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PÄRILIKE SILMAHAIGUSTEGA SEOTUD MUTATSIOONIDE ANALÜÜS

	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood/sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev 
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, telefon, e-posti aadress
	

	Saatev asutus, aadress, kuhu saata

analüüsi vastus
	


Aniriidia
 FORMCHECKBOX 
 PAX6 geeni sekveneerimine
PAX6 eksonid1-4



66618

PAX6 eksonid 5-9



66618

PAX6 eksonid 10-14


66618

Autosoom-dominantne optiline atroofia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (122 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega

OPA1 eksonid 1-7



66617


OPA1 eksonid 1-15




66618
OPA1 eksonid 8-15



66617


OPA1 eksonid 16-30



66618
OPA1 eksonid16-23


66617


OPA3 





66618 
OPA1 eksonid 24-30


66617


TMEM126A 




66618
Autosoom-dominantne pigmentretiniit
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (414 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 26 geeni sekveneerimisega 
CA4, FSCN2, IMPDH1, NRL 


66617 


AIPL1, BEST1, CA4, CRX



66618

PRPF3, PRPF31, PRPF8, RDS

66617 


FSCN2, GUCA1B, IMPDH1, KLHL7


66618
RHO, ROM1, RP1, RP9


66617 


NR2E3, NRL, PRKCG, PRPF3


66618
CRX, TOPORS, PNR, KLHL7


66617 


PRPF6, PRPF8, PRPF31, PRPH2, RDH12

66618

RGR, RHO, ROM1, RP1, RP9


66618
RPE65, SEMA4A, SNRNP200, TOPORS

66618
Autosoom-retsessiivne pigmentretiniit
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (710 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 56 geeni sekveneerimisega

CERKL, CNGA1, CNGB1, MERTK

66617 


ABCA4, ARL6, BEST1, C2orf71, C8ORF37, CA4, CERKL, 

PDE6A, PDE6B, PNR, RDH12, RGR

66617


CLRN1, CNGA1




66618

RLBP1, SAG, TULP1, CRB, RPE65

66617


CNGB1, CRB1, CRX, DHDDS, EYS, FAM161A, FLVCR1, 

USH2A, USH3A, LRAT, PROML1, PBP3
66617


FSCN2, GUCA1B




66618
IDH3B, IMPDH1, IMPG2, KLHL7, LRAT, MAK, MERTK, 
 FORMCHECKBOX 
 RPE65 geeni sekveneerimine 




NR2E3, NRL




66618
RPE65 geeni eksonid 1-7


66618


PDE6A, PDE6B, PDE6G, PRCD, PROM1, PRPF3, 
RPE65 geeni eksonid 8-14


66618


PRPF6, PRPF8, PRPF31



66618
PRPH2, RBP3, RDH12, RGR, RHO, RLBP1, ROM1, RP1, 
RP2, RP9





66618
RPE65, RPGR, SAG, SEMA4A, SPATA7, TOPORS, 
TTC8, TULP1, USH2A, ZNF513


66618
Bardet-Biedl-, McKusick-Kaufmani-, Borjeson-Forssman-Lehmanni-, Alstromi sündroom, Albrighti pärilik  osteodüstroofia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (347 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 22 geeni sekveneerimisega

BBS1, BBS2, BBS3



66617


ALMS1, ARL6, BBS1



66618
BBS4, BBS5, BBS6



66617


BBS2, BBS4, BBS5




66618

BBS7, BBS8, BBS9, BBS10


66617


BBS7, BBS9, BBS10, BBS12



66618

BBS12, PHF6, ALMS1 ja GNAS1

66617


CCDC28B, CEP290, GNAS, LZTFL1


66618
MKS1, MKKS, PHF6, SDCCAG8


66618
TMEM67, TRIM32, TTC8, WDPCP


66618
 FORMCHECKBOX 
 BBS1 geeni sekveneerimine

 FORMCHECKBOX 
 BBS2 geeni sekveneerimine

 FORMCHECKBOX 
 BBS10 geeni sekveneerimine

BBS1 eksonid 1-7

66618

BBS2 eksonid 1-7

66618

BBS10
ekson1
66618
BBS1 eksonid 8-17

66618

BBS2 eksonid 8-17

66618

BBS10
ekson 2
66618
Kanapimedus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (159 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 13 geeni sekveneerimisega

RHO, PDE6B, GNAT1


66617


CABP4, CACNA1F




66618
CABP4, GRM6, SAG


66617


CHM, GNAT1




66618

NYX, CACNA1F, CACNA2D


66617


GRK1, GRM6, NYX




66618

GRK1, TRPM1



66617


PDE6B, RDH5, RHO



66618







SAG, SLC24A1, TRPM1



66618
Kolvikeste-kepikeste düstroofia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 32 geeni sekveneerimisega
ABCA4, ADAM9, AIPL1, BEST1, CABP4
66618

CACNA1F, CACNA2D4, CDHR1, CERKL, 
CNGB3 




66618

CNNM4, C8ORF37, CRX, GNAT2, GUCA1A 
66618

GUCY2D, KCNV2, PDE6C, PDE6H, PITPNM3, 
PROM1




66618

PRPH2, RAB28, RAX2, RDH5, RGS9, RGS9BP
66618

RIMS1, RPGR, RPGRIP1, SEMA4A, UNC119
66618

Kornea düstroofia

 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (333 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

