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SUNDHEDSSTYRELSEN

Specialevejledning for Klinisk biokemi

1. juni 2017

Specialevejledningen er udarbejdet som led i Sundhedsstyrelsens specialeplanlegning, jf. sundhedslovens §
208, som omhandler organiseringen og varetagelsen af specialfunktioner pé regionale og private sygehuse.

Specialebeskrivelse

Klinisk biokemi varetager diagnostik, tolkning og rddgivning vedrerende kemiske, biokemiske og
molekylaerbiologiske undersggelser. Klinisk biokemi radgiver primert klinikere i andre specialer, dog
varetager specialet klinisk biokemi direkte patientradgivning pé enkelte omrader som fx
koagulationsforstyrrelser.

Klinisk biokemiske analyser belyser processer og tilstande i den menneskelige organisme af betydning ved
udredning af sygdomme. Analyseresultaterne benyttes endvidere til at vurdere svaerhedsgraden af en given
patients sygdom, overvage sygdommens udvikling og forleb samt effekt af behandling (monitorering).
Desuden benyttes analyserne til at forudsige raske personers risiko for at udvikle sygdom. I udvalgte
situationer udferes klinisk biokemiske analyser uden bestyrket mistanke om sygdom (screening).

Specialet varetager desuden forskning, udvikling og uddannelse inden for specialets omrader.

Kerneopgaver
Opgaverne omfatter akut og ikke-akut diagnostik og radgivning til klinikere pa sygehus og i praksissektoren
vedrerende kemiske, biokemiske og molekylarbiologiske undersogelser.

I klinisk biokemi er der felgende kerneopgaver:

e Kuvalitetssikring af prevetagning, analyse og svarafgivelse, herunder kvalitetssikring af patientneert
analyseudstyr (POCT)

e Udvikling af analyserepertoiret samt diagnostiske metoder og strategier

e Fortolkning, kommentering og laegefaglig rddgivning i forhold til analyseresultatet

Forhold af betydning for specialeplanlaegning

Klinisk biokemi har stor bereringsflade til naesten samtlige specialer pa sygehusene, og de klinisk
biokemiske undersegelsestilbud er i vid udstraekning afpasset efter hvilke funktioner de kliniske specialer
varetager. | 2013 havde klinisk biokemi 15 millioner patientkontakter/prevetagninger, der samlet forte til 150
millioner analysesvar. Akut modtagelse af patienter kreever degnfunktion af klinisk biokemisk afdeling.

Klinisk biokemi er et meget udstyrskreevende speciale. Sterstedelen af analyserne er automatiserede, men da
udstyret oftest er i drift hele degnet, gér en stor del af ressourcerne pa en klinisk biokemisk afdeling til
vedligeholdelse og opdatering af udstyr.
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Overordnet set kan de klinisk biokemiske analyser inddeles i almene klinisk biokemiske analyser, der udger
over 95% af den klinisk biokemiske analyseproduktion samt sjeldne og/eller videns tunge analyser, der
udger resten. I forhold til de almene klinisk biokemiske analyser forventes udviklingen at gé i retning af flere
analyser med kortere svartider, mens forventningen pa det videns tunge omrade er, at blandt andet genom-,
proteom- og methabolomanalyser vil praege udviklingen. Herudover forventes det, at det vil blive muligt at
opstille risikoprofiler eller diagnoseforslag pa baggrund af indsamling og analyse af de store datamangder,
der findes inden for klinisk biokemi.

Analyserepertoirerne udvikles lebende pa de sterre analyseinstrumenter, hvilket betyder, at mindre klinisk
biokemiske afdelinger kan udfere flere og flere analyser selv. De videns tunge og ressourcekraevende
analyser ber dog fortsat kun foregé pd nogle klinisk biokemiske afdelinger.

