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Forord

I henhold til § 2 i bekendtggrelse nr. 96 af 2. februar 2018 om uddannelse af specialleeger godkender Sund-
hedsstyrelsen malbeskrivelser for de leegelige specialer. Malbeskrivelserne angiver de teoretiske og praktisk-
kliniske kompetencer, som kraeves for at opna tilladelse til at betegne sig som speciallaege i det enkelte speci-
ale.

Malbeskrivelserne for de lzegelige specialer udarbejdes i teet samarbejde med de videnskabelige selskaber.

Malbeskrivelsen for speciallaegeuddannelsen i Klinisk Genetik er udarbejdet i samarbejde med Dansk Selskab
for Medicinsk Genetik (DSMG).

Center for Evidens, Uddannelse og Beredskab
Sundhedsstyrelsen

Oktober, 2019



1. Indledning

I henholdt til § 2 i Sundhedsstyrelsens bekendtggrelse nr. 96 af 2. februar 2018 (med senere tilfgjelser) om ud-
dannelse af speciallaeger godkender Sundhedsstyrelsen malbeskrivelser for de laegelige specialer.

Malbeskrivelserne praeciserer de minimumskompetencer, der skal opnas og godkendes i lgbet af laegens ud-
dannelse til specialleege.

De videnskabelige selskaber har en naturlig faglig interesse i at sikre at kompetencerne i malbeskrivelserne er
relevante og opdaterede, dels i forhold til den faglige udvikling i specialerne og dels baseret pa den erfaring,
der opnas under anvendelsen af malbeskrivelser og uddannelsesprogrammer i uddannelsesforlgbet.

Der udarbejdes adskilte malbeskrivelser for introduktionsforlgb og hoveduddannelsesforlgb.

1.1. Overgang til ny malbeskrivelse

Malbeskrivelsen treeder i kraft 1. januar 2020. Det betyder, at forlgb opslaet efter denne dato fglger aktuelle
malbeskrivelse. Forlgh, som er startet far godkendelsen, vil falge den tidligere malbeskrivelse (og dertil hg-
rende kompetencer). Dog kan forlgb igangsat kort fgr dette tidspunkt (hvor under et ar af hoveduddannelses-
forlgbet er gennemfart ved godkendelsen) efter aftale med uddannelsesstedet fa nyt uddannelsesprogram og
falge den aktuelle malbeskrivelse.



2. Den generelle del

Der knytter sig en reekke lovmaessige regler og begreber til specialleegeuddannelsen som er ens for alle mélbe-
skrivelser, pa tveers af specialer og for introduktions- og hoveduddannelserne.

P& Sundhedsstyrelsens hjemmeside er den danske specialleegeuddannelse naermere beskrevet, herunder lov-
grundlag, organisation, opbygning, aktgrer, terminologi med mere.

3. Den specialespecifikke del

Denne del af malbeskrivelsen beskriver specialet, de kompetencer der som minimum skal opnds samt specia-
lets anbefalinger til leeringsstrategier og fastlagte obligatoriske metoder til kompetencevurdering. Ligeledes be-
skrives de obligatoriske specialespecifikke kurser og forskningstraening. Denne del er udarbejdet af specialets
videnskabelige selskab, som ogsa er ansvarlig for revision i henhold til Sundhedsstyrelsens vejledning om ud-
arbejdelse og revision af méalbeskrivelse.

3.1. Beskrivelse af specialet

Klinisk genetik er et tveergdende speciale bestaende af en klinisk funktion og en laboratoriemaessig funktion,
som er steerkt integrerede. Specialet modtager patienter fra savel den primaere sundhedssektor som hospitals-
afdelinger til klinisk genetisk udredning og genetisk diagnostik, risikovurdering, prognosevurdering, information
og individualiseret genetisk radgivning. Specialet far i stor udstraekning henvist patienter, som ikke har udred-
ningsforlgb andre steder. Det kan f.eks. vaere raske slaegtninge i familier, hvor genetisk betinget sygdom eller
tilstand optraeder.

Specialet beskeeftiger sig klinisk og laboratoriediagnostisk med kromosomsygdomme, monogent og multifakto-
rielt betingede tilstande, misdannelsessyndromer og misdannelsessekvenser. Den laboratoriediagnostiske del
omfatter dels klassiske cytogenetiske, molekylaergenetiske og metaboliske/biokemiske undersggelser, men
ogsa nye analysemetoder og - teknikker. Analyserne udfgres pa savel preenatale som postnatale praver.

Klinisk genetik er midt i en hastig udvikling som fglge af kortlaegningen af det humane genom og som fglge af
udviklingen af nye metoder til omfattende sekventering af dele eller hele genomet og de deraf opstadede mulig-
heder for diagnostisk undersagelse. Samtidig tilkommer der ogsa i stigende grad terapeutiske muligheder ved
genetiske sygdomme. Endvidere sker der fortsat implementering af nationale og internationale guidelines og
kvalitetssikringsprogrammer for genetisk udredning og testning.

Specialet fungerer i et teet samarbejde med stort set alle andre kliniske specialer og varetager foruden direkte
patientkontakt ogsa den leegefaglige rddgivning vedr. genetiske udredning, resultatfortolkning, profylakse m.v.
til andre specialer, herunder primeersektoren, og har til formal at sikre sammenhaengende patientforlab.

En klinisk genetiker har en reekke kompetencer inden for genetisk udredning og diagnostik samt - ofte i samar-
bejde med klinikere inden for andre specialer — fastleeggelse af kontrolprogram og opfalgning for patienter, hvor
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det er relevant. Viden om genetiske analyser (principper, muligheder og begreensninger) og fortolkning af gene-
tiske laboratoriesvar samt videreformidling af disse i en klinisk sammenhaeng til bade patienter og samarbejds-

partnere indgar som en vaesentlig del af uddannelsen. Undervisning af andre sundhedsfaglige personer og stu-
derende er ligeledes en vaesentlig del af arbejdet som klinisk genetiker.

| uddannelsen af specialleeger i klinisk genetik er der steerk tradition for forskning, og den forskningsmeessige
del af uddannelsen veegtes saledes hgijt. Der opfordres til selvsteendigt videnskabeligt initiativ med henblik pa
at bidrage til specialets fortsatte udvikling.

Der er i Danmark fem klinisk genetiske afdelinger med uddannelsesforlgb: En afdeling i Kebenhavn (som om-
fatter Rigshospitalet samt Kennedy Centret, Glostrup), tre afdelinger tilknyttet universitetshospitalerne i hen-
holdsvis Aalborg, Aarhus og Odense samt en afdeling i Vejle (Sygehus Lillebzelt). Alle afdelinger fungerer pa
hgijt specialiseret niveau.

3.2. Beskrivelse af uddannelsens overordnede forlgb

Den samlede uddannelsesvarighed, ud over den kliniske basisuddannelse (KBU), er 5 ar. Uddannelsen er cen-
treret omkring det enkelte patientforlab og foregar primeert i relation til det kliniske og laboratoriemaessige ar-
bejde pa afdelingerne. Uddannelsen i klinisk genetik omfatter:

Introduktionsuddannelsen i specialet udggr 12 maneders ansaettelse i godkendt uddannelsesforlgb pa en
klinisk genetisk afdeling. Safremt kompetencerne i introduktionsstillingen er opnaet ved afslutningen af intro-
duktionsforlgbet, er den uddannelsessggende laege egnet til fortsat uddannelse inden for specialet og kan
sgge en hoveduddannelsesstilling.

Hoveduddannelsen er fastsat til 48 maneder og indeholder den fagspecifikke leering og treening ved funktion
pa savel klinisk genetiske afdelinger som pa andre kliniske afdelinger.

Klinisk genetiske afdelinger (42 maneder):

Sterstedelen af kompetencerne i malbeskrivelsen tilegnes under ansaettelse pa klinisk genetiske afdelinger.
Fagets bredde, som i stigende grad medfgrer udvikling af seerlige interesseomrader og ekspertviden pa de en-
kelte klinisk genetiske afdelinger, bevirker, at det vil vaere optimalt med hoveduddannelsesforlgb sammensat
med funktion pé to forskellige klinisk genetiske afdelinger. Ansaettelsen mé anbefales at finde sted pa stamaf-
deling de farste 18 maneder, herefter ansaettelse pa en anden klinisk afdeling (andet speciale) i 6 maneder (se
senere), 12 maneder pa anden klinisk genetisk afdeling ("udear”) og endelig 12 maneder pa stamafdeling.

Klinisk afdeling (andet speciale) (6 maneder):

En del kompetencer afspejler den klinisk genetiske speciallaeges tveerdisciplineere bergringsflader og arbejds-
opgaver. Erhvervelse af disse kompetencer, der findes inden for leegerollerne medicinsk ekspert/laegefaglig,
samarbejder og leder/administrator/organisator, fordrer kendskab til andre kliniske afdelingers arbejdsproces-
ser og dagligdag og den dertil harende patient- og familiehandtering. Hvilken klinisk afdeling, der indgar i det
enkelte hoveduddannelsesforlgb, afggres i den enkelte uddannelsesregion, men typisk kan det dreje sig om en
afdeling, hvor der er en vaesentlig andel af patienter med genetiske problemstillinger eller en afdeling, hvor der
er mulighed for at have fokus pa genetisk betingede sygdomme og tilstande i det givne speciale. Det kan veere
inden for specialer knyttet til de beskrevne disciplinspecifikke omrader (f.eks. obstetrik, psediatri, neurologi, on-
kologi mv.)



Fokuserede kliniske ophold:

Under fokuserede ophold af op til 4 ugers varighed indgar den uddannelsessggende leege i det daglige arbejde
pa afdelingen, men uden behandlingsansvar og under fortsat ansaettelse pa stamafdelingen. Der skal laegges
veegt pa, at den uddannelsessggende laege under opholdet i szerlig grad beskeeftiger sig med klinisk undersg-
gelse, diagnostik og behandling af specialets arvelige sygdomme, tilstande og syndromer. Endvidere bgr der
veere fokus pa forholdsregler og konsekvenser for sygdommensitilstandens forekomst for den samlede familie.
Stamafdelingen skal sikre, at der udarbejdes et program, der sikrer leering inden for de i malbeskrivelsen an-
givne kompetencer. De konkrete aftaler om fokuserede ophold pa andre kliniske afdelinger eller teoretiske insti-
tutter indgas mellem hovedvejleder, den uddannelsessggende laege samt det konkrete opholdssted som en del
af den individuelle uddannelsesplan.

Teoretiske kurser:

Den daglige kliniske lzering suppleres med obligatoriske kurser. | introduktionsuddannelsen, savel som i hoved-
uddannelsen, indgér saledes deltagelse i de af Sundhedsstyrelsen strukturerede generelle tvaerfaglige kurser,
og i hoveduddannelsen gennemfgres de obligatoriske specialespecifikke kurser (de specialespecifikke kurser
kan findes pa DSMG’s hjemmeside: www.dsmg.dk).

Forskningstraening:

Formalet med forskningstraening er at opn& kompetencer i forhold til kritisk at kunne vurdere medicinsk viden
og leegelig praksis samt at kunne bidrage med ny viden. Forskningstraening indarbejdes i hoveduddannelsen
og gennemfgres under anseettelse pa stamafdeling. Forskningstraeningen bestar af en teoretisk og en praktisk
del og skal veere padbegyndt senest to ar efter anseettelsens start og afsluttet senest et halvt ar, far specialleege-
uddannelsen er gennemfart. Som udgangspunkt skal den teoretiske kursusvirksomhed afvikles inden for en
periode pa 12 maneder.

http://sundhedsstyrelsen.dk/da/nyheder/2014/forskningstraening-i-speciallaegeuddannelsen

Specialleegeuddannelsen kan evt. kombineres med et ph.d.-forlgb. Dette traeder i stedet for forskningstrae-
ningsforlgbet.

3.2.1. Kompetenceniveau

Kompetencerne er inddelt i tre niveauer, hvor (3) angiver det hgjeste niveau, (2) det midterste niveau og (1) det
laveste niveau. Der anvendes forskellige termer for henholdsvis faglige og intellektuelle kompetencer samt for
kliniske feerdigheder (se skema)

Termer for faglige og intellektu- | Termer for kliniske feerdigheder
elle kompetencer

Niveau 1 Angive/definere/identificere Deltage/assistere

Niveau 2 Forklare/redegare for Udfare under vejledning

Niveau 3 Analysere/diskutere/vurdere Selvsteendigt udfgre /udvise/udar-
bejde/foretage
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Beskrivelse af niveauer for faglige og intellektuelle kompetencer:

Niveau (1). Angive/definere/identificere
Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne reproducere erhvervet viden, kunne genkende det
leerte, beskrive hvad han/hun har set/leest.

Niveau (2). Forklare/redeggare for

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne forklare arsagssammenhaenge, kunne kombinere
viden fra forskellige omréder, kunne anvende viden til at lase opgaver og afhaengig af resultaterne tilretteleegge
videre udrednings- og behandlingsforlgb.

Niveau (3). Analysere/diskutere/vurdere

Pa dette niveau skal den uddannelsessagende laege kunne forholde sig til og diskutere komplekse problemstil-
linger med varierende evidensgrundlag, kunne vurdere disses veesentlighed, kunne analysere komplekse biolo-
giske sammenhaenge, begrunde valg af metode mv.

Beskrivelse af kompetenceniveauer for kliniske feerdigheder:

Niveau (1). Deltage/assistere
Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne medvirke ved udfgrelse af bestemte opgaver og
procedurer uden selvstaendigt ansvar for den samlede opgavevaretagelse.

Niveau (2). Udfgre under vejledning
Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne udfare bestemte opgaver og procedurer under vej-
ledning af en mere erfaren fagperson.

Niveau (3). Selvstaendigt udfgre/udvise/udarbejde/varetage/foretage

Pa dette niveau skal den uddannelsesaggende leege kunne varetage planleegning og udfarelse af bestemte
funktioner, f.eks. kunne gennemfare en objektiv undersggelse eller konsultation uden supervision og i en sa-
dan grad, at den uddannelsessggende leege vil kunne supervisere og undervise andre i proceduren.

Ved kompetencer angivet som niveau 3 og som beskriver en klinisk tilstand eller sygdom, forventes det, at den
uddannelsessggende laege kan beskrive den genetiske baggrund, de kliniske manifestationer, eventuelle un-
dertyper, differentialdiagnoser samt relevant behandling og opfalgning for den givne tilstand/sygdom.

3.2.2. Leeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering

Kompetencekort og vejledninger ligger pa specialets hjemmeside under uddannelsesudvalg
https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/. Disse kan Igbende opdateres p& udformning, men
skal altid understatte de beskrevne kompetencer og metoder i malbeskrivelsen.

Ved nogle kompetencer er naevnt flere laeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering. Den uddannel-
sessggende leege har ansvar for egen leering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Ved laeringsstrate-
gierne (som er vejledende fraset de obligatoriske kurser) kan en eller flere af de angivne strategier anvendes.
Hvis der under kompetencevurdering er anfgrt flere metoder, bgr de alle anvendes, medmindre der er angivet
et "eller” mellem metoderne.

Leeringsstrateqier:

Selvstudium:
Kompetencen opnas ved f.eks. selvstaendig litteraturgennemgang.



Kursus:
Deltagelse i og godkendelse af formaliseret teoretisk eller praktisk kursus og gennemgang af materiale, der er
udvalgt af delkursusleder.