COL8A2, TGFBI, VSX1, CHST6

66617 


CHST6, COL5A1, COL8A2, CYP4V2


66618
KRT3, KRT12, GSN


66617 


DCN, GSN, KRT3, KRT12



66618
TACSTD2, CYP4V2, SOD1


66617


LOXHD1, PIKFYVE, PRDM5, SLC4A11


66618
ZEB1, SLC4A11, UBIAD1


66617 


SOD1, ZEB1, ZNF469, TACSTD2


66618
TCF4, TGFBI, UBIAD1, VSX1


66618
Koroidereemia

 FORMCHECKBOX 
 CHM geeni sekveneerimine

CHM eksonid 1-5



66618

CHM eksonid 6-10



66618

CHM eksonid 11-15



66618
Leberi kaasasündinud pimedus
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (780 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

AIPL1, CRB1, CRX, GUCY2D

66617


AIPL1, CABP4, CEP290, CRB1


66618
LRAT, TULP1, MERTK


66617


CRX, GDF6, GUCY2D, IMPDH1


66618

RPE65, RPGRIPI, CEP290


66617


IQCB1, KCNJ13, LCA5, LRAT


66618

RDH12, LCA5, SPATA7


66617


NMNAT1, OTX2, RD3, RDH12


66618









RPE65, RPGRIP1, SPATA7, TULP1


66618

 FORMCHECKBOX 
 GUCY2D geeni sekveneerimine




 FORMCHECKBOX 
 RPE65 geeni sekveneerimine

GUCY2D eksonid 1-9


66618


RPE65 eksonid 1-7




66618
GUCY2D eksonid 10-19


66618


RPE65 eksonid 8-14



66618
Leberi pärilik optiline neuropaatia
 FORMCHECKBOX 
 MT-ND1, MT-ND4, MT-ND6 geenide mutatsioonianalüüs
MT-ND1, MT-ND4



66616

MT-ND6




66616

Okulokutaanne albinism, okulaarne albinism, Hermansky-Pudlaki sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 17 geeni sekveneerimisega
AP3B1, BLOC1S3, BLOC1S6


66618
C10orf11, DTNBP1, GPR143


66618
HPS1, HPS3, HPS4


66618
HPS5, HPS6, LYST, OCA2


66618
SLC24A5, SLC45A2, TYR, TYRP1

66618

Stargardti tõbi
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (647 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 4 geeni sekveneerimisega

ABCA4 eksonid 1-12


66617 


ABCA4





66618
ABCA4 eksonid 13-25


66617 


CNGB3





66618
ABCA4 eksonid 26-38


66617 


ELOVL4





66618
ABCA4 eksonid 39-50


66617 


PROM1





66618
Usheri sündroom
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (810 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 20 geeni sekveneerimisega

CDH23, MYO7A



66617 


ABHD12, CDH23, CIB2, CLRN1


66618
USH1C, USH2A



66617 


COL4A6, DFNB31, DSPP, GIPC3


66618
PCDH15, USH1G



66617 


GPR98, HARS, KARS, LHFPL5


66618
GPR98, CLRN1, DFNB31


66617 


LOXHD1, MYO7A, PCDH15, PDZD7


66618
TNC, USH2A, USH1C, USH1G


66618
Vitelliformne maakuli düstroofia
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (138 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 2 geeni sekveneerimisega

BEST1 geeni eksonid 2-4


66617


BEST1 eksonid 1-3




66618
BEST1 geeni eksonid 5-6


66617


BEST1 eksonid 4-7




66618
BEST1 geeni eksonid 7-8


66617 


BEST1 eksonid 8-11



66618
BEST1 geeni eksonid 9-11


66617


PRPH2





66618
X-liiteline pigmentretiniit
 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs APEX kiibiga (187 mutatsiooni)


 FORMCHECKBOX 
 Kompleksanalüüs 3 geeni sekveneerimisega

RP2




66617


OFD1 eksonid 1-10




66618
RPGR




66617


OFD1 eksonid 11-21



66618
ORF15 regioon



66618


RP2





66618








RPGR





66618









ORF15 regioon




66618

X-liiteline reetina kihtide eraldumine

 FORMCHECKBOX 
 RS1 geeni sekveneerimine

RS1 eksonid1-3



66618

RS1 eksonid 4-6



66618

 FORMCHECKBOX 
 Eksoomi sekveneerimine (66641)
Uuringu eesmärk

 FORMCHECKBOX 
 diagnoosi kinnitamine
 FORMCHECKBOX 
 presümptomaatiline testimine

 FORMCHECKBOX 
 haiguse kandluse määramine

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 haired
 FORMCHECKBOX 
 polüdaktüülia

 FORMCHECKBOX 
 neerude väärareng
 FORMCHECKBOX 
 kuulmislangus:
 FORMCHECKBOX 
 kerge

 FORMCHECKBOX 
 keskmine
 FORMCHECKBOX 
 raske[image: image1.png]



PAGE  
2-4 ml EDTA antikoagulandiga täisveri saata koos saatekirjaga Asper Biotech’i laborisse (tööpäeviti 
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