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Forord

I henhold til § 2 i bekendtgarelse nr. 96 af 2. februar 2018 om uddannelse af speciallaeger godkender Sund-
hedsstyrelsen malbeskrivelser for de leegelige specialer. Malbeskrivelserne angiver de teoretiske og prak-
tisk-kliniske kompetencer, som kreeves for at opna tilladelse til at betegne sig som speciallaege i det enkelte
speciale.

Malbeskrivelserne for de laegelige specialer udarbejdes i taet samarbejde med de videnskabelige selskaber.

Malbeskrivelsen for specialleegeuddannelsen i Klinisk Genetik er udarbejdet i samarbejde med Dansk Sel-
skab for Medicinsk Genetik (DSMG).

Uddannelse
Sundhedsstyrelsen

Marts, 2023

Forord fra Selskabet

Denne malbeskrivelse udgar en mindre revision af malbeskrivelsen fra 2019. Formalet med revisionen har
veeret at opdatere kursusraekken af de specialespecifikke kurser samt at fierne deltagelse i kursus som ob-
ligatorisk kompetenceevalueringsmetode. Der er saledes ingen sndringer i malbeskrivelsen for laeger i I-
forlgb.

AEndringerne betyder, at der er oprettet et selvstaendigt kursus i preenatal diagnostik. Den praenatale geneti-
ske udredning er blevet mere specialiseret og kraever et seerligt fokus. Kurserne i Genetisk Radgivning og
Kommunikation er desuden slaet sammen til ét feelles kursus, da kurserne fgr indeholdt mange overlap-
pende emner indenfor det kommunikative i de forskellige radgivningssituationer. Slutteligt har kurset i Gene-
tisk Epidemiologi @ndret navn og tilsvarende aendret indhold til kursus i Genetisk epidemiologi og Personlig
medicin. Personlig medicin er blevet en stor del af den kliniske hverdag, hvilket ikke fremgik af den tidligere
malbeskrivelse.

Af praktiske grunde er "godkendt kursus” fiernet som obligatorisk kompetencevurderingsmetode, hvilket be-
tyder, at uddannelseslzegerne kan fa godkendt relevante kompetencer Igbende og ikke afvente godkendt
kursus.
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1. Indledning

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

Malbeskrivelserne praeciserer de minimumskompetencer, der skal opnas og godkendes i labet af laegens
uddannelse 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 erfa-
ring, der opnas under anvendelsen af malbeskrivelser og uddannelsesprogrammer i uddannelsesforlgbet.

1.1. Overgang til ny malbeskrivelse

Malbeskrivelsen treeder i kraft 1. april 2023. Det betyder, at forlgb opslaet efter denne dato falger aktuelle
malbeskrivelse. Forlgb, som er pabegyndt far 1. april 2023 vil fglge den tidligere malbeskrivelse og dertil hg-
rende krav om kompetencer. Da a&endringerne i denne malbeskrivelse kun omfatter de specialespecifikke
kurser, vil uddannelseslaeger, som fglger malbeskrivelsen version 2019 uden videre kunne overga til naer-
veerende version (efter aftale med uddannelsesstedet), og fa nyt uddannelsesprogram, safremt det anskes.

For leeger, der ikke overgar til den nye malbeskrivelse og som ikke har haft kurserne Cytogenetik og Klinisk
genetik 2 fgr 2023, vil der blive behov for at supplere med deltagelse i det nyoprettede kursus Genetisk
Fosterdiagnostik.
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2. Den generelle del

Der knytter sig en raekke lovmaessige regler og begreber til speciallaegeuddannelsen som er ens for alle
malbeskrivelser, pa tvaers af specialer og for introduktions- og hoveduddannelserne.

Pa Sundhedsstyrelsens hiemmeside er den danske speciallaegeuddannelse neermere beskrevet, herunder
lovgrundlag, organisation, opbygning, aktgrer, terminologi med mere.



https://www.sst.dk/da/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciallaeger/Maalbeskrivelser
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3. Den specialespecifikke del

Denne del af malbeskrivelsen beskriver specialet, de kompetencer der som minimum skal opnas samt spe-
cialets anbefalinger til lzeringsstrategier og fastlagte obligatoriske metoder til kompetencevurdering. Ligele-
des beskrives de obligatoriske specialespecifikke kurser og forskningstraening. Denne del er udarbejdet af
specialets videnskabelige selskab, som ogsa er ansvarlig for revision i henhold til Sundhedsstyrelsens vej-
ledning om udarbejdelse og revision af malbeskrivelse.

3.1. Beskrivelse af specialet

Klinisk genetik er et tvaergaende speciale bestaende af en klinisk funktion og en laboratoriemaessig funktion,
som er staerkt integrerede. Specialet modtager patienter fra savel den primeere sundhedssektor som hospi-
talsafdelinger til klinisk genetisk udredning og genetisk diagnostik, risikovurdering, prognosevurdering, infor-
mation og individualiseret genetisk radgivning. Specialet far i stor udstraekning henvist patienter, som ikke
har udredningsforlgb andre steder. Det kan f.eks. vaere raske slaegtninge i familier, hvor genetisk betinget
sygdom eller tilstand optreeder.

Specialet beskeeftiger sig klinisk og laboratoriediagnostisk med kromosomsygdomme, monogent og multi-
faktorielt betingede tilstande, misdannelsessyndromer og misdannelsessekvenser. Den laboratoriediag-
nostiske del omfatter dels klassiske cytogenetiske, molekyleergenetiske og metaboliske/biokemiske under-
sggelser, men ogsa nye analysemetoder og - teknikker. Analyserne udfares pa savel praenatale som post-
natale prgver.

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

Specialet fungerer i et taet samarbejde med stort set alle andre kliniske specialer og varetager foruden di-
rekte patientkontakt ogsa den laegefaglige radgivning vedr. genetiske udredning, resultatfortolkning, pro-
fylakse m.v. til andre specialer, herunder primaersektoren, og har til formal at sikre sammenhzengende pa-
tientforlab.

En klinisk genetiker har en raekke kompetencer inden for genetisk udredning og diagnostik samt - ofte i
samarbejde med klinikere inden for andre specialer — fastlaeggelse af kontrolprogram og opfglgning for pa-
tienter, hvor det er relevant. Viden om genetiske analyser (principper, muligheder og begraensninger) og for-
tolkning af genetiske laboratoriesvar samt videreformidling af disse i en klinisk sammenhaeng til bade pa-
tienter og samarbejdspartnere indgar som en vaesentlig del af uddannelsen. Undervisning af andre sund-
hedsfaglige personer og studerende er ligeledes en vaesentlig del af arbejdet som klinisk genetiker.
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| uddannelsen af specialleeger i klinisk genetik er der steerk tradition for forskning, og den forskningsmaes-
sige del af uddannelsen veegtes saledes hgijt. Der opfordres til selvsteendigt videnskabeligt initiativ med hen-
blik pa at bidrage til specialets fortsatte udvikling.

Der er i Danmark fem klinisk genetiske afdelinger med uddannelsesforlgb: En afdeling i Kebenhavn (som
omfatter Rigshospitalet samt Kennedy Centret, Glostrup), tre afdelinger tilknyttet universitetshospitalerne i
henholdsvis Aalborg, Aarhus og Odense samt en afdeling i Vejle (Sygehus Lillebzelt). Alle afdelinger funge-
rer pa hajt specialiseret niveau.

3.2. Beskrivelse af uddannelsens overordnede forlgb

Den samlede uddannelsesvarighed, ud over den kliniske basisuddannelse (KBU), er 5 ar. Uddannelsen er
centreret omkring det enkelte patientforlab og foregar primaert i relation til det kliniske og laboratoriemaes-
sige arbejde pa afdelingerne. Uddannelsen i klinisk genetik omfatter:

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

Hoveduddannelsen er fastsat til 48 maneder og indeholder den fagspecifikke lzering og treening ved funk-
tion pa savel klinisk genetiske afdelinger som pa andre kliniske afdelinger.

Klinisk genetiske afdelinger (42 maneder): Stgrstedelen af kompetencerne i malbeskrivelsen tilegnes un-
der anseettelse pa klinisk genetiske afdelinger. Fagets bredde, som i stigende grad medferer udvikling af
seerlige interesseomrader og ekspertviden pa de enkelte klinisk genetiske afdelinger, bevirker, at det vil
veere optimalt med hoveduddannelsesforlgb sammensat med funktion pa to forskellige klinisk genetiske af-
delinger. Det er det ifglge Bekendtgerelse om uddannelse af specialleeger BEK nr 96 af 02/02/201888 stk 3
et krav at speciallazageuddannelsen indeholder mindst to ansaettelser af hver mindst 12 maneders varighed
hvoraf minimum en skal vaere kontinuerlig. Der skal indga ansaettelse pa savel afdeling med hovedfunktion
som afdeling med specialiseret funktion. Anseettelsen méa anbefales at finde sted pa stamafdeling 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 speci-
alleeges tveerdisciplineere bergringsflader og arbejdsopgaver. Erhvervelse af disse kompetencer, der findes
inden for laegerollerne medicinsk ekspert/leegefaglig, samarbejder og leder/administrator/organisator, fordrer
kendskab til andre kliniske afdelingers arbejdsprocesser og dagligdag og den dertil harende patient- og fa-
miliehandtering. Hvilken klinisk afdeling, der indgar i det enkelte hoveduddannelsesforlgb, afggres i den en-
kelte uddannelsesregion, men typisk kan det dreje sig om en afdeling, hvor der er en vaesentlig andel af pa-
tienter 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 vaere inden for specialer knyttet til de be-
skrevne disciplinspecifikke omrader (f.eks. obstetrik, paediatri, neurologi, onkologi mv.)
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Fokuserede kliniske ophold: Under fokuserede ophold af op til 4 ugers varighed indgar den uddannelses-
sggende lzege i det daglige arbejde pa afdelingen, men uden behandlingsansvar og under fortsat ansaet-
telse pa stamafdelingen. Der skal laegges veegt pa, at den uddannelsessagende laege under opholdet i saer-
lig grad beskaeftiger sig med klinisk undersggelse, diagnostik og behandling af specialets arvelige syg-
domme, tilstande og syndromer. Endvidere bar der veere fokus pa forholdsregler og konsekvenser for syg-
dommensttilstandens forekomst for den samlede familie. Stamafdelingen skal sikre, at der udarbejdes et
program, der sikrer lzering inden for de i malbeskrivelsen angivne kompetencer. De konkrete aftaler om fo-
kuserede ophold pa andre kliniske afdelinger eller teoretiske institutter indgas mellem hovedvejleder, den
uddannelsessggende lsege samt det konkrete opholdssted som en del af den individuelle uddannelsesplan.

Teoretiske kurser: Den daglige kliniske lzering suppleres med obligatoriske kurser. | introduktionsuddan-
nelsen, savel som i hoveduddannelsen, indgar saledes deltagelse i de af Sundhedsstyrelsen strukturerede
generelle tvaerfaglige kurser, og i hoveduddannelsen gennemferes de obligatoriske specialespecifikke kur-
ser (de specialespecifikke kurser kan findes pa DSMG'’s hjemmeside: www.dsmg.dk).

