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ASPER REPROGENETICS SAATEKIRI
	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	DNA eraldamise meetod/kit
	

	Suunav arst, telefon,

e-posti aadress
	

	Saatev asutus, aadress, kuhu saata

analüüsi vastus
	


Aškenazi juutidel levinud pärilikud haigused

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 32 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-3573
ABCC8, AGL, ASPA, BCKHDB, BLM, BRCA1, BRCA2, CFTR, CLRN1, DLD






66618
F11, FANCC, FKTN, GBA, GJB2, G6PC, HEXA, KBKAP, LCA5, LDLR, LRRK2






66618

MCOLN1, MEFV, MSH2, MSH6, NEB, PCDH15, SERPINA1, SMN1, SMPD1, TMEM216, TOR1A




66618

Fragiilse X-i sündroom 

 FORMCHECKBOX 
 FMR1 geeni fragmentanalüüs

66618

 FORMCHECKBOX 
 FMR1 geeni duplikatsioonide analüüs
66618
LOINC: 21759-6
Haiguse kandluse määramine

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 550 geeni sekveneerimisega







66618 x 4
LOINC: A-3573
 FORMCHECKBOX 
 Loote rakkude kontaminatsioon ema materjaliga







66616
LOINC: 40704-9 (ema materjal); 35457-1 (loote materjal)
Mehepoolne viljatus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 138 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
AK7, ADGRG2, AMH, AMHR2, ANOS1, AR, ARMC2, AURKC, AXL, BMP4, BNC2, BRDT, CASR, CATSPER1, CCDC39, CFAP43, 

CFAP44, CFAP69, CFTR, CYP17A1, CYP11B1, DDX25, DMC1, DMRT1, DNAH1, DNAH11, DNAH5, DNAH6


66618

DNAI1, DPY19L2, DUOX1, DUOX2, DUOXA2, FANCM, FEZF1, FGF17, FGF8, FGFR1, FLRT3, FOXE1, FSHB, FSHR, FSIP2, GCM2, 

GHR, GLIS3, GNAS, GNRH1, GNRHR, HESX1, HSD3B2, HS6ST1, IGSF1, IL17RD, INSL3, IRS4




66618
IYD, KISS1R, KLHL10, LHB, LHX3, LHX4, LRRC6, MAGEB4, MAMLD1, M1AP, MEI1, MEIOB, NANOS1, NKX2-1, NKX2-5, NLRP14, 
NR5A1, NR0B1, NSMF, OTX2, PANK2, PAX8, PDE3A, PLCZ1, PMFBP1, POU1F1, PPP2R3C, PROK2



66618
PROKR2, PROP1, QRICH2, RNF212, RSPO1, SECISBP2, SEMA3A, SEPTIN12 (SEPT12), SLC26A4, SLC26A8, SLC5A5, SLC9A3, 
SOHLH1, SOX10, SOX2, SOX3, SOX8, SOX9, SPATA16, SPINK2, SRA1, SRD5A2, STAG3, STX2, SUN5, SYCE1


66618
SYCP3, TAC3, TACR3, TAF4B, TBL1X, TDRD9, TEX11, TEX14, TEX15, TG, THRA, THRB, TPO, TRH, TRHR, TRIM37, TSGA10, 
TSHB, TSHR, TTC21A, TTF1, USP26, USP9Y, UTP14C, WDR11, WDR66, XRCC2, ZMYND15




66618
 FORMCHECKBOX 
 AZF deletsioonid



66616

 FORMCHECKBOX 
 Klinefelteri sündroom



66616
LOINC: 35456-3





LOINC: A-3616
Naisepoolne viljatus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 128 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338
ANOS1, AR, AXL, BMP15, BMP4, CASR, CCDC141, CFTR, CLPP, CPEB1, DUOX1, DUOX2, DUOXA2, DUSP6, EIF2B1, EIF2B2, 
EIF2B4, EIF2B5, EIF4ENIF1, ERCC6, ESR1, ESR2, F2, F5, FEZF1







66618
FGF17, FGF8, FGFR1, FIGLA, FLRT3, FMR1 (ka CGG trinukleotiidsed kordusjärjestused), FOXE1, FOXL2, FSHB, FSHR, GCM2, GDF9, 
GHR, GLIS3, GNAS, GNRH1, GNRHR, HARS2, HESX1, HFM1, HSD17B4, HS6ST1, IGSF1, IL17RD



66618
INHA, IRS4, IYD, KISS1, KISS1R, LARS2, LHCGR, LHB, LHX3, LHX4, LHX8, MCM8, MCM9, MRPS22, MSH5, MTHFR, NANOS3, 
NKX2-1, NKX2-5, NLRP2, NLRP5, NOBOX, NR0B1, NR5A1, NSMF, NUP107