Varetagelse af patientforlgb:

Bygger pa en kobling af teoretisk viden og praksis. Heri laegges, at den enkelte uddannelsessggende lege va-
retager et samlet sagsforlgb, herunder rddgivning, udredning, ivaerksaettelse af analyser og andre parakliniske
undersggelser samt, hvis relevant, fastlaeggelse af kontrolprogram.

Varetagelse af svarafgivelse i laboratoriet:
Bygger pa en kobling af teoretisk viden til praktisk svarafgivelse i forbindelse med genetiske analyser.

Laboratoriearbejde:

Ved arbejde i cytogenetisk, molekyleergenetisk eller metabolisk laboratorium opnar den uddannelsessggende
laege den pageeldende kompetence ved at indgd/vaere med i det praktiske arbejde og ved at forholde sig til
analysekvalitet og - resultat i forhold til den kliniske problemstilling.

Udarbejdelse af skriftligt materiale:

Dette kan veere en afdelingsinstruks, videnskabelig artikel eller rapport i forbindelse med en videnskabelig pro-
blemstilling, f.eks. i udvalg og lignende. Det kan ogsa veere et journalnotat, hvor en genetisk problemstilling er
grundigt beskrevet.

Undervisning af andre:
Faglig diskussion som fglge af enten internt eller eksternt afholdt undervisning, hvor faglige og videnskabelige
problemstillinger drgftes.

Fokuseret ophold:

Ophold i en afgreenset tidsperiode pa anden klinisk afdeling eller anden klinisk genetisk afdeling, hvor man for-
venter, at kompetencen kan opnas. Det kan f.eks. veere i situationer, hvor en specifik analyse ikke udfgres pa
den/de afdeling(er), hvor den uddannelsessggende leege er ansat i uddannelsesforlgbet, eller hvor en given
patientgruppe folges i en klinisk afdeling, og hvor den uddannelsessggende via et fokuseret ophold kan se et
starre antal for kompetencen relevante patienter.

Kompetencevurderingsmetoder:

Case-baseret diskussion:

Denne metode har form som en struktureret vejledersamtale, hvor man kan vurdere teoretisk viden, diskutere
enkelte sagsforlgb og etiske problemstillinger. Det kan f.eks. veere sjeeldne sygdomstilstande, som den uddan-
nelsessggende laege pa grund af den lave praevalens ikke med sikkerhed vil fa et selvsteendigt rddgivningsfor-
lgb i, men hvor der forventes kendskab til sygdommen, eller der er saerlige genetiske forhold ved sygdoms-
gruppen. Metoden indebaerer, at den kliniske vejleder via samtale med og spgrgsmal til den uddannelsessg-
gende laege tager udgangspunkt i journalnotater og/eller uddannelseslaegens oplevelser i forhold til den rele-
vante problemstilling og derigennem far afdaekket erfaringer, viden, indsigt og tilgang til det, som mal eller del-
mal omhandler. Den case-baserede diskussion kan ogsa vaere en diskussion ved en internt organiseret konfe-
rence, hvor en videnskabelig problemstilling sv.t. kompetencen diskuteres i en sddan grad, at vejlederen kan
godkende kompetencen efterfglgende.

Mini-CEX (Mini-Clinical Evaluation Exercise):

Ved denne metode fglger en mere erfaren kollega (typisk en laege) den uddannelsessggende leege for at vur-
dere den uddannelsessggende laeges feerdigheder i forbindelse med en praktisk feerdighed eller konsultation.
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Til dette anvendes et struktureret observationsskema i form af Mini-CEX, som findes pa selskabets hjemme-
side.

Kompetencekort:

Ved enkelte kompetencer er der udarbejdet kompetencekort, som den uddannelsessggende laege skal gen-
nemga for at f& kompetencen godkendt. Dette er iszer knyttet til laboratorierelaterede cyto- og molekyleergeneti-
ske kompetencer.

Audit af arbejdspraksis:
Ved denne metode gennemgar vejlederen én eller flere sager, som den uddannelsessggende laege har haft
ansvaret for. Vejlederen vurderer herudfra, om den enkelte kompetence er opnaet.

Godkendt kursus:
Godkendt specialespecifikt kursus.

360-graders feedback:

Formalet med 360-graders feedback er at give konstruktiv feedback til den uddannelsessggende leege i forhold
til kompetencer inden for laegerollerne: Kommunikator, samarbejder, leder/administrator/organisator og Profes-
sionel. Der udpeges for hver uddannelsessggende laege en eller flere grupper af respondenter. Responden-
terne kan udpeges af afdelingsledelse, overlaeger, hovedvejledere eller af den uddannelsessggende leege selv.
Respondenter kan veere administrativ chef (klinikchef/administrerende overlaege), specialeansvarlige overlae-
ger, vejledere (ikke den uddannelsessggendes hovedvejleder), uddannelsessggende laeger, bioanalytikere,
sekretaerer, genetiske vejledere mv. Der anbefales minimum 5-7 respondenter i hver gruppe. Eksempel pa
skema og vejledning, se side 18 i bilagssamling til rapporten: "Kompetencevurderingsmetoder — en oversigt”.
Sundhedsstyrelsen, 2013.

Mundtlig og skriftlig preesentation af videnskabeligt arbejde:

Formidling af ny viden i form af en artikel/kasuistik som fgrsteforfatter, et abstract + foredrag og/eller abstract +
posterpraesentation ved videnskabeligt mgde. Kompetencevurdering foretages af vejleder efter praesentatio-
nen.

3.3. Introduktionsuddannelse

3.3.1. Kompetencer

De enkelte kompetencer, som skal vurderes, er her beskrevet, s& det fremgar hvilke af de 7 laegeroller, der ind-
gar i kompetencen. Det er desuden konkret beskrevet, hvilket niveau kompetencen skal mestres pa, nar den
kan endeligt godkendes. Ved formulering af en kompetence, veaelges det aktionsverbum, der tydeligst beskriver
hvordan kompetencen skal opnas. Der er angivet anbefalede leeringsstrategier, som afdelingen kan vaelge mel-
lem. Derimod er den/de anfarte metode(r) til kompetencevurdering obligatoriske. Hermed bliver disse lands-
daekkende, sa det er ens hvordan kompetencen vurderes uanset hvor laegen uddannes og vurderes.

3.3.2. Liste med specialets obligatoriske kompetencer

Denne liste angiver de kompetencer laegen som minimum skal besidde ved endt uddannelse, med konkretise-
ring af kompetencen, de anbefalede laeringsstrategier og de(n) valgte obligatoriske metoder til kompetencevur-
dering. Kompetencerne og de tilknyttede vurderingsmetoder konkretiseres ved anvendelse af kompetencekort
eller anden konkret vejledning, hvor det bl.a. tydeliggeres hvilke af de 7 roller, der indgar. Kompetenceopnael-
sen kan inddeles i forskellige delniveauer, og dette understgttes i kompetencekortet.
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Overordnede kompetencer samt disciplin-specifikke kompetencer.

Kompetencevur-
Kompetencemal Leeringsmetode(r), | deringsme-
anbefaling tode(r),
obligatorisk(e)
NE | Mal Konkretisering af mal
' (inkl. roller)
. Se kompetencekort. .
1 Beskr_lve (1) relevante cyto- Medicinsk ekspert/lsege- Selvstudpm. . Kompetencekort.
genetiske metoder. faglig Laboratoriearbejde.
Beskrive (1) relevante mole- Se kompetencekort. Selvstudium.
2 ) Medicinsk ekspert/lsege- Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
kyleergenetiske metoder. faglig
Selvstudium.
. _ | Se kompetencekort. Laboratoriearbejde.
3 Beskrive .(1) kromosomstruk Medicinsk ekspert/leege- Varetagelse af svar- | Kompetencekort.
tur, - funktion og nomenklatur. . . ;
faglig. afgivelse i laborato-
riet.
Selvstudium.
. i Se kompetencekort. Laboratoriearbejde.
4 Besk.rlve (1) genstrukuur, Medicinsk ekspert/leege- Varetagelse af svar- | Kompetencekort.
funktion og nomenklatur. . . ;
faglig. afgivelse i laborato-
riet.
Selvstudium.
Redeggare for (2) fortolkning Se kompetencekort. Laboratoriearbejde.
5 af cytogenetiske analysere- Medicinsk ekspert/leege- Varetagelse af svar- | Kompetencekort.
sultater. faglig. afgivelse i laborato-
riet.
Selvstudium.
Redeggare for (2) fortolkning Se kompetencekort. Laboratoriearbejde.
6 af molekyleergenetiske analy- | Medicinsk ekspert/lsege- Varetagelse af svar- | Kompetencekort.
seresultater. faglig. afgivelse i laborato-
riet.
AD, AR, XR, XD og mito-
kondriel arvegang, kromo-
Redeggare for (2) nedarv- somabnormiteter, epige- Selvstudium. .
. netik, anticipation, penet- . Case-baseret dis-
7 ningsmgnstre og arvegange . Varetagelse af pati- :
rans, polygen og multifak- kussion.
ud fra stamtreesdata. . entforlgb.
toriel arvegang.
Medicinsk ekspert/leege-
faglig.
Herunder beregne risiko
Under vejledning udfare (2) | ved hjeelp af teorien om Selvstudium
risikoberegning (populations- | Hardy-Weinberg fordeling ' .| Case-baseret dis-
8 X . Varetagelse af pati- .
genetik, sandsynlighedsreg- og Bayes theorem. entforlab kussion.
ning og kombinatorik). Medicinsk ekspert/lsege- '
faglig.
L}qder vejlgdn|ng udfgre.(IZ) Medicinsk ekspert/leege- Selvstudium. .| Case-baseret dis-
9 risikovurdering ud fra empiri- fadli Varetagelse af pati- Kussion
ske data. 9'g. entforlgb. '
Redeggre for (2) indikation
for og valg af post- og preena- | Medicinsk ekspert/leege- Varetagelse af pati- | Audit af arbejds-
10 S : . _
tal genetisk diagnostik ud fra | faglig. entforlgb. praksis.

kliniske problemstillinger.
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Selvsteendigt udfgre (3) Kli-
nisk undersggelse af patient

Medicinsk ekspert/lsege-
faglig.

Varetagelse af pati-

1 mistaenkt for genetisk betinget | Kommunikator. entforlgb. Mini-CEX.
sygdom. Professionel.
Diskutere (3) de specielle for- .
hold vedrgrende regler om fObs'.'spemeIIe' forhold ved .| Case-baseret dis-
: ; amilieudredning. Varetagelse af pati- : o
12 tavghgdspllgt, mundtligt og Kommunikator. entforlab. kussion eller Mini-
skriftligt samtykke, der geelder Professionel CEX.
i forbindelse med genetisk ud- Samarbej der.
redning og radgivning. )
Herunder formidle specifik
viden om sygdomme, re-
sultatet af genetiske un-
dersggelser, fordele og
ulemper ved genetiske un-
dersggelser, behov for in-
Selvstaendigt foretage (3) f;rfr; ﬁ;ﬁ;ﬁ:&?&rﬁﬂz Irggr;;lr:rg];
f(;rm|dl|ng o9 kommun_|kat|on dre komplekse sager for- | f pati Audit af arbejds-
13 | & vurderinger, udrednings- | oot kunne handteres | V2retagelse af pati- praksis eller Mini-
og behandlingsforslag til pati- selvstaendigt, mens kom- entforlgb. CEX
ent_en_ I bade mundiiig og plekse sager7 kan handte- .
skriftlig form. res under supervision.
Medicinsk ekspert/leege-
faglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder formidle specifik
viden om mindre kompleks
sygdom, resultat af geneti-
ske undersggelser, fordele
og ulemper ved genetiske
Selvsteendigt udfare (3) for- ?é}gg;?%%lfs;gn?ﬁggvgg:_
midling o9 kommuni_kation af under foretage relevant og
14 \t;:rhd:r:jnl%ngl;?;;%n;:??;gzg sufficient journalfaring. Varetagelse af pati- | Case-baseret dis-
. Mindre komplekse sager entforlgb. kussion.
0g andet sundhedsfagligt per- forventes at kunne handte-
Sonal.e | bade mundtiig og res selvsteendigt, mens
skriftlig form. komplekse sager kan
handteres under supervi-
sion.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Medicinsk ekspert/leege-
faglig. Varetagelse af pati-
Diskutere (3) og deltage kon- ngs/?:gslker/forsker 9 U | entforlgb (som dis-
15 struktivt i afdelingens interne Leder /administrator/orga— kuteres til konferen- | Audit af arbejds-
konferencer og konferencer cer). praksis

med andre afdelinger.

nisator.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

Undervisning af an-
dre.
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Selvstaendigt udvise (3) for-
stdelse og respekt i samar-

Kommunikator.

Varetagelse af pati-

16 | bejdsrelationer med andre Professionel. gggorz geer!eévalue- Arua?gieslf arbejds-
(primeersektor, leegekolleger Samarbejder. fn 9 P
og andre afdelinger). 9
Herunder deltage i afdelin-
17 Redeggre for (2) afdelingens | gens introduktion. Selvstudium Case-baseret dis-
organisation. Leder/administrator/orga- ' kussion.
nisator.
Selvstaepd|gt foretage ©) Leder/administrator/orga- | Varetagelse af pati- | Audit af arbejds-
18 | korrekt diagnosekodning og . .
: ; nisator. entforlgb. praksis.
ydelsesregistrering.
| forhold til klinisk praksis,
. uddannelse, forskning og
Se_:lv_sta_endlgt foretage (3) eksterne aktiviteter. Varetagelse af pati- | Case-baseret dis-
19 prioritering af egne ressour- - i
cer Leder/administrator/orga- entforlgb kussion.
' nisator.
Professionel.
Selvsteendigt foretage (3) Herunder kontrolprogram- Case-baseret dis-
20 radgivning om sundhedsfrem- | mer og livsstilsfaktorer. Varetagelse af pati- | kussion eller Mini-
mende adfaerd i klinisk rele- Sundhedsfremmer. entforlgb CEX.
vante situationer. Kommunikator.
Selvstaendigt foretage (3) Akademiker/forsker og un- | Selvstudium.
vurdering af en klinisk pro- derviser. Varetagelse af pati-
blemstilling. Anvende littera- Medicinsk ekspert/leege- entforlgb. Case-baseret dis-
21 | tur- og databasesggning samt | faglig. Varetagelse af svar- | kussion eller audit
konference med kolleger i na- | Leder/administrator/orga- afgivelse i laborato- | af arbejdspraksis.
tionale og internationale net- nisator. riet.
veerk. Professionel.
F.eks. undervisning og
Selvstaendigt udfare (3) for- fremizeggelse af case/litte-
- . g ratursggning ved konfe- o .
22 midling af.et videnskabeligt rence Undervisning af an- Case_-baseret dis-
budskab til lsegekolleger og Akad X iker/forsk dre. kussion.
andet personale ademiker/forsker og un-
' derviser.
Kommunikator.
Selvstaendigt udvise (3) re-
spekt, tillid, forstaelse, fortro-
lighed og handle empatisk Professionel. Varetagelse af pati- -
23 - - : Mini-CEX.
over for patienten samtidigt Kommunikator. entforlgb.
med, at den professionelle re-
lation opretholdes.
Selvsteendigt udvise (3) ind- o af oaf | - baseret dis
24 | sigtiegne faglige begreens- Professionel. Varetagelse af pati- ussion efler M'ml
: entforlgb. CEX eller audit pa
ninger og kompetencer. . ;
arbejdspraksis.
Selvstaendlgt.feflge (3.) og ef- Case-baseret dis-
terleve de faglige, lovgiv- . . o
. ; . . Varetagelse af pati- | kussion eller Mini-
25 ningsmaessige og etiske Professionel.

regler, som laeger er bundet
af.

entforlgb.