Forskningstraening: Formalet med forskningstraening er at opna kompetencer i forhold til kritisk at kunne
vurdere medicinsk viden og laegelig praksis samt at kunne bidrage med ny viden. Forskningstreening indar-
bejdes i hoveduddannelsen og gennemfgres under ansaettelse pa stamafdeling. Forskningstraeningen be-
star af en teoretisk og en praktisk del og skal vaere pabegyndt senest to ar efter anseettelsens start og af-
sluttet senest et halvt ar, fgr speciallaege- uddannelsen er gennemfgrt. Som udgangspunkt skal den teoreti-
ske kursusvirksomhed afvikles inden for en periode pa 12 maneder.

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

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

3.3. Introduktionsuddannelse

3.3.1. Kompetencer

De enkelte kompetencer, som skal vurderes, er her beskrevet, sa det fremgar hvilke af de 7 laegeroller, der
indgar 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 laeringsstrategier, som afdelingen
kan vaelge mellem. Derimod er den/de anfgrte metode(r) til kompetencevurdering obligatoriske. Hermed bli-
ver disse landsdaekkende, sa det er ens hvordan kompetencen vurderes uanset hvor lzegen uddannes og
vurderes.

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 faerdigheder (se skema)


http://www.dsmg.dk/
http://sundhedsstyrelsen.dk/da/nyheder/2014/forskningstraening-i-speciallaegeuddannelsen
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Termer for faglige og intellektu- | Termer for kliniske faerdigheder
elle kompetencer

Niveau 1 Angive/definere/identificere Deltage/assistere

Niveau 2 Forklare/redeggre for Udfare under vejledning

Niveau 3 Analysere/diskutere/vurdere Selvstaendigt udfere /udvise/udar-
bejde/foretage

Beskrivelse af niveauer for faglige og intellektuelle kompetencer:
Niveau (1). Angive/definere/identificere

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne reproducere erhvervet viden, kunne genkende
det leerte, beskrive hvad han/hun har set/lsest.

Niveau (2). Forklare/redegore for

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende leege kunne forklare arsagssammenhaenge, kunne kombi-
nere viden fra forskellige omrader, kunne anvende viden til at Igse opgaver og aftheengig af resultaterne til-
rettelaegge videre udrednings- og behandlingsforlgb.

Niveau (3). Analysere/diskutere/vurdere

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende lsege kunne forholde sig til og diskutere komplekse problem-
stillinger med varierende evidensgrundlag, kunne vurdere disses vaesentlighed, kunne analysere komplekse
biologiske sammenhaenge, begrunde valg af metode mv.

Beskrivelse af kompetenceniveauer for kliniske feerdigheder:

Niveau (1). Deltage/assistere

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne medvirke ved udfgrelse af bestemte opgaver og
procedurer uden selvstaendigt ansvar for den samlede opgavevaretagelse.

Niveau (2). Udfere under vejledning

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne udfagre bestemte opgaver og procedurer under
vejledning af en mere erfaren fagperson.

Niveau (3). Selvstaendigt udfere/udvise/udarbejde/varetage/foretage
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P4 dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne varetage planlaegning og udferelse af bestemte
funktioner, f.eks. kunne gennemfare en objektiv undersagelse eller konsultation uden supervision og i en
sadan grad, at den uddannelsess@gende laege 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, eventu-
elle undertyper, differentialdiagnoser samt relevant behandling og opfalgning for den givne tilstand/sygdom.

3.3.2. Leeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering

Kompetencekort og vejledninger ligger pa specialets hiemmeside under uddannelsesudvalg
https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/. Disse kan Igbende opdateres pa udformning,
men skal altid understgtte de beskrevne kompetencer og metoder.

Ved nogle kompetencer er naevnt flere laeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering. Den uddan-
nelsessggende laege har ansvar for egen lzering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Ved lae-
ringsstrategierne (som er vejledende fraset de obligatoriske kurser) kan en eller flere af de angivne strate-
gier anvendes. Hvis der under kompetencevurdering er anfart flere metoder, bgr de alle anvendes, medmin-
dre der er angivet et "eller” mellem metoderne.

Laeringsstrategier:
Selvstudium: Kompetencen opnas ved f.eks. selvsteendig litteraturgennemgang.

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

Varetagelse af patientforlgb: Bygger pa en kobling af teoretisk viden og praksis. Heri laegges, at den en-
kelte uddannelsessggende laege varetager et samlet sagsforlab, herunder radgivning, udredning, iveerksaet-
telse 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 svarafgi-
velse i forbindelse med genetiske analyser.

Laboratoriearbejde: Ved arbejde i cytogenetisk, molekylaergenetisk eller metabolisk laboratorium opnar
den uddannelsessagende laege den pageeldende kompetence ved at indga/vaere med i det praktiske ar-
bejde og ved at forholde sig til analysekvalitet og - resultat i forhold til den kliniske problemstilling.


https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
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Udarbejdelse af skriftligt materiale: Dette kan veere en afdelingsinstruks, videnskabelig artikel eller rap-
port i forbindelse med en videnskabelig problemstilling, 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 faglge 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 forventer, at kompetencen kan opnas. Det kan f.eks. vaere i situationer, hvor en specifik
analyse ikke udfares pa den/de afdeling(er), hvor den uddannelsess@gende laege er ansat i uddannelses-
forlgbet, eller hvor en given patientgruppe falges i en klinisk afdeling, og hvor den uddannelsessaggende via
et fokuseret ophold kan se et stgrre antal for kompetencen relevante patienter.

Kompetencevurderingsmetoder:

Case-baseret diskussion: Denne metode har form som en struktureret vejledersamtale, hvor man kan vur-
dere teoretisk viden, diskutere enkelte sagsforlgb og etiske problemstillinger. Det kan f.eks. vaere sjeeldne
sygdomstilstande, som den uddannelsess@gende leege pa grund af den lave preevalens ikke med sikkerhed
vil fa et selvsteendigt radgivningsforlgb i, men hvor der forventes kendskab til sygdommen, eller der er saer-
lige genetiske forhold ved sygdomsgruppen. Metoden indebaerer, at den kliniske vejleder via samtale med
og spgrgsmal til den uddannelsessggende lsege tager udgangspunkt i journalnotater og/eller uddannelses-
lzegens oplevelser i forhold til den relevante problemstilling og derigennem far afdaekket erfaringer, viden,
indsigt og tilgang til det, som mal eller delmal omhandler. Den case-baserede diskussion kan ogsa veere en
diskussion ved en internt organiseret konference, hvor en videnskabelig problemstilling sv.t. kompetencen
diskuteres i en sadan grad, at vejlederen kan godkende kompetencen efterfglgende.

Mini-CEX (Mini-Clinical Evaluation Exercise): Ved denne metode falger en mere erfaren kollega (typisk
en laege) den uddannelsessagende leege for at vurdere den uddannelsessggende lzeges feerdigheder i for-
bindelse med en praktisk feerdighed eller konsultation. Til dette anvendes et struktureret observationsskema
i form af Mini-CEX, som findes pa selskabets hjemmeside.

Kompetencekort: Ved enkelte kompetencer er der udarbejdet kompetencekort, som den uddannelsessga-
gende laege skal gennemga for at fa kompetencen godkendt. Dette er iszer knyttet til laboratorierelaterede
cyto- og molekyleergenetiske kompetencer.

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

360-graders feedback: Formalet med 360-graders feedback er at give konstruktiv feedback til den uddan-
nelsessggende leege i forhold til kompetencer inden for lzegerollerne: Kommunikator, samarbejder, leder/ad-
ministrator/organisator og Professionel. Der udpeges for hver uddannelsessggende laege en eller flere grup-
per af respondenter. Respondenterne kan udpeges af afdelingsledelse, overlaeger, hovedvejledere eller af
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den uddannelsessagende laege selv. Respondenter kan veere administrativ chef (klinikchef/administrerende
overlaege), specialeansvarlige overlaeger, vejledere (ikke den uddannelsessggendes hovedvejleder), ud-
dannelsess@gende leeger, bioanalytikere, sekreteerer, 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 praesentation af videnskabeligt arbejde: Formidling af ny viden i form af en arti-
kel/kasuistik som farsteforfatter, et abstract + foredrag og/eller abstract + posterpraesentation ved videnska-
beligt m@de. Kompetencevurdering foretages af vejleder efter praesentationen.

3.3.3. Liste med specialets obligatoriske kompetencer

Denne liste angiver de kompetencer laagen som minimum skal besidde ved endt uddannelse, med konkreti-
sering af kompetencen, de anbefalede leeringsstrategier og de(n) valgte obligatoriske metoder til kompeten-
cevurdering. Kompetencerne og de tilknyttede vurderingsmetoder konkretiseres ved anvendelse af kompe-
tencekort eller anden konkret vejledning, hvor det bl.a. tydeliggeres hvilke af de 7 roller, der indgar. Kompe-
tenceopnaelsen kan inddeles i forskellige delniveauer, og dette understattes i kompetencekortet.
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For uddybning se kompetencekort
"Cytogenetik”

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, | Laringsmetode(r), anbefa- | Kompetencevurderingsme-
laegeroller ling tode (r) obligatorisk (e)
11 Cytogenetiske metoder Kunne angive relevante cytogene- | Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort: “Cytogenetik”
tiske metoder. For uddybning se bejde
kompetencekortet "Cytogenetik”
Niveau 1
Medicinsk ekspert/laegefaglig
12 Molekylzergenetiske meto- | Kunne angive relevante mole- Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort:
der kylzergenetiske metoder. bejde
“Molekyleergenetik”
For uddybning se kompetencekort
"Molekyleergenetik”
Niveau 1
Medicinsk ekspert/laegefaglig
13 Viden om kromosomer Kunne beskrive kromosomstruktur | Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort:
og -funktion og nomenklatur bejde, varetagelse af svarafgi-
velse i laboratoriet “Cytogenetik”
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14 Viden om gener Kunne beskrive genstruktur og - Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort:
funktion og nomenklatur bejde, varetagelse af svarafgi-
velse i laboratoriet “Molekyleergenetik”
For uddybning, se kompetencekort
"Molekyleergenetik”
Niveau 1
Medicinsk ekspert/laegefaglig
15 Cytogenetiske analysere- Kunne fortolke cytogenetiske ana- | Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort:
sultater lyseresultater. bejde, varetagelse af svarafgi-
velse i laboratoriet “Cytogenetik”
For uddybning se kompetencekort
"Cytogenetik”
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laege- faglig.
16 Molekyleergenetiske analy- | Kunne fortolke molekyleergeneti- Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort:
seresultater ske analyseresultater bejde, varetagelse af svarafgi-
velse i laboratoriet “Molekyleergenetik”

For uddybing se kompetencekort
"Molekyleergenetik”

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege- faglig.




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk genetik

Side 16/93

Nedarvningsmgnstre og
arvegange

Ud fra stamtraesdata at kunne re-
deggre for nedarvningsmgnstre og
arvegange: AD, AR, XR, XD og
mito kondriel arvegang, kromoso-
mabnormiteter, epigenetik, antici-
pation, penetrans, polygen og mul-
tifaktoriel arvegang

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege- faglig.

Selvstudium, varetagelse af
patientforlgb

Casebaseret diskussion

Risikoberegning

Under vejledning kunne udfare risi-
koberegning (populations-genetik,
sandsynlighedsregning og kombi-
natorik). Herunder beregne risiko
ved hjeelp af teorien om Hardy-
Weinberg fordeling og Bayes the-
orem.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege- faglig.

Selvstudium. Varetagelse af
patientforlgb

Case-baseret diskussion

Empiriske data og risiko-
vurdering

Under vejledning kunne vurdere ri-
siko ud fra empiriske data

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege- faglig.