Specialiserede laboratoriefunktioner baseret pé teknologier som 'next generation sequencing’ (NGS), ogsa
kaldet "high-throughput sequencing’, hjemtages i stigende grad fra udlandet. Teknologien anvendes blandt
andet ved molekylargenetisk, mikrobiologisk, patologisk, cytologisk og biokemisk diagnostik. Lokalt kan
der derfor veere forskellige driftsmaessige organiseringer af laboratoriefaciliteter. Indenfor molekylargenetisk
diagnostik anvendes NGS til produktion af gensekvensen. Dette danner grundlag for analyse af sekvenser for
mutationer, opslag i forskellige databaser samt udarbejdelse af et analysesvar, som herefter kan indga i
udredning og radgivning. De forskellige trin kan udferes i samarbejde mellem flere laboratoriemedicinske og
kliniske specialer.

Den praktiske udfersel af analyserne kan under hensyn til enske om samling af teknisk vanskelige analyser
og rationel ressourceanvendelse samles pa tvaers af de diagnostiske specialer. Der kan i disse tilfzelde med
fordel etableres multidisciplinare teams. En raekke sjeeldne og komplicerede analyser fortsat forventes
udfert i udlandet.

Specialfunktioner vedrerende udredning og radgivning ved genetiske sygdomme og lidelser varetages i bade
klinisk genetik, klinisk biokemi og i relevante kliniske specialer, ofte i et taet samarbejde mellem specialerne.
Inden for blandt andet arvelige hjertesygdomme, stofskiftesygdomme, cancersygdomme og visse arvelige
neurologiske sygdomme er der veletablerede funktioner i de kliniske specialer for store grupper af genetiske
sygdomme og tilstande.

Genetisk rddgivning af patient/familie varetages bade af kliniske specialer og af klinisk genetik, og der kan
lokalt veere forskelle i, hvordan samarbejdet er organiseret, ligesom der kan vare forskelle i forhold til om
udferelsen af laboratorieanalyser, tolkning af analysesvar og rddgivning af klinikeren herom varetages af
klinisk genetik eller klinisk biokemi.

Undersogelser af sjeldne genetiske tilstande varetages som oftest i regi af klinisk genetik, mens
undersggelser ved mere hyppigt foreckommende tilstande i hgjere grad ogsa varetages af klinisk biokemi.
Uanset organiseringen er det vaesentligt, at der er et multidisciplinert samarbejde mellem de kliniske
afdelinger, der har den primare kontakt til patient/familie, og de afdelinger, der foretager analyserne.

I nogle tilfeelde vil en genetisk undersogelse vise et tilfeldigt fund eller en genvarianter af ukendt betydning,
som ikke forklarer patientens sygdom, eller som giver mistanke om anden genetisk sygdom eller tilstand end
den, patienten blev undersegt for. I disse tilfaelde ber patienten henvises til udredning og radgivning i regi af
klinisk genetik.

Patientneer testning (POCT), fx blodsukkermaling, anvendes i stort omfang af bade patienter, praehospitalt
personale og kliniske afdelinger. Korrekt valg og brug af sddant udstyr er veesentligt for patientsikkerheden.
Klinisk biokemisk afdeling har en central rolle fra anskaffelse over kvalitetssikring til oplering af personalet
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i brug af POCT-udstyr. Analyser udfert af preehospitalt personale og kliniske afdelinger ber vere
kvalitetsmaessigt sammenlignelige med analyser udfert pd sygehuslaboratorium, og der ber etableres
kvalitetssikringsordninger pa omradet. Det vil vaere hensigtsmaessigt for patientforlgbet, at data genereret i
forbindelse med anvendelsen af POCT er tilgeengelige pa tvers af afdelinger og sektorer, og at det angives
hvor, hvornér og af hvem undersggelsen er udfort.

