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1 Indledning
Specialet klinisk genetik er beskrevet i mdlbeskrivelsen, som findes pa www.sundhedsstyrelsen.dk, hvor ogsa

specialleegeuddannelsen er beskrevet. Specialleegeuddannelsens introduktionsforlgb og hoveduddannelsesforlgb understgttes ved
anvendelse af uddannelsesprogrammer, som kan findes pa www.videreuddannelsen-syd.dk under det relevante speciale.
Uddannelsesprogrammerne udleveres ved fgrste ansattelse i forlgbet.

Specielle regionale forhold

I Region Syddanmark er der to klinisk genetiske afdelinger pa hhv. Sygehus Lillebaelt (SLB), Vejle og Odense Universitetshospital
(OUH), Odense.

Begge afdelinger varetager introduktionsforlgb og fungerer hver iszer som stamafdeling for hoveduddannelsesforlgb.

For nuveerende varetages i Vejle udelukkende regionsfunktioner inden for klinisk genetik, mens afdelingen i Odense varetager en
del hgjt specialiserede funktioner, herunder preaenatal diagnostik. Den pakraevede opnaelse af kompetencer inden for praenatal
diagnostik under en introduktionsstilling i Vejle lgses ved, at introduktionsleegen gennemfgrer et fokuseret ophold af 2
dagesvarighed pa en anden klinisk genetisk afdeling, der varetager praenatal diagnostik. Tilsvarende kompetencer kan for en
hoveduddannelseslaeges vedkommende opnas under den etarige periode pa en anden Kklinisk genetisk afdeling.

2.1 Uddannelsens opbygning
Uddannelsens varighed og indhold er beskrevet i mdlbeskrivelsen http://sundhedsstyrelsen.dk/ Dette uddannelsesprogram

angiver, hvordan malbeskrivelsens indhold udmgntes i det aktuelle uddannelsesforlgb, dvs. de konkrete ansattelser: antal, sted og
varighed:

Hoveduddannelse, 48 mdr., fire ansaettelser: OUH, Klinisk Genetisk Afd.: 18 maneder
OUH, Bgrneafdelingen: 6 maneder
SLB, Vejle, Klinisk Genetisk Afd.: 12 maneder

OUH, Klinisk Genetisk Afd.: 12 maneder


http://sundhedsstyrelsen.dk/

Uddannelsesprogram, Hoveduddannelsesstilling, Klinisk genetisk afd., OUH / SLB,Vejle Sygehus, September 2021

2.2 Praesentation af uddannelsens ansaettelsessteder, herunder organisering af faglige funktioner og leeringsrammerne
Nedenfor findes en beskrivelse af de(t) ansaettelsessted(er), leegen skal anszettes pa i denne del af specialleegeuddannelsen.

Beskrivelsen er tilstraebt kort, men kan evt. findes i mere udfgrlig udgave pa anseettelsesstedets hjemmeside ud fra det anfgrte link.

Klinisk Genetisk Afd., Odense Universitetshospital (OUH) (http://www.ouh.dk/wm290661)

Klinisk Genetisk afdeling pd Odense Universitetshospital (OUH) varetager genetisk radgivning og udredning med primaer
optageomrade i det tidligere Fyns Amt, og endvidere det tidligere Sgnderjyllands Amt (ikke-onkogentiske problemstillinger).
Afdelingen har foruden radgivning pa OUH ogsa decentraliseret funktion med genetisk udredning og radgivning af primeert
padiatriske patienter pa Aabenra Sygehus.

Overordnet varetages radgivning inden for et meget bredt spektrum af genetisk betingede sygdomme. Afdelingen har endvidere
national centerfunktion for udredning af udvalgte genetiske sygdomme, herunder porfyri, kongenit hyperinsulinisme og hereditaer
haemoragisk telangiektasi (morbus Osler).

Arligt handteres ca. 2900 udredningsforlgb fordelt pa omkring 200 diagnoser/diagnosegrupper (ICD klassifikation).

[ afdelingens laboratorium udfgrer en bred vifte af pree- og postnatale genetiske analyser, herunder bla. kromsosom mikroarray,
enkeltgens- og panel-analyser, exomsekventering og non-invasiv praenatal testning (NIPT), svarende til ca. 6500 analyser per ar.
For en del af de molekylaergenetiske analyser modtages prgver fra hele landet samt fra udlandet.

Desuden laves forskningsanalyser i relation til en lang raekke projekter forankret i og uden for afdelingen.

For flere patientgrupper er etableret tveerfagligt samarbejde via multidisciplinaere konferencer (MDT).

Disse er for nogle diagnosers vedkommende formaliserede via "CAKS”, Center for Arvelige og Komplekse Sygdomme. CAKS er et
murstenslgst center pa OUH, som udgar fra KGA, og som varetager koordinering af tvaerdisciplinaere kontrolforlgb for udvalgte
arvelige og komplekse sygdomme. Formalet med CAKS er at kunne tilbyde patienter med sjeeldne, arvelige og komplekse
sygdomme kontrol og opfglgning, hvor der er behov for koordination af forlgbet for den enkelte patient med inddragelse af alle
relevante specialers ekspertise. I mange tilfeelde vil det dreje sig om sygdomme, hvor der ikke tidligere har veeret et samlet tilbud
om kontrol og behandling.


http://www.ouh.dk/wm290661
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Afdelingen rummer endvidere forskningsenheden for Human Genetik under Klinisk Institut, og har et formaliseret
forskningssamarbejde med Det Danske Tvillingregister, SDU.