Selvstudium, varetagelse af
patientforlgb

Case-baseret diskussion

110

Indikation for genetisk di-
agnostik

Kunne redegere for indikation for
valg af post- og praenatal genetisk

Varetagelse af patientforlagb

Audit af arbejdspraksis
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diagnostik ud fra kliniske problem-
stillinger

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege- faglig.

111

Klinisk undersggelse

Selvsteendigt kunne udfgre klinisk
undersggelse af patient mistaenkt
for genetisk betinget sygdom

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laege- faglig.
Kommunikator. Professionel.

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX

12

Jura: Tavshedspligt og
samtykke

Kunne diskutere de specielle for-
hold vedrgrende regler om tavs-
hedspligt, mundtligt og skriftligt
samtykke, der geelder i forbindelse
med genetisk udredning og radgiv-
ning

Obs. specielle forhold ved fami-
lieudredning.

Niveau 3

Kommunikator. Professionel. Sam-
arbejder.

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion

113

Formidling til patienter

Selvsteendigt kunne foretage for-
midling og kommunikation af vur-
deringer, udrednings- og behand-

Varetagelse af patientforlagb

Audit af arbejdspraksis eller
mini-CEX
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lingsforslag til patienten i bade
mundtlig og skriftlig form.

Herunder formidle specifik viden
om sygdomme, resultatet af gene-
tiske undersggelser, fordele og
ulemper ved genetiske undersg-
gelser, behov for information samt
opfalgning af familiemedlemmer.
Mindre komplekse sager forventes
at kunne handteres selvstaendigt,
mens komplekse sager kan hand-
teres under supervision.

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laege- faglig.

Kommunikator. Professionel. Sam-
arbejder. Sundhedsfremmer.

14

Formidling til sundheds-
faglige

Selvsteendigt kunne udfgre formid-
ling og kommunikation af vurderin-
ger, udrednings- og behandlings-
forslag til lzeger og andet sund-
hedsfagligt personale i bade
mundtlig og skriftlig form.

Herunder formidle specifik viden
om mindre kompleks sygdom, re-
sultat af genetiske undersagelser,
fordele og ulemper ved genetiske
undersggelser, behov for relevant
opfalgning og foretage relevant og
sufficient journalfgring.

Varetagelse af patientforlagb

Case-baseret diskussion
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Mindre komplekse sager forventes
at kunne handteres selvsteendigt,
mens komplekse sager kan hand-
teres under supervision.

Niveau 3

Kommunikator. Professionel.Sam-
arbejder.

115

Konferencer

Diskutere og deltage konstruktivt i
afdelingens interne konferencer og
konferencer med andre afdelinger

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laege- faglig.
Akademiker/forsker og underviser.

Leder/administrator/organisator.

Kommunikator. Professionel. Sam-
arbejder.

Varetagelse af patientforlgb
(som diskuteres til konferen-
cer)

Undervisning af andre

Audit af arbejdspraksis

116

Samarbejdsrelationer

Udvise forstaelse og respekt for
andre i samarbejdsrelationer (pri-
meersektor, laegekolleger og andre
afdelinger)

Niveau 3

Kommunikator. Professionel. Sam-
arbejder.

Varetagelse af patientforlgb
eller 360 graders evaluering

Audit af arbejdspraksis
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17

Afdelingens organisation

Kunne redeggare for afdelingens or-
ganisation. Herunder deltage i af-
delingens introduktion.

Niveau 3

Leder/administrator/organisator.

Selvstudium

Case-baseret diskussion

118

Diagnosekodning og ydel-
sesregistrering

Selvsteendigt kunne foretage kor-
rekt diagnosekodning og ydelses-
registrering

Niveau 3

Leder/administrator/organisator.

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis

119

Prioritering af egne res-
sourcer

Kunne prioritere egne ressourcer i
forhold til klinisk praksis, uddan-
nelse, forskning og eksterne aktivi-
teter.

Niveau 3

Leder/administrator/organisator.

Professionel.

Varetagelse af patientforlgb

Case-baseret diskussion

120

Sundhedsfremmende ad-
feerd

Selvsteendigt kunne radgive om
sundhedsfremmende adfaerd i kli-
nisk relevante situationer. Herun-
der radgive omkring kontrolpro-
grammer og livsstilsfaktorer.

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion
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Sundhedsfremmer. Kommunikator.

121

Kliniske problemstillinger

Kunne foretage vurdering af en kli-
nisk problemstilling. Anvende litte-
ratur- og databasesggning samt
konference med kolleger i natio-
nale og internationale netveerk.
Niveau 3

Akademiker/forsker og underviser.
Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Leder/administrator/organisator.

Professionel.

Selvstudium, varetagelse af
patientforlgb, varetagelse af
svarafgivelse i laboratoriet

Audit af arbejdspraksis eller
case-baseret diskussion

122

Formidling af videnskabe-
lige budskaber

Kunne formidle et videnskabeligt
budskab til leegekolleger og andet
personale. F.eks. ved undervisning
og fremlaeggelse af case/litteratur-
sggning ved konference.

Niveau 3

Akademiker/forsker og underviser.
Kommunikator.

Undervisning af andre

Case-baseret diskussion

123

Adfeerd som professionel

Kunne udvise respekt, tillid, forsta-
else, fortrolighed og handle empa-
tisk over for patienten samtidigt

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX
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med, at den professionelle relation
opretholdes.

Professionel. Kommunikator.

124 Indsigt i egne kompeten- Kunne udvise indsigt i egne faglige | Varetagelse af patientforlab Audit af arbejdspraksis eller
cer begraensninger og kompetencer. mini-CEX eller case-baseret
diskussion
Niveau 3
Professionel.
125 Falge og efterleve regler Kunne fglge og efterleve de fag- Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis eller

lige, lovgivningsmaessige og etiske
regler, som leeger er bundet af.

Niveau 3

Professionel

mini-CEX eller case-baseret
diskussion
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Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen, lae-
geroller

Lzaeringsmetode(r), an-
befaling

Kompetencevurderingsme-
tode(r) obligatorisk (e)

126

Radgivning ved kromoso-
mabnormiteter

Kunne foretage udredning og radgivning
ved numeriske og strukturelle kromoso-
mabnormiteter, herunder reciprokke og
Robertsonske translokationer.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Samarbej-
der.

Kommunikator.

Professionel.

Varetagelse af patient-
forlgb

Audit af arbejdspraksis eller
case-baseret diskussion

127

Preavetagningsteknikker

Kunne foretage udredning ved forskellige
pregvetagningsteknikker. Herunder kunne
redegore for praenatale prgvetagnings-
teknikker i form af CVS, amniocentese og
kordocentese.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kommuni-
kator.

Professionel.

Selvstudium, varetagelse
af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis eller
case-baseret diskussion
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128

Radgivning ved autoso-
male recessive sygdomme

Kunne foretage udredning og radgivning
ved autosomale recessive sygdomme,
herunder vurdere gentagelsesrisiko og in-
dikation for tilbud om preenatal diagno-
stik.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kommuni-
kator.

Professionel.

Varetagelse af patient-
forlgb

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion

129

Radgivning ved autoso-
male dominante syg-
domme

Kunne foretage udredning og radgivning
ved autosomale dominante sygdomme,
herunder vurdere gentagelsesrisiko og in-
dikation for tilbud om preenatal diagno-
stik.

Herunder neurofibromatose, HBOC og
HNPCC.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kommuni-
kator.

Professionel.

Varetagelse af patient-
forlgb

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion

130

Radgivning ved X-bundne
sygdomme

Kunne foretage udredning og radgivning
af patienter/familier med X-bundne syg-
domme, herunder vurdere gentagelsesri-
siko og indikation for tilbud om praenatal
diagnostik.

Varetagelse af patient-
forlgb

Case-baseret diskussion
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Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kommuni-
kator.

Professionel.
131 1. trimester risikovurdering | Kunne redeggre for baggrunden for risi- Varetagelse af patient- Case-baseret diskussion
koestimering hos gravide for trisomi 13, forlgb, selvstudium
18, og 21 ud fra maternel alder, mater-
nelle blodprgver og ultralydsfund.
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
132 Stor nakkefold hos fostre Kunne redegere for differentialdiagnoser i | Varetagelse af patient- Case-baseret diskussion
forbindelse med pavisning af abnorm forlgb, fokuseret ophold,
nakkefold hos fostre. selvstudium
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
133 Abortlovgivning Kunne redeggre for de lovgivningsmaes- | Varetagelse af patient- Case-baseret diskussion

sige forhold, der knytter sig til provokeret
abort.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

forlgb, fokuseret ophold,
selvstudium
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3.3.4. Eventuelle kurser
Under introduktionsuddannelsen indgar et obligatorisk, generelt kursus i paedagogik/vejledning. Der er in-
gen obligatoriske specialespecifikke kurser.

3.4. Hoveduddannelsen

3.4.1. Kompetencer

De enkelte kompetencer, som skal vurderes, er her beskrevet, sa det fremgar hvilke af de 7 laegeroller, der
indgar i kompetencen. Det er desuden konkret beskrevet, hvilket niveau kompetencen skal mestres pa, nar
den kan endeligt godkendes. Ved formulering af en kompetence, veelges det aktionsverbum, der tydeligst
beskriver hvordan kompetencen skal opnas. Der er angivet anbefalede laeringsstrategier, som afdelingen
kan veelge mellem. Derimod er den/de anfarte metode(r) til kompetencevurdering obligatoriske. Hermed bli-
ver disse landsdaekkende, sa det er ens hvordan kompetencen vurderes uanset hvor lzegen uddannes og
vurderes.

Se afsnit 3.3.1. for uddybning af kompetenceniveau.
3.4.2. Lzeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering

Kompetencekort og vejledninger ligger pa specialets hjemmeside under uddannelsesudvalg:
https://dsmqg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/.

Disse kan Igbende opdateres pa udformning, men skal altid understatte de beskrevne kompetencer og me-
toder i malbeskrivelsen.

Se afsnit 3.3.2. for uddybning.