CEX eller audit pa
arbejdspraksis
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Disciplinspecifikke kompetencer (knyttet til emnet: Praenatal genetik).

. Kompetence-
° Leeringsme- ;
Kompetencemal vurderingsme-
tode(r),
anbefaling tode(r),
obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

Under vejledning udfare

Herunder reciprokke og Robert-

. o g sonske translokationer. Audit af arbejds-
26 \(/ze) dur?sfraj:rligﬁ:g rz(:g\émng Medicinsk ekspert/lsegefaglig. Varetagelse af pa- | praksis eller
relle kromosoma%normite— Samarbejder. tientforlgb. case-baseret
ter Kommunikator. diskussion.
' Professionel.
Herunder kunne redeggre for
praenatale prgvetagningsteknik- . e
Selvsteendigt foretage (3) ker i form af CVS, amniocen- Selvstudium. Arua?!;izfslrgfjds
27 udredning ved forskellige tese og kordocentese. Varetagelse af pa- gase—baseret
pravetagningsteknikker. Medicinsk ekspert/lsegefaglig. tientforlgb. diskussion

Kommunikator.
Professionel.

Under vejledning udfare
(2) udredning og radgivning

Herunder vurdere gentagelses-
risiko og indikation for tiloud om
preenatal diagnostik.

Varetagelse af pa-

Case-baseret

28 ved autosomale recessive Medicinsk ekspert/laegefaglig. tientforlagb. d|§k_u55|on eller
) Mini-CEX.
sygdomme. Kommunikator.
Professionel.
Herunder vurdere gentagelses-
risiko og indikation for tilbud om
Under vejledning udfare praenatal dlagno_suk.
(2) udredning og radgivning Herunder neurofibromatose, Varetagelse af pa- C_ase-b:_:lseret
29 ved autosomale dominante HBOC og HNPCC. tientforlgb diskussion eller
svadomme Medicinsk ekspert/laegefaglig. ' Mini-CEX.
y9 ’ Kommunikator.
Professionel.
Herunder vurdere gentagelses-
Under vejledning udfare risiko og indikation for tilbud om
30 (2) udredning og radgivning | preenatal diagnostik. Varetagelse af pa- | Case-baseret
af patienter/familier med X- | Medicinsk ekspert/leegefaglig. tientforlgb. diskussion.
bundne sygdomme. Kommunikator.
Professionel.
Redeggare for (2) baggrun-
den for r|S|ko_est|n_1er|ng hos Varetagelse af pa- | Case-baseret
gravide for trisomi 13, 18, og - : : ! ;
31 Medicinsk ekspert/lsegefaglig. tientforlgb. diskussion.
21 ud fra maternel alder, .
Selvstudium.
maternelle blodprgver og ul-
tralydsfund.
Redeggare for (2) differenti- Varetagelse af pa- Case-baseret
aldiagnoser i forbindelse Medicinsk ekspert/laegefaglig. tientforlgb. s ;
32 o - . diskussion.
med pavisning af abnorm Fokuseret ophold.
nakkefold hos fostre. Selvstudium.
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Redeggare for (2) de lovgiv- Varetagelse af pa- Case-baseret

ningsmeessige forhold, der Medicinsk ekspert/laegefaglig. tientforlgb. : ;
33 knytter sig til provokeret Fokuseret ophold. diskussion.
abort. Selvstudium.

3.3.3. Eventuelle kurser
Der er ingen obligatoriske specialespecifikke kurser i introduktionsuddannelsen ud over de obligatoriske gene-
relle kurser.

3.4. Hoveduddannelsen

3.4.1. Kompetencer

De enkelte kompetencer, som skal vurderes, er her beskrevet, s& det fremgar hvilke af de 7 laegeroller, der ind-
gar i kompetencen. Det er desuden konkret beskrevet, hvilket niveau kompetencen skal mestres pa, nar den
kan endeligt godkendes. Ved formulering af en kompetence, vaelges det aktionsverbum, der tydeligst beskriver
hvordan kompetencen skal opnas. Der er angivet anbefalede lzeringsstrategier, som afdelingen kan vaelge mel-
lem. Derimod er den/de anfarte metode(r) til kompetencevurdering obligatoriske. Hermed bliver disse lands-
daekkende, sa det er ens hvordan kompetencen vurderes uanset hvor laegen uddannes og vurderes.

3.4.2. Liste med specialets obligatoriske kompetencer

Nedenstaende liste angiver de kompetencer, lazgen som minimum skal besidde ved endt hoveduddannelse,
med konkretisering af kompetencen, de anbefalede leeringsstrategier og de(n) valgte obligatoriske metode(r) til
kompetencevurdering.

Generelle kompetencer

Leeringsmetode(r) Kompetencevurde-
Kompetencemal anbefglin ! ringsmetode(r),
9 obligatorisk(e)
Nr ° L o
Mal Konkretisering af mal
Selvstudium.
g??glgesgitfg:: 5 Laboratoriearbejde. Kompetencekort
1 todenetiske mg- Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Varetagelse af patient- | Godkendt kursus i cy-
toger forlagb. togenetik.
' Kursus.
Selvstudium.
Z??glgeg ;itfg:no- Laboratoriearbejde. Kompetencekort
2 lekvizeraenetiske Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Varetagelse af patient- | Godkendt kursus i
yieerg forlgb. molekylaergenetik.
metoder. KUT'SUS
Redegare for Selvstudium.
gr)uﬁzrrnosom- Laboratoriearbejde. Kompetencekort
3 kromos&)mfunk- Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Varetagelse af patient- | Godkendt kursus i cy-
: forlab. togenetik.
tion og nomen- KUTSUS
Klatur. '
Redegare for Selvstudium.
4 (2) genstruktur, Medicinsk ekspert/lsegefaqli Laboratoriearbejde. Godkendt kursus i
genfunktion og P getagig. Varetagelse af patient- | molekyleergenetik.
nomenklatur. forlgb.
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Kursus.

Selvstaendigt
foretage (3) for-

Selvstudium.
Laboratoriearbejde.

Godkendt kursus i cy-

5 | tolkning af cyto- Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Varetagelse af patient- .
: togenetik.
genetiske analy- forlgb.
seresultater. Kursus.
Selvstendigt Selvstudium
foretage (3) for- L Kompetencekort
) - . Laboratoriearbejde. .
tolkning af mole- | Medicinsk ekspert/leegefaglig. i Godkendt kursus i
: Varetagelse af patient- ;
6 | kyleergenetiske forlgb molekyleergenetik.
analyseresulta- K )
ter. ursus.
Vurdere (3) ar- AD, AR, XR, XD og mitokon-
vegange og ana- | driel arvegang, kromosomab- | Selvstudium. Case-baseret diskus-
lysere nedarv- normiteter, epigenetik, antici- Varetagelse af patient- | sion
7 ningsmgnstre ud | pation, penetrans, polygen og | forlgb. Godkendt kursus i
fra stamtraes- multifaktoriel arvegang. Kursus. genetisk radgivning.
data. Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Selvsteendigt
L?)rtfg?egii(r?) r(ls(l)-_ A priori, a posteriori, Hardy- Selvstudium. G;:;?Snkdé kitar:#]si,c;_
regning (p Weinberg etc. Medicinsk ek- Varetagelse af patient- ger P
8 pulationsgenetik, spert/leegefaglig forlgb logi.
sandsynligheds- ’ K ’ Case-baseret diskus-
) ursus. .
regning og kom- sion.
binatorik).
Selvsteendigt Selvstudium Godkendt kursus i
foretage (3) risi- Varetagelse -af atient- genetisk epidemio-
kovurderingud | Medicinsk ekspert/leegefaglig. 9 P logi.
9 i forlgb. :
fra empiriske KUTSUS Case-baseret diskus-
data. ' sion.
Redeggare for .
. .- . Selvstudium.
(2) somatisk cel- | Mosaicisme, karcinogenese, . .
) . . Varetagelse af patient- | Godkendt kursus i
10 legenetik (er- epigenetik. forlgb onkologisk genetik
hvervede afvigel- | Medicinsk ekspert/leegefaglig ’ gisk g '
sen). Kursus.
Beskrive (1) ge- | Herunder kende til G6PD-
netiske faktorers | mangel, warfarin-resistens og
b_etydnmg for_ mal!gn hypertermi, dihydropyri- Case-baseret diskus-
visse leegemid- midin-dehydrogenase-mangel | Kursus. .
11 . . sion.
lers omseetning, | samt abnorm kolinesterase-ak-
effekt og toksici- | tivitet.
tet. Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Beskrive (1)
principper og ud- H_erunder bl.a. Lebers_ k_c_)ngg- Godkendt kursus i
fordringer ved nitte amaurose og retinitis pig- . .
. Kursus. audiologisk og oftal-
12 | genterapi og mentosa. mologisk genetik
nzevne eksem- Medicinsk ekspert/lsegefaglig. gisk g )
pler herpa.
Analysere (3) Herunder anvende kliniske vej- | oy ium. Audit af arbejdsprak-
kliniske problem- | ledninger, litteratursggning, . .
stillinger i forbin- | databasesggning og konfe- Varetagelse af patient- | sis. .
13 forlgb. Godkendt kursus i

delse med gene-
tisk radgivning.

rence med kolleger i nationalt
0g internationalt netveerk.

Kursus.

genetisk radgivning.
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Akademiker/forsker og under-
viser.
Medicinsk ekspert/laegefaglig.

14

Selvstaendigt
udarbejde (3) en
plan til besva-
relse af et viden-
skabeligt spargs-
mal.

Herunder redeggare for princip-
perne for ansggning til viden-
skabsetisk komite. Involvere
hensigtsmeessig litteratursgg-
ning, identificering af supple-
rende undersggelser, involve-
ring af relevant ekspertise.
Praesentere, forsvare og ud-
brede resultaterne af undersg-
gelsen. Identificere omrader
for fremtidige undersggelser,
som udspringer af resulta-
terne.

Akademiker/forsker og under-
viser.

Forskningstraenings-
modul.

Udarbejde mindst en
videnskabeligt arbejde
som fgrsteforfatter.

Godkendt forsknings-
traeningsmodul.
Indsendelse af mindst
et videnskabelig ar-
bejde som farstefor-
fatter.

15

Diskutere (3) in-
dikationer for
preenatal cyto-
og molekyleerge-
netisk diagnostik.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patient-
forlgb.

Case-baseret diskus-
sion

16

Vurdere (3) og
skriftligt formidle,
hvilke
supplerende me-
toder der bgr
bringes i anven-
delse ved uafkla-
rede cytogeneti-
ske og moleky-
leergenetiske
fund.

Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Kommunikator.
Samarbejder.

Varetagelse af patient-
forlgb.
Kursus.

Audit af arbejdsprak-
sis

Godkendt kursus i cy-
togenetik

Godkendt kursus i
molekyleergenetik.

Selvsteendigt
varetage (3)
planleegning af
kontrol og op-
falgningspro-
gram, bade selv-
steendigt og i

Herunder kritisk stillingtagen til
guidelines pa omradet (evi-
dens) og vurdere kontrolpro-
gram i tilfeelde, hvor der ikke
findes en konsensus-guideline.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patient-
forlgb.

Audit af arbejdsprak-
Sis.

1 samarbejde med | Kommunikator. Kursus. Godkgnkdtokur§u§ '
kolleger fra an- Akademiker/forsker og under- genetisk radgivning.
dre kliniske spe- | viser.
cialer samt for- Professionel og Sundheds-
midle dette til pa- | fremmer.
tienten/familien.

Selvsteendigt Herunder kunne forklare risiko-
varetage (3) vurdering, genetiske testresul- | Kursus.

18

kommunikation i
genetisk radgiv-
ning, herunder
forventningsaf-
stemning samt
formidle og kom-
munikere vurde-
ringer, udred-

tater og behandlingsmulighe-
der pa en Klar, preecis og ba-
lanceret made til den enkelte
patient og familie.

Kunne tilpasse informationen
til patientens forstaelses-
ramme og sikre sig forstaelse
af det formidlede.

Vejledning og supervi-
sion ved genetisk rad-
givning/klinisk arbejde
(f.eks. med videoopta-
gelser af radgivnings-
samtaler).

Godkendt kursus i
genetisk radgivning
og godkendt kursus i
kommunikation og
Mini-CEX.
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nings- og be-
handlingsforslag
mundtligt og
skriftligt til patien-
ten i forstaelig
form.

Kommunikator og Sundheds-
fremmer.

Disciplinspecifikke kompetencer

Audiologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betinget hgretab eller dgvhed, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive
gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Leeringsme- Kompetencevur-
Kompetencemal tode(r), deringsmetode(r),

anbefaling obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

Herunder syndromisk og

davhed.

Pendred syndrom samt
mitokondriesygdomme.
Medicinsk ekspert/lsege-

faglig.

Selvsteendigt fore- nonsvndromisk hare- Mini-CEX eller
tage (3) udredning og tab/ d)r;vhe d case-baseret dis-
radgivning af patien- Medicinsk éks ert/laege- Varetagelse af kussion og
19 | ter/familier med (eller faqli P 9 patientforlgb. godkendt kursus i
ved mistanke om) ge- ghg. Kursus. audiologisk og oftal-
. ' Kommunikator. ) )
netisk betinget hgretab . mologisk genetik.
eller dgvhed Professionel.
' Samarbejder.
Angive (1) differential-
diagnoser til en nyfedt Medicinsk ekspert/leege- Varetagelse af Case-baseret dis-
med kongenit dgvhed, : . .
20 ! faglig. patientforlagb. kussion.
herunder betydningen Selvstudium
af kongenitte infektio- ’
ner.
Herunder neurofibroma-
tose type 2, Sticklers syn-
drom, Waardenburgs syn-
Redeggre for (2) ud- drom, brankio-oto-renalt
valgte genetiske syg- syndrom, Jervell-Lange- Varetagelse af Case-baseret dis-
21 | domme, der kan ledsa- | Nielsens syndrom, Ushers | patientforlgb. kussion.
ges af hgretab eller syndrom, Alports syndrom, | Selvstudium.
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Dermatologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har

genetisk betingede tilstande med dermatologiske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater,

klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer ud-

redning og kontrol.

