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PÄRILIKE SILMAHAIGUSTEGA SEOTUD GEENIDE MUTATSIOONIANALÜÜS

	Patsiendi nimi
	

	Patsiendi isikukood / sünniaeg
	

	Patsiendi sugu
	

	Patsiendi kliiniline diagnoos
	

	Proovi võtmise kuupäev ja kellaaeg
	

	Proovimaterjali tüüp
	

	Suunav arst, kontakttelefon
	

	Saatev asutus / aadress, kuhu saata

analüüsi vastus
	


Soovitud uuring
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  Autosoom-dominantne optiline atroofia
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   Leberi kaasasündinud pimedus
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  Autosoom-dominantne pigmentretiniit
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   Leberi pärilik optiline neuropaatia
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  Autosoom-retsessiivne pigmentretiniit
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   Stargardt’i tõbi, kolvikeste-kepikeste düstroofia
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  Bardet-Biedl-, McKusick-Kaufmani-, 
Borjeson-Forssman-Lehmanni-, 
Alstromi sündroom,  
Albrighti pärilik  osteodüstroofia
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   Vitelliformne makuli düstroofia
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  Kanapimedus
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   Usheri sündroom
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  Kornea düstroofia




  












Uuringu eesmärk
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  diagnoosi kinnitamine
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   presümptomaatiline testimine
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  haiguse kandluse määramine

Refraktsioon 
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   …………………………………

Nägemise langus
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   vanuses ………………………
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  nägemisteravuse langus……………..
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   värvustaju häired
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  vaatevälja defektid:   
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  tsentraalses osas
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   kogu ulatuses      [image: image22.png]


   perifeerses osas
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   tunnelnägemine

Kliinilised sümptomid
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  sümptomid puuduvad
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   vanus sümptomite avaldumisel……………
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  pupillaarrefleksid aeglased
 



Silmapõhja muutused
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  RP kesk-perifeerses osas
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   RP ääreosas
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  kornea düstroofia  -  …………………….. tüüpi 
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   makulopaatia
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  maakuli atroofia
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   korioretinaalne düstroofia

……………………………………………………

Suguvõsas diagnoositud silmapõhja degeneratiivne haigus …………………………………...
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  < 40.a.
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   eelmises 2-s põlvkonnas
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   ei ole teada
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  haigus diagnoositud meestel
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   ei ole diagnoositud varem



Patoloogiline elektroretinogramm (ERG)
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  amplituudi langus
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   väljendunud kepikeste funktsiooni häire
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  vastusreaktsioon aeglane
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   väljendunud kolvikeste funktsiooni häire
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  vastusreaktsioon puudub
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   kepikeste ja kolvikeste funktsioonide häired

Sümptomid muudes elundkondades
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  vestibulaarfunktsiooni haired

  

[image: image45.png]


  polüdaktüülia
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  neerude väärareng  
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  kuulmislangus:   
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   kerge 
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   keskmine
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   raske

Haigekassa koodid: 
Autosoom-dominantne optiline atroofia
Mutatsioonid OPA1 eksonites 1-7




66617

Mutatsioonid OPA1 eksonites 8-15



66617
Mutatsioonid OPA1 eksonites 16-24



66617
Mutatsioonid OPA1 eksonites 25-32



66617
Autosoom-dominantne pigmentretiniit

Mutatsioonid CA4, FSCN2, IMPDH1, NRL geenides


66617
Mutatsioonid PRPF3, PRPF31, PRPF8, RDS geenides

66617
Mutatsioonid RHO, ROM1, RP1, RP9 geenides


66617
Mutatsioonid CRX, TOPORS, PNR, KLHL7 geenides

66617
Autosoom-retsessiivne pigmentretiniit
Mutatsioonid CERKL, CNGA1, CNGB1, MERTK geenides

66617

Mutatsioonid PDE6A, PDE6B, PNR, RDH12, RGR geenides

66617

Mutatsioonid RLBP1, SAG, TULP1, CRB, RPE65 geenides

66617
Mutatsioonid USH2A, USH3A, LRAT, PROML1, PBP3 geenides
66617

Bardet-Biedl-, McKusick-Kaufmani-, 

Borjeson-Forssman-Lehmanni-, 

Alstromi sündroom,  

Albrighti pärilik  osteodüstroofia 

Mutatsioonid BBS1, BBS2, BBS3 geenides



66617

Mutatsioonid BBS4, BBS5, BBS6 geenides



66617

Mutatsioonid BBS7, BBS8, BBS9, BBS10 geenides


66617

Mutatsioonid BBS12, PHF6, ALMS1 ja GNAS1 geenides

66617

Kanapimedus
Mutatsioonid RHO, PDE6B, GNAT1 geenides


66617

Mutatsioonid CABP4, GRM6, SAG geenides


66617

Mutatsioonid NYX, CACNA1F, CACNA2D geenides


66617

Mutatsioonid GRK1, TRPM1 geenides



66617

Kornea düstroofia
Mutatsioonid COL8A2, TGFBI, VSX1, CHST6 geenides

66617

Mutatsioonid KRT3, KRT12, GSN geenides


66617

Mutatsioonid TACSTD2, CYP4V2, SOD1 geenides


66617

Mutatsioonid TCF8/ZEB1, SLC4A11, UBIAD1 geenides

66617

Leberi kaasasündinud pimedus
Mutatsioonid AIPL1, CRB1, CRX, GUCY2D geenides

66617

Mutatsioonid LRAT, TULP1, MERTK geenides


66617

Mutatsioonid RPE65, RPGRIPI, CEP290 geenides


66617

Mutatsioonid RDH12, LCA5, SPATA7 geenides


66617
Leberi pärilik optiline neuropaatia

Mutatsioonid MT-ND1, MT-ND4 geenides



66616

Mutatsioon MT-ND6 geenis




66616
Stargardt´i tõbi, kolvikeste-kepikeste düstroofia

Mutatsioonid ABCA4 geeni eksonites 1-12



66617
Mutatsioonid ABCA4 geeni eksonites 13-25


66617
Mutatsioonid ABCA4 geeni eksonites 26-38


66617
Mutatsioonid ABCA4 geeni eksonites 39-50


66617
Vitelliformse maakuli degeneratsioon
Mutatsioonid BEST1 eksonites 2-4



66617

Mutatsioonid BEST1 eksonites 5-6



66617
Mutatsioonid BEST1 eksonites 7-8



66617
Mutatsioonid BEST1 eksonites 9-11



66617
Usheri sündroom
Mutatsioonid CDH23, MYO7A geenides



66617
Mutatsioonid USH1C, USH2A geenides



66617

Mutatsioonid PCDH15, USH1G geenides



66617

Mutatsioonid GPR98, CLRN1, DFNB31 geenides


66617

  Käesolev kodeering kehtib alates 1. augustist 2011
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2-4 ml EDTA antikoagulandiga täisveri saata koos saatekirjaga Asper Biotech’i laborisse (tööpäeviti 
9.00-16.00) Aadress: Asper Biotech, Vaksali 17a (III korrus), Tartu, tel 7307 295