3.4.3. Liste med specialets obligatoriske kompetencer

Denne liste angiver de kompetencer laagen som minimum skal besidde ved endt uddannelse, med konkreti-
sering af kompetencen, de anbefalede leeringsstrategier og de(n) valgte obligatoriske metoder til kompeten-
cevurdering. Kompetencerne og de tilknyttede vurderingsmetoder konkretiseres ved anvendelse af kompe-
tencekort eller anden konkret vejledning, hvor det bl.a. tydeliggeres hvilke af de 7 roller, der indgar. Kompe-
tenceopnéelsen kan evt. inddeles i forskellige delniveauer, og dette understattes i kompetencekortet.


https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
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Nr Kompetence Konkretisering af kompetencen, lae- | Laeringsmetode(r), anbefal- Kompetencevurderingsme-
geroller ing tode(r), obligatorisk(e)
H1 Cytogenetiske Kunne redeggre for relevante cytogene- | Selvstudium, laboratoriear- Kompetencekort:
metoder tiske metoder bejde, varetagelse af patientfor- | -
lob Cytogenetik
For uddybning se kompetencekortet e
"Cytogenetik” Kursus
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
H2 Molekyleergeneti- | Kunne redegeare for relevante mole- Selvstudium. Laboratoriear- Kompetencekort:
ske metoder kylaergenetiske metoder. ]tc)erjldtla). Varetagelse af patient- “Molekylaergenetik’
For uddybning, se kompetencekort "Mo- one
lekyleergenetik” Kursus
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
H3 Viden om kromo- | Kunne redeggare for kromosomstruktur, | Selvstudium. Laboratoriear- Kompetencekort :
somer -funktion og nomenklatur. bejde. Varetagelse af patient- “ -
Cytogenetik

For uddybning, se kompetencekort
"Cytogenetik”

Niveau 2

forlgb

Kursus




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk genetik

Side 28/93

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H4 Viden om gener | Kunne redeggre for genstruktur, -funk- Selvstudium. Laboratoriear- Kompetencekort:
tion og nomenklatur. ]E)ejld(ta). Varetagelse af patient- “Molekylzergenetik”
For uddybning se kompetencekort "Mo- one
lekyleergenetik” Kursus
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
H5 Cytogenetiske Kunne fortolke cytogenetiske analysere- | Selvstudium. Laboratoriear- Kompetencekort:
analyseresultater | sultater bejde. Varetagelse af patient- “Cytogenetik”
forleb
Niveau 3 Kursus
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H6 Molekyleergeneti- | Kunne fortolke molekylaergenetiske Selvstudium. Laboratoriear- Kompetencekort:
ske analysere- analyseresultater. bejde. Varetagelse af patient- “Molekylaergenetik
sultater forlgb

For uddybning se kompetencekort "Mo-
lekyleergenetik”

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kursus
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H7

Nedarvnings-
megnstre og arve-
gange

Ud fra stamtreesdata at kunne redegere
for nedarvningsmenstre og arvegange:
AD, AR, XR, XD og mitokon- driel arve-
gang, kromosomab- normiteter, epige-

netik, antici- pation, penetrans, polygen
og multifaktoriel arvegang.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig

Selvstudium. Varetagelse af
patient forlgb

Kursus

Case-baseret diskussion

H8

Risikoberegning

Kunne foretage risikoberegning (popu-
lationsgenetik, sandsynlighedsregning
og kombinatorik).

A priori, a posteriori, Hardy- Weinberg
etc.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Selvstudium. Varetagelse af
patientforlgb

Kursus

Case-baseret diskussion

H9

Empiriske data
og risikovurde-
ring

Kunne foretage risikovurdering ud fra
empiriske data

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig

Selvstudium. Varetagelse af
patientforlgb

Kursus

Case-baseret diskussion
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H10

Erhvervede ge-
netiske afvigelser

Kunne redeggre for somatisk cellege-
netik, inkl. mosaicisme, karcinogenese,
epigenetik.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Selvstudium. Varetagelse af
patientforlgb

Kursus

Case-baseret diskussion

H11

Genetiske fakto-
rers betydning
for laegemidler

Kende til genetiske faktorers betydning
for visse laegemid- lers omsaetning, ef-
fekt og toksicitet. Herunder kende til
G6PD-mangel, warfarin-resistens og
malign hypertermi, dihydropyrimidin-de-
hydrogenase-mangel samt abnorm koli-
nesterase-aktivitet.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kursus

Case-baseret diskussion

H12

Genterapi

Kende principper og udfordringer ved
genterapi og naevne eksempler herpa.
Herunder bl.a. Lebers kongenitte amau-
rose og retinitis pigmentosa.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kursus

Case-baseret diskussion

H13

Kliniske problem-
stillinger

Kunne analysere kliniske problemstillin-
ger i forbindelse med genetisk radgiv-
ning.

Selvstudium. Varetagelse af
patientforlgb

Kursus

Audit af arbejdspraksis
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Side 31/93

Herunder anvende kliniske vejledninger,
litteratursggning, databasesagning og
konference med kolleger i nationalt og
internationalt netvaerk.

Niveau 3
Akademiker/forsker og under- viser.

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H14

Videnskabelige
spargsmal

Kunne udarbejde en plan til besvarelse
af et videnskabeligt spgrgsmal.

Herunder redeggre for principperne for
ansggning til videnskabsetisk komite.
Involvere hensigtsmeessig litteratursgg-
ning, identificering af supplerende un-
dersagelser, involvering af relevant eks-
pertise.

Preesentere, forsvare og udbrede resul-
taterne af undersggelsen. Identificere
omréader for fremtidige undersggelser,
som udspringer af resultaterne.

Niveau 3

Akademiker/forsker og under- viser.

Forskningstraeningsmodul

Udarbejde mindst et videnska-
beligt arbejde som fgrsteforfat-
ter

Godkendt forskningstraeningsmo-
dul.

Indsendelse af mindst et viden-
skabeligt arbejde som farstefor-
fatter

H15

Indikationer for
preenatal diagno-
stik

Kunne diskutere indikationer for preena-
tal cyto- og molekyleergenetisk diagno-
stik.

Niveau 3

Varetagelse af patientforigb

Case-baseret diskussion
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Side 32/93

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H16

Opfelgning vedr.
uafklarede gene-
tiske fund

Kunne vurdere og skriftligt formidle,
hvilke supplerende metoder der bgr
bringes i anvendelse ved uafklarede
cytogenetiske og molekylaergenetiske
fund.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kommu-
nikator.

Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb

Kursus

Audit af arbejdspraksis

H17

Kontrol- og op-
felgningspro-
grammer

Kunne varetage planleegning af kontrol
og opfaelgningsprogram, bade selvstaen-
digt og i samarbejde med kolleger fra
andre kliniske specialer samt formidle
dette til patienten/familien. Herunder kri-
tisk stillingtagen til guidelines pa omra-
det (evidens) og vurdere kontrolpro-
gram i tilfeelde, hvor der ikke findes en
konsensusguideline.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig. Kommu-
nikator.

Akademiker/forsker og underviser.

Varetagelse af patientforlagb

Kursus

Audit af arbejdspraksis
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Side 33/93

Professionel og Sundhedsfremmer.

H18

Kommunikation
med patienten

Kunne varetage kommunikation i gene-
tisk radgivning, herunder forventnings-
afstemning samt formidle og kommuni-
kere vurderinger, udrednings- og be-
handlingsforslag mundtligt og skriftligt til
patienten i forstaeligform. Herunder
kunne forklare risikovurdering, geneti-
ske testresultater og behandlingsmulig-
heder pa en klar, praecis og balanceret
made til den enkelte patient og familie.

Kunne tilpasse informationen til patien-
tens forstaelsesramme og sikre sig for-
staelse af det formidlede.

Niveau 3

Kommunikator og Sundhedsfremmer.

Kursus

Vejledning og supervision ved
genetisk radgivning/klinisk ar-
bejde (f.eks. med videoopta-

gelser af radgivningssamtaler)

Mini-CEX
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Disciplinspecifikke kompetencer

Audiologisk genetik

Overordnet kompetence:

Side 34/93

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betinget haretab
eller devhed, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfelgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
laegeroller

Laeringsmetode(r), anbe-
faling

Kompetencevurderingsme-
tode(r), obligatorisk(e)

H19

Genetisk betinget hare-
tab

Kunne fortage udredning og radgiv-
ning af patienter/familier med (eller
ved mistanke om) genetisk betinget
hgretab eller davhed, herunder syn-
dromisk og nonsyndromisk hgre-
tab/dgvhed.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/lsege- faglig.
Kommunikator.
Professionel.

Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion

H20

Differentialdiagnoser
ved kongenit dgvhed

Kunne angive differentialdiagnoser
til en nyfadt med kongenit dgvhed,
herunder kende betydningen af
kongenitte infektioner.

Varetagelse af patientforlab.

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Side 35/93

Niveau 1

Medicinsk ekspert/leege- faglig.

H21

Genetiske sygdomme
med hgretab/dgvhed

Kunne redeggre for udvalgte gene-
tiske sygdomme, der kan ledsages
af hgretab eller davhed.

Herunder neurofibromatose type 2,
Sticklers syndrom, Waardenburgs
syndrom, brankio-oto-renalt syn-
drom, Jervell-Lange Nielsens syn-
drom, Ushers syndrom, Alports syn-
drom, Pendred syndrom samt mito-
kondriesygdomme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Dermatologisk genetik

Overordnet kompetence:

Side 36/93

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

Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
laegeroller

Laeringsmetode(r), anbe-
faling

Kompetencevurderingsme-
tode(r), obligatorisk(e)

H22

Ichtyosis

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med ich-
thyosis ud fra familieanamnese,
anamnese, objektiv undersggelse
og resultatet

af undersggelse af hudbiopsi.
Herunder kunne skelne mellem icht-
hyosis vulgaris, X-bundet ichthyosis
og autosomal reces- siv kongenit
ichthyosis.

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-

munikator.
Professionel. Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion

H23

Genodermatoser
med abnorme ekto-
dermale strukturer

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med ab-
norme ektodermale strukturer.
Herunder ektodermal dysplasi syn-
drom.

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion
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Side 37/93

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.
Professionel. Samarbejder.

H24

Hyppige genoder-
matoser

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier ved hyp-
pigere forekommende genodermato-
ser.

Herunder have kendskab til det ge-
netiske grundlag, diagnosti- ske kri-
terier, kliniske manifestationer, op-
felgning og behandling ved heredi-
teere palmoplantare keratodermato-
ser og incontinentia pigmenti. (Syn-
dromer der er naevnt i andre discipl-
inspecifikke omrader er ikke medta-
get her).

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-

munikator.
Professionel. Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion
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H25

Dermatologiske ka-
rakteristika ved ud-
valgte genetiske
sygdomme

Kunne angive dermatologiske karak-
teristika for patienter med udvalgte
genetiske sygdomme som:
epidermolysis bullosa, Peutz-Jeg-
hers syndrom, herediteer hae-
moragisk telangiektasi, Birth-Hogg-
Dubé syndrom, ataxia telangiekta-
sia, Fanconis anaemi, Darier syg-
dom, Cowdens syndrom, Gorlins
syndrom, nail-patella syndrom, neu-
rofibromatose type 1, tubergs sk-
lerose og preematur aldring.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Case-baseret diskussion

H26

Multifaktorielle der-
matologiske syg-
domme

Kunne redegere for arvelige fakto-
rers betydning for multifaktorielle

dermatologiske sygdomme, herun-
der psoriasis og malignt melanom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Selvstudium

Case-baseret diskussion




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk genetik Side 39/93

Dysmorfologi

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfere genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med dysmorfe traek, herunder foretage objektiv under-
sggelse, foresla relevant udredning og vurdere undersggelsesresultater samt kunne planleegge den kliniske opfglgning, vurdere genta-
gelsesrisiko og formidle den samlede vurdering til patienten og sleegtninge.

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbe- Kompetencevurderingsme-
laegeroller faling tode(r), obligatorisk(e)
H27 Dysmorfe treek Kunne foretaget objektiv undersg- Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX

gelse af en patient med dysmorfe
traek og anvende korrekt terminologi
ved

beskrivelse af disse.

Herunder genetiske og ikke-geneti-
ske differentialdiagnoser.

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-

munikator.
Professionel.

H28 Medfgdte misdannel- | Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX
ser givning af patienter/familier med en
eller flere misdannelser.

Herunder genetiske og ikke-geneti-
ske differentialdiagnoser.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.

Professionel. Samarbejder. Sund-
hedsfremmer.
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H29

Mental retardering

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med
mental retardering.