Et stort antal klinisk biokemiske afdelinger er gennem de sidste 15 &r blevet akkrediteret eller certificeret
efter forskellige internationale standarder af forskellige akkrediterende organer (fx DANAK), og
forventningen er, at naesten alle afdelinger vil veere akkrediteret inden for de naeste tre til fire ar. Omkring 20
klinisk biokemisk afdelinger er akkrediteret efter [SO-standarder.

For at sikre ensartet behandling af hgj kvalitet er der behov for, at der udarbejdes kliniske retningslinjer
inden for omrddet. Udover de nationale kliniske retningslinjer, som udarbejdes af Sundhedsstyrelsen,
udarbejder de faglige og videnskabelige selskaber landsdekkende kliniske retningslinjer.

Praksisomradet

I almen praksis udtages blodprever, der enten sendes til analyse pa de klinisk biokemiske afdelinger eller
analyseres 1 almen praksis. Analyser fra praksissektoren udger generelt 30-60% af det samlede analysetal for
de klinisk biokemiske afdelinger.

Analyser udfert i praksissektoren ber vere kvalitetsmaessigt sammenlignelige med analyser udfert pa
sygehuslaboratorium, og der ber etableres kvalitetssikringsordninger pd omradet. Klinisk biokemi kan
hensigtsmaessigt inddrages i dette arbejde.

Det er hensigtsmeessigt, at analysesvar fra praksissektoren er tilgengelige for alle relevante akterer i det
samlede patientforleb.

Der ber for de hyppigste analyser inden for klinisk biokemi foreligge retningslinjer for samarbejde og
opgavevaretagelse mellem almen praksis og sygehusvasenet.

Der er ikke speciallaegepraksis i klinisk biokemi, men der er speciallaeger ansat pa flere private laboratorier.

Det kommunale sundhedsvasen

Kommuner og regioner skal i medfer af Sundhedsloven indgé sundhedsaftaler med henblik pa at sikre
sammenheeng og koordinering af indsatserne i de patientforleb, der gér pa tvaers af sygehuse, almen praksis
og kommuner.

I lighed med praksisomréadet ber analyser udfert i kommunerne vere kvalitetsmassigt sammenlignelige med
analyser udfert pd sygehuslaboratorium, og der ber etableres kvalitetssikringsordninger pa omrédet.

Sygehusvaesenet

Nedenfor beskrives anbefalinger til hovedfunktionsniveauet og krav til varetagelse af regionsfunktioner og
hejt specialiserede funktioner. Endvidere fremgar specialets regionsfunktioner og hejt specialiserede
funktioner.

Anbefalinger til hovedfunktionsniveau

Samtlige kliniske specialer har behov for klinisk biokemiske analyser og EKG-optagelser. Hovedfunktioner i
klinisk biokemi er i hej grad knyttet til opgavefordelingen i de kliniske specialer, hvorfor der i
organiseringen ber tages hensyn til klinikernes behov for akutte praver, klinisk biokemisk degnservice,
analyserepertoire samt videns tunge analyser.
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Klinisk biokemi ber veare reprasenteret pd sygehuse med felles akutmodtagelse eller traumecenter samt pé
storre sygehuse med funktioner med omfattende samarbejde med klinisk biokemi.

Det er vaesentligt, at gvrigt personale, herunder bioanalytikere, biokemikere, ingeniorer og
molekylarbiologer, har relevante kompetencer og erfaring i varetagelse af i laboratorievirksomheden.

Det ber vaere muligt p& hovedfunktionsniveau at fa telefonisk assistance fra en specialleege i klinisk biokemi
indenfor kort tid.

Det forudsattes generelt i specialevejledningerne, at der pé alle funktionsniveauer er adgang til rddgivning
fra klinisk biokemi. I specialevejledningen for klinisk biokemi er derfor ikke naevnt samarbejdende kliniske
specialer.

Krav til varetagelse af specialfunktioner

I Sundhedsstyrelsens udgivelse *Specialeplanlaegning — begreber, principper og krav’ beskrives en reekke
generelle forudsatninger og krav til bl.a. kapacitet og forskning, som skal opfyldes for at varetage
specialfunktioner. Disse krav udger grundlaget for varetagelse af specialfunktioner, men derudover oplistes
der nedenfor specifikke krav, som gelder for klinisk biokemi.