Lserings- Kompetence-
Kompetencemal g vurderingsme-
metode(r),
anbefaling tode(r),
obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal
Selvsteendigt foretage (3) | Herunder kunne skelne mellem
udredning og radgivning af ichthyosis vulgaris, X-bundet Case-baseret
patienter/familier med ich- ichthyosis og autosomal reces- | Varetagelse | diskussion eller
22 thyosis ud fra familieanam- | siv kongenit ichthyosis. af patient- Mini-CEX og
nese, anamnese, objektiv Medicinsk ekspert/laegefaglig. forlgb. godkendt kursus
undersggelse og resultatet Kommunikator. Kursus. i dermatologisk
af undersggelse af hudbi- Professionel. genetik.
opsi. Samarbejder.
Selvsteendigt udfagre (3) Herunder ektodermal dysplasi Varetagelse
X P syndrom. .
udredning og radgivning af o : af patient- Case-baseret
. o Medicinsk ekspert/leegefaglig. . ;
23 | patienter/familier med ab- Kommunikator forlgb. diskussion eller
norme ektodermale struktu- . ' Selvstu- Mini-CEX.
rer Professionel. dium
) Samarbejder. '
Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, diagnosti-
ske kriterier, kliniske manifesta-
tioner, opfglgning og behand-
Selvstaendigt udfare (3) ling ved herediteere palmoplan-
. o 1 : Varetagelse
udredning og radgivning af tare keratodermatoser og in- .
. . . ; o ; af patient- Case-baseret
patienter/familier ved hyppi- | continentia pigmenti. . ;
24 : forlgb. diskussion eller
gere forekommende geno- (Syndromer der er naevnt i an- g
L o o Selvstu- Mini-CEX.
dermatoser. dre disciplinspecifikke omrader di
. ium.
er ikke medtaget her).
Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Herunder epidermolysis
bullosa, Peutz-Jeghers syn-
drom, herediteer heemoragisk
telangiektasi, Birth-Hogg-Dubé
Angive (1) dermatologiske syndrom, ataxia telangiektasia, Varetf:lgelse
A . . . ; af patient- Case-baseret
karakteristika for patienter Fanconis angemi, Darier syg- . ;
25 . forlgb. diskussion.
med udvalgte genetiske dom, Cowdens syndrom, Gor- Selvstu-
sygdomme. lins syndrom, nail-patella syn- di
' ium.
drom, neurofibromatose type 1,
tubergs sklerose og preematur
aldring.
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
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Redeggare for (2) arvelige

Herunder psoriasis og malignt

faktorers betydning for multi- Selvstu- Case-baseret
26 faktorielle dermatologiske melanom. dium diskussion
9 Medicinsk ekspert/laegefaglig. ' '
sygdomme.
Dysmorfoloqi

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med dysmorfe treek, herunder
foretage objektiv undersggelse, foresla relevant udredning og vurdere undersggelsesresultater samt kunne

planlaegge den kliniske opfalgning, vurdere gentagelsesrisiko og formidle den samlede vurdering til patienten
og sleegtninge.

Kompeten-
. cevurde-
Leeringsme- ringsme-
Kompetencemal tode(r),
. tode(r),
anbefaling .
obligato-
risk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal
Selvsteendigt fore-
tage (3) objektiv un- Herunder genetiske og ikke-genetiske dif- Mini-CEX og
27 dersggelse af en pati- | ferentialdiagnoser. Varetagelse af | godkendt kur-
ent med dysmorfe Medicinsk ekspert/lsegefaglig. patientforlgb. sus i dysmor-
treek og anvende kor- | Kommunikator. fologi.
rekt terminologi ved Professionel.
beskrivelse af disse.
Selvsteendigt fore- Herunder genetiske og ikke-genetiske dif-
tage (3) udredning og | ferentialdiagnoser.
radgivning af patien- Medicinsk ekspert/lsegefaglig. Varetagelse af .
28 . . . Mini-CEX.
ter/familier med en el- | Kommunikator. patientforlgb.
ler flere misdannel- Professionel.
ser. Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Selvsteendigt fore- - .
tage (3) udredning og Medlcmsl_< ekspert/leegefaglig. Varetagelse af | Audit af ar-
29 ooy . Kommunikator. . : :
radgivning af patien- . patientforlgb. bejdspraksis.
ter/familier med men- Professionel.
. Samarbejder.
tal retardering.
Vurdere (3) om en
medfadt misdannelse - . Varetagelse af
30 er en malformation, Medicinsk ekspert/lsegefaglig. patientforlgb. C_ase-bgseret
o . diskussion.
deformation, "disrup- Selvstudium.
tion” eller dysplasi.
AP give (1) forskellen Herunder Potters sekvens og Pierre-Ro- | Varetagelse af | Case-baseret
31 | paetsyndrom, en se- bi K ientforlzb diskussi
kvens og en associa- in sekvens. . patientforlgb. iskussion.
tion Medicinsk ekspert/leegefaglig. Selvstudium.
32 Forklarg (2) med- Herunder forklare hvordan Qase-bz_iseret
fgdte misdannelser diskussion.

21



som deviation fra nor-
mal udvikling under
morfogenesen.

cheilo- og palatoschisis, cerebrale mis-
dannelser, kardielle misdannelser,
oesophagusatresi, gastroskise og omfa-
locele, neuralrgrsdefekter og
urogenitale misdannelser kan opsta.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.

Angive (1) milepeele
for barnets udvikling,

Varetagelse af

33 | normale veekstpara- - . . Case-baseret
metre samt identifi- Medicinsk ekspert/lsegefaglig. panentforlrab. diskussion.
. . Selvstudium.
cere afvigende udvik-
ling.
Herunder angive specifikke treek ved
trisomi 13, 18 og 21, mosaicisme for
Redegare for (2) o trisomi 8 monosomi X, Klinefelter syn- Case-baseret
enkegn de s ecifikkg drom, Pallister-Killian syndrom. Varetagelse af | diskussion og
34 |9 P Mikrodeletionssyndromerne: patientforlgb. godkendt kur-
dysmorfe treek ved o : .
Williams syndrom, Angelman og Prader- | Selvstudium. sus i dysmor-
udvalgte kromosom- Wil d if-Hirschh foloai
sygdomme. illis syndrom, Wolf-Hirschhorn syn- . Kursus. ologi.
drom, Cri du Chat syndrom, 22ql1deleti-
onssyndrom.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder CHARGE syndrom, Beckwith-
Wiedemanns syndrom, Cornelia de
Lange syndrom, fgtalt alkoholsyndrom,
Kabuki syndrom, Rubinstein-Taybi syn-
drom, Mowat-Wilsons syndrom, Silver- Case-baseret
Redeggre for (2) og | Russell syndrom, Smith-Lemli-Opitz' syn- : ;
" X Varetagelse af | diskussion og
35 genkende specifikke | drom, Treacher-CoIImg syndrom, VA- patientforlgb godkendt kur-
dysmorfe treek og TER/VACTERL association, WAGR syn- Lo .
. ; S ) Selvstudium. sus i dysmor-
misdannelser ved ud- | drom (Wilms tumor, aniridia, genitale KUTSUS fologi

valgte syndromer.

anomalier og mental retarderingssyn-
drom), Zellweger syndrom.

(Syndromer som indgér i andre disciplin-
specifikke kompetencer er sa vidt muligt
ikke medtaget her).

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
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Endokrinologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har
genetisk betingede tilstande med endokrinologiske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresulta-
ter, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.

Kompetencem&l Leeringsme- Kompetencevurde-
P tode(r), ringsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

Selvsteendigt fore-
tage (3) udredning og

Herunder have kendskab til an-
dre enzymdefekter, der er arsag
til salttab: 11B-hydroxylase de-

Varetagelse af

Mini-CEX eller case-

Medicinsk ekspert/lsegefaglig.

36 radaivning af patien- fekt, 17a-hydroxylase defekt. atientforlab baseret diskussion og
givming at p Medicinsk ekspert/leegefaglig. b ' godkendt kursus i en-
ter/familier med adre- . Kursus. : . .
; Kommunikator. dokrinologisk genetik.
nogenitalt syndrom. Sundhedsfremmer.
Samarbejder.
Herunder have kendskab til Kall-
. manns syndrom og Klinefelters
Selvsteendigt fore-
) syndrom. Derudover have kend-
tage (3) udredning og X ; .
0T . skab til Y-mikrodeletionsunder-
37 | radgivning af patien- Varetagelse af . . .
. sggelse. . Audit af arbejdspraksis.
ter/familier med fore- Medicinsk ek ] fagli patientforlgb.
komst af mandlig hy- Ke |C|ns_ket spert/lsegefaglig.
. ommunikator.
pogonadisme. Professionel.
Samarbejder.
Herunder Turners syndrom samt
Selvstaendigt fore- ge::egrare for differentialdiagno-
tage (3) udredning og . .

38 0 g S . Medicinsk ekspert/laegefaglig. Varetagelse af . . .
radglvn_|_ng af patien- Kommunikator. patientforlgb. Audit af arbejdspraksis.
ter/familier med pu- P .

rofessionel.
bertas tarda. .
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder beskrive det genetiske
grundlag, kliniske manifestatio-
ner samt relevant behandling og
opfelgning for androgent insensi- Case baseret diskus-
39 R gdegzre for (2) tivitetssyndrom, (46,XX DSD), Selvstudium. sion og godkendt kur-
Disorders of Sex De- . ) .
velooment” (46,XY DSD), kromosomal ovo- Kursus. sus i endokrinologisk
pment-. testikulaer DSD, (45,X/46,XY genetik.
mixed gonadal dysgenesi) og go-
nadedysgenesi.
Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Herunder be_slfrive den _genet!ske Case-baseret diskus-

40 Redeggre for (2) Al- | baggrund, kliniske manifestatio- | Varetagelse af | gjon.
brights herediteere ner samt relevant behandling og | patientforlgb.
osteodystrofi. opfelgning. Selvstudium.
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Redeggre for (2) ar-

Herunder MODY og mitokondrie-

Varetagelse af

Case-baseret diskus-

41 . . .
velige faktorers be- sygdomme. patientforlgb. sion.
tydning for diabetes. Medicinsk ekspert/leegefaglig. Selvstudium.
Redeggre for (2) ud-
valgte genetiske Y9 Adrenoleukodystrofi, kongenit bi- | Varetagelse af :
domme, der manife- . . : Case-baseret diskus-
42 . . nyrebarkhyperplasi, familiser glu- | patientforlgb. .
sterer sig ved Addi- L . sion og godkendt kur-
sons sygdom (primaer kokortikoidmangel. Selvstudium. sus i endokrinologi
kronisk binyrebarkin- Medicinsk ekspert/leegefaglig. Kursus.
sufficiens).
Redeggre for (2) ud-
valgte genetiske syg- i . i
43 domme, der manife- 1;%@?&2%36[%%2 ihsydr:grom Varetagelse af | Case-baseret diskus-
sterer sig ved pseu- gBartters svn dré)m Y ' | patientforlgb. sion.
dohyperaldostero- CIS Sy . : Selvstudium.
: Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
nisme og hyperal-
dosteronisme.
Herunder neurofibromatose type
. . .| 1, von Hippel-Lindaus syndrom,
44 gggvsoggrdi';f;ﬁﬁ' multipel endokrin neoplasi type 1 | Varetagelse af | Case-baseret diskus-
delsegme d forekomst syndrom samt familieer para- patientforlgb. sion.
af faeokromocytom gangliom/ feeokromocytom syn- Selvstudium.
' drom.
Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Herunder forekomst af familisere
Redegzre for (2) den | former og r_1e_onata| sveer hyper- Varetagelse af | Case-baseret diskus-
45 | genetiske baggrund parathyreoidisme. : .
. . . patientforlgb. sion.
for hypo - og hyper- Multipel endokrin neoplasi type Selvstudium
parathyreoidisme. 1. '
Medicinsk ekspert/leegefaglig
Redegg re for (2) ar- . Varetagelse af | Case-baseret diskus-
velige faktorers be- Herunder adipositas, hyper- og : .
46 . . . patientforlgb. sion og godkendt kur-
tydning for multifakto- | hypothyreoidisme. Selvstudium sus i endokrinoloaisk
rielle endokrinologi- Medicinsk ekspert/laegefaglig. ' ; 9
Kursus. genetik.

ske sygdomme.
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Gastrointestinal genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede tilstande med gastrointestinale manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresulta-
ter, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.

domme.

Kompeten-
. cevurde-
Leeringsme- fingsme-
Kompetencemal tode(r),
. tode(r),
anbefaling .
obligato-
risk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal
J[Sael\és,(tsa)elrjg:gé:]?nre-o Medicinsk ekspert/laegefaglig. :\él :m-CEX el-
47 | a9€ ) 1909 Kommunikator. Varetagelse af
radgivning af patien- . : Case-base-
i .| Professionel. patientforlgb. ;
ter/familier med heredi- . ret diskus-
Samarbejder. ;
teer haeemokromatose. sion.
Herunder beskrive diagnostiske kriterier,
kliniske manifestationer, differentialdiag-
Redeggre for (2) ud- noser samt relevant behandling og op-
valgte genetiske Syg- falgning fqr Wilsons sygdom og herediteer Varetagelse af Case_z—base—
48 | domme, der manifeste- | pancreatitis. atientforlab ret diskus-
rer sig med gastroin- (Cystisk fibrose, alfa-1-antitrypsin mangel P L sion.
; X ) . Selvstudium.
testinale manifestatio- og Shwachman-Diamond syndrom er an-
ner. fgrt under andre disciplinspecifikke kom-
petencer).
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
:?gzdgi?;retag)bf;;grz\i/ﬁg; - . Varetagelse af Case-base-
49 for multifaktorielle in- Medicinsk ekspert/izegefaglig. patientforlgb. ret diskus-
. . sion.
flammatoriske tarmsyg- Selvstudium.
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Haematologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede haematologiske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning,

angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Kompeten-
Leeringsme- ﬁivirn(ig
Kompetencemal tode(r), g
. tode(r),
anbefaling .
obligato-
risk(e)

Nr. Mal Konkretisering af mal

Herunder kende til udredningsmuligheder

(inkl. genetiske) samt behandling og for-
Selvsteendigt fore- | holdsregler ved haemofili A/B, faktor V
tage (3) udredning Leiden og von Willebrand sygdom (f.eks.

50 og radgivning af pa- | i forbindelse med graviditet/fadsel). Varetagelse af | Audit af ar-
tienter/familier med | Medicinsk ekspert/leegefaglig. patientforlgb. bejdspraksis.
arvelige koagulopa- | Kommunikator.
tier. Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Selvstaendigt fore- Herunder thalasseemi og seglcelle-

51 tage (3) udredning ansemi g seg Varetagelse af | Case-baseret
og radgivning af pa- . . patientforlgb. diskussion el-

. o Medicinsk ekspert/leegefaglig. T
tienter/familier med . ler Mini-CEX.
. ; Kommunikator.
haemoglobinopatier.
Herunder have kendskab til den geneti-
ske baggrund, opfalgning og behandling

52 Redegare for_(2) ved sygdomme med gget tromboemboli- Var_etagelse af Case-baseret

udvalgte arvelige L ; patientforlgb. s ;
: risiko og sygdomme med gget blgdnings- : diskussion
koagulopatier. risiko Selvstudium.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder have kendskab til det geneti-
. ske grundlag, kliniske manifestationer,
er\]/g:ivi (Sl) lfj%\gg[: opfalgning og behandling ved Fanconis Varetagelse af

53 g€ syga ' | angemi, Diamond-Blackfans aneemi , dyske- ctag Case-baseret
der kan manifestere ; - - patientforlgb. . ;

) ratosis congenita og familiser mye- . diskussion.
sig ved knogle- lodvsplastisk d /ak Selvstudium.
marvsinsufficiens odysp astis < syndrom (MDS)/akut mye-

' loid leukaemi (AML).
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder have kendskab til det geneti-
ske grundlag, opfalgning og behandling
Angive (1) arvelige | af: Varetagelse af

54 sygdomme, der ma- | herediteer sfeerocytose, hereditaer ellipto- atient?orlgb Case-baseret
nifesterer sig ved cytose, gelvstu dium. diskussion.
haemolytisk aneemi. | glucose-6-fosfat-dehydrogenasemangel '

og pyruvatkinasemangel.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Angive (1) udvalgte | Herunder have kendskab til det geneti-

55 . . . Case-baseret
arvelige granulocy- | ske grundlag, opfglgning og behandling Varetagelse af : ;

- ? . diskussion.
topenier. af granulocytsygdomme: patientforlgb.
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Chediak-Higashis syndrom, leukocytad- Selvstudium.
haesionsdefekter, kronisk granulomatas
sygdom, svaer kongenit neutropeni.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Immunologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede immunologiske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning,
angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Kompetencemal

Leeringsmetode(r),
anbefaling

Kompetencevurde-
ringsmetode(r),
obligatorisk(e)

Nr.