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-

munikator.
Professionel. Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis

H30

Forskellige typer af
misdannelser

Kunne vurdere om en medfadt mis-
dannelse er en malformation, defor-
mation, "disruption” eller dysplasi.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H31

Syndrom, sekvens,
association

Kunne angive forskellen pa et syn-
drom, en sekvens og en association,
herunder kende til Potters sekvens
og Pierre-Robin sekvens.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H32

Abnorm morfogenese

Kunne forklare medfgdte misdannel-
ser

som deviation fra normal udvikling
under morfogenesen. Herunder
kunne forklare hvordan cheilo- og
palatoschisis, cerebrale misdannel-
ser, kardielle misdannelser, oesop-
hagusatresi, gastroskise og omfalo-
cele, neuralrgrsdefekter og urogeni-
tale misdannelser kan opsta.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H33

Milepeele i barnets
udvikling

Kende milepaele for barnets udvik-
ling, de normale vaekstparametre
samt identificere afvigende udvik-
ling.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H34

Dysmorfe treek ved
kromosomsygdomme

Kunne beskrive og genkende speci-
fikke dysmorfe treek ved udvalgte
kromosom- sygdomme.

Herunder angive specifikke traek ved
trisomi 13, 18 og 21, mosaicisme for
trisomi 8, monosomi X, Klinefelter
syndrom og Pallister-Killian syn-
drom.

Ogsa for fglgende mikrodeletions-
syndromerne:Williams syndrom, An-
gelman og Prader- Willis syndrom,
Wolf-Hirschhorn syndrom, Cri du
Chat syndrom, 22g11deletionssyn-
drom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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H35 Syndromer med dys-
morfe traek og mis-
dannelser

Kunne beskrive og genkende speci-
fikke dysmorfe treek og misdannel-
ser ved ud- valgte syndromer som:

CHARGE syndrom, Beckwith- Wie-
demanns syndrom, Cornelia de
Lange syndrom, fatalt alkoholsyn-
drom, Kabuki syndrom, Rubinstein-
Taybi syndrom, Mowat-Wilsons syn-
drom, Silver- Russell syndrom,
Smith-Lemli-Opitz' syndrom, Trea-
cher-Collins syndrom, VA- TER/VA-
CTERL association, WAGR syn-
drom (Wilms tumor, aniridia, genitale
anomalier og mental retarderings-
syndrom), Zellweger syndrom.

(Syndromer som indgar i andre di-
sciplin- specifikke kompetencer er
sa vidt muligt ikke medtaget her).

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

Endokrinologisk genetik
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Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede til-

stande med endokrinologiske manifestationer, herunder diskutere undersagelsesresultater, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko
samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Side 43/93

Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
laegeroller

Laeringsmetode(r), anbe-
faling

Kompetencevurde-
ringsmetode(r), obligatorisk(e)

H36

Adrenogenitalt syn-
drom

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med
adrenogenitalt syndrom.

Herunder have kendskab til andre
enzymdefekter, der er arsag til salt-
tab: 11B-hydroxylase de-

fekt, 17a-hydroxylase defekt.

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-

munikator.
Sundhedsfremmer. Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb

Kursus

Mini-CEX eller case- baseret dis-
kussion

H37

Mandlig hypogona-
disme

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med fo-

rekomst af mandlig hypogonadisme.

Herunder have kendskab til Kall-
manns syndrom og Klinefelters syn-
drom. Derudover have kendskab til
Y-mikrodeletionsundersggelse.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.

Varetagelse af patientforlagb.

Audit af arbejdspraksis
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Professionel. Samarbejder.

H38

Pubertas tards

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med pu-
bertas tarda, herunder Turners syn-
drom samt redegeare for differential-
diagnoser.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.

Professionel. Samarbejder. Sund-
hedsfremmer.

Varetagelse af patientforlagb.

Audit af arbejdspraksis

H39

“Disorders of Sex De-
velopment”.

Kunne redeggre for “Disorders of
Sex Development”.

Herunder beskrive det genetiske
grundlag, kliniske manifestationer
samt relevant behandling og opfelg-
ning for androgent insensitivitetssyn-
drom, (46,XX DSD), (46,XY DSD),
kromosomal ovo- testikuleer DSD,
(45,X/46,XY mixed gonadal dysge-
nesi) og gonadedysgenesi

Niveau 2

Selvstudium

Kursus

Case baseret diskussion
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Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H40

Albrights herediteere
osteodystrofi.

Kunne redeggare for Albrights heredi-
teere osteodystrofi. Herunder be-
skrive den genetiske baggrund, klini-
ske manifestationer samt relevant
behandling og opfelgning.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlab

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H41

Arvelige faktorer ved
diabetes

Kunne redegere for arvelige fakto-
rers betydning for diabetes, herun-
der MODY og mitokondrie- syg-
domme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H42

Genetiske syg-
domme med primaer
kronisk binyrebarkin-
sufficiens

Kunne redeggre for udvalgte geneti-
ske sygdomme, der manifesterer sig
ved Addisons sygdom (primeer kro-
nisk binyrebarkinsufficiens).
Adrenoleukodystrofi, kongenit biny-

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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rebarkhyperplasi, familizer glukokor-
tikoidmangel.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H43

Pseudohyperaldoste-
ronisme og hyperal-
dosteronisme

Kunne redeggre for udvalgte geneti-
ske sygdomme, der manifesterer sig
ved pseudohyperaldosteronisme og
hyperaldosteronisme, herunder 113-
hydroxysteroid dehydrogenase de-
fekt, Liddles syndrom og Bartters
syndrom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H44

Faeokromocytom

Kende differentialdiagnoser i forbin-
delse med forekomst af faeokromo-
cytom, herunder neurofibromatose
type 1, von Hippel-Lindaus syndrom,
multipel endokrin neoplasi type 1
syndrom samt familiser paragang-
liom/ faeokromocytom syndrom.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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H45

Hypo - og hyperparat-
hyreoidisme

Kunne redeggre for den genetiske
baggrund for hypo - og hyperparat-
hyreoidisme, herunder kende til fore-
komst af familizere former og neona-
tal sveer hyperparathyreoidisme og
Multipel endokrin neoplasi type 1.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H46

Multifaktorielle en-
dokrinologiske syg-
domme.

Kunne redegere for arvelige fakto-
rers betydning for multifaktorielle en-
dokrinologiske sygdomme, herunder
adipositas, hyper- og hypothyreoi-
disme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk genetik

Gastrointestinal genetik

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

stande med gastrointestinale manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko
samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Side 48/93

med gastrointestinale
manifestationer

ske sygdomme, der manifesterer sig
med gastroinestinale manifestatio-
ner.

Herunder beskrive diagnostiske kri-
terier, kliniske manifestationer, diffe-
rentialdiagnoser samt relevant be-
handling og opfalgning for Wilsons
sygdom og herediteer pancreatitis.
(Cystisk fibrose, alfa-1-antitrypsin
mangel og Shwachman-Diamond
syndrom er anfgrt under andre disci-
plinspecifikke kompetencer).

Selvstudium

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbe- Kompetencevurderingsme-
laegeroller faling tode(r), obligatorisk(e)
H47 Herediteer haeamokro- Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX eller
matose. givning af patienter/familier med her- Case-baseret diskussion
editeer haamokromatose.
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
H48 Genetiske sygdomme Kunne redegere for udvalgte geneti- | Varetagelse af patientforlab | Case-baseret diskussion
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Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H49

Inflammatoriske tarm-
sygdomme

Kunne redegere for arvelige fakto-
rers betydning for multifaktorielle inf-
lammatoriske tarmsygdomme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Haematologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfere genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede haema-
tologiske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og til-
byde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Side 50/93

Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
laegeroller

Laeringsmetode(r), anbe-
faling

Kompetencevurderingsme-
tode(r), obligatorisk(e)

H50

Arvelige koagulopa-
tier, udredning

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med ar-
velige koagulopatier. Herunder
kende til udredningsmuligheder (inkl.
genetiske) samt behandling og for-
holdsregler ved haemofili A/B, faktor
V Leiden og von Willebrand sygdom
(f.eks. i forbindelse med gravidi-
tet/fadsel).

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.

Professionel. Samarbejder. Sund-
hedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis

H51

Haemoglobinopatier

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med hee-
moglobinopatier.

Herunder thalasseemi og seglcelle-
anami.

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion
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Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.

H52

Arvelige koagulopa-
tier, tromboemboli
og blgdning

Kunne redeggre for udvalgte arve-
lige koagulopatier.

Herunder have kendskab til den ge-
netiske baggrund, opfelgning og be-
handling ved sygdomme med gget
tromboemboli- risiko og sygdomme
med @get bladnings- risiko.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H53

Arvelige sygdomme
med knoglemarvsin-
sufficiens

Kende udvalgte arvelige sygdomme,
der kan manifestere sig ved knogle-
marvsinsufficiens.

Herunder have kendskab til det ge-
netiske grundlag, kliniske manifesta-
tioner, opfglgning og behandling ved
Fanconis anami, Diamond Black-
fans anaemi, dyskeratosis congenita
og familizer myelodysplastisk syn-
drom (MDS)/akut myeloid leukaemi
(AML).

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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H54

Arvelige sygdomme
med haemolytisk
anaemi

Kende arvelige sygdomme, der ma-
nifesterer sig ved haemolytisk
anami.

Herunder have kendskab til det ge-
netiske grundlag, opfglgning og be-
handling af:

herediteer sfeerocytose, hereditaer el-
liptocytose, glucose-6-fosfat-dehy-
drogenasemangel og pyruvatkinase-
mangel.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H55

Arvelige granulocy-
topenier

Kende til udvalgte arvelige granulo-
cytopenier.

Herunder have kendskab til det ge-
netiske grundlag, opfalgning og be-
handling af:

Chediak-Higashis syndrom, leuko-
cytad- haesionsdefekter, kronisk gra-
nulomatgs sygdom, sveer kongenit
neutropeni.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Immunologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede immu-

nologiske tilstande, herunder diskutere undersagelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og til-
byde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Side 53/93

netisk betingede
immunologiske til-
stande

grundlag og de kliniske manifestati-
oner for udvalgte genetisk betingede
immunologiske tilstande

Herunder defekter i komplementsy-
stemet, f.eks. mannan-bindende lek-
tindefekt og herediteert angiogdem.
Defekt i det innate immunsystem,
f.eks. kronisk granulomatgs sygdom
og Griscellis syndrom.
Antistofdefekter, f.eks. IgA-mangel
og X-bundet agammaglobulingemi.

Selvstudium

Nr. Kompetencer Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbe- Kompetencevurderingsme-
laegeroller faling tode(r), obligatorisk(e)
H56 Periodiske feber- Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb | Case-baseret diskussion
sygdomme givning af patienter/familier med fa-
miliger forekomst af periodisk feber, | Selvstudium
herunder familizer middelhavsfeber.
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
H57 Symptomer ved ge- | Kunne redegeare for det aetiologiske | Varetagelse af patientforlab | Case-baseret diskussion




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk genetik

Side 54/93

T-lymfocytdefekter, f.eks. 22q11-de-
letionssyndrom, Duncans syndrom
og ataxia telangiektasia.
Kombinerede immundefekter, f.eks.
"severe combined immunodefici-
ency" og Wiskott-Aldrichs syn-
drom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kardiologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede hjerte-
eller karsygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfelgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og

tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

givning af patienter/familier med kar-
diomyopati. Herunder at kunne klas-
sifificere kardiomyopati i undertyper.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbe- Kompetencevurderingsme-
laegeroller faling tode(r), obligatorisk(e)
H58 Kardiomyopati Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX eller case-baseret dis-

kussion
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sygdomme

givning af patienter/familier med fo-
rekomst af genetisk betingede kardi-
elle ionkanal sygdomme.

Herunder have kendskab til det ge-
netiske grundlag, diagnostiske krite-
rier, kliniske manifestationer, op-
felgning og behandling for felgende:
Langt QT-syndrom, kort QT-syn-
drom, Brugadas syndrom og ka- te-
kolaminerg polymorf ventrikuleer
takykardi.