Regionsfunktioner

Krav til varetagelse af regionsfunktioner
De anbefalinger, som er anfert for hovedfunktionsniveauet, geelder som krav pa regionsfunktionsniveauet.
Derudover stilles der folgende krav til varetagelse af regionsfunktioner:

Pé regionsfunktionsniveau skal det vaere muligt at fi telefonisk assistance fra en speciallege i klinisk
biokemi indenfor kort tid.

Med mindre andet er neevnt, omfatter specialfunktionerne fortolkning af analyser og rddgivning af klinikere
pa baggrund heraf. Den praktiske udferelse af laboratorieanalyserne foregar ikke nedvendigvis i klinisk
biokemi. Ved varetagelse af specialfunktioner forudsattes det, at der er etableret samarbejde med de kliniske
afdelinger i forhold til rddgivning af patienterne.

Folgende er regionsfunktioner:

Regionsfunktioner

1. Trombofili og bledningsdiagnostik: Individuel udredning og diagnostik af yngre patienter med
trombosesygdomme, initial diagnostik af bledningsforstyrrelser og efterfolgende stillingtagen
til viderevisitering til heemofilicentre samt radgivning vedrerende indikation for og valg af
antitrombotiske midler og behandling af bledningstilstande, herunder
behandlingmonitorering af nye peroale antikoagulantia (NOAKSs). (Individuelle
kommenterede leegesvar pa < 5.000 indledende bledningsudredning, endvidere telefonisk
radgivning vedr. ca. 3.000 pt.)

Rigshospitalet, Blegdamsvej

Neestved Sygehus

OUH Odense Universitetshospital

Sydvestjysk Sygehus, Esbjerg

Aarhus Universitetshospital, Skejby
Regionshospitalet Viborg (i formaliseret samarbejde)
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Aalborg UH Syd

2. Tolkning og radgivning vedrerende paraproteinzemi ved myelomatose, makroglobulinzemia,
Waldenstrom, MGUS og amyloidose: Screening, monitorering og kvantiteringsundersegelser
(undtaget kvantitering af M-komponent i degn urin samt undersogelse for komplet respons —
se hejt specialiserede funktioner) (> 50.000 analyser, herunder radgivning vedrerende ca. 5000
patienter per ar)

Rigshospitalet, Blegdamsvej

Herlev og Gentofte Hospital, Herlev

Sjeellands Universitetshospital, Roskilde

Neestved Sygehus

OUH Odense Universitetshospital

Sygehus Lillebeelt, Vejle

Sydvestjysk Sygehus, Esbjerg

Aarhus Universitetshospital, Skejby

Regionshospitalet Holstebro (i formaliseret samarbejde)
Aalborg UH Syd

3. Medikamentmonitorering ved specielle, sjzeldent anvendte farmaka som eksempelvis
psykofarmaka/antiepileptika (ca. 60.000 analyser pr. ar, radgivning vedrerende ca. 5 % af
disse)

Rigshospitalet, Glostrup

Bispebjerg og Frederiksberg Hospital, Bispebjerg

Slagelse Sygehus

OUH Odense Universitetshospital

Aarhus Universitetshospital, Skejby

Regionshospital Nordjylland, Hjorring (i formaliseret samarbejde)
Laboratoriet (i formaliseret samarbejde)(Epilepsihospitalet Filadelfia)

4. Tolkning og radgivning vedrerende autoimmunanalyser ved komplekse autoimmuntilstande
(radgivning vedr. 2.000 pt.).Varetages ogsa i klinisk immunologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Herlev og Gentofte Hospital, Gentofte
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
Slagelse Sygehus
Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Regionshospitalet Holstebro (i formaliseret samarbejde)
STATENS SERUM INSTITUT