66618
OTX2, PADI6, PATL2, PAX8, PDE3A, PLCZ1, POLR3B, POU1F1, PROC, PROK2, PROKR2, PROP1, PROS1, PSMC3IP, SECISBP2, 
SEMA3A, SERPINC1, SERPINE1, SLC26A4, SLC5A5, SMC1B, SOHLH1






66618
SOX10, SOX2, SOX3, SPIDR, SPRY4, SRA1, STAG3, SYCE1, SYCE3, SYCP3, TAC3, TACR3, TBL1X, TG, THBD, THRA, THRB, TPO, 
TRH, TRHR, TSHB, TSHR, TTF1, TUBB8









66618
Neuraaltoru defekti geneetilise riski hindamine

 FORMCHECKBOX 
 MTHFR geeni mutatsioonianalüüs









66616
LOINC: L-1357
Primaarne tsiliaarne düskineesia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 35 geeni sekveneerimisega
LOINC: A-5338

ARMC4, CCDC103, CCDC114, CCDC151, CCDC39, CCDC40, CCDC65






66618

CCNO, CENPF, CFAP298, DNAAF1, DNAAF2, DNAAF3, DNAAF4







66618

DNAAF5, DNAH1, DNAH11, DNAH5, DNAH8, DNAI1, DNAI2







66618

DNAL1, DRC1, GAS8, LRRC6, MCIDAS, NME8, PIH1D3, RPGR, RSPH1, RSPH3, RSPH4A, RSPH9, SPAG1, ZMYND10

66618
Tsüstiline fibroos 

 FORMCHECKBOX 
 CFTR geeni sekveneerimine
 FORMCHECKBOX 
 Deletsioonide/duplikatsioonide analüüs
LOINC: 21656-4





LOINC: A-4541
CFTR





66618

CFTR eksonid 1-13




66618








CFTR eksonid 14-27



66618
Trombofiilia

 FORMCHECKBOX 
 F5, F2, MTHFR geenide mutatsioonianalüüs 








66616
LOINC: L-2745, L-1357
 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 
 preimplatatsiooniline diagnostika
 FORMCHECKBOX 
 sünnieelne diagnostika

Kliinilised sümptomid – vanus sümptomite avaldumisel………

 FORMCHECKBOX 
 sümptomid puuduvad

 FORMCHECKBOX 
 kasvu- ja kaalupeetus

 FORMCHECKBOX 
 kraniosünostoos
 FORMCHECKBOX 
 akondroplaasia
 FORMCHECKBOX 
 hüpokondroplaasia
 FORMCHECKBOX 
 aju anomaalia……………………………........................................................................................................................
 FORMCHECKBOX 
 mikrotsefaalia

 FORMCHECKBOX 
 hüpospaadia

 FORMCHECKBOX 
 krüptorhism
 FORMCHECKBOX 
 varvaste anomaaliad………………………………………………………………………………………………………….....................
 FORMCHECKBOX 
 sõrmede anomaaliad………………………………………………………………………………………………………........................

 FORMCHECKBOX 
 soolakaotussündroom

 FORMCHECKBOX 
 ebaselge sugu/virilisatsioon

 FORMCHECKBOX 
 toitmisraskused

 FORMCHECKBOX 
 düsmorfne fenotüüp…………………………………………….........................................................................................
 FORMCHECKBOX 
 kaasasündinud südamerike…………………………………...........................................................................................
 FORMCHECKBOX 
 psühhomotoorse arengu peetus

 FORMCHECKBOX 
 jäsemete nõrkus

 FORMCHECKBOX 
 lihashüpotoonia
 FORMCHECKBOX 
 küfoskolioos 
 FORMCHECKBOX 
 polüminikloonus

 FORMCHECKBOX 
 atroofia…………………………………………………………………………………………………………………………….
 FORMCHECKBOX 
 autism

 FORMCHECKBOX 
 hüperaktiivsus

 FORMCHECKBOX 
 autoagressiivsus
 FORMCHECKBOX 
 aneemia

 FORMCHECKBOX 
 splenomegaalia

 FORMCHECKBOX 
 polütsüteemia

 FORMCHECKBOX 
 mekooniumiileus

 FORMCHECKBOX 
 rektaalprolaps

 FORMCHECKBOX 
 sagedased bronhiidid

 FORMCHECKBOX 
 steatorröa

 FORMCHECKBOX 
 maksa/sapiteede haigus

 FORMCHECKBOX 
 ninapolüübid/krooniline sinusiit

 FORMCHECKBOX 
 naha muutused………………………………………………….........................................................................................
…………………………………………………………………………………………................................................................
Higikloriidide väärtus……………mmol/l

Muud laboratoorsed uuringud

............................................................................................................................................................................
............................................................................................................................................................................
Perekonna 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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