Mal

Konkretisering af mal

Redeggare for (2) ud-
redning og radgivning

Herunder familiser middel-
havsfeber.

Varetagelse af pati-

Case-baseret dis-

oner for udvalgte ge-
netisk betingede im-
munologiske tilstande.

agammaglobulinaemi.
T-lymfocytdefekter, f.eks.
22qgl1-deletionssyndrom,
Duncans syndrom og ata-
xia telangiektasia.
Kombinerede immunde-
fekter, f.eks. "severe com-
bined immunodeficiency"
og Wiskott-Aldrichs syn-
drom.

Medicinsk ekspert/leege-

faglig

entforlgb.
Selvstudium.

56 af patlent_e_:r/ familier Medicinsk ekspert/leege- entforlgb. kussion.
med familizer fore- faglig Selvstudium
komst af periodisk fe- ' '
ber.
Herunder defekter i kom-
plementsystemet, f.eks.
mannan-bindende lek-
tindefekt og herediteert
angiogdem.
Defekt i det innate im-
munsystem, f.eks. kronisk
granulomatgs sygdom og
Griscellis syndrom.
?;gﬁ%?égg:ﬁélgzt Antistofdefekter, f.eks. . _
57 og kliniske manifestati- IgA-mangel og X-bundet | Varetagelse af pati- | Case-baseret dis-

kussion.
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Kardiologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har
genetisk betingede hjerte- eller karsygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning,

angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Leeringsme- Kompetencevurde-
Kompetencemal tode(r), ringsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e)
Nr. Mal Konkretisering af mal
Herunder klassifikation af
kardiomyopati i underty-
Selvsteendigt fore- per.
tage (3) udredning og | Medicinsk ekspert/lsege- Varetagelse af pa- Case-baseret diskus-
58 radgivning af patien- faglig. tientfor?zb P sion eller
ter/familier med kardi- | Kommunikator. ' Mini-CEX.
omyopati. Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
For Marfans syndrom se
Selvsteendigt fore- “skelet- og bindeveevslidel-
tage (3) udredning og | ser”.
radglvn_mg af patien- Mec'chmsk ekspert/leege- Varetagelse af pa- | Case-baseret diskus-
59 ter/familier med fore- | faglig. . . o
. tientforlgb. sion eller Mini-CEX.
komst af aortaaneu- Kommunikator.
risme og/eller aorta- Professionel.
dissektion. Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder have kendskab
til det genetiske grundlag,
diagnostiske kriterier, klini-
ske manifestationer, op-
. i felgning og behandling for
Selvsteendigt fpre felgende: Langt QT-syn-
tage (3) udredning og d K d
r&dgivning af patien- rom, kort QT-syndrom, . .
" Brugadas syndrom og ka- | Varetagelse af pa- | Audit af arbejdsprak-
60 ter/familier med fore- : . )
! tekolaminerg polymorf tientforlgb. Sis.
komst af genetisk be- ; .
tingede kardielle ion- ventrikuleer takykardi.
kanal svadomme Medicinsk ekspert/lsege-
9 ' faglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder. Sundheds-
fremmer.
Redeggare for (2) den
genetlske_baggrunq Medicinsk ekspert/leege- Kursus. Godkendt kursus i
61 for de kliniske manife- : . ) . .
X - faglig. Selvstudium. kardiologisk genetik.
stationer ved familiaer
hyperkolesteroleemi.
Rede_grare for (2) den | Herunder tllsta_md(_a som KUT'SUS. Godkendt Kursus i
62 genetiske baggrund skyldes mutation i Selvstudium kardiologisk genetik
og de kliniske manife- | BMPR2. ) giskg )
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stationer ved pulmo-
nal arteriel hyperten-
sion.

Medicinsk ekspert/lsege-
faglig.

Herunder dystrophia myo-
tonica type 1, Limb-Girdle,

Angive (1) hvilke Beckers og Duchennes Godl;endj[ Kursus !
. X kardiologisk genetik
hjertesygdomme, der | muskeldystrofier, og fa- Kursus.
63 ; . og varetagelse af pa-
kan ses ved udvalgte | scioscapulohumeral mu- Selvstudium. .
. : tientforlgb eller case-
myopatier. skeldystrofi. baseret diskussion
Medicinsk ekspert/lsege- '
faglig.
Redeggre for (2) kar- | o e Fabrys sygdom
dielle manifestationer I~ ; .
: . og familieer amyloidose. Kursus. Godkendt kursus i
64 ved genetisk betin- L . . . .
e Medicinsk ekspert/lsege- Selvstudium. kardiologisk genetik.
gede aflejringssyg- faali
d aglig.
omme.
Herunder Noonans syn-
Redeggare for (2) og | drom, kardiofaciokutant Godkendt KUrsus i
genkende specifikke | syndrom, Costellos syn- kardioloaisk aenetik
dysmorfe traek ved drom, Williams syndrom Kursus. gisk g
65 . i . og varetagelse af pa-
syndromer, der invol- | og 22gl11-deletionssyn- Selvstudium. .

. . tientforlgb eller case-
verer hjertemisdan- drom. baseret diskussion
nelser. Medicinsk ekspert/lsege- '

faglig.
Re_degrare for (2) ar- Herunder hypertension og
velige faktorers be- L .
. . myokardieinfarkt. Kursus. Godkendt kursus i
66 tydning for multifakto- Iy . . . .
) ) Medicinsk ekspert/leege- Selvstudium. kardiologisk genetik.
rielle hjerte- og kar- fadli
aglig.
sygdomme.
Herunder anvende kliniske
. . .| oplysninger og obdukti-
Anglve (1) differenti onsrapporter i vurdering af | Kursus. Godkendt kursus i
67 aldiagnoser ved plud- olodi Sel i kardiologisk i
selig hjertedad. eetiologi. elvstudium. ardiologisk genetik.
Medicinsk ekspert/leege-
faglig.

Medfgdte metaboliske sygdomme

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede medfgdte metaboliske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalg-
ning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og

kontrol.
. Kompetencevurde-
Kompetencemal Laermggmetode(r), ringsmetode(r),
anbefaling : )
obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

68

Selvsteendigt fo-
retage (3) udred-
ning og radgivning
af patienter/fami-
lier med medfgdte

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pati-
entforlgb.

Case-baseret diskussion

eller Mini-CEX.
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metaboliske syg-
domme.

69

Selvsteendigt fo-
retage (3) udred-
ning og radgivning
af patienter/fami-
lier med mitokon-
driesygdomme.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Varetagelse af pati-
entforlgb.

Audit af arbejdspraksis.

70

Redeggre for (2)
inddeling af med-
fadte metaboliske
sygdomme i for-
hold til

1) involveret celle-
kompartment

2) det involverede
stofskifte (small
molecule disea-
ses og large com-
plex molecule
diseases)

3) kliniske manife-
stationer.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i med-
fadte metaboliske syg-
domme.

71

Redeggare for (2)
indikation for urin-
metabolisk scree-
ning og give for-
slag til supple-
rende metabolisk
udredning for pati-
enter misteenkt for
medfadt metabo-
lisk sygdom.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af pati-
entforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion
og godkendt kursus i
medfadte metaboliske
sygdomme.

72

Redeggre for (2)
neonatalscree-
ningsprogrammet
i Danmark.

Herunder angive forlgb, princip-
pet ved undersggelsen, opfoelg-
ning ved positive fund, be-
greensninger ved screenings-
programmet, kende til falsk po-
sitiv- og falsk negativrater samt
angive, at sygdomme kan de-
butere, for resultat foreligger.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i med-
fadte metaboliske syg-
domme.

73

Redeggre for (2),
at pragver fra CVS
0g amnionvaeske i
nogle tilfaelde kan
undersgges ved
maling af enzym-
aktivitet samt
tolke svar fra
disse.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af pati-
entforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion
og godkendt kursus i
medfgdte metaboliske
sygdomme.

74

Angive (1), at
medfadte meta-
boliske syg-
domme kan debu-
tere akut med
non-specifikke
symptomer, og at

Herunder f.eks. bevidstlgshed,
opkastninger, hypotoni, kram-
per, hypoglykeemi, metabolisk
acidose, leverinsufficiens, hy-
perammonisemi og angive, at
steerk mistanke om metabolisk

Varetagelse af pati-
entforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion
og godkendt kursus i
medfadte metaboliske
sygdomme.
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disse kreever akut
indleeggelse, diag-
nostik og interven-
tion.

krise ofte kraever i.v. glukose-
behandling.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.

75

Identificere (1)
kliniske manife-
stationer, hvor

Herunder darlig trivsel, forsinket
udvikling, neurologisk degene-

Varetagelse af pati-

medfgdte meta- ration, leukodystrofi, mikroce- entforlgb.
boliske syg- fali, leverdysfunktion, myopati, Selvstudium.
domme kan veere | organomegali mv. Kursus.
differentialdiag- Medicinsk ekspert/leegefaglig.

nose.

Case-baseret diskussion
og godkendt kursus i
medfadte metaboliske
sygdomme.

Nefrologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede nefrologiske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, an-
give gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Leeringsme- Kompetencevurde-
Kompetencemal tode(r), ringsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

76

Selvsteendigt foretage (3)
udredning og radgivning af
patienter/familier med cyste-
nyresygdom

Herunder kunne skelne
mellem autosomal reces-
siv og dominant polycy-
stisk nyresygdom.
Medicinsk ekspert/leege-
faglig.

Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af
patientforlgb.
Kursus.

Audit af arbejdsprak-
sis eller Mini-CEX og
godkendt kursus i ne-
frologisk genetik.

77

Redeggare for (2) udvalgte
sygdomme med nefrologi-
ske manifestationer

Herunder beskrive det ge-
netiske grundlag og Klini-
ske manifestationer ved
Alports syndrom, Bardet-
Biedls syndrom, Wilms tu-
mor, Meckels syndrom,
Fabrys sygdom, kongenit
nefrotisk syndrom, medul-
leer cystenyre, benign fa-
miliger haematuri.
Medicinsk ekspert/leege-

faglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskus-
sion.

78

Redeggre for (2) differenti-
aldiagnoser hos bgrn med
medfadte urogenitale mis-
dannelser.

Herunder renal agenesi
og dysplasi.

Medicinsk ekspert/lsege-
faglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskus-
sion.
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Neurologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede neurologiske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, an-
give gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Leeringsme- Kompetencevurde-
Kompetencemal tode(r), ringsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

Selvstaendigt foretage
(3) udredning og radgiv-

Herunder CADASIL (cerebral
autosomal dominant arterio-
pati med subkortikale infarkter
og leukoencephalopati) og ce-
rebrale kaverngse malformati-

Varetagelse af

Case-baseret dis-
kussion eller Mini-

79 | ning af patienter/familier : CEX og
med cerebrovaskuleere li- | 2! . patientiorlzb. godkendt kursus i
. Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Kursus. . .
delser som apopleksi og . neurologisk og psyki-
vaskuleere anomalier. Kommu_nlkator. atrisk genetik.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder spinal muskelatrofi. Case-baseret dis-
Selvstaendigt foretage Medicinsk ekspert/lsegefaglig. kussion eller Mini-
80 | (3) udredning og radgiv- Kommunikator. Varetagelse af CEX og godkendt
ning af patienter/familier Professionel. patientforlgb. kursus i neurologisk
med forhornscellesygdom. | Samarbejder. og psykiatrisk gene-
Sundhedsfremmer. tik.
Herunder Huntingtons syg-
Selvsteendigt foretage dom. .
(3) udredning og radgiv- Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Varetagelse af Mini-CEX og god-
81 : : = ) . kendt kursus i neuro-
ning af patienter/familier Kommunikator. patientforlgb. logisk oa psvkiatrisk
med sent debuterende Professionel. Kursus. 9 'kg pSy
neurologiske lidelser. Samarbejder. genetik.
Sundhedsfremmer.
Herunder CMT (Charcot-Ma-
. :zyTlslztl:]r)oggtﬂ;/\l v[?/iFt)h(ll?aebrﬁi?; Casg-baseret d.'s.'
Selvstaen(_jlgt for(Etag_e to Pressure Palsies) Varetagelse af kussion eller Mini-
82 ﬁ?&;gﬂesangﬁtggfﬁﬁizr Medicinsk ekspert/leegefaglig. | patientforlgb. (k:li);uc;% ggﬂl:sgg}tsk
Kommunikator. Kursus.

med perifer neuropati.

Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

og psykiatrisk gene-
tik.

32




Selvstaendigt foretage
(3) udredning og radgiv-

Herunder Duchennes og
Beckers muskeldystrofi og dy-
strophia myotonica.

Case-baseret dis-

83 | ning af patienter/familier Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Varetagelse af kussion eller Mini-
med myopati og muskel- Kommunikator. patientforlgb. CEX
dystrofi. Professionel. '
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Selvsteendigt foretage Medicinsk ekspert/leegefaglig. Case-baseret dis-
(3) udredning og radgiv- Kommunikator. i o
X . o X Varetagelse af kussion eller Mini
84 | ning af patienter/familier Professionel. :
; . patientforlgb. CEX.
med neurofibromatose Samarbejder.
type 1 Sundhedsfremmer.
Selvstaendigt foretage Medmmsk ekspert/leegefaglig. _
X P Kommunikator. Case-baseret dis-
85 | (3) udredning og radgiv- X Varetagelse af : L
X . o Professionel. . kussion eller Mini
ning af patienter/familier . patientforlgb.
Samarbejder. CEX.
med tubergs sklerose.
Sundhedsfremmer.
Herunder beskrive det geneti-
ske grundlag, kliniske manife-
stationer samt relevant be-
handling og opfalgning for:
Familiger hemiplegisk mi-
greene, herediteer spastisk pa-
raplegi, Friedreichs ataksi,
Redeggre for (2) udvalgte | porfyri, Wilsons sygdom, adre- Varetagelse af Case-baseret dis-
86 arvelige neurologiske syg- | noleukodystrofi, MELAS (mito- atient?orlzb kussion og godkendt
domme samt arvelige syg- | kondriel encefalomyopati med gelvstu dium. kursus i neurologisk
domme med neurologiske | laktatacidose og “"stroke-like” KUSUS ' 0g psykiatrisk gene-

symptomer.

episoder), LHON (Lebers he-
rediteere opticusneuropati),
MERRF (myoklon epilepsi
med "ragged red fibers"), Ke-
arn-Sayres sygdom, Fabrys
sygdom og metakromatisk
leukodystrofi.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

tik.
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Herunder beskrive det geneti-
ske grundlag, undertyper, Kli-
niske manifestationer samt re-
levant behandling og opfolg-
ning for fascioscapulohumeral

Varetagelse af

87 | Redeggre for (2) udvalgte : . . Case-baseret dis-
arvelige muskeldystrofier. | Limb-Girdle -, okulofaryn- patientforlab. kussion.
geal - og Emery-Dreifuss mu- | Selvstudium.
skeldystrofi, Thomsens syg-
dom og SCN4A-relaterede
sygdomme.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redeggre for (2) den aeti- | Herunder amyotrofisk lateral
ologiske baggrund, herun- | sklerose, frontotemporal de- Varetagelse af .
88 . ) . Case-baseret dis-
der genetiske forhold for mens, Alzheimers demens og | patientforlgb. KuSSi
; . ussion.
udvalgte neurodegenera- Parkinsons sygdom. Selvstudium.
tive sygdomme. Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Redeggare for (2) arvelige .
. Herunder multipel sklerose. .
89 | faktorers betydning for Medicinsk ekspert/leegefaglig. | Selvstudium. Case-baseret dis-

multifaktorielle neurologi-
ske sygdomme.

kussion.
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Oftalmologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede tilstande med oftalmologiske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater,
klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer ud-
redning og kontrol.