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kommunikator. Professionel. Sam-
arbejder. Sundhedsfremmer.

H59 Aortaaneurismer/- Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb. | Mini-CEX eller case-baseret dis-
dissektion givning af patienter/familier med fo- kussion
rekomst af aortaaneurisme og/eller
aortadissektion.
For Marfans syndrom se “"skelet- og
bindevaevslidelser”.
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer
H60 Kardielle ionkanal- | Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb. | Audit af arbejdspraksis
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H61

Familizer hyperko-
lesterolaemi

Kunne redeggre for den genetiske

baggrund for de kliniske manifesta-
tioner ved familicer hyperkolestero-
leemi.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kursus

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H62

Pulmonal arteriel
hypertension

Kunne redegere for den

genetiske baggrund og de kliniske
manifestationer ved pulmonal arte-
riel hypertension.Herunder tilstande
som skyldes mutation i BMPR2.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kursus.

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H63

Hjertesygdom ved
myopatier

Kende til hvilke hjertesygdomme,
der kan ses ved udvalgte myopatier,
herunder dystrophia myotonica type
1, Limb-Girdle, Beckers og Duchen-
nes muskeldystrofier, og fa- sciosca-
pulohumeral muskeldystrofi.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kursus.

Selvstudium

Varetagelse af patientforlgb eller
case-baseret diskussion

H64

Kardielle manife-
statiioner ved gene-
tiske aflejringssyg-
domme

Kunne redeggre for de kardielle ma-
nifestationer ved genetisk betingede
aflejringssygdomme, herunder Fa-

Kursus

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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brys sygdom og familizer amyloi-
dose.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H65

Syndromer med
hjertemisdannelser

Kunne redeggre for og kunne gen-
kende specifikke dysmorfe treek ved
syndromer, der involverer hjertemis-
dannelser.

Herunder Noonans syndrom, kardio-
faciokutant syndrom, Costellos syn-
drom, Williams syndrom og 22q11-
deletionssyndrom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kursus

Selvstudium

Varetagelse af patientforlgb eller
casebaseret diskussion

H66

Multifaktorielle
hjerte-karsyg-
domme.

Kunne redegere for arvelige fakto-
rers betydning for multifaktorielle
hjerte- og karsygdomme.

Herunder hypertension og myokardi-
einfarkt.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Kursus

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H67

Pludselig hjertedad

Kende differentialdiagnoser ved
pludselig hjertedad samt at kunne
anvende kliniske oplysninger og ob-

Kursus

Case-baseret diskussion




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk genetik

Side 58/93

duktionsrapporter i vurdering af aeti-
ologi.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Selvstudium

Medfodte metaboliske sygdomme

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

fadte metaboliske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, te-
ste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

metaboliske sygdomme.

givning af patienter/familier med
medfedte metaboliske sygdomme

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbe- Kompetencevurde- ringsme-
laegeroller faling tode(r), obligatorisk(e)
H68 Medfgdte At kunne foretage udredning og radd- | Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX eller case-baseret dis-

kussion
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H69

Mitokondriesygdomme.

At kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med mi-
tokondriesygdomme

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kom-
munikator.

Professionel. Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis

H70

AEtiologisk opdeling af
metaboliske sygdomme

Kunne inddele medfgdte metaboli-
ske sygdomme i forhold til involveret
celle-kompartment og det involve-
rede stofskifte (small molecule di-
seases og large complex molecule
diseases) samt kunne redeggre for
kliniske manifestationer.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H71

Urinmetabolisk scree-
ning

Kunne redegere for indikation for
urinmetabolisk screening og kunne
give forslag til supplerende metabo-
lisk udredning for patienter misteenkt
for medfadt metabolisk sygdom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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H72

Neonatalscreening

Kunne redegeare for neonatalscree-
ningsprogrammet i Danmark.

Herunder angive forlgb, princippet
ved undersggelsen, opfelgning ved
positive fund, begraensninger ved
screeningsprogrammet, kende til
falsk positiv og falsk negativ-rater
samt angive, at sygdomme kan de-
butere, far resultat foreligger.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H73

Maling af enzymaktivitet
i preenatale prover

Kunne redeggre for, at prgver fra
CVS og amnionveeske i nogle til-
feelde kan unders@ges ved maling af
enzymaktivitet samt tolke svar fra
disse.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H74

Medfadte metaboliske
sygdomme med akut
debut

Kunne angive, at medfgdte metabo-
liske sygdomme kan debutere akut
med non-specifikke symptomer, og
at disse kraever akut indlaeggelse,
diagnostik og intervention.

Herunder f.eks. bevidstlgshed,
opkastninger, hypotoni, kramper,
hypoglykaemi, metabolisk acidose,
leverinsufficiens, hyperammonigemi

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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0g angive, at staerk mistanke om
metabolisk krise ofte kraever i.v.
glukosebehandling.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

H75

Kliniske manifestationer
ved medfadte metaboli-
ske sygdomme

Kunne identificere kliniske manife-
stationer, hvor medfgdte metaboli-
ske sygdomme kan veere differenti-
aldiagnose. Herunder darlig trivsel,
forsinket udvikling, neurologisk de-
generation, leukodystrofi, mikroce-
fali, leverdysfunktion, myopati, orga-
nomegali mv.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb.

Selvstudium. Kursus.

Case-baseret diskussion
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Nefrologisk genetik

Overordnet kompetence:

Side 62/93

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

Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
laegeroller

Laeringsmetode(r), anbe-
faling

Kompetencevurderingsme-
tode(r), obligatorisk(e)

H76

Cystenyresygdomme

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med cy-
stenyresygdom. Herunder kunne
skelne mellem autosomal recessiv
og dominant polycystisk nyresyg-
dom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leege- faglig.
Kommunikator. Professionel. Sam-
arbejder. Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb

Kursus

Audit af arbejdspraksis eller Mini-
CEX

H77

Genetiske sygdomme
med nefrologiske mani-
festationer

Kunne redeggre for udvalgte syg-
domme med nefrologiske manifesta-
tioner.

Herunder beskrive det genetiske
grundlag og kliniske manifestatio-
ner ved Alports syndrom, Bardet-
Biedls syndrom, Wilms tumor, Meck-
els syndrom, Fabrys sygdom, kon-
genit nefrotisk syndrom, medul- lzer
cystenyre, benign familizer heema-
turi.

Niveau 2

Varetagelse af patientforlab

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Medicinsk ekspert/leegefaglig.

H78

Medfadte urogenitale
misdannelser, differen-
tialdiagnoser

Kunne redegere for differentialdi-
agnoser hos bgrn med medfgdte
urogenitale misdannelser.Herun-
der renal agenesi og dysplasi.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb | Case-baseret diskussion

Selvstudium

Neurologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfere genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede neurolo-
giske tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, an- give gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

ser

givning af patienter/familier med ce-
rebrovaskuleere lidelser som apop-
leksi og vaskuleere anomalier.Her-
under CADASIL (cerebral autoso-
mal dominant arteriopati med sub-

Kursus.

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbefaling | Kompetencevurderings-
laegeroller metode(r), obligatorisk(e)
H79 Cerebrovaskuleere lidel- | Kunne foretage udredning og rad- Varetagelse af patientforlgb. Mini-CEX eller case-baseret

diskussion
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kortikale infarkter og leukoencephal-
opati) og cerebrale kaverngse mal-
formationer.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

H80

Forhornscellesygdomme

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med
forhornscellesygdom.

Herunder spinal muskelatrofi.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlab.

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion

H81

Sent debuterende neu-
rologiske lidelser

Kunne foretage udredning og radgiv-
ning af patienter/familier med sent
debuterende neurologiske lidelser.
Herunder Huntingtons sygdom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb.

Kursus.

Mini-CEX
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H82

Perifer neuropati

Kunne foretage udredning og radgiv-
ning af patienter/familier med perifer
neuropati.Herunder CMT (Charcot-
Marie-Tooth) og HNPP (Hereditary
Neuropathy with liability to Pressure
Palsies).

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb.

Kursus.

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion

H83

Myopati og muskeldy-
strofi

Kunne varetage udredning og rad-
givning af patienter/familier med my-
opati og muskeldystrofi. Herunder
Duchennes og Beckers muskeldy-
strofi og dystrophia myotonica.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlab.

Mini-CEX eller case-base-
ret diskussion

H84

Neurofibromatose type
1

Kunne varetage udredning og radgiv-
ning af patienter/familier med neuro-
fibromatose type 1

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Varetagelse af patientforlab.

Mini-CEX eller case-base-
ret diskussion
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Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

H85

Tubergs sklerose

Kunne varetage udredning og radgiv-
ning af patienter/familier med tube-
rgs sklerose.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX eller case-base-
ret diskussion

H86

Arvelige neurologiske
sygdomme

Kunne redeggre for udvalgte arve-
lige neurologiske sygdomme samt
arvelige sygdomme med neurologi-
ske symptomer.

Herunder beskrive det genetiske
grundlag, kliniske manifestationer
samt relevant behandling og op-
folgning for: Familizer hemiplegisk
migraene, herediteer spastisk pa-
raplegi, Friedreichs ataksi, porfyri,
Wilsons sygdom, adrenoleukody-
strofi, MELAS (mito- kondriel ence-
falomyopati med laktatacidose og
"stroke-like” episoder), LHON (Le-
bers herediteere opticusneuropati),
MERRF (myoklon epilepsi med
"ragged red fibers"), Kearn-Sayres
sygdom, Fabrys sygdom og meta-
kromatisk leukodystrofi.

Niveau 2

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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Medicinsk ekspert/leegefaglig

H87

Muskeldystrofier, ud-
valgte sygdomme

Kunne redeggre for udvalgte arve-
lige muskeldystrofier.

Herunder beskrive det genetiske
grundlag, undertyper, kliniske mani-
festationer samt relevant behandling
og opfalgning for fascioscapulohu-
meral

-, Limb-Girdle -, okulofaryngeal - og
Emery-Dreifuss muskeldystrofi,
Thomsens sygdom og SCN4A-rela-
terede sygdomme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig

Varetagelse af patientforlg

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H88

Neurodegenerative syg-
domme, aetiologi

Kunne redeggare for den aetiologiske
baggrund, herunder genetiske for-
hold for udvalgte neurodegenera-
tive sygdomme Herunder amyotro-
fisk lateral sklerose, frontotemporal
demens, Alzheimers demens og
Parkinsons sygdom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patientforlab

Selvstudium

Case-baseret diskussion.

H89

Multifaktorielle neurolo-
giske sygdomme

Kunne redeggre for arvelige fakto-
rers betydning for multifaktorielle
neurologiske sygdomme. Herunder
multipel sklerose.

Niveau 2

Selvstudium

Case-baseret diskussion.
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Medicinsk ekspert/leegefaglig

Oftalmologisk genetik

Overordnet kompetence:

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

Nr. Kompetence Konkretisering af kom- Lzeringsmetode (r), anbefaling Kompetencevurderingsme-
petencen, leegeroller tode(r), obligatorisk(e)

H90 Retinitis pigmentosa Kunne varetage udredning | Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX eller case-baseret dis-
og radgivning af patien- kussion
ter/familier med retinitis Selvstudium

pigmentosa.lsoleret eller
som led i syndrom, herun- | Kursus
der have kendskab til gen-
terapi.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laege-
faglig.

Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
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H91

Opticusatrofi

Kunne redeggre for udred-
ning og radgivning af pa-
tienter/familier med opticu-
satrofi.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege-
faglig

Varetagelse af patientforlab

Selvstudium

Mini-CEX eller casebaseret dis-
kussion

H92

Okulzer og okulokutan al-
binisme

Kunne redeggre for ud-
redning og radgivning af
patienter/familier med oku-
leer og/eller

okulokutan albinisme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege-
faglig

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion

H93

Okulzere udviklingsdefek-
ter, differentialdiagnoser

Kunne redeggre for diffe-
rentialdiagnoser hos et
barn med okulaer udvik-
lingsdefekt. Herunder mi-
kroftalmi, anoftalmi, kolo-
bom og aniridi.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege-
faglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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H94 Multifaktorielle oftal-
mologiske sygdomme

Kunne redeggre for arve-
lige faktorers betydning for
multifaktorielle oftal-
mologiske sygdomme.
Herunder glaukom, diabe-
tisk retinopati og aldersre-
lateret makuladegenera-
tion (AMD).

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laege-
faglig

Selvstudium

Case-baseret diskussion

Onkologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfere genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede onkolo-
giske sygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og til-
byde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Nr. Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
laageroller

Laeringsmetode(r), anbefal-
ing

Kompetencevurderingsme-
tode(r), obligatorisk(e)

H95 Mammacancer

Kunne foretage udredning, risikovur-
dering og radgivning af patienter/fa-
milier med forekomst af mammacan-
cer (+/- ovariecancer).

Herunder i vurderingen inddrage fa-
milieanamnese, alder pa diagnose-
tidspunkt, tumorkarakteristika og an-
dre tumormarkgrer samt risikobereg-

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis og Mini-
CEX
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ningsprogrammer og empiriske data.
Herunder formidle viden til patienten
og tilbyde relevant kontrol og fore-
byggelse til familier med HBOC (her-
editeer bryst - og ovariecancer) (+/-
BRCA1- eller BRCA2-mutation), mo-
derat risiko for mammacancer og
ikke vaesentlig @get risiko for mam-
macancer

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder, Sundhedsfremmer.

H96

Kolorektal cancer

Kunne foretage udredning, risikovur-
dering og radgivning af patienter/fa-
milier med forekomst af kolorektal
cancer og/eller polypper.

Herunder i vurderingen inddrage fa-
milieanamnese, alder pa diagnose-
tidspunkt, tumorkarakteristika og an-
dre tumormarkgrer (som immunhisto-
kemiske unders@gelser for mismatch-
repair-proteiernerne, mikrosatellit-in-
stabilitetsundersagelser og undersg-
gelse for BRAF_mutation) samt risiko-
beregningsprogrammer og empiriske
data.

Herunder:

Familiser adenomatas polypose,
MUTYH-associeret polypose, HNPCC
(herediteer non-polypgs kolorektal

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejds- praksis og
Mini CEX
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cancer), moderat risiko for kolorektal
cancer

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

H97

Jget forekomst af en
eller flere forskellige
cancertype

Kunne foretage udredning og rad-
givning af patienter/familier med
gget forekomst af en eller flere for-
skellige typer cancer, som ikke kan
henfares til et velbeskrevet cancer-
disponerende syndrom.

F.eks. familizer ophobning af ny-
recancer, familiser ophobning af tid-
lig prostatacancer.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leege-
faglig. Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion

HO98

Malignt melanom

Kunne foretage udredning, risiko-
vurdering og radgivning af patien-
ter/familier med forekomst af ma-
lignt melanom.

Herunder i vurderingen inddrage fa-

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX eller case-baseret
diskussion
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milieanamnese, alder pa diagnose-
tidspunkt, tumorkarakteristika og
eventuelle andre tumormarkgrer.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leege-
faglig. Kommunikator.
Professionel. Samar-
bejder.
Sundhedsfremmer.

H99

Differentialdiagnoser
ved cancersyndromer

Kunne diskutere differentialdiagno-
ser ved mistanke om cancersyndro-
mer.

Herunder multipel endokrin neop-
lasi (MEN), Li-Fraumeni syndrom,
von Hippel-Lindaus syndrom, neu-
rofibromatose type 2, Peutz-Jeg-
hers syndrom, juvenil polypose,
PTEN-ha-martoma tumor syndrom,
MUTYH-associeret polypose og
Gorlins syndrom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H100

Retinoblastom

Kunne redeggre for det genetiske
grundlag, kliniske manifestationer
samt relevant behandling og op-
felgning af retinoblastom.

Varetagelse af patientforlab

Selvstudium

Case-baseret diskussion
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Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

H101

Tumorspecifik monito-
rering

Kende til rationalet bag genetisk be-
tinget tumorspecifik monitorering og
behandling.

Herunder herceptin og tyrosinkinase-
haemmere ved kronisk myeloid
leukaemi (CML).

Niveau 1

Medicinsk ekspertleegefaglig

Kursus

Case-baseret diskussion

H102

Erhvervede afvigelser
ved maligne heemato-
logiske sygdomme

Kende erhvervede cyto- og mole-
kyleergenetiske afvigelsers betyd-
ning for patogenese ved maligne
haematologiske sygdomme.
Herunder betydning for diagnostisk,
prognose og behandling ved akutte
og kroniske leukaemier.

Niveau 1

Medicinsk ekspertleegefaglig

Kursus

Case-baseret diskussion
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Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning i det praenatale forlab af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har gene-
tisk betingede sygdomme, herunder angive gentagelsesrisiko, diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, samt identificere, te-
ste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Praeimplantationsgenetisk
testing (PGT) - udredning

Kunne varetage udredning og rad-
givning vedrgrende preeimplanta-
tionsgenetisk testning (PGT). Her-
under kunne redegare

for metode, sensitivitet/specificitet,
begreensninger og anvendelse i
forhold til den specifikke genetiske
problemstilling.

Niveau 3

Fokuseret patientforlgb

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, | Laringsmetode(r), anbefal- Kompetencevurderingsme-
laegeroller ing tode(r), obligatorisk(e)
H103 | Infertilitet og aborter Varetagelse af patientforlab Mini-CEX eller case-baseret
Kunne foretage udredning og rad- diskussion
givning ved nedsat fertilitet, habituel
abort, senabort eller dgdfadsel.
Niveau 3
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
H104 Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX eller case-baseret

diskussion
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Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
H105 G_raviditeter med foster- Kunne varetage udredning og Varetagelse af patientforlgb Case-baseret diskussion
misdannelse rédg?vning ved pavisning af fo.s- Selvstudium
termisdannelse eller vaekstafvi-
gelse under graviditet. Herun- Fokuseret ophold
der kunne diskutere strategier
for genetisk udredning og ana- Kursus
lyse.
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
H106 _ o _ o Varetagelse af patientforlgb Case-baseret diskussion
Differentialdiagnoser ved | Kunne redeggre for differentialdi-
oligo- og polyhydram- agnoser ved oligo- og polyhy- Selvstudium
nios. dramnios.
Niveau 2 Fokuseret ophold
Medicinsk ekspert/leegefaglig. Kursus
H107 Varetagelse af patientforlgb Case-baseret diskussion

Differentialdiagnoser ved
abnormt ultralydsfund.

Kunne redeggre for differentialdi-
agnoser ved abnormt ultralyds-
fund. Herunder ekkotaette tarme,
korte rarknogler, stor nakkefold,

Selvstudium

Fokuseret ophold
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"golfbolde” i hjertet, cyster i plexus
choroideus.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Kursus

Psykiatrisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfere 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 identifi-
cere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer ud- redning og kontrol.

spektrum forstyrrelser

givning ved autisme-spektrum for-
styrrelser.

Herunder Retts syndrom og Fragilt
X syndrom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, | Laringsmetode(r), anbefal- Kompetencevurderingsme-
laageroller ing tode(r), obligatorisk(e)
H108 | Udredning af autisme- Kunne foretage udredning og rad- | Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX eller case-baseret

diskussion
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H109

Arvelige faktorer og multifak-
torielle psykiatriske syg-
domme

Kunne redeggre for

arvelige faktorers betydning for
multifaktorielle psykiatriske syg-
domme. Herunder for affektive li-
delser og lidelser i det skizofrene
spektrum, tics, ADHD (attention de-
ficit/hyperactivivity disorder) og
Tourettes syndrom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H110

Psykiatriske symptomer
ved mikrodeletionssyn-
dromer

Kunne redeggare for psykiatriske
symptomer ved mikrodeletionssyn-
dromer og andre genetiske syn-
dromer

Herunder kende psykiatriske ma-
nifestationer ved 22q11deletions-
syndrom, Prader-Willis syndrom,
Williams syndrom, Klinefelters syn-
drom og Smith- Magenis syn-
drom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H111

Psykiatriske symptomer
ved genetiske syg-
domme

Kunne redeggre for, at visse ge-
netiske sygdomme kan debutere
med psykiatriske symptomer.
Herunder Huntingtons sygdom,
metakromatisk leukodystrofi, po-
rfyri, frontallapsdemens, Wilsons
sygdom samt andre metaboliske

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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sygdomme.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Genetik ved pulmonale sygdomme

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede tilstande
med pulmonale manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identifi-
cere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

telangiektasi

Kunne foretage udredning og ra-
dgivning ved herediteer hae-
moragisk telangiektasi.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, | Laringsmetode(r), anbe- Kompetencevurderingsme-
laageroller faling tode(r), obligatorisk(e)
H112 | Herediteer haemoragisk Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX eller case-baseret dis-

kussion
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H113

Alfa-1-antitrypsinmangel

Kunne foretage udredning og ra-
dgivning ved alfa-1-antitrypsin-
mangel.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Varetagelse af patientforigb

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion

H114

Cystisk fibrose

Kunne foretage udredning og ra-
dgivning ved cystisk fibrose.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion

H115

Primeer ciliedyskinesi

Kunne foretage udredning og ra-
dgivning ved primeer ciliedyski-
nesi.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Case-baseret diskussion
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H116

Pneumothorax

Kende differentialdiagnoser ved
gentagen forekomst af pneumot-
horax. Herunder kendskab til
Birt-Hogg-Dubés og Marfans
syndrom.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/leegefaglig

Varetagelse af patientforigb

Case-baseret diskussion

H117

Arvelige faktorer ved
multifaktorielle pulmo-
nale sygdomme

Kende til arvelige faktorers betyd-
ning for multifaktorielle pulmonale
sygdomme.

Herunder astma bronchiale, kro-
nisk obstruktiv lungesygdom og in-
terstitiel lungefibrose.

Niveau 1

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Selvstudium

Case-baseret diskussion

Genetiske skelet- og bindevaevssygdomme

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfere genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede binde-
vaevs- og skeletsygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, te-
ste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.
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Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen,
lageroller

Laeringsmetode(r), anbe-
faling

Kompetencevurderingsme-
tode(r), obligatorisk(e)

H118

Objektiv undersggelse

Kunne foretage objektiv undersg-
gelse ved formodet bindevaevs- el-
ler skeletsygdom.

Herunder kropsmal og Beighton
score.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX

H119

Marfans syndrom

Kunne foretage udredning og rad-
givning ved Marfans syndrom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion

H120

Ehlers-Danlos syndrom

Kunne fore tage udredning og
radgivning ved Ehlers-Danlos
syndrom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Varetagelse af patientforigb
Selvstudium

Kursus

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion
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Professionel.
Samarbejder.

mer

Kunne foretage udredning og rad-
givning ved "short stature”-syndro-
mer. Herunder have kendskab til
det genetiske grundlag, kliniske
manifestationer, differentialdiag-
noser samt relevant behandling og
opfelgning ved Aars- kogs syn-
drom, Rubinstein-Tay- bis syn-
drom, Léri-Weills dyschond-
rosteose og Silver-Russells syn-
drom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel. Samarbejder.

