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ASMPEIR

OTOGENETICS





ASPER OTOGENETICS SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev 
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon, e-posti aadress
	

	Saatev asutus

	


Alporti sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
COL4A3




66618


COL4A5 eksonid 1-27



66618
COL4A4




66618


COL4A5
eksonid 28-55



66618
COL4A5




66618


COL4A6





66618
Aminoglükosiididest tingitud kurtus
 FORMCHECKBOX 
 MT-RNR1 geeni mutatsioonianalüüs









66616
LOINC: 34678-3
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
Jervell ja Lange-Nielsoni sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 2 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
KCNE1













66618
KCNQ1 eksonid 1-8











66618
KCNQ1 eksonid 9-16











66618
Palmoplantaarne dermatoos kurtusega

 FORMCHECKBOX 
 GJB2 geeni sekveneerimine










66618
LOINC: 35300-3
Pendredi sündroom

 FORMCHECKBOX 
 SLC26A4 geeni sekveneerimine



 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338



3 x 66618


LOINC: A-4541
 








SLC26A4 eksonid 1-10



66618









SLC26A4 eksonid 11-21



66618
Sensorineuraalne kuulmislangus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 78 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ACTG1, ADGRV1, ATP2B2, ATP6V1B1, BSND, CCDC50, CDH23, CEACAM16, CIB2, CLDN14, CLRN1, COCH, COL11A2, CRYM, 
DFNA5, DFNB59, DIABLO, DIAPH1, DIAPH3









66618

ESPN, ESRRB, EYA4, FOXI1, GIPC3, GJB2, GJB3, GJB6, GPSM2, GRHL2, GRXCR1, HARS1, HGF, ILDR1, KCNJ10, KCNQ4, 
LHFPL5, LOXHD1, LRTOMT











66618

MAN2B1, MARVELD2, MIR96, MSRB3, MYH14, MYH9, MYO15A, MYO1A, MYO3A, MYO6, MYO7A, OTOA, OTOF, PCDH15, 
PDZD7, POU3F4, POU4F3, PRPS1, PTPRQ, RDX








66618

SERPINB6, SIX1, SLC17A8, SLC26A4, SLC26A5, SMPX, STRC, TECTA, TJP2, TMC1, TMIE, TMPRSS3, TPRN, TRIOBP, TRMU, 
USH2A, USH1C, USH1G, WFS1, WHRN









66618
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs valitud regioonide sekveneerimisega
 FORMCHECKBOX 
 GJB2 geeni sekveneerimine


66618
LOINC: A-5341






LOINC: 35300-3
GJB2, GJB3, GJB6, SLC26A4, SLC26A5
66618
KCNQ4, TMC1, MYO7A, MYO15A, 
MT-RNR1, MT-TS1



66618
Stickleri sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 6 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
COL2A1, COL11A1












66618
COL11A2, COL9A1












66618
COL9A2, COL9A3












66618
Treacher-Collinsi sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-5338






LOINC: A-4541
POLR1C




66618


TCOF1 eksonid 1-13 (v.a. 8)



66618
POLR1D




66618


TCOF1 eksonid 14-26 (v.a. 19, 20)


66618
TCOF1




66618

Usheri sündroom

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs valitud regioonide sekveneerimisega 
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5342






LOINC: A-5338
CDH23, CLRN1, GPR98, MYO7A, PCDH15
66618 


ABHD12, CDH23, CIB2, CLRN1, COL4A6, DSPP

66618
USH2A, USH1C, USH1G, WHRN

66618 


GIPC3, GPR98, HARS, KARS, LHFPL5, LOXHD1, 

MYO7A





66618
PCDH15, PDZD7, TNC, USH2A, USH1C, 
USH1G, WHRN




66618
 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs


 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: A-4541 





LOINC: A-4541

USH2A eksonid 1-24


66618 


PCDH15 eksonid 1-19



66618
USH2A eksonid 25-48


66618


PCDH15 eksonid 20-38 (v.a. 31, 32)


66618
USH2A eksonid 49-72


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
Zellwegeri sündroomiga seotud haigused

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 14 geeni sekveneerimisega

LOINC: A-5338
PEX1, PEX2, PEX3
, PEX5, PEX6










66618

PEX7, PEX10, PEX12, PEX13, PEX14










66618

PEX16, PEX19, PEX26, PHYH










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

 FORMCHECKBOX 
 presümptomaatiline testimine

Kliinilised sümptomid

 FORMCHECKBOX 
 vanus sümptomite avaldumisel ………….  

 FORMCHECKBOX 
 kuulmistest tehtud ………………………… vanuses

Kuulmislangus

 FORMCHECKBOX 
 kõne-eelne

 FORMCHECKBOX 
 kõne tekke järgne

Kuulmislanguse  aste

 FORMCHECKBOX 
 kerge 20-40 dB

 FORMCHECKBOX 
 keskmine 40-70 dB

 FORMCHECKBOX 
 raske 70-95 dB

 FORMCHECKBOX 
 sügav > 95 dB

Väliskõrv

 FORMCHECKBOX 
 normaalne

 FORMCHECKBOX 
 iseärasused …………………………………………………………………………………………………......................................................
 FORMCHECKBOX 
 muud organsüsteemid………………………………………………………………………………………............................................
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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