Leeringsme- Kompetencevur-
Kompetencemal tode(r), deringsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e)
Mmal Konkretisering af mal
Isoleret eller som led i syn-
. drom, herunder have kend- Case-baseret dis-
Selvsteendigt fore- . . . .
tage (3) udredning o skab til genterapi. Varetagelse af kussion eller Mini-
90 og S _g 9 Medicinsk ekspert/leegefaglig. | patientforlgb. CEX og
radgivning af patien- . . .
. N Kommunikator. Selvstudium. godkendt kursus i
ter/familier med retinitis . .
amentosa Professionel. Kursus. oftalmologisk ge-
Pig ' Samarbejder. netik.
Sundhedsfremmer.
Case-baseret dis-
Redeggre for (2) ud- Varetagelse af kussion eller mini-
91 | redning og radgivning Medicinsk ekspert/lsegefaglig. . 9 CEX og
. . patientforlgb. .
af patienter/familier : godkendt kursus i
. : Selvstudium. .
med opticusatrofi. oftalmologisk ge-
netik.
rRez?qief ﬂ;e frg:j (?\)/nl:g Varetagelse af Case-baseret dis-
92 .g 9 g. . g Medicinsk ekspert/leegefaglig. | patientforlab. .
af patienter/familier . kussion.
Selvstudium.
med okuleer og/eller
okulokutan albinisme.
Red_eggre for (2) diffe- Herunder mikroftalmi, anof- Varetagelse af .
93 rentialdiagnoser hos et . L . Case-baseret dis-
talmi, kolobom og aniridi. patientforlgb. .
barn med okuleer ud- Medicinsk ekspert/lsegefagli Selvstudium kussion.
viklingsdefexkt. pertieegetaglg. :
Redeggare for (2) arve- | Herunder glaukom, diabetisk
94 | lige faktorers betydning | retinopati og aldersrelateret Selvstudium Case-baseret dis-
for multifaktorielle oftal- | makuladegeneration (AMD). ' kussion.
mologiske sygdomme. | Medicinsk ekspert/leegefaglig

35



Onkologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har

genetisk betingede onkologiske sygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning,
angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

. Kompetencevur-
Leeringsme- .
o deringsme-
Kompetencemal tode(r),
anbefalin tode(n),
9 obligatorisk(e)
Nr. | Mal Konkretisering af mal

Selvsteendigt
foretage (3) ud-
redning, risiko-

Herunder i vurderingen inddrage fami-
lieanamnese, alder pa diagnosetids-
punkt, tumorkarakteristika og andre
tumormarkgrer samt risikoberegnings-
programmer og empiriske data.
Herunder formidle viden til patienten
og tilbyde relevant kontrol og forebyg-

med forekomst
af kolorektal
cancer og/eller

polypper.

MUTYH-associeret polypose, HNPCC
(herediteer non-polypgs kolorektal
cancer), moderat risiko for kolorektal
cancer.

Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Sundhedsfremmer.

vurdering og gelse til familier med HBOC (heredi- Audit af arbejds-
95 | radgivning af pa- | teer bryst - og ovariecancer) (+/- Varetagelse af praksis og
tienter/familier BRCAL1- eller BRCA2-mutation), mo- patientforlab. Mini-CEX
med forekomst derat risiko for mammacancer og ikke
af mammacan- vaesentlig gget risiko for mammacan-
cer (+/- ovarie- cer.
cancer). Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder i vurderingen inddrage fami-
lieanamnese, alder pa diagnosetids-
punkt, tumorkarakteristika og andre
tumormarkgrer (som immunhistokemi-
ske undersggelser for mismatch-re-
Selvsteendigt pair-proteinerne, mikrosatellit-instabili-
foretage (3) ud- | tetsundersggelser og undersggelse
redning, risiko- for BRAF-mutation) samt risikobereg-
v:ert_arir_ng og ningsprogrammer og empiriske data. Varetagelse af Audit _af arbejds-
96 | radgivning af pa- | Herunder: . praksis og
tienter/familier Familiser adenomatgs polypose, patientforiab. Mini CEX
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Selvsteendigt
foretage (3) ud-
redning og rad-
givning af pati-
enter/familier
med gget fore-

F.eks. familicer ophobning af nyrecan-
cer, familiger ophobning af tidlig pro-
statacancer.

Varetagelse af

Case-baseret dis-

97 | komst af en eller | Medicinsk ekspert/leegefaglig. patientforlgb. : .
. : : kussion eller Mini-
flere forskellige Kommunikator. Selvstudium. CEX
typer cancer, Professionel.
som ikke_kan Samarbejder.
henfares til et Sundhedsfremmer.
velbeskrevet
cancerdispone-
rende syndrom.
Selvsteendigt Herunder i vurderingen inddrage fami-
foretage (3) ud- | lieanamnese, alder pa diagnosetids-
redning, risiko- punkt, tumorkarakteristika og eventu- .
. Case-baseret dis-
vurdering og elle andre tumormarkgrer. Varetagelse af . .
98 o i - . . kussion eller Mini-
radgivning af pa- | Medicinsk ekspert/leegefaglig. patientforlgb.
) . ) CEX.
tienter/familier Kommunikator.
med forekomst Professionel.
af malignt mela- | Samarbejder.
nom. Sundhedsfremmer.
D_|skute_re (.3) Herunder multipel endokrin neoplasi
differentialdiag- . .
. (MEN), Li-Fraumeni syndrom, von
noser ved mis- . . . .
Hippel-Lindaus syndrom, neurofibro- Case-baseret dis-
tanke om can- Varetagelse af :
99 matose type 2, Peutz-Jeghers : kussion og god-
cersyndromer. . : patientforlgb. i
syndrom, juvenil polypose, PTEN-ha- : kendt kursus i on-
Selvstudium. . .
martoma tumor syndrom, MUTYH-as- kologisk genetik.
. . Kursus.
socieret polypose og Gorlins syndrom.
Medicinsk ekspert/lsegefaglig.
Redeggre for
(2) det genetiske
grundlag., kI|n|-. Varetagelse af | Case-baseret dis-
100 | ske manifestatio- - . : .
Medicinsk ekspert/laegefaglig. patientforlgb. kussion.
ner samt rele- :
: Selvstudium.
vant behandling
og opfalgning af
retinoblastom.
Beskrive (1) ra-
tloqalet be}g ge- Herunder herceptin og tyrosinkinase- Godkendt kursus i
101 | netisk betinget . . )
> hezemmere ved kronisk myeloid leu- Kursus. onkologisk gene-
tumorspecifik . .
. ) kaemi (CML). tik.
monitorering og
behandling.
Angive (1) er-
102 et e s o | o, | Cotiemt s
g yieerg prog g 9 ' cytogenetik.

netiske afvigel-
sers betydning

og kroniske leukaemier.
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for patogenese
ved maligne hee-
matologiske syg-
domme.

Preenatal udredning og diagnostik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning i det preenatale forlgb af patienter/familier, der er
mistaenkt for eller har genetisk betingede sygdomme, herunder angive gentagelsesrisiko, diskutere undersggel-

sesresultater, klinisk opfalgning, samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og

kontrol.
. Kompetencevur-
Leeringsme- .
o deringsme-
Kompetencemal tode(r),
anbefalin tode(r),
9 obligatorisk(e)
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvsteendigt foretage II:i\l:]edlcmsk ekspert/leegefag-
103 (3) udredning og radgiv- Kommunikator. Case-baseret dis-

eller dgdfadsel.

ning ved nedsat fertilitet,
habituel abort, senabort

Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af
patientforlgb.

kussion eller Mini-
CEX.

nostik (PGD).

Selvstaendigt foretage
(3) udredning og radgiv-
104 ning vedrgrende praeim-
plantationsgenetisk diag-

Herunder kunne redeggare
for metode, sensitivitet/spe-
cificitet, begraensninger og
anvendelse i forhold til den
specifikke genetiske pro-
blemstilling.

Medicinsk ekspert/leegefag-
lig.

Kommunikator.
Professionel.

Samarbejder.

Varetagelse af
patientforlgb.
Fokuseret pati-
entforlgb.

Case-baseret dis-
kussion eller
Mini-CEX.
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. Herunder diskutere strate- .
Selvsteendigt foretage . : . Case-baseret dis-
. o | gier for genetisk udredning Varetagelse af :
(3) udredning og radgiv- : kussion og god-
. 0 . - og analyse. patientforlgb. .
ning ved pavisning af fo- - kendt kursus i
105 : Medicinsk ekspert/leegefag- | Fokuseret op-
stermisdannelse eller g hold preenatal udred-
vaekgthgelse under Kommunikator. Selvstudium. ning o9 diagno-
graviditet. . stik.
Professionel. Kursus.
Samarbejder.
Varetagelse af
Redeggre for (2) diffe- - patientforlgb. Qodkendt kursus
o Medicinsk ekspert/leegefag- i preenatal udred-
106 rentialdiagnoser ved . Fokuseret op- . .
i lig. ning og diagno-
oligo- og polyhydram- hold. :
. : stik.
nios. Selvstudium.
Kursus.
Herunder ekkotaette tarme, Var.etagelse af Godkendt kursus
. korte rarknogler, stor nakke- | patientforlgb. .
Redeggare for (2) diffe- » o i preenatal udred-
107 o fold, "golfbolde” i hjertet, cy- | Fokuseret op- . .
rentialdiagnoser ved ab- . X ning og diagno-
normt ultralvdsfund ster i plexus choroideus. hold. stik
Y ' Medicinsk ekspert/leegefag- | Selvstudium. '
lig. Kursus.

Psykiatrisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede tilstande med psykiatriske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater,

klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer ud-
redning og kontrol.

Kompetencemal

Leeringsmetode(r),
anbefaling

Kompetencevurderings-
metode(r),
obligatorisk(e)

Nr. | Mal

Konkretisering af mal

Selvsteendigt fo-
retage (3) udred-

Herunder Retts syndrom og
Fragilt X syndrom.

108 ning oa radaivnin Medicinsk ekspert/laegefaglig. Varetagelse af pati- Case-baseret diskussion
9 g_ g 9 Kommunikator. entforlgb. eller Mini-CEX
ved autisme-spek- .
trum forstyrrelser Professionel
Y ' Samarbejder.
Case-baseret diskussion
109 | Redeggre for (2) Herunder for affektive lidelser Selvstudium. og godkendt kursus i neu-
arvelige faktorers og lidelser i det skizofrene spek- | Kursus. rologisk og psykiatrisk ge-

netik.
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betydning for multi-
faktorielle psykiatri-
ske sygdomme.

trum, tics, ADHD (attention defi-
cit/hyperactivivity disorder) og
Tourettes syndrom.

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Redeggre for (2)

Herunder kende psykiatriske
manifestationer ved 22glldele-

psykiatriske ;ymp— tionssyndrom, Prader-Willis Varetagelse af pati- Case-baseret d|skus.smn

110 | tomer ved mikrode- . .| entforlgb. og godkendt kursus i neu-
) syndrom, Williams syndrom, Kli- , . o
letionssyndromer . Selvstudium. rologisk og psykiatrisk ge-
. nefelters syndrom og Smith- .
0g andre genetiske . Kursus. netik
svndromer Magenis syndrom.
Y ' Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Herunder Huntingtons sygdom,

:te\?isegfree:;;is(iza, metakromatisk leukodystrofi, Varetagelse af pati- Case-baseret diskussion

111 g porfyri, frontallapsdemens, Wil- | entforlgb. og godkendt kursus i neu-

sygdomme kan de-
butere med psykia-
triske symptomer.

sons sygdom samt andre meta-
boliske sygdomme.
Medicinsk ekspert/lsegefaglig.

Selvstudium.
Kursus.

rologisk og psykiatrisk ge-
netik.

Genetik ved pulmonale sygdomme

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede tilstande med pulmonale manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, Kli-
nisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udred-
ning og kontrol.

Kompetencemal

anbefaling

Leeringsmetode(r),

Kompetencevurde-
ringsmetode(r),
obligatorisk(e)

Nr.

Mal

Konkretisering af mal

Selvsteendigt fore-
tage (3) udredning

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patient-

Case-baseret dis-

cystisk fibrose.

Samarbejder.

112 og radgivning ved Kommu_nlkator. forlgb. kussion eller Mini-
. Professionel.
herediteer haemora- . CEX.
. . : Samarbejder.
gisk telangiektasi.
Selvsteendigt fore- | Medicinsk ekspert/lsegefaglig.

113 tage (3) udredning Kommunikator. Varetagelse af patient- | Case-baseret dis-
og radgivning ved Professionel. forlgb. kussion eller
alfa-1-antitrypsin- Samarbejder. Mini-CEX.
mangel. Sundhedsfremmer.

Selvsteendigt fpre— Med|C|nsI§ ekspert/leegefaglig. _ Case-baseret dis-

114 tage (3) udredning Kommunikator. Varetagelse af patient- kussion eller
og radgivning ved Professionel. forlab. Mini-CEX
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Redeggare for (2)

Varetagelse af patient-

Case-baseret dis-

115 uQrgdnlng 9 Tad' Medicinsk ekspert/lseegefaglig. | forlab. kussion.

givning ved primeer

cilie dyskinesi.

A_n g_lve (1) differen- | Herunder k,endskab til Birt- Varetagelse af patient- | Case-baseret dis-
116 tialdiagnoser ved Hogg-Dubés og Marfans syn- :

forlab. kussion.

gentagen forekomst | drom.

af pneumothorax. Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Angive (1) arvelige | Herunder astma bronchiale,
117 faktorers betydning | kronisk obstruktiv lungesyg- Selvstudium. Case-baseret dis-

for multifaktorielle
pulmonale syg-
domme.

dom og interstitiel lunge-

fibrose.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

kussion.