5. Tolkning og radgivning vedrerende biomarkerer ved degenerative neurologiske sygdomme,
herunder narkolepsi, Mb. Alzheimer, Mb. Parkinson. (Ca. 3.500 analyser pr. ir)
Rigshospitalet, Glostrup
Slagelse Sygehus (funktionen afventer ncermere plan for implementering)

Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

6. Tolkning og radgivning vedr. molekylzerbiologiske markeorer ved kreaeftsygdom, herunder
detektion og karakterisering af celler, cellefrit DNA og mikropartikler (bl.a. JAK2 mutation,
BCR/ABL) som led i screening, diagnostik, monitorering samt valg af terapi (>100.000 pt.).
Varetages i teet samarbejde med patologisk anatomi og cytologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej
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Herlev og Gentofte Hospital, Herlev (kun heematologiske sygdomme)
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde (kun hemetologiske sygdomme)
Sygehus Lillebceelt, Vejle

Aarhus Universitetshospital, Skejby

Aalborg UH Syd

7. Tolkning og radgivning vedrerende hyppige genetiske sygdomme, herunder arvelige
hjertesygdomme (fx lipidsygdomme), arvelige neurologiske sygdomme, onkogenetisk
disposition (fx hereditzer non-polyposis colorektalcancer (HNPCC) og arvelig bryst- og
ovariecancer (HBOC)) samt arvelige stofskiftesygdomme. Varetages i taet samarbejde med
klinisk genetik samt relevante kliniske specialer
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Herlev og Gentofte Hospital, Herlev
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde (funktionen afventer ncermere plan for implementering)
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd
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Hgjt specialiserede funktioner

Krav til varetagelse af hgjt specialiserede funktioner

De krav, som er anfort for regionsfunktionsniveauet, geelder ogsa for det hojt specialiserede niveau.
Derudover stilles der folgende krav til varetagelse af hojt specialiserede funktioner:

Pé hejt specialiseret niveau skal der vaere mulighed for at fa telefonisk assistance fra en speciallaege i klinisk
biokemi indenfor kort tid.

Folgende er hgjt specialiserede funktioner:

Hojtspecialiserede funktioner

8. Tolkning og radgivning vedrerende klinisk betydning og behandlingsmzessige konsekvenser
ved hzemofili og beslzegtede sygdomme, herunder trombocytdefekter. Tolkning og radgivning
baseres pa en kombination af klinisk, biokemisk og eventuelt molekylzergenetisk udredning
(1.000 pt, < 5.000 undersogelser arligt). Varetages i taet samarbejde med klinisk genetik og
hzmofilicentrene
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Aarhus Universitetshospital, Skejby

9. Udredning af haemoglobinvarianter, tolkning og radgivning ved haemoglobinopatier.
Varetages i tzet samarbejde med intern medicin: heematologi, paediatri og gynakologi og
obstetrik.

Rigshospitalet, Blegdamsvej (varetages i klinisk genetik, udelukkende genetisk udredning og
radgivning af patienter)

Herlev og Gentofte Hospital, Herlev (ej genetisk udredning og radgivning af patienter)
Aarhus Universitetshospital, Skejby

10. Tolkning og radgivning vedrerende perinatal screening for medfedte stofskiftesygdomme
(60.000 bern/ar, 50 positive pravesvar/ar). Varetages i taet samarbejde med klinisk genetik
Rigshospitalet, Blegdamsvej (varetages i klinisk genetik)

Aarhus Universitetshospital, Skejby
STATENS SERUM INSTITUT

11. Tolkning og radgivning vedrerende porfyrisygdom, herunder behandlingsmonitorering
(<1.000 rekvisitioner arligt). Varetages i teet samarbejde med dermato-venerologi, intern
medicin: endokrinologi. Eventuel supplerende molekyleergenetisk udredning varetages af
klinisk genetik
OUH Odense Universitetshospital