Undervisning i basal og klinisk genetik for bl.a. medicinstuderende ved det Sundhedsvidenskabelige Fakultet pa SDU planlaegges og
udfgres af afdelingen, i nogle tilfaelde i samarbejde med andre kliniske specialer.

Afdelingen er aktuelt normeret med 9 speciallzegestillinger (en ledende overlage, en professor/overlaege, 5 overlaeger, 2
afdelingslaeger), to professorer, ca. 4 uddannelseslager, 7 molekylaerbiologer, 7 klinisk genetiske assistenter, 20 bioanalytikere, 6
laegesekretaerer samt et varierende antal ph.d.- og specialestuderende.

Organisation af specialer og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)

Ambulatorium

En central del af uddannelsesleegens arbejde bestar i selvsteendig genetisk udredning, diagnostik og radgivning af patienter i
ambulatoriet. Uddannelseslaegen har egne udredningsforlgb, med mulighed for sparring i form af drgftelse med specialleeger pa
daglige konferencer. Endvidere er der regelmaessige mgder med den daglige vejleder, hvor supervision af radgivning, journalaudit
mm. kan planlaegges. I et Introforlgb vil alle radgivningssager veere drgftet med speciallaege, for de afsluttes.

Arbejdsopgaverne i relation til den ambulante radgivning er beskrevet pa Infonet Region Syddanmark i en raeekke dokumenter:
https://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=403

Fordeling af ambulatorietider kan findes pd L:\KGA\Faelles\Ambulant udredning\Fordeling af samtaletider\.

Vagtfunktion

Alle uddannelseslaeger varetager vagtfunktion. Typisk har uddannelseslaeegen vagt 1-2 dage pr. uge. Vagtarbejdet indeholder bl.a.
visitation af laboratorieprgver, fortolkning, besvarelse og formidling af analyseresultater og besvarelse af forespgrgsler fra
samarbejdspartnere. Arbejdet varetages i dag tid. Funktionen er beskrevet i retningslinjen 'Laegens vagtopgaver’ pa Infonet Region
Syddanmark:

https://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=403#DokID=106312

Ved behov for sparring kan man lgbende konferere med bagvagt (funktionen er dagligt bemandet).

Plan for fordeling af vagt kan findes pa L:\KGA\Faelles\Vagtskema laeger, mol.bio og genetiske vejledere.

Konferencer
Der er bade interne og tvaerfaglige/eksterne konferencer. Der oplyses om faste interne konferencer ved anszttelsen.


https://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=403
https://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=403#DokID=106312
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Uddannelseslaegen deltager aktivt i disse, evt. med szerligt fokus i forbindelse med erhvervelse af specialespecifikke kompetencer.
En speciallzege i klinisk genetik er medansvarlig og deltager i konferencerne.

Onkogenetiske konferencer atholdes ugentligt, med videobaseret deltagelse af KGA Vejle.

Fatalgenetiske konferencer afholdes af vagtholdet (forvagt og bagvagt) fast hver uge som videobaserede konferencer med
deltagelse KGA,Vejle samt fgtalmedicinske afdelinger fra OUH, Kolding, Esbjerg, Roskilde og Abenra.

Foruden de hyppige multidiciplinaere konferencer (f.eks. mamma-MDT) aftholdes konferencer med fast interval med en raekke
afdelinger, herunder Kardiologisk afd., Neurologisk afd., Neuropaediatrisk afd., Endokrinologisk afd., Paediatrisk afd.,
Rheumatologisk afd., NH.

Endelig aftholdes ad hoc, case baserede feelles ambulatorier med flere afdelinger pa OUH.

Undervisning

Der afholdes ugentlig undervisning og journal Club for afdelingens laeger, enten med intern eller ekstern foredragsholder.
Undervisningen afholdes i et samarbejde med KGA Vejle, Roskilde og Alborg, som deltager via video.

Adgang til undervisningsplanen findes i SharePoint, og der gives adgang ved anseattelsen (v.UKYL).

Alle laeger forventes at vaere kliniske vejledere for kollegaer og at bidrage aktivt til den Igbende undervisning af
medicinstuderende, andre studerende og afdelingens ikke-laegelige personale.

Herudover vil der veere mulighed for at foresta holdundervisning pa SDU, med opgaveregning for medicinstuderende og
biomekanikstuderende.

Endelig er "OUH TALKS” et tilbud til alle OUH ansatte pa tveers af faggrupper og afdelinger. Arrangementerne har fokus pa at
adressere forskellige temaer; https://intra.ouh.rsyd.dk/portal/moder/ouhtalks/Sider/default.aspx.

Kurser og kongresser

Kursus-, mgde- og kongresdeltagelse, ud over de obligatoriske hoveduddannelseskurser og Sundhedsstyrelsens obligatoriske
generelle kurser, aftales med hovedvejlederen og afdelingsledelsen. Afdelingsledelsen ansgges om fri til deltagelse. Afrapportering
efter deltagelse forventes mundtligt ved en af afdelingens konferencer.

Forskning

Afdelingen har stor forskningsaktivitet pa hgjt internationalt niveau. Afdelingen har tilknyttet 3 professorer, flere lektorer og andre
post.doc. ansatte, samt et varierende antal ph.d. studerende og preegraduate forskere. I tilknytning til afdelingen er
forskningsenheden for Human Genetik, Klinisk Institut, SDU:

https://www.sdu.dk/da/om sdu/institutter centre/klinisk institut/forskning/forskningsenheder/human+genetik.



https://intra.ouh.rsyd.dk/portal/moder/ouhtalks/Sider/default.aspx
https://www.sdu.dk/da/om_sdu/institutter_centre/klinisk_institut/forskning/forskningsenheder/human+genetik
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Der er pa afdelingen gode muligheder for at gennemfgre mindre eller stgrre forskningsprojekter, og alle uddannelseslaeger tilbydes
i relation til introduktionen til afdelingen en samtale med forskningsleder og en eller flere af afdelingens professorer. Man
opfordres til at deltage igangvaerende projekter eller planleegge egne forskningsprojekter under vejledning.