Genetiske skelet- og bindeveevssygdomme

Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfare genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har
genetisk betingede bindevaevs- og skeletsygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk op-

falgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og

kontrol.
Laeringsmetode(r) Kompetencevur-
Kompetencemal g. ' deringsmetode(r),
anbefaling . .
obligatorisk(e)
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvsteendigt fore- Herunder kropsmal og Beigh-
tage (3) objektiv un- ton score. .
118 dersggelse ved for- Medicinsk ekspert/lsegefaglig. Varetagelse af pat Mini-CEX
: . entforlgb.
modet bindeveevs- el- | Kommunikator.
ler skeletsygdom. Professionel.
Selvsteendigt fore- Medlcmsl.< ekspert/leegefaglig. _ Casg-baseret d_ls_—
119 tage (3) udredning o Kommunikator. Varetagelse af pati- kussion eller mini-
og o 909 Professionel. entforlgb. CEX og godkendt
radgivning ved Mar- : : .
tans svndrom Samarbejder. Selvstudium. kursus i dysmorfo-
Y ' Sundhedsfremmer. Kursus. logi.
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Selvsteendigt fore-

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af pati-

Case-baseret dis-
kussion eller Mini-

120 tage (3) udredning og | Kommunikator. entforlgb.
radgivning ved Eh- Professionel. Selvstudium. E;);tssx;?soidélys-
lers-Danlos syndrom. | Samarbejder. Kursus. morfolog
Selvsteendigt fore- Medicinsk ekspert/lsegefaglig. Varetagelse af pati- Ej;g;?}azﬁéfthzﬁi:
121 tage (3) udredning og | Kommunikator. entforlgb. CEX og godkendt
radgivning ved Professionel. Selvstudium. .
. kursus i dysmorfo-
dveergvaekst. Samarbejder. Kursus. logi
Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, kliniske
manifestationer, differentialdi-
agnoser samt relevant behand-
. ling og opfalgning ved Aars- Case-baseret dis-
192 g;\és(ga)eggr'g;;?nrge;g kggs syndrom, R_ubin_stein—Tay— Varetagelse af pati- kussion eller Mini-
radgivning ved "short bis syndrom, Léri-Weills entforlgb. CEX og godkendt
stature syndromer’ dyschondrosteose og Silver- Kursus. kursus i dysmorfo-
' Russells syndrom. logi.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, kliniske
manifestationer, differentialdi-
agnoser samt relevant behand-
Selvsteendigt fore- ling og ‘?pf’z"g”"?g Ve(.j hemihy- . Case-baseret dis-
tage (3) udredning og perplasi, Beckwith-Wiede- Varetagelse af pati- kussion eller
123 r&dgivning af patien- manns syndrom, Sotos syn- entforlgb. Mini-CEX og

ter/familier med "over-
growth” syndromer.

drom, Prader-Willis syndrom og
Proteus” syndrom.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Kursus.

godkendt kursus i
dysmorfologi.
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Redeggare for (2)
osteogenesis imper-
fecta.

124

Herunder kunne beskrive det
genetiske grundlag, de kliniske
manifestationer, opfalgning og
behandling.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af pati-
entforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret dis-
kussion og god-
kendt kursus i dys-
morfologi.

Redeggre for (2)
125 Sticklers syndrom
samt Loeys-
Dietz’syndrom.

Herunder kunne beskrive det
genetiske grundlag, de kliniske
manifestationer, opfglgning og
behandling.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af pati-
entforlagb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret dis-
kussion og god-
kendt kursus i dys-
morfologi.

Redeggare for (2) kra-
niedyssynostose-syn-
dromer.

126

Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, kliniske
manifestationer, differentialdi-
agnoser samt relevant behand-
ling og opfalgning for Crouzons
syndrom, Aperts syndrom,
Pfeiffers syndrom og Muenkes
syndrom.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af pati-
entforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret dis-
kussion og god-
kendt kursus i dys-
morfologi.

3.4.3 Obligatoriske specialespecifikke kurser

Kurser knyttet til den generelle del:

Molekylaergenetik
Genetisk epidemiologi
Cytogenetik

Genetisk radgivning

Kommunikation

Disciplinspecifikke kurser:

Dysmorfologi

Onkologisk genetik
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Klinisk genetik 1, deekkende emnerne:

Dermatologisk genetik.
Endokrinologisk genetik.
Kardiologisk genetik.
Nefrologisk genetik.

Klinisk genetik 2, deekkende emnerne:

e Medfgdte metaboliske sygdomme.
e Preenatal udredning og diagnostik.

Klinisk genetik 3, deekkende emnerne:

¢ Neurologisk og psykiatrisk genetik.
o OftalImologisk og audiologisk genetik.

Pa Sundhedsstyrelsens hjemmeside findes en mere detaljeret beskrivelse af de enkelte kurser samt praktiske
oplysninger om kurserne, og hvornar de afholdes naeste gang (www.sst.dk).

Molekylaergenetik

Kursets mal:

Kurset har til formal at styrke lzegens rolle som medicinsk ekspert/laegefaglig i molekyleergenetiske problemstil-
linger. Der er fokus pa analysestrategier og tolkningen af analyseresultater i en klinisk sammenhaeng, og hvad
en analyserapport bgr indeholde.

Kursets rationale:

Molekyleergenetik udger en veesentlig del af en klinisk genetikers laboratoriemaessige funktioner. Hertil kommer,
at kompetencer mht. fortolkning af resultaterne af molekyleergenetiske analyser og vurdering af den kliniske kon-
sekvens af en given variant indgar som et helt afggrende element i den genetiske udredning og radgivning. Et
grundigt kendskab til genomets opbygning, genregulation, genekspression, epigenetik, molekylsergenetiske un-
dersggelsesmetoder og bioinformatik er helt ngdvendig for en klinisk genetiker. | dette kursus indgar desuden
mere basale omrader af genetikken, der ikke daekkes af andre kurser. Selvom den uddannelsessggende leege i
klinisk genetik typisk allerede har en del erfaring med molekyleergenetik efter endt introduktionsuddannelse, er
det af stor betydning, at fordele og begraensninger ved forskellige analysemetoder er kendt. Dette er ogsa af stor
betydning ved formidling af molekyleergenetiske analyseresultater til patienter og kolleger fra andre specialer og
gvrige sundhedsfaglige samarbejdspartnere.

Kursets varighed:
24 timer (3 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af forelaesninger kombineret med case-baserede opgaver. Kurset indeholder
desuden praktiske laboratorie- og bioinformatikavelser.

44


http://www.sst.dk/

Information om undervisningsmateriale, der forventes gennemgaet/kendt inden selve kurset, vil blive udsendt
inden kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt sig inden kurset, séledes at kurset bygger pa i forve-
jen erhvervede kompetencer.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. &r (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende leege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Genetisk epidemioloqi

Kursets mal:

Kurset har til formal at styrke leegens rolle som medicinsk ekspert og akademiker i genetisk epidemiologi. Der
er fokus pé teoretisk baggrund, frekvens- og risikoberegning samt fortolkning af resultater af genetiske kob-
lingsanalyser og associationsstudier.

Kursets rationale:

Genetiske faktorer spiller en rolle for de fleste sygdomme, men oftest er der tale om en kompleks interaktion
mellem forskellige genetiske faktorer og miljgfaktorer. Monogen arvegang kan veere en differentialdiagnostisk
overvejelse ved sygdomme, der i de fleste tilfeelde er multifaktorielt betingede, f.eks. kolorektal cancer,
mamma- 0g ovariecancer og autisme, og det er derfor veesentligt, at specialleegen i klinisk genetik kan vurdere
betydningen af arvelige faktorer over for f.eks. miljgmaessig pavirkning.

| den genetiske radgivning vedr. multifaktorielle sygdomme anvendes i udstrakt grad empiriske risikotal, og
specialleegen i klinisk genetik bgr kunne anvende disse samt foretage en kritisk vurdering af de analyser, der
ligger bagved, f.eks. fremkommet via indsamling af epidemiologiske data, tvillingestudier eller koblingsanalyse.
Endvidere bgr speciallaegen i klinisk genetik kunne vurdere betydningen af specifikke genetiske varianter, f.eks.
SNPs, som disponerende faktorer for udvikling af en sygdom.

Kursets varighed:
20 timer (3 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af forelsesninger kombineret med case-baserede opgaver og gvelser. Informa-
tion om undervisningsmateriale, der forventes gennemgéet/kendt inden selve kurset, vil blive udsendt inden
kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt sig inden kurset, saledes at kurset bygger pa i forvejen
erhvervede kompetencer.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. ar (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende lsege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.
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Cytogenetik

Kursets mal:

Kurset har til formal at styrke lzegens rolle som medicinsk ekspert i cytogenetiske problemstillinger. Der er fokus
pa analysestrategier og tolkning af analyseresultater i en klinisk sammenhaeng, og hvad et analysesvar bar in-
deholde.

Kursets rationale:

Cytogenetik udgger en vaesentlig del af en klinisk genetikers laboratoriemeessige funktion. Grundleeggende kend-
skab til kromosomorganisation, metoder og typer af kromosomaberrationer, og hvordan betydningen af disse
bedst undersgges, er helt ngdvendig. En helt essentiel del er ogsa at kunne tolke resultaterne og vurdere den
kliniske konsekvens af en given aberration. Selv om den uddannelsessggende laege i klinisk genetik typisk alle-
rede har en del erfaring med cytogenetik efter endt introduktionsuddannelse, er det af stor betydning at have
grundigt kendskab til fordele og begraensninger ved forskellige metoder, ogsa i forhold til formidling af cytogene-
tiske svar til patienter og samarbejdspartnere.

Kursets varighed:
16 timer (2 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af foreleesninger kombineret med case-baserede opgaver, som lgses i grupper
og gennemgas. Information om undervisningsmateriale, der forventes gennemgaet/kendt inden selve kurset, vil
blive udsendt inden kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt sig inden kurset, sdledes at kurset
bygger pa i forvejen erhvervede kompetencer.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. ar. (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende leege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Genetisk rddgivning

Kursets mal:

Kurset har til formal at styrke leegens rolle som professionel i relation til den genetiske radgivning. Kurset vil ud
over selve radgivningsprocessen have fokus péa lovgivningsmaessige og etiske problemstillinger samt hold-
nings-/kulturforskelles betydning ved genetisk radgivning.

Kursets rationale:

Genetisk udredning og radgivning af patienter/familier i forbindelse med genetisk eller mulig genetisk betinget
sygdom er en meget vaesentlig del af arbejdet som klinisk genetiker. Genetisk radgivning er radgivning af pati-
enter med en genetisk betinget sygdom, men er i hgj grad ogsa radgivning af raske personer med en risiko for
en given genetisk betinget lidelse. Patienterne kan have en hvilken som helst alder og livssituation, og ofte har
udredningen ikke kun betydning for dem selv, men ogsa for andre familiemedlemmer. Selvom den uddannel-
sessggende laege i klinisk genetik efter endt introduktionsuddannelse allerede har en del erfaring med genetisk
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radgivning, er det af stor betydning, at ogsa de mere vanskelige aspekter i den genetiske radgivning kan hand-
teres. En specialleege i klinisk genetik bgr endvidere have kendskab til, i hvilken grad den genetiske radgivning
er evidenshaseret. Herudover er det vaesentligt, at man som Klinisk genetiker er i stand til at identificere og fo-
reholde sig til etiske problemstillinger og er bekendt med de lovgivningsmeessige forhold den genetiske radgiv-
ning foregar under.

Kursets varighed:
16 timer (2 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af forelaesninger kombineret med gennemgang af kursusdeltagernes egne ca-
ses baseret pa situationer, hvor de har oplevet sig udfordret i den genetiske radgivning. Information om under-
visningsmateriale, der forventes gennemgéet/kendt inden selve kurset, vil blive udsendt inden kursusstart. Det
forventes, at kursisten har indsendt case samt forberedt sig inden kurset, sledes at kurset bygger pa i forvejen
erhvervede kompetencer.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. &r (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende leege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Kommunikation

Kursets mal:

Kurset har til formal at styrke rollen som Kommunikator i relation til den genetiske radgivning. Kurset vil primaert
fokusere pa kommunikation i relation til selve radgivningen, typisk med udgangspunkt i "den svaere samtale”. Der
vil ogsa blive inddraget aspekter af krisepsykologi.

Kursets rationale:

God kommunikation er helt essentielt for den genetiske radgivning, som igen er en meget vaesentlig del af arbej-
det som Klinisk genetiker. Genetisk radgivning er radgivning af patienter med en genetisk betinget sygdom og
radgivning af raske personer med risiko for en given genetisk sygdom. Patienterne kan have en hvilken som
helst alder og livssituation, og ofte har udredningen ikke kun betydning for deres helbredstilstand og overvejelser
vedr. livsvalg og reproduktion, men har ofte ogsa betydning for andre familiemedlemmer. At kunne kommunikere
klart med patienter i en hvilken som helst af disse situationer er saledes helt nadvendig for arbejdet som klinisk
genetiker. Selvom den uddannelsessggende laege efter endt introduktionsuddannelse i klinisk genetik allerede
har en del erfaring med kommunikation, er det af stor betydning ogsa at kunne handtere mere vanskelige kom-
munikative aspekter i den genetiske radgivning.

Kursets varighed:
16 timer (2 pa hinanden fglgende dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af rollespil (med anvendelse af skuespillere i kommunikationslaboratorium) med
efterfglgende diskussion og feedback til den enkelte. Herudover vil der veere gruppearbejde, hvor kursisternes
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egne cases med saerlige kommunikative udfordringer gennemarbejdes og analyseres. Endelig vil der veere fo-
releesninger til sikring af faelles baggrund og terminologi i diskussionerne.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. &r (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende laege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Disciplinspecifikke kurser:

Dysmorfologi

Kursets mal:
Kurset har til formal at understgtte den uddannelsessggendes kliniske faerdigheder og brug af korrekt termino-
logi. Kurset vil bidrage til opbygning af en overordnet struktureret tilgang til syndromudredning.

Kursets rationale:

Ved mange genetisk betingede tilstande forekommer der dysmorfe traek. Den kliniske undersggelse ligger
sammen med anamnesen, familieanamnesen, adfaerd og parakliniske undersggelser til grund for enhver syn-
dromudredning og vil ofte veere vejledende for analysevalg. Den syndromologiske udredning af en patient kan
foregd primzert i klinisk genetisk regi, ved tveerdisciplinaert samarbejde/konference, eller nar patienter er henvist
til "second opinion” pa en genetisk afdeling. Syndromologisk specialviden benyttes i vid udstraekning ogsa ved
preenatal diagnostik og i forbindelse med genetisk udredning og radgivning af patienter/familier i gvrigt. Sag-
ning i syndromdatabaser benyttes aktivt i den syndromologiske udredning. Den kliniske undersggelse og syn-
dromologiske udredningsstrategi og tankegang udvikles hovedsageligt i det daglige kliniske arbejde og ved me-
sterleere. En del af kompetencerne kan dog med fordel struktureres og perspektiveres af et kursus.

Kursets varighed:
16 timer (2 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af case-baserede foreleesninger, gruppearbejde og fremlaeggelse af egne ca-
ses. Information om undervisningsmateriale, der forventes gennemgaet/kendt inden selve kurset, vil blive ud-
sendt inden kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt sig inden kurset, séledes at kurset bygger pa i
forvejen erhvervede kompetencer.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. &r (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende laege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.
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Onkologisk genetik

Kursets mal:
Kurset har til formal at styrke lzegens rolle som medicinsk ekspert/laegefaglig i onkologiske genetiske syg-
domme og problemstillinger.

Kursets rationale:

De onkologiske genetiske radgivningssager udger hovedparten af de genetiske radgivningssager pa de klinisk
genetiske afdelinger. Dette forhold afspejler dels den hyppige forekomst af kraeftsygdom i befolkningen og dels
den efterhanden omfattende viden om den genetiske baggrund for mange kraeftsygdomme, den hastige vaekst
i mulighederne for molekyleergenetisk diagnostik samt de forskellige muligheder for surveillance, hvor det vur-
deres eller fastslas, at der forekommer en arveligt betinget gget risiko for én eller flere kreeftsygdomme.

Det klinisk genetiske udredningsarbejde ved mistanke om, eller ved allerede bekreeftet, arvelig betinget kraeft-
sygdom varetages typisk i samarbejde med andre kliniske og diagnostiske afdelinger. Til udredningsarbejdet
knytter sig bl.a. indhentning af dokumentation for de i familien forekommende kreefttilfeelde, molekyleergenetisk
og histologisk udredning, fortolkning af analysesvar, stillingtagen til indikation for kontrol og radgivning.