12. Tolkning og radgivning vedrerende paraproteinzemi, fx ved myelomatose eller
makroglobulinzemia Waldenstrom, vurdering af komplet respons samt kvantitering af M-
komponent i degn urin (< 5.000 analyser pr. ir)

Rigshospitalet, Blegdamsvej

Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby
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Aalborg UH Syd

13. Tolkning og radgivning vedrerende neuropeptid tumormarkerer, hvor analysering og tolkning
er vanskelig (fx visse analyser inden for Vasoaktivt Intestinalt Polypeptid (VIP), Pituitary
adenylate cyclase-activating peptide (PACAP), Gastrin, Chromogranin, Cholecystokinin,
Somatostatin, Substans P, Pankreatisk polypeptid, Progastrin, Glukagon) (<3.000 analyser/ar)
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Bispebjerg og Frederiksberg Hospital, Bispebjerg

14. Tolkning og radgivning vedrorende renale konkrementer (<2.000 analyser/ar)
Bispebjerg og Frederiksberg Hospital, Bispebjerg
Aalborg UH Syd

15. Tolkning og radgivning vedroerende forgiftninger, der kraever szerlige analyser (fx metanol,
etylenglykol) (<100 analyser/ar)
Bispebjerg og Frederiksberg Hospital, Bispebjerg

16. Tolkning og radgivning vedrerende sjeeldne undersegelser i vitamin B12 stofskiftet (<500
underseogelser pr. ir, dybtgiende udredning vedr. ca. 15 pt. arligt)
Aarhus Universitetshospital, Skejby

17. Tolkning og radgivning vedrerende krom og kobolt hos patienter med MoM-proteser (3.000
analyser pr. ir, radgivning vedr. 1.500 pt.)
Bispebjerg og Frederiksberg Hospital, Bispebjerg
Sygehus Lillebeelt, Vejle

Monitorering af specialfunktioner i klinisk biokemi

Sundhedsstyrelsen folger lebende op pd, om den galdende specialeplan er tidssvarende, relevant og
dekkende. Det sker gennem arlige statusrapporter om opfyldelse af krav til specialfunktionerne samt
monitorering af udvalgte specialfunktioner i en del af specialerne. For specialet klinisk biokemi vil der ikke
blive monitoreret specifikke specialfunktioner. Det skyldes, at det ikke har veret muligt at udvaelge en egnet,
relevant indikator, der kan afdakkes inden for eksisterende databaser og kodepraksis. En af &rsagerne hertil
er, at specialfunktionerne omhandler ’tolkning og radgivning’, hvilket ikke registreres, men ogsa at de
databaser, som anvendes inden for specialet, ikke er tilgeengelige for Sundhedsdatastyrelsen og RKKP.

Baggrund for udarbejdelse af specialevejledningen

Sundhedsstyrelsen har udarbejdet denne specialevejledning pa baggrund af en revision af
specialevejledningen fra Specialeplan 2010 og har i arbejdet indhentet radgivning fra faglige reprasentanter
fra regionerne samt fra de relevante videnskabelige selskaber m.v. Sundhedsstyrelsens udgivelse
’Specialeplanlaegning - begreber, principper og krav’ (tilgengelig fra Sundhedsstyrelsens hjemmeside)
beskriver rammerne for specialeplanlaegningen.

Folgende udgivelser er inddraget i specialeplanlaeegningen i relevant omfang:
e Sundhedsstyrelsens rapport *Styrket Akutberedskab’, 2007

e Sundhedsstyrelsens rapport Biokemisk screening for medfedt sygdom hos nyfedte — Principper,
erfaringer, anbefalinger’, 2008
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e Sundhedsstyrelsens medicinske teknologivurdering *Screening af gravide indvandrere for
hamoglobinopati’, 2009
e Sundhedsstyrelsens pakkeforlab pa kraeftomradet
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