Kursus

H121 Dveergveekst ] ) Mini-CEX eller case-baseret dis-
Kunne fore tage udredning og Varetagelse af patientforlgb kussion
radgivning ved dveergvaekst. )
Selvstudium
Ni 3
veau Kursus
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
H122 | "Short stature”-syndro- Varetagelse af patientforlgb | Mini-CEX eller case-baseret dis-

kussion
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H123

Overveekstsyndromer

Kunne fortage udredning og rad-
givning af patienter/familier med
"over- growth” syndromer.
Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, kliniske ma-
nifestationer, differentialdiagno-
ser samt relevant behandling og
opfglgning ved hemihyperplasi,
Beckwith-Wiedemanns syndrom,
Sotos syndrom, Prader-Willis
syndrom og Proteus” syndrom.

Niveau 3

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af patientforlgb

Kursus

Mini-CEX eller case-baseret dis-
kussion

H124

Osteogenesis imper-
fecta

Kunne redeggre for osteogene-
sis imperfecta.

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

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion

H125

Sticklers syndrom
og LoeysDietz’'syn-
drom

Kunne redeggre for Sticklers
syndrom samt LoeysDietz’syn-
drom.

Herunder kunne beskrive det

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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genetiske grundlag, de kliniske
manifestationer, opfglgning og
behandling.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

H126

Kraniedyssynostoser

Kunne redeggre for kraniedyssy-
nostose-syndromer.

Herunder have kendskab til det ge-
netiske grundlag, kliniske manife-
stationer, differentialdiagnoser
samt relevant behandling og op-
folgning for Crouzons syndrom,
Aperts syndrom, Pfeiffers syn-
drom og Muenkes syndrom.

Niveau 2

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af patientforlgb

Selvstudium

Kursus

Case-baseret diskussion
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3.4.4. Obligatoriske specialespecifikke kurser

Falgende 10 kurser skal gennemfgres i lgbet af hoveduddannelsen. Kurserne afholdes
hvert tredje ar og tages i den reekkefelge, de udbydes, uafhaengigt af hvor langt man er i
sin hoveduddannelse.

Kursernes formal er primaert at give oversigt over emnet samt at understette lzeringen af
konkrete kompetencer i malbeskrivelsen, som er sveere at opna pa anden vis. Samlet va-

righed af kursusraekken: 25 dage/196 timer.

Kurser, der understatter generelle kompetencer:

1. Molekyleergenetik
2. Kommunikation og Genetisk Radgivning
3. Cytogenetik

4. Genetisk Epidemiologi og Personlig Medicin

Disciplinspecifikke kurser:

5. Dysmorfologi

6. Onkologisk Genetik

7. Genetisk Fosterdiagnostik
8. Klinisk Genetik 1

9. Klinisk Genetik 2

10. Klinisk Genetik 3

Kursusdatoer og detaljer vedrgrende hoveduddannelseskurserne findes pa DSMGs
hjemmeside: www.dsmg.dk. (under: uddannelse - speciallaege.)

For at fa kursusgodkendelse skal kursisten deltage aktivt i kurserne samt have under
10% fravaer pa hvert kursus. Godkendelse af det enkelte kursus foretages af delkursusle-

dere. Det samlede kursusforlgb godkendes af HKL.

For kurserne geelder fglgende overordnede kompetencemal og varigheder:


http://www.dsmg.dk/
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3.

Molekyleergenetik

e at kunne redeggare for relevante molekylaergenetiske metoder
e at kunne fortolke molekyleergenetiske analyseresultater

e at kunne vurdere og formidle, hvilke supplerende metoder der ber bringes i
anvendelse ved uafklarede cytogenetiske og molekylaergenetiske fund

o atvide hvad et molekyleergenetisk svar bgr indeholde, herunder at anvende
korrekt nomenklatur

Varighed: 3 dage

Kommunikation og Genetisk Radgivning

o at kunne kommunikere med patienter/familier og agere professionelt i den
genetiske radgivningssituation

¢ at kende seerlige problemstillinger forbundet med radgivning af specialets
patientgrupper sdsom de lovgivningsmeessige og etiske problemstillinger
samt holdnings- og kulturforskelles betydning for interaktion med den henvi-
ste
Varighed: 4 dage

Cytogenetik

¢ at kunne redeggare for cytogenetiske metoder og hvornar hvilke metoder an-
vendes

¢ at kunne foretage fortolkning af cytogenetiske analyseresultater selvsteendigt
e atvide, hvad et cytogenetisk analysesvar bar indeholde, herunder at an-
vende korrekt nomenklatur og kunne vurdere, hvilke supplerende metoder

der bar bringes i anvendelse ved uafklarede cytogenetiske fund.

¢ at kunne foretage genetisk udredning og radgivning ved nedsat fertilitet,
mola og habituel abort.

Varighed: 2 dage
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5.

Genetisk Epidemiologi og Personlig Medicin

¢ at foretage risikoberegning for tilstande med monogen, polygen og/eller mul-
tifaktoriel aetiologi
o at kunne medvirke til at bedemme validiteten af beregnede risici

o at kunne kommunikere risici til kollegaer og patienter

Varighed: 3 dage

Dysmorfologi

¢ at have de ngdvendige kliniske feerdigheder for diagnosticering af syn-
dromsuspekte patienter

¢ at kunne anvende korrekt terminologi indenfor dysmorfologi
e at kunne arbejde struktureret ved syndromudredning

Varighed: 2 dage

Onkologisk Genetik

e at kunne varetage udredning, risikovurdering og radgivning af patienter/fami-
lier med agget forekomst af cancer og med kendskab til differentialdiagnoser
ved mistanke om cancerdisponerende syndrom

o at kunne redeggare for det genetiske grundlag, kliniske manifestationer samt
relevant behandling og opfalgning af patienter med en helt eller delvist gene-

tisk betinget @get risiko for udvalgte onkogenetiske sygdomme

Varighed: 3 dage

Genetisk Fosterdiagnostik

¢ at kunne foretage udredning og radgivning af gravide ved pavisning af fos-
termisdannelse eller veekstafvigelse under graviditeten.
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10.

¢ at kunne redeggare for differentialdiagnoser ved abnormt ultralydsfund og
oligo- og polyhydramnios.

¢ at kunne varetage radgivning vedrgrende preeimplantationsgenetisk testning

e at kunne vurdere indikationer for preenatal cyto- og molekyleergenetisk diag-
nostik

¢ at kunne udforme praenatale prgvesvar, herunder at vurdere behovet for
supplerende analyser

e at kende de lovgivningsmaessige rammer indenfor fosterdiagnostik

Varighed: 2 dage

Klinisk Genetik 1 - Endokrinologisk, kardiologisk og nefrologisk genetik

¢ at kunne foretage genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med
endokrinologiske, kardiologiske og nefrologiske sygdomme

Varighed: 2 dage

Klinisk Genetik 2 - Medfgdte metaboliske sygdomme samt neurologisk og psyki-
atrisk genetik

¢ at kunne foretage genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med
hhv. genetisk betingede metaboliske, neurologiske og psykiatriske syg-
domme

Varighed: 2 dage

Klinisk Genetik 3 - Oftalmogenetik, audiogenetik og dermatologisk genetik

e at kunne foretage genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med
genodermatoser og ved arvelige sygdomme med syns- og hgrenedsaettelse

Varighed: 2 dage
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3.4.5. Obligatoriske generelle kurser
De tre generelle obligatoriske kurser SOL1, SOL2 og SOL3 skal efter gennemfgrelse
godkendes og attesteres i uddannelseslaege.dk.

3.4.6. Obligatorisk forskningstraning
Information om forskningstraeningsmodulet for de tre videreuddannelsesregio-
ner findes pa nedenstaende hjemmesider:

Videreuddannelsesregion Nord:

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

Videreuddannelsesregion Syddanmark:

e  https://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm120021

hvor der er link til PDF-dokument vedr. forskningstraeningsmodulet i Klinisk
Genetik, samt

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

Videreuddannelsesregion Ost:

e https://www.laegeuddannelsen.dk



http://www.videreuddannelsen-nord.dk/kurser/forskningstr%C3%A6ning
https://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm120021
https://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm434157
https://www.laegeuddannelsen.dk/
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4. Dokumentationsdel

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

For at en laege efter afsluttet introduktionsstilling kan fa godkendt sin uddannelse, skal
der foreligge en godkendt dokumentation af uddannelsesforlgbet.

Dokumentationen skal foretages pa uddannelseslaege.dk - https://uddannelseslaege.dk/ -
og bestar af fglgende:

1. Godkendelse af obligatoriske kompetencer og kurser

2. Attestation for tidsmaessigt gennemfart uddannelseselement i den lzegelige vide-
reuddannelse.

For at en lzege efter hoveduddannelsen kan opna speciallaegeanerkendelse, skal der ud
over en godkendt introduktionsuddannelse foreligge en godkendt dokumentation af hove-
duddannelsesforlgbet.

Dokumentationen skal foretages pa uddannelsesleege.dk - https://uddannelseslaege.dk/ -
og bestar af fglgende:

1. Godkendelse af obligatoriske kompetencer og kurser (specialespecifikke og gene-
relle)

2. Attestation for tidsmeaessigt gennemfart uddannelseselement i den leegelige vide-
reuddannelse

3. Attestation for gennemfert forskningstraening.

Der henvises til Styrelsen for Patientsikkerheds hjemmeside for yderligere detaljer vedr.
dokumentation og attestation vedr. hoveduddannelsen.



https://uddannelseslaege.dk/
https://uddannelseslaege.dk/
https://stps.dk/da/sundhedsprofessionelle-og-myndigheder/autorisation/soeg-anerkendelse-som-speciallaege-og-specialtandlaege/ansoegning-om-speciallaege-anerkendelse/ansoegning-via-logbognet
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5. Nyttige links

5.1. Generelle links

Sundhedsstyrelsen, special- og videreuddannelse

Organisationen af laegevidenskabelige selskaber (Tidligere Dansk Medicinsk Selskab)

Uddannelseslaege.dks hiemmeside: https://uddannelseslaege.dk/

Ansggning om specialleegeanerkendelse via uddannelsesleege.dk til Styrelsen for Pa-
tientsikkerhed

De regionale videreuddannelsessekretariater:

Videreuddannelsesregion Nord

Videreuddannelsesregion Syd

Videreuddannelsesregion @st

5.2. Specialespecifikke links

www.DSMG.dk

[Tekst - slet ikke naeste linje indeholder et sektionsskifte]


https://www.sst.dk/da/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciallaeger/Maalbeskrivelser
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https://uddannelseslaege.dk/
https://stps.dk/da/autorisation/soeg-autorisation/laege/uddannet-i-danmark/soeg-om-anerkendelse-som-speciallaege/
https://stps.dk/da/autorisation/soeg-autorisation/laege/uddannet-i-danmark/soeg-om-anerkendelse-som-speciallaege/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/
http://www.videreuddannelsen-syd.dk/
https://www.laegeuddannelsen.dk/
file://localhost/C:/Users/clmn/AppData/Local/Microsoft/Windows/INetCache/Content.Outlook/VDW66XL4/www.DSMG.dk
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