Den uddannelsessggende laege i klinisk genetik har typisk efter endt introduktionsuddannelse varetaget en del
onkologiske genetiske radgivningssager og radgivningssager vedrarende andre arvelige sygdomme eller kro-
mosomsygdomme, hvor der kan ses en gget risiko for visse kraeftsygdomme. Det ma derfor forudszettes, at
den uddannelsessggende forud for dette kursus allerede har erhvervet sig et basalt kendskab til de hyppigst
forekommende cancersyndromer og risikoklassifikationer, herunder forhold vedrgrende genetisk baggrund, di-
agnostik og kontrol. Det drejer sig iseer om mammacancer, mamma- og ovariecancer samt kolorektal cancer.

Kursets varighed:
24 timer (3 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af oversigtsforelaesninger om emnerne suppleret med case-baserede opgaver,
der Igses i plenum eller i grupper. Information om undervisningsmateriale, der forventes gennemgéaet/kendt in-
den selve kurset, vil blive udsendt inden kursusstart. Kursisterne skal indsende cases fra klinikken inden kur-
susstart. Det forventes, at kursisten har forberedt sig inden kurset, saledes at kurset bygger pa i forvejen er-
hvervede kompetencer.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. ar (www.sst.dk).

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse og indsendelse af en kort rapport vedr. kursistens egne cases
er en forudsaetning for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvej-
leder vil i samarbejde med den uddannelsessggende lsege godkende de relevante kompetencer i logbogen.

Klinisk genetik 1
Dette kursus bestar af 4 delkurser: Formal og rationale er nedenfor beskrevet for hvert omrade separat.

Kursets varighed:
16 timer (2 dage).

49


http://www.sst.dk/

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af korte oversigtsforeleesninger om emnerne samt deltageraktiverende case-ba-
serede opgaver, der lgses i plenum eller i grupper. Information om undervisningsmateriale, der forventes gen-
nemgaet/kendt inden selve kurset, vil blive udsendt inden kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt
sig inden kurset, saledes at kurset bygger pa i forvejen erhvervede kompetencer fra introduktionsuddannelsen.

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende laege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. ar. Se www.dsmg.dk.

1.1)Delkursus: Dermatologisk genetik

Delkursets mal:

Delkursets formal er at give den uddannelsessggende laege tilstraekkelig medicinsk faglig viden om det kliniske
billede ved genodermatoser samt genetisk udredning og radgivning ved disse tilstande.

Delkursets rationale:

Réadgivning og udredning af patienter/familier med dermatologiske sygdomme er en del af arbejdet som Klinisk
genetiker, idet dermatologiske sygdomme er hyppige. Hertil kommer, at dermatologiske symptomer ofte ses som
en del af symptombilledet ved andre genetiske sygdomme og syndromer, og viden om disse benyttes i udredning
og diagnostik af patienter.

Delkursets varighed:
4 timer (1/2 dag).

1.2) Delkursus: Endokrinologisk genetik

Delkursets mal:

Delkurset har til formal at styrke laegens rolle som medicinsk ekspert i endokrinologiske problemstillinger. Der er
fokus pa udredningsstrategier og tolkningen af analyseresultater samt fokus pa den feenotypiske preesentation
ved hereditaere endokrinopatier (primaere eller sekundaere til anden herediteer tilstand).

Delkursets rationale:

Endokrinologiske sygdomme er hyppigt forekommende, de rammer mange forskellige organsystemer og kan
have vidt forskellige preesentationer og forlgb. Endokrinologiske lidelser kan derudover enten veere monogent
nedarvede eller udvikles primeert eller sekundaert til en betydelig del af andre genetisk betingede sygdomme.
Kendskab til og forstaelse af hereditzere endokrinopatier er af afgarende betydning for tilretteleeggelse af udred-
ningsforlgb (inkl. biokemiske og genetiske undersggelser) og for de differentialdiagnostiske overvejelser.

Delkursets varighed:
4 timer (1/2 dag).

1.3)Delkursus: Kardiologisk genetik
Delkursets mal:
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Delkurset har til formal at styrke laegens rolle som medicinsk ekspert i kardiologiske genetiske sygdomme og
problemstillinger. Der er fokus pa de hyppigste kardiologiske genetiske sygdomme, udredningsstrategier og tolk-
ning af analyseresultater med szerligt fokus pa faldgruber i forhold til denne tolkning.

Delkursets rationale:

Kardiologiske sygdomme forekommer meget hyppigt, og det er velkendt, at en relativt stor andel helt eller delvist
har en genetisk baggrund. Nogle vaesentlige genetisk betingede sygdomme er primaert karakteriserede ved kar-
dielle manifestationer, mens en lang raekke andre monogene eller kromosomale sygdomme kan have kardielle
manifestationer som en del af sygdomsbilledet.

Det klinisk genetiske udredningsarbejde ved mistanke om arvelig hjertesygdom og pludselig uventet dad eller
ved allerede bekraeftet arvelig hjertesygdom varetages typisk i samarbejde med andre kliniske og diagnostiske
afdelinger. Til udredningsarbejdet knytter sig bl.a. molekylaergenetisk udredning, fortolkning af analysesvar, fa-
milieudredning og radgivning, savel prae- som postnatal.

Delkursets varighed:
4 timer (1/2 dag).

1.4)Delkursus: Nefrologisk genetik

Delkursets mal:

Formalet med delkurset er, at den uddannelsessggende laege erhverver sig de kompetencer i malbeskrivelsen,
som ma forventes ikke at kunne opnas ved det daglige kliniske arbejde, for derved at styrke lzegens rolle som
medicinsk ekspert i genetisk betingede nefrologiske sygdomme.

Delkursets rationale:

Genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med genetisk betingede nefrologiske sygdomme udggar
en vigtig del af arbejdet som klinisk genetiker. Det er saledes vaesentligt, at den uddannelsesggende laege er-
hverver sig en bred viden om nefrologiske sygdommes genetik, herunder bade kendskab til de monogene syg-
domme, men ogsa multifaktorielle sygdomme sadsom medfadte misdannelser i nyrer og urinveje.

Kurset skal danne grundlag for, at den uddannelsessggende laege som feerdiguddannet specialleege kan fore-
tage genetisk udredning og radgivning inden for disse omrader.

Delkursets varighed:
4 timer (1/2 dag).

Disciplinspecifikt kursus: Klinisk genetik 2
Dette kursus bestar af 2 delkurser: Formal og rationale er nedenfor beskrevet for hvert omrade separat.

Kursets varighed:
16 timer (2 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af korte oversigtsforeleesninger om emnerne samt deltageraktiverende case-ba-
serede opgaver, der lgses i plenum eller i grupper. Information om undervisningsmateriale, der forventes gen-
nemgaet/kendt inden selve kurset, vil blive udsendt inden kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt
sig inden kurset, sdledes at kurset bygger pa i forvejen erhvervede kompetencer fra introduktionsuddannelsen.
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Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende laege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. ar (www.sst.dk).

2.1) Delkursus: Medfgdte metaboliske sygdomme

Delkursets mal:
Kurset skal danne grundlag for, at den uddannelsessggende laege som feerdiguddannet speciallaege kan fore-
tage genetisk udredning og radgivning ved genetisk betingede metaboliske sygdomme.

Behandlingen af medfadte metaboliske sygdomme er centraliseret pa Rigshospitalet, og den enkelte uddannel-
sessggende vil ofte mgde relativt fA patienter med medfgdte metaboliske sygdomme under sin uddannelse.
Kurset vil derfor supplere den viden, der kan opnas ved det daglige kliniske arbejde og litteraturstudier.

Delkursets rationale:

De fleste medfgdte metaboliske tilstande er hver for sig sjeeldne, men tilsammen er de relativt hyppige. De kan
debutere i bade barne- og voksenalder med symptomer fra forskellige organsystemer og i nogle tilfeelde dys-
morfe treek. Tilstandene kan saledes veere differentialdiagnoser til andre genetiske tilstande. Et solidt kendskab
til disse sygdommes praesentationsformer er ngdvendigt, da tidlig diagnose kan vaere afggrende for, at be-
handling initieres rettidigt.

Delkursets varighed:
8 time (1 dag).

2.2) Delkursus: Preenatal udredning og diagnostik

Delkursets mal:

Formalet med delkurset er, at den uddannelsessggende leege erhverver sig de kompetencer i malbeskrivelsen,
som ma forventes ikke at kunne opnas ved det daglige kliniske arbejde, for derved at styrke leegens rolle som
medicinsk ekspert, samarbejder og professionel i relation til emner vedrgrende praenatal udredning og diagnostik.

Delkursets rationale:

Réadgivning og udredning af patienter/familier i forbindelse med graviditet eller planlaegning heraf udger en af de
veesentligste funktioner for en klinisk genetiker. Derudover har klinisk genetik et anseeligt tveerdisciplinaert sam-
arbejde med fgtalmedicinere, obstetrikere, fertilitetslaeger og fatalpatologer i forbindelse med mistanke om ge-
netiske problemstillinger i relation til infertilitet, habituel abort og graviditet, herunder praenatal diagnostik. Det er
sdledes essentielt, at den uddannelsesggende lzege i klinisk genetik erhverver sig viden om flere aspekter af
fatalmedicin, herunder risiko for og udredning af abnorme fund ved ultralydsdiagnostik samt de lovgivningsmaes-
sige og etiske aspekter, der knytter sig seerligt til disse patientforlgb.

En del vigtige kompetencer opnas allerede i forbindelse med introduktionsuddannelsen, og dette kursus vil
bygge videre pa disse (se under forberedelse).
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Delkursets varighed:
8 timer (1 dag).

Disciplinspecifikt kursus: Klinisk genetik 3
Dette kursus bestar af 2 delkurser: Formal og rationale er nedenfor beskrevet for hvert omrade separat.

Kursets varighed:
16 timer (2 dage).

Kursets form:

Eksternatkursus. Kurset bestar af korte oversigtsforeleesninger om emnerne samt deltageraktiverende case-ba-
serede opgaver, der lgses i plenum eller i grupper. Information om undervisningsmateriale, der forventes gen-
nemgaet/kendt inden selve kurset, vil blive udsendt inden kursusstart. Det forventes, at kursisten har forberedt
sig inden kurset, saledes at kurset bygger pa i forvejen erhvervede kompetencer fra introduktionsuddannelsen.

Krav til godkendelse af kurset:

Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt
kursus udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil i samarbejde med den uddannelsessggende leege god-
kende de relevante kompetencer i logbogen.

Kursets placering i uddannelsen:
Placeret i hoveduddannelsen, saledes at kurset vil blive afholdt ca. hvert 3. &r (www.sst.dk).

3.1) Delkursus: Neurologisk og psykiatrisk genetik

Delkursets mal:

Formalet med delkurset er, at den uddannelsessggende lzege styrker sin rolle som medicinsk ekspert/leegefaglig
vedrgrende neurologisk og psykiatrisk genetik og erhverver sig de kompetencer i malbeskrivelsen, som ma for-
ventes ikke at kunne opnas ved det daglige kliniske arbejde.

Delkursets rationale:

Genetisk udredning og radgivning af patienter/familier i forbindelse med neurologiske og psykiatriske sygdomme
udger en stor og stadig stigende del af arbejdet som klinisk genetiker. Det er saledes vaesentligt, at den uddan-
nelsessaggende laege erhverver sig en bred viden om neurologisk og psykiatrisk genetik, herunder bade kend-
skab til monogene sygdomme, men ogsa multifaktorielle sygdomme sédsom autisme og multipel sklerose. Kurset
skal sdledes danne grundlag for, at den uddannelsessggende laege som feerdiguddannet speciallzege kan fore-
tage genetisk udredning og radgivning inden for disse omréader.

Delkursets varighed:
8 timer (1 dag).

3.2) Delkursus: Oftalmologisk og audiologisk genetik

Delkursets mal:
Formalet med delkurset er, at den uddannelsessggende lzege styrker sin rolle som medicinsk ekspert vedragrende
audiologisk og oftalmologisk genetik og erhverver sig de kompetencer i malbeskrivelsen, som ikke forventes at
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kunne opnas ved det daglige kliniske arbejde.

Delkursets rationale:

Radgivning og udredning af patienter/familier med audiologiske og oftalmologiske genetiske sygdomme udggar
en vaesentlig del af arbejdet som klinisk genetiker. Hertil kommer, at audiologiske og oftalmologiske manifestati-
oner ofte ses som en del af symptombilledet ved andre genetiske sygdomme og syndromer, og viden om disse
benyttes i udredning og diagnosticering af patienter.

Delkursets varighed:
8 timer (1 dag).

3.4.4 Obligatoriske generelle kurser
De tre generelle obligatoriske kurser SOL1, SOL2 og SOL3 skal efter gennemfgrelse godkendes og attesteres i
logbog.net.

3.4.5. Obligatorisk forskningstreening
Information om forskningstraeningsmodulet for de tre videreuddannelsesregioner findes pa nedenstaende
hjemmesider:

Videreuddannelsesregion Nord:

e  http://www.videreuddannelsen-nord.dk/kurser/forskningstr%C3%A6ning

Videreuddannelsesregion Syddanmark:

e  http://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm120021
hvor der er link til PDF-dokument vedr. forskningstreeningsmodulet i Klinisk Genetik, samt

e  http://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm434157
hvor der er mere generel information om forskningstraeningsmodulet.

Videreuddannelsesregion @st:

e  http://www.laegeuddannelsen.dk
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4. Dokumentationsdel

Dette afsnit beskriver den dokumentation, der skal foreligge for at lsegen i introduktions- og hoveduddannelses-
stilling kan fa godkendt uddannelsesforlgbene, og for at laegen i hoveduddannelse kan opna specialleegeaner-
kendelse.

For at en leege efter afsluttet introduktionsstilling kan fa godkendt sin uddannelse, skal der foreligge en god-
kendt dokumentation af uddannelsesforlgbet. Dokumentationen skal foretages i logbog.net og bestar af fal-
gende:

1. Godkendelse af obligatoriske kompetencer og kurser

2. Attestation for tidsmaessigt gennemfgrt uddannelseselement i den laegelige videreuddannelse.

Logbog.net findes pa falgende adresse: https://secure.logbog.net/login.dt.

For at en leege efter hoveduddannelsen kan opna specialleegeanerkendelse, skal der ud over en godkendt
introduktionsuddannelse foreligge en godkendt dokumentation af hoveduddannelsesforlgbet. Dokumentationen
skal foretages i logbog.net - https://secure.logbog.net/login.dt - og bestar af falgende:

1. Godkendelse af obligatoriske kompetencer og kurser (specialespecifikke og generelle)
2. Attestation for tidsmaessigt gennemfgrt uddannelseselement i den leegelige videreuddannelse

3. Attestation for gennemfgrt forskningstraening.

Der henvises til Styrelsen for Patientsikkerheds hjemmeside for yderligere detaljer vedr. dokumentation og atte-
station vedr. hoveduddannelsen.
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5. Nyttige links

5.1. Generelle links

Sundhedsstyrelsen, special- og videreuddannelse

Organisationen af legevidenskabelige selskaber (Tidligere Dansk Medicinsk Selskab)

Logbog.nets hjemmeside: https://secure.logbog.net/login.dt

Ansggning om speciallazgeanerkendelse via logbog.net til Styrelsen for Patientsikkerhed
De regionale videreuddannelsessekretariater:

Videreuddannelsesregion Nord

Videreuddannelsesregion Syd

Videreuddannelsesregion @st

5.2. Specialespecifikke links
www.DSMG.dk
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