTS18, AGK, AHI1, AIPL1, ALMS1 (v. a. ekson 8), ARL13B, ARL6, ATF6, 

B3GLCT, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, BCOR, BEST1, BFSP2, BMP4, C19ORF12, C1QTNF5, C2orf71, 

C8ORF37, CA4, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CC2D2A, CDH23, CDH3, CDHR1, CEP290, CEP41, CERKL, CFAP410, CFH, CHM, 

CHMP4B, CHST6, CIB2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, COL11A1, COL11A2, COL2A1, 

COL4A1, COL4A6, COL8A2, COL9A1, COL9A2, CRB1, CRX, CRYAA, CRYAB, CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, 
CRYGB, CRYGC, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CTNNA1, CTSD, CYP1B1, CYP4V2, DCN, DFNB31, DHDDS, DSPP, EFEMP1, ELOVL4, 
EPHA2, EYS, FAM161A, FLVCR1, FRAS1, FREM1, FREM2, FSCN2, FTL, FYCO1, FZD4, GALK1, GALT, GDF3, GDF6, GFER, GIPC3, 
GJA1, GJA3, GNAT1, GNAT2, GNPTG, GPR143, GPR179, GPR98, GRIP1, GRK1, GRM6, GRN, GSN, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, 
HARS, HCCS, HMX1, HSF4, IDH3B, IFT140, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INVS, ITM2B, IQCB1, JAG1, JAM3, KARS1, KCNJ13, KCNV2, 
KIF11, KIF7, KIF21A, KLHL7, KRT12, KRT3, LAMA1, LCA5, LHFPL5, LIM2, LOXHD1, LRAT, LRP5, LZTFL1, MAK, MERTK, MFN2, MFRP, 
MFSD8, MIP, MKKS, MKS1, MTTP, MVK, MYO7A, MYOC, NAA10, NDP, NHS, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, NRL, NYX, OAT, 
OFD1, OPA1, OPA3, OPN1MW, OTX2, PANK2, PAX2, PAX6, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, PDE6G, PDE6H, PDZD7, 
PEX7, PHOX2A, PHYH, PIKFYVE, PITPNM3, PITX2, PITX3, PLA2G5, POC1B, PPT1, PRCD, PRDM5, PROM1, PRPF3, PRPF31, 
PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRSS56, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RD3, RDH12, RDH5, RGR, RGS9, RGS9BP, RHO, RIMS1, RLBP1, 
ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RP9, RPE65, RPGR (v.a. ORF15), RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, SAG, SDCCAG8, SEMA4A, SIX6, SLC24A1, SLC45A2, SLC4A11, SMOC1, SNRNP200, SOX2, SPATA7, STRA6, TACSTD2, TCTN1, TCTN2, TDRD7, TEAD1, TGFBI, TIMM8A, 
TIMP3, TMEM126A, TMEM138, TMEM216, TMEM237, TMEM67, TNC, TOPORS, TPP1, TREX1, TRIM32, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, 
TTC8, TTLL5, TUBB3, TUBB2B, TULP1, TYR, TYRP1, UBIAD1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, VAX1, VCAN, VIM, VPS13B, VSX1, 
VSX2, WDPCP, WDR19, WFS1, YAP1, ZEB1, ZNF469, ZNF513, ZNF644














Silma väärarendid

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 35 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
ABCB6, ALDH1A3, ASPH, BCOR, B3GLCT, BMP4, CHD7, COL4A1, CYP1B1, EYA1, FOXC1, FOXE3


           3x 66618
GDF3, GDF6, HCCS, HESX1, HMGB3, LTBP2, MAB21L2, MFRP, OTX2, PAX6, PITX2







PRSS56, RARB, RAX, SIX6, SLC38A8, SMOC1, SOX2, STRA6, TENM3, VAX1, VSX1, VSX2





Stargardti tõbi
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 4 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338


          

3x 66618

LOINC: A-4541
ABCA4, CNGB3, ELOVL4, PROM1




ABCA4 eksonid 1-50 (v.a. 13 ja 40)

           3x 66618






Usheri sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541

ABHD12, CDH23, CIB2, CLRN1, COL4A6, DSPP

3x 66618

PCDH15 eksonid 1-
38 (v.a. 31, 32)