Klinisk Genetisk Afd., SLB, Vejle (www.sygehuslillebaelt.dk/wm?242521)

Beskrivelse af ansattelsesstedet

Klinisk Genetisk Afdeling pa Sygehus Lillebzelt, Vejle, varetager den klinisk genetiske betjening af den vestlige del af Region
Syddanmark. Vi er en dynamisk afdeling, der som en del af Sygehus Lillebzelt szetter patienten fgrst. Vi er her for at ggre det bedst
mulige for patienten, og vi vaegter service og kvalitet over for patienter, pargrende, personale og samarbejdspartnere meget hgijt.

Afdelingen arbejder med alle de klassiske funktioner inden for klinisk genetik, dvs. bade genetisk radgivning og udfgrelse af
genetiske analyser. Afdelingen varetager ca. 3000 radgivningssager arligt med bade klassiske genetiske og onkogenetiske
problemstillinger.

Vi forsgger at mgde patienterne, hvor de er og tilbyder derfor ogsa ambulant udredning og radgivning pa Aabenraa, Kolding og
Esbjerg sygehuse flere gange manedligt.

Vores laboratorium er DANAK-akkrediteret og udfgrer bade DNA-baserede og cytogenetiske analyser postnatalt. Vi bruger et bredt
spektrum af analysemetoder, herunder analyser baseret pa NGS (next-generation sequencing), kromosomale array-analyser,
fragmentanalyser og klassiske kromosomanalyser. Vi har adgang til mange forskellige typer af teknologi til brug bade i klinik og
forskning.

Vi har et bredt og godt samarbejde med den gvrige klinik. Vi deltager i tveerfaglige MDT-konferencer og mgdes med bl.a. kirurgiske,
onkologiske, patologiske, paediatriske, gynaekologiske og kardiologiske afdelinger internt pa Sygehus Lillebzelt samt regionalt og
nationalt for at veere med til at 1gfte udredningen og behandlingen af patienterne. Herunder ligger implicit et teet samarbejde med
Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital, om den genetiske udredning i Region Syddanmark.


http://www.sygehuslillebaelt.dk/wm242521
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Afdelingen har todelt ledelse med en ledende overlaege og en ledende bioanalytiker. Vores afdeling er preeget af en hgj grad af
medindflydelse, ansvarsfglelse, respekt og samarbejde. Vi prioriterer at have et godt arbejdsmiljg i en flad organisation med fokus
pa hjeelpsomhed og "den abne dgrs” politik, hvor undervisning og fokus pad videreuddannelse er en integreret del af hverdagen.

Vi prioriterer at have et aktivt og levende forskningsmiljg og herved understgtte udviklingen af et kompetent og engageret
personale, som samarbejder om at skabe den bedste kvalitet for patienterne.

Vi er 4 overlaeger, 4 afdelingsleeger, 1-2 hoveduddannelseslager og 1-2 introduktionslaeger. Hertil kommer 2 molekylaerbiologer, 1
civilingenigr, 1 bioinformatiker, 3 sekreteerer, 14 bioanalytikere og 4 genetiske vejledere. Pa forskningssiden er der en professor,
en klinisk lektor og en eller flere ph.d.-studerende.

Organisation af specialer og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)
De laegelige opgaver pa uddannelsesstedet som den uddannelsestagende leege varetager:

e Ambulatorium: Ambulatoriefunktionen (genetisk radgivning) og arbejdsopgaverne i relation hertil er beskrevet pa Infonet
Region Syddanmark i retningslinjen 'Generel instruks vedr. genetisk radgivning’, og derudover er der saerskilte dokumenter
for onkogenetisk udredning og for almen genetisk radgivning

(http://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=70#DokID=156585).

Fordeling af ambulatorietider kan findes pa: X:\Laboratoriecentret\Klinisk_genetisk\Laeger\Arbejdsplan laeger.

e Vagtfunktion: I forvagtslaget hvor leegens rolle i laboratoriet er beskrevet i retningslinjerne for vagtarbejdet pa Infonet
Region Syddanmark (http://infonet.regionsyddanmark.dk/D4Doc/book/RSDdokument.asp?DokID=518519).

Plan for fordeling af vagt kan findes pa:
X:\Laboratoriecentret\Klinisk_genetisk\Lager\Arbejdsplan leeger.

e Tvearfaglige konferencer: Uddannelsestagende laege deltager sa vidt muligt i tveerfaglige konferencer:
o Obstetrisk/genetisk: x 1 ugentligt
o Kardiogenetisk x 4 arligt
o Endokrinologi-paediatri-genetik x 4 arligt


http://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=70#DokID=156585
http://infonet.regionsyddanmark.dk/D4Doc/book/RSDdokument.asp?DokID=518519
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Derudover er der mulighed for at deltage i de multidisciplinzere team-konferencer:
o Mamma-konference x 3 ugentligt
o Rektum-konference x 1 ugentligt

e Undervisning: Der oplyses ved ansattelsesstarten om faste interne konferencer og mgder og om den regelmaessige
undervisning pa afdelingen. Tilsvarende for tveerfaglige konferencer arrangeret af KGA eller arrangeret af andre.
Formaliseret undervisning omfatter bl.a. case-gennemgang, emneundervisning og artikelgennemgang.

e Kurser og kongresser: Kursus-, mgde- og kongresdeltagelse, ud over de obligatoriske hoveduddannelseskurser og
Sundhedsstyrelsens obligatoriske generelle kurser, aftales med hovedvejlederen og afdelingsledelsen. Afdelingsledelsen

ansgges om fri til deltagelse. Afrapportering efter deltagelse forventes mundtligt ved en af afdelingens konferencer.

e Forskning: Der vil under ansattelsesforlgbet normalt vaere mulighed for at deltage i mindre eller stgrre, igangvaerende savel
som nye, projekter pa afdelingen efter aftale med ledende overlaege eller forskningsansvarlige overlaege.

Bgrneafdeling H (H. C. Andersens Bgrnehospital), OUH (http://www.ouh.dk/wm359377)

Beskrivelse af ansaettelsesstedet

Barne- og Ungeafdeling H (H. C. Andersen Bgrne- og Ungehospital) varetager diagnostik og behandling af alle sygdomme hos bgrn og
herunder ogsa sygdomme hos nyfadte. Endvidere varetages landsdelsopgaver for Region Syd. Vedrgrende barn med medfadte sygdomme i
mave-tarmkanalen varetages landsfunktion for hele Vestdanmark (vest for Storebzlt).

Afdelingen daekker pa specialniveau en reekke ekspertfunktioner inden for bgrnesygdomme, herunder allergi, kraeft- og blodsygdomme,
sygdomme hos nyfadte, stofskifte- og hormonforstyrrelser (endokrinologi), hjertelidelser, infektionssygdomme og immunologi, nyre- og
urinvejslidelser, lidelser i nervesystemet og rehabilitering (bgrneneurologi, NF1) samt mave-tarmlidelser, reumatologi og socialpadiatri.


http://www.ouh.dk/wm359377
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Afdelingen har 6 sengeafdelinger med over 5.000 indlaeggelser arligt samt ambulatorium med 35.000 ambulante besgg per ar. Afdelingen
er normeret til omkring 300 fuldtidsstillinger. Afdelingen har et neonatalt center tilknyttet 7 overleeger og har 3 sengeafdelinger med bgrn i
0-1 ars alderen. Afdelingen har bgrnehjertecenter med vagtfunktion.

Afdelingens barneneurologiske team har fire specialleeger, hvoraf den ene er vagtbarende. Der er ambulatoriefunktion vedr. bgrn med
sjeeldne handicap generelt, bgrn med sjeeldne handicaps og mental retardering og barn med kendt genetisk lidelse og/eller metabolisk
lidelse. Herudover er der ambulatoriefunktion for bgrn med epilepsi, migrane, cerebral parese (CPOP programmet), muskelsygdomme,
rygmarvsbrok, spinal muskelatrofi, neurofibromatose type 1 og von Hippel-Lindau. De 2 sidstnavnte er knyttet op til Center for Arvelige
og Komplekse Sygdomme (CAKS) under Afdeling for Klinisk Genetik, OUH. Der er sikret koordination af flerfaglige ambulante forlgb.
Alle barn med kroniske lidelser falges til de er raske igen eller fylder 18 ar. Der er et bilateralt samarbejde med syddanske
barneneurologiske enheder, Skejby Sygehus og Rigshospitalet. Dette samarbede dakker ogsa sjeeldne sygdomme tilknyttet centrene.

Afdelingen forestar uddannelse af specialleeger i paediatri og uddannelse i det bgrneneurologiske subspeciale.

Organisation af specialer og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)

De lzgelige opgaver pa uddannelsesstedet som den uddannelsestagende laege varetager:
o Stuegangsfunktion og daglige arbejdsfunktioner under supervision

o Vagtarbejde i henhold til vagtplan (forvagtslag)

o Ambulatoriedeltagelse i henhold til det i uddannelsesplanen tilrettelagte og efter aftale med vejleder pa afd. H.

Anden afdeling - efter aftale (ved gnske om en anden afdeling end Bgrneafdelingen)

Beskrivelse af ansattelsesstedet
Ved gnske om klinisk ophold pa en anden afdeling end bgrneafdelingen kan uddannelsessggende traeffeindividuel aftale og
planlaegge 6 maneders ophold pa anden klinisk relevant afdeling, dvs. klinisk afdeling, der behandler og udreder for

10
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patientgrupper, der ofte har felles bergringsflade med specialet klinisk genetik. Eksempler pa mulige afdelinger er
Gynaekologisk/Fgtalmedicinsk enhed, Onkologisk afdeling, Neurologisk Afd.,, Dermatologisk Afd., Endokrinologisk Afd.,
Hjertemedicinsk Afd. Afdelingen skal varetage et volumen patienter svarende til minimum regionsfunktionsniveau.

Forud for opholdet skal der udfeerdiges uddannelsesplan for de 6 maneders ophold med planleegning af kompetencer, der skal
opnas og hvorledes de opnas. Denne plan skal aftales med pageeldende ansettelsessted og godkendes af UAO, og endvidere skla
peaedistrisk afd. godkende sndringen

[ forbindelse med opholdet skal den uddannelsestagende bl.a. bidrage med undervisning af den kliniske afdelings personale i
emner med fzlles specialespecifikt/klinisk genetisk snitflade. Dette specielt rettet mod at styrke samarbejdskompetencer og
kompetencer for tveaerfaglig samarbejde.

3.1 Plan for kompetenceudvikling og -godkendelse
Kompetencemalene, der skal vurderes og godkendes er anfgrt i malbeskrivelsen, hvor der angives forslag til leerings- og

vurderingsmetoder for de enkelte kompetencer: https://www.sst.dk/-/media/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-

speciall% C3%A6ger/Maalbeskrivelser /Klinisk-genetik/maalbeskrivelse-speciallaegeuddannelsen-kliniskgenetik-

2019.ashx?la=da&hash=379CA55CB1E9FC477A8B2FE6ECF7C9C551C57F56
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https://www.sst.dk/-/media/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciall%C3%A6ger/Maalbeskrivelser/Klinisk-genetik/maalbeskrivelse-speciallaegeuddannelsen-kliniskgenetik-2019.ashx?la=da&hash=379CA55CB1E9FC477A8B2FE6ECF7C9C551C57F56
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Generelle samt disciplin-specifikke kompetencer (hoveduddannelsesforlgb). Forlgb: OUH, SLB, anden afdeling, OUH.

Kompetencevurderings

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

. Leeri tode(r), ;
Kompetencemal Frngsmeto e(r) metode(r), KGA OUH | Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
anbefaling . ;
obligatorisk(e) 18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstudium. X
Redeggre for (2) Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
1 relevante cytogenetiske Medicinsk ekspert/legefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
metoder. patientforlgb. cytogenetik.
Kursus.
Selvstudium. X
Eeﬁgffrﬁ? for (2) Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
2 . Medicinsk ekspert/legefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
molekylaergenetiske . .
patientforlgb. molekylaergenetik.
metoder.
Kursus.
Selvstudium. X
Redeggre for (2) Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
kromosomstruktur, ., , .
. Medicinsk ekspert/laegefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
3 kromosomfunktion og , .
patientforlgb. cytogenetik.
nomenklatur.
Kursus.
Selvstudium. X
Redeggre for (2) . N . Laboratoriearbejde. Godkendt kursus i
4 genstruktur, genfunktion | Medicinsk ekspert/leegefaglig. Varetagelse af .
. molekylaergenetik.
og nomenklatur. patientforlgb.
Kursus.
Selvstaendigt foretage Selvstudlu.m. . X
X Laboratoriearbejde. .
(3) fortolkning af - , Godkendt kursus i
5 : Medicinsk ekspert/laegefaglig. Varetagelse af :
cytogenetiske . cytogenetik.
patientforlgb.
analyseresultater.
Kursus.
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Selvstaendigt foretage izll;,(?;gsgll‘li?e;rbe' de Kompetencekort.
(3) fortolkning af Medicinsk ekspert/legefaglig. Varetaselse af JA€ 1 Godkendt kursus i
6 molekylaergenetiske etag molekylaergenetik.
analyseresultater. patientforlgb.
Kursus.
Vurdere (3) arvegange AD, AR, XR, XD 0g mltokondrl.el Selvstudium. . :
og analysere arvegang, kromosomabnormiteter, Varetagelse af Case-baseret diskussion.
7 nidarvnin smgnstre ud epigenetik, anticipation, penetrans, atientforlgb Godkendt kursus i
5 polygen og multifaktoriel arvegang. P ’ genetisk radgivning.
fra stamtraesdata. Kursus.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Selvstendigt foretage Selvstudium
(3) risikoberegning A priori, a posteriori, Hardy-Weinberg Varetagelse Af Godkendt kursus i
populationsgenetik, etc. Medicinsk ekspert/legefaglig. etag enetisk epidemiologi.

8 8 9¢/99°19 patientforlgb & &
sandsynlighedsregning KUrsus ' Case-baseret diskussion.
og kombinatorik). '

Selvstzendigt foretage 3211:;;“(19112:15 f Godkendt kursus i
9 (3) risikovurdering ud Medicinsk ekspert/legefaglig. etag genetisk epidemiologi.
.. patientforlgb. . .
fra empiriske data. KUrsus Case-baseret diskussion.
Selvstudium.
Redeggre for (2) Mosaicisme, karcinogenese, .

10 somatisk cellegenetik epigenetik. V:‘:ieetr?tglersl;s f gzsgfon?;i( uziﬁii{
(erhvervede afvigelser). Medicinsk ekspert/leegefaglig ﬁursus ' sIsk 8 '
Beskrive (1) genetiske Herunder kende til G6PD-mangel,
faktorers bet %nin for warfarin-resistens og malign

. 24 J hypertermi, dihydropyrimidin- . .
visse leegemidlers Kursus. Case-baseret diskussion.

11 omseetnine effekt o dehydrogenase-mangel samt abnorm
toksicitet & 5 kolinesterase-aktivitet.

' Medicinsk ekspert/laegefaglig.
geilgf'(l)‘:ir(i? g;l‘?;épper Herunder bl.a. Lebers kongenitte Godkendt kursus i

12 gntera o iaevne amaurose og retinitis pigmentosa. Kursus. audiologisk og

gksemp?er Eerpé. Medicinsk ekspert/laegefaglig. oftalmologisk genetik.
Herunder anvende kliniske

Analysere (3) kliniske vejledninger, litteratursggning, Selvstudium. . . .

problemstillinger i databasesggning og konference med Varetagelse af éggi{teif da}crllzjlr (;llslzl;aksw.

13 forbindelse med genetisk | kolleger i nationalt og internationalt patientforlgb. P

0y . . genetisk radgivning.
radgivning. netveerk. Kursus.

Akademiker/forsker og underviser.
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Medicinsk ekspert/legefaglig.

Herunder redeggre for principperne X
for ansggning til videnskabsetisk (plan
komite. Involvere hensigtsmaessig incl.
litteratursggning, identificering af Forskningstreenings deadlines
. . Godkendt .
Selvstendigt udarbejde | supplerende undersggelser, modul. . . inden for
. . . . . . forskningstraeningsmodu
(3) en plan til besvarelse | involvering af relevant ekspertise. Udarbejde mindst ) de farste
. . ) X 1. Indsendelse af mindst
14 af et videnskabeligt Preasentere, forsvare og udbrede en videnskabelig ) . . 6
o . et videnskabeligt arbejde o
spgrgsmal. resultaterne af undersggelsen. artikel som som farsteforfatter maneder)
Identificere omrader for fremtidige forsteforfatter. '
undersggelser, som udspringer af
resultaterne.
Akademiker/forsker og underviser.
Diskutere (3) X
indikationer for preenatal Varetagelse af
15 cyto- og Medicinsk ekspert/legefaglig. etag Case-baseret diskussion
. patientforlgb.
molekylaergenetisk
diagnostik.
Vurdere (3) og skriftligt X
iirmigrl'z’n}:i‘;ﬂ;ee toder der Audit af arbejdspraksis.
pple . Medicinsk ekspert/legefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
bgr bringes i anvendelse . . .
Kommunikator. patientforlgb. cytogenetik.
16 ved uafklarede ; )
. Samarbejder. Kursus. Godkendt kursus i
cytogenetiske og molekylaergenetik
molekylaergenetiske yierg '
fund.
SelvstaendlgF varetage Herunder Kkritisk stillingtagen til
(3) planlaegning af - o . .
guidelines pa omradet (evidens) og
kontrol og -
opfalgningsprogram vurdere kontrolprogram i tilfeelde,
p - ’. hvor der ikke findes en konsensus- Varetagelse af Audit af arbejdspraksis.
badde selvstendigt og i 11 . .
: guideline. patientforlgb. Godkendt kursus i
17 samarbejde med kolleger Medicinsk ekspert/legefagli Kursus enetisk radgivnin
fra andre kliniske < ersp 9¢/ag1g- ' & g &
Kommunikator.

specialer samt formidle
dette til
patienten/familien.

Akademiker/forsker og underviser.
Professionel og Sundhedsfremmer.
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Selvstendigt varetage X
(3) kommunikation i Herunder kunne forklare Kursus.
genetisk radgivning, risikovurdering, genetiske Vejledning og
herunder testresultater og supervision ved Godkendt kursus i
forventningsafstemning behandlingsmuligheder pa en Klar, genetisk genetisk radgivning og
18 samt formidle og preaecis og balanceret made til den radgivning/klinisk godkendt kursus i
kommunikere enkelte patient og familie. arbejde (f.eks. med kommunikation og
vurderinger, udrednings- | Kunne tilpasse informationen til videooptagelser af Mini-CEX.
og behandlingsforslag patientens forstaelsesramme og sikre | radgivningssamtaler
mundtligt og skriftligt til | sig forstaelse af det formidlede. ).
patienten i forstaelig Kommunikator og Sundhedsfremmer.
form.
Disciplinspecifikke kompetencer
Audiologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betinget hgretab eller dgvhed,
herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.
Kompetencevurderings Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
o Laringsmetode(r), -
Kompetencemal anbefaling metode(r), KGAOUH | Anden afd. | KGA,Vejle | KGA OUH
obligatorisk(e) 18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
Selvstaend¥gt foretage Herunder syndromisk og Mini-CEX eller case- X
(3) udredning og . . .
ey . . nonsyndromisk hgretab/dgvhed. baseret diskussion og
radgivning af . : Varetagelse af :
; . Medicinsk ekspert/laegefaglig. . godkendt kursus i
19 patienter/familier med . patientforlgb. . .
. Kommunikator. audiologisk og
(eller ved mistanke om) . Kursus. . .
. . Professionel. oftalmologisk genetik.
genetisk betinget hgretab .
Samarbejder.
eller dgvhed.
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Angive (1) X
differentialdiagnoser til Varetagelse af
en nyfgdt med kongenit Medicinsk ekspert/leegefaglig. ctag Case-baseret diskussion.
20 patientforlgb.
dgvhed, herunder .
) Selvstudium.
betydningen af
kongenitte infektioner.
Herunder neurofibromatose type 2, X

Redeggre for (2)
udvalgte genetiske

21 sygdomme, der kan
ledsages af hgretab eller
dgvhed.

Sticklers syndrom, Waardenburgs
syndrom, brankio-oto-renalt syndrom,
Jervell-Lange-Nielsens syndrom,
Ushers syndrom, Alports syndrom,
Pendred syndrom samt
mitokondriesygdomme.

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

Dermatologisk genetik

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

dermatologiske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Kompetencevurderings

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laeringsmetode(r), -
anbefaling metode(r), KGA OUH | Anden afd. | KGA,Vejle | KGA OUH
obligatorisk(e) 18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstendigt foretage Herunder kunne skelne mellem X
(3) udredning og ichthyosis vulgaris, X-bundet i . . (Stile mod
radgivning af ichthyosis og autosomal recessiv Varetagelse af Case b:.as?ret diskussion 12-18
; o s ; . eller Mini-CEX og
22 patienter/familier med kongenit ichthyosis. patientforlgb. odkendt kursus i mdr)
ichthyosis ud fra Medicinsk ekspert/leegefaglig. Kursus. & . .
3 . dermatologisk genetik.
familieanamnese, Kommunikator.
anamnese, objektiv Professionel,
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undersggelse og
resultatet af
undersggelse af

Samarbejder.

hudbiopsi.
Selvstendigt udfare (3) Herunder ektodermal dysplasi X '
. o1 . . syndrom. i . . (Stile mod
udredning og radgivning Medicinsk ekspert/lzgefagli Varetagelse af Case-baseret diskussion 12-18
23 af patienter/familier med Kommunikato[; 9¢/ag1g- patientforlgb. eller mdr)
abnorme ektodermale Professionel ' Selvstudium. Mini-CEX.
strukturer. o
Samarbejder.
Herunder have kendskab til det X
genetiske grundlag, diagnostiske (Stile mod
kriterier, kliniske manifestationer, 12-18
. opfelgning og behandling ved mdr)
ﬁglr‘;tri:d;gtlgjfgﬁi?) herediteere palmoplantare
INg 08 race & | keratodermatoser og incontinentia . .
af patienter/familier ved pigmenti Varetagelse af Case-baseret diskussion
24 hyppigere (Syn drorﬁer der er naevnt i andre patientforlgb. eller
forekommende o o . . Selvstudium. Mini-CEX.
disciplinspecifikke omrader er ikke
genodermatoser. medtaget her)
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Herunder epidermolysis bullosa, X
Peutz-]Jeghers syndrom, herediteer (Stile mod
. haemoragisk telangiektasi, Birth-Hogg- 12-18
Angive (1) . Dubé syndrom, ataxia telangiektasia, mdr)
dermatologiske : . . Varetagelse af ) . .
.o Fanconis anaemi, Darier sygdom, . Case-baseret diskussion.
25 karakteristika for Cowdens svndrom. Gorlins svndrom patientforlgb.
patienter med udvalgte nail-patellgsyn dro’m y ’ Selvstudium.
genetiske sygdomme. neurofibromatose type 1, tubergs
sklerose og preematur aldring.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
X
Rede'gﬂre for (2) Herunder psoriasis og malignt (Stile mod
arvelige faktorers & &
26 betydning for melanom. Selvstudium. Case-baseret diskussion. | 12-18
multifaktorielle Medicinsk ekspert/leegefaglig. mdr)
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dermatologiske
sygdomme.

Dysmorfologi

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med dysmorfe trak, herunder foretage objektiv undersggelse, foresla
relevant udredning og vurdere undersggelsesresultater samt kunne planlaegge den kliniske opfglgning, vurdere gentagelsesrisiko og formidle den samlede
vurdering til patienten og slaegtninge.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Laeringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r),

Kompetencemal anbefaling obligatorisk(e) KGA OUH Anden afd. | KGA,Vejle | KGA OUH
18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstaendigt X
foretage (3)
objektiv

Herunder genetiske og ikke-
genetiske differentialdiagnoser. | Varetagelse af
Medicinsk ekspert/legefaglig. patientforlgb.
Kommunikator.
Professionel.

undersggelse af en
27 patient med
dysmorfe traek og
anvende korrekt
terminologi ved
beskrivelse af
disse.

Mini-CEX og godkendt kursus i
dysmorfologi.
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Selvstendigt
foretage (3)
udredning og

Herunder genetiske og ikke-
genetiske differentialdiagnoser.
Medicinsk ekspert/legefaglig.

Varetagelse af

28 radglvnlng af . Kommunikator. patientforlgb. Mini-CEX.
patienter/familier ,
Professionel.
med en eller flere .
misdannelser Samarbejder.
' Sundhedsfremmer.
Selvstendigt
foretage (3) - .
udredning og Medlcmsl'( ekspert/lzgefaglig Varetagelse af . . .
29 PP Kommunikator. . Audit af arbejdspraksis.
radgivning af . patientforlgb.
; . Professionel.
patienter/familier .
Samarbejder.
med mental
retardering.
Vurdere (3) om en
medfgdt
30 misdannelse er en Medicinsk ekspert/lzgefagli Varetagelse af
malformation, P 9¢/ag11g.- patientforlgb. Case-baseret diskussion.
deformation, Selvstudium.
"disruption” eller
dysplasi.
Angive (1)
31 forskellen pa et H.erunder Potters sekvens og Var.etagelse af Case-baseret diskussion.
syndrom, en Pierre-Robin sekvens. patientforlgb.
sekvens og en Medicinsk ekspert/legefaglig. Selvstudium.
association.
Herunder forklare hvordan
Forklare (2) cheilo- og palatoschisis, cerebrale
medfadte misdannelser, kardielle
32 mlsfiapnelser som mlsdannfalser, oesophagusatresi, Var.etagelse af Case-baseret diskussion.
deviation fra gastroskise og omfalocele, patientforlgb.
normal udvikling neuralrgrsdefekter og Selvstudium.
under urogenitale misdannelser kan
morfogenesen. opsta.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
33 Angive (1) Varetagelse af
milepaele for Medicinsk ekspert/legefaglig. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
barnets udvikling, Selvstudium.
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normale
veaekstparametre
samt identificere
afvigende udvikling.

Herunder angive specifikke traek
ved trisomi 13, 18 og 21,
mosaicisme for trisomi 8

Redeggre for (2) monosomi X, Klinefelter syndrom,
og ge.n.kende Pa.lllster-Klllllan syndrom. Var.etagelse af Case-baseret diskussion og godkendt
34 specifikke dysmorfe | Mikrodeletionssyndromerne: patientforlgb. Lursus i dvsmorfologi
traek ved udvalgte Williams syndrom, Angelman og Selvstudium. y gt
kromosomsygdom Prader-Willis syndrom, Wolf- Kursus.
me. Hirschhorn syndrom, Cri du Chat
syndrom,
22ql1deletionssyndrom.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Herunder CHARGE syndrom,
Beckwith-Wiedemanns syndrom,
Cornelia de Lange syndrom, fgtalt
alkoholsyndrom, Kabuki
syndrom, Rubinstein-Taybi
syndrom, Mowat-Wilsons
Redeggre for (2) syn.drom, Sl-lver-.Rl'lSSE‘ll syndrom,
Smith-Lemli-Opitz' syndrom,
og genkende . Varetagelse af , .
35 specifikke dysmorfe Treacher-Collins syndrom, patientforlgh Case-baseret diskussion og godkendt
VATER/VACTERL association, . ' kursus i dysmorfologi.
traek og : Selvstudium.
. WAGR syndrom (Wilms tumor,
misdannelser ved Kursus.

udvalgte syndromer.

aniridia, genitale anomalier og
mental retarderingssyndrom),
Zellweger syndrom.

(Syndromer som indgar i andre
disciplinspecifikke kompetencer
er sa vidt muligt ikke medtaget
her).

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
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Endokrinologisk genetik

Overordnet kompetence:

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

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e) KGA OUH | Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. | Mal Konkretisering af mal
. Herunder have kendskab til X
Selvstaendigt
andre enzymdefekter, der er

foretage (3) arsag til salttab: 11B-hydroxylase

udredning og ' Varetagelse af Mini-CEX eller case-baseret
36 PP defekt, 17a-hydroxylase defekt. . . . ,

radgivning af gy . patientforlgb. diskussion og godkendt kursus i en-

; . Medicinsk ekspert/laegefaglig. : . .
patienter/familier ) Kursus. dokrinologisk genetik.
) Kommunikator.
med adrenogenitalt
svndrom Sundhedsfremmer.
y ' Samarbejder.
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Selvstaendigt
foretage (3)
udredning og

Herunder have kendskab til
Kallmanns syndrom og
Klinefelters syndrom. Derudover
have kendskab til Y-

37 radglvmng af . mikrodeletionsundersggelse. Var.etagelse af Audit af arbejdspraksis.
patienter/familier Medicinsk ekspert/lzegefaglig patientforlgb.
med forekomst af . '
. Kommunikator.
mandlig .
hypogonadisme Professionel.
' Samarbejder.
Herunder Turners syndrom samt
Selvstaendigt redeggre for
foretage (3) differentialdiagnoser.
38 u:ire.dnl.ng og Medlcmslf ekspert/laegefaglig. Var.etagelse af Audit af arbejdspraksis,
radgivning af Kommunikator. patientforlgb.
patienter/familier Professionel.
med pubertas tarda. Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder beskrive det genetiske
grundlag, kliniske
manifestationer samt relevant
behandling og opfglgning for
39 E{gdegare for (2) tclndroge.n‘F Selvstudium. Case-baseret diskussion og godkendt
Disorders of Sex insensitivitetssyndrom, (46,XX Kursus kursus i endokrinologisk genetik
Development”. DSD), (46,XY DSD), kromosomal ' '
ovotestikuleer DSD, (45,X/46,XY
mixed gonadal dysgenesi) og
gonadedysgenesi.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder beskrive den genetiske
40 Redeggre for (2) baggrund, kliniske Varetagelse af
Albrights herediteere | manifestationer samt relevant patientforlgb. Case-baseret diskussion.
osteodystrofi. behandling og opfelgning. Selvstudium.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
41 Redeggre for (2) ngunder MODY 8 Var.etagelse af Case-baseret diskussion.
arvelige faktorers mlto.kpndrlesygdomme. _ patlentfquﬂb.
Medicinsk ekspert/legefaglig. Selvstudium.
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betydning for
diabetes.

Redeggre for (2)
udvalgte genetiske
sygdomme, der

Adrenoleukodystrofi, kongenit

Varetagelse af

42 manifesterer sig ved binyrebarkhyperplasi, familiser patientforlgb. Case-baseret diskussion og godkendt
Addisons sygdom glukokortikoidmangel. Selvstudium. kursus i endokrinologisk genetik.
(primeaer kronisk Medicinsk ekspert/lseegefaglig. Kursus.
binyrebarkinsufficien
s).

Redeggre for (2)
udvalgte genetiske 11B-hydroxysteroid
sygdomme, der . Varetagelse af . .
\ . dehydrogenase defekt, Liddles . Case-baseret diskussion.
43 | manifesterer sig ved patientforlgb.
syndrom, Bartters syndrom. .
pseudohyperaldoster Medicinsk ekspert/lzgefagli Selvstudium.
onisme og p 9¢/ag1g-
hyperaldosteronisme.
Herunder neurofibromatose type
Angive (1) 1, von Hippel-Lindaus syndrom,
differentialdiagnoser | multipel endokrin neoplasitype 1 | Varetagelse af i . .

44 | iforbindelse med syndrom samt familizer patientforlgb. Case-baseret diskussion.
forekomst af paragangliom/ fazokromocytom Selvstudium
feeokromocytom. syndrom.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redeggre for (2) Herunder forekomst af familizere
den genetiske former og neonatal sveer Varetaselse af
baggrund for hypo - hyperparathyreoidisme. etag Case-baseret diskussion.
45 . . : patientforlgb.
og Multipel endokrin neoplasi type .
. 1 Selvstudium.
hyperparathyreoidis | 1.
me. Medicinsk ekspert