          2x 66618
GIPC3, GPR98, HARS, KARS, LHFPL5, LOXHD1, 


USH2A eksonid 1-72


          3x 66618

MYO7A, PCDH15, PDZD7, TNC, USH2A, USH1C, 
USH1G, WHRN





Vitelliformne maakuli düstroofia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
BEST1, IMPG1, PRPH2



3x 66618

BEST1, PRPH2



          2x 66618
Vitreoretinopaatia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ATOH7, BEST1, CAPN5, COL2A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COL11A1





          3x 66618 
COL11A2, COL18A1, FZD4, KCNJ13, KIF11, LRP5









NDP, NR2E3, RS1, TSPAN12, VCAN, ZNF408










X-liiteline reetina kihtide eraldumine

 FORMCHECKBOX 
 RS1 geeni sekveneerimine

LOINC: 38914-8
RS1 eksonid 1-6











           2x 66618

 FORMCHECKBOX 
 Eksoomi sekveneerimine 









                66641
LOINC: 86205-2
 FORMCHECKBOX 
 Perekondliku mutatsiooni määramine








66616

LOINC: A-2504

…………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………..
Uuringu eesmärk

 FORMCHECKBOX 
 diagnoosi kinnitamine
 FORMCHECKBOX 
 presümptomaatiline testimine

 FORMCHECKBOX 
 haiguse kandluse määramine

 FORMCHECKBOX 
 haigusriski hindamine

 FORMCHECKBOX 
 ravimvastuse hindamine

Refraktsioon…………………………………

Nägemise langus 
 FORMCHECKBOX 
 vanuses ………………………

 FORMCHECKBOX 
 nägemisteravuse langus…………….............

 FORMCHECKBOX 
 värvustaju häired

 FORMCHECKBOX 
 vaatevälja defektid:
 FORMCHECKBOX 
 tsentraalses osas
 FORMCHECKBOX 
 kogu ulatuses

 FORMCHECKBOX 
 perifeerses osas
 FORMCHECKBOX 
 tunnelnägemine

Kliinilised sümptomid 

 FORMCHECKBOX 
 vanus sümptomite avaldumisel……………
 FORMCHECKBOX 
 sümptomid puuduvad
 FORMCHECKBOX 
 pupillaarrefleksid aeglased
Silmapõhja muutused
 FORMCHECKBOX 
 RP kesk-perifeerses osas



 FORMCHECKBOX 
 RP ääreosas

 FORMCHECKBOX 
 kornea düstroofia……………………................

 FORMCHECKBOX 
 makulopaatia

 FORMCHECKBOX 
 maakuli atroofia




 FORMCHECKBOX 
 korioretinaalne düstroofia
Suguvõsas diagnoositud silmapõhja degeneratiivne haigus …………………………………...

 FORMCHECKBOX 
 < 40 a
 FORMCHECKBOX 
 eelmises 2-s põlvkonnas

 FORMCHECKBOX 
 haigus diagnoositud meestel

Patoloogiline elektroretinogramm (ERG)

 FORMCHECKBOX 
 amplituudi langus




 FORMCHECKBOX 
 väljendunud kepikeste funktsiooni häire

 FORMCHECKBOX 
 vastusreaktsioon aeglane



 FORMCHECKBOX 
 väljendunud kolvikeste funktsiooni häire

 FORMCHECKBOX 
 vastusreaktsioon puudub



 FORMCHECKBOX 
 kepikeste ja kolvikeste funktsioonide häired

Sümptomid muudes elundkondades

 FORMCHECKBOX 
 vestibulaarfunktsiooni häired
 FORMCHECKBOX 
 polüdaktüülia

 FORMCHECKBOX 
 neerude väärareng
 FORMCHECKBOX 
 kuulmislangus:
 FORMCHECKBOX 
 kerge

 FORMCHECKBOX 
 keskmine
 FORMCHECKBOX 
 raske
Kasutatavad ravimid

 FORMCHECKBOX 
 Avastin (bevatsizumab)
 FORMCHECKBOX 
 Lucentis (ranibizumab)
 FORMCHECKBOX 
 Eylea (aflibercept)
 FORMCHECKBOX 
 muu………………………………………………………………………………………………………………………………………………...
Ravimpreparaadi manustamise sagedus................................................................................................................................................
Manustatud dooside arv..........................................................................................................................................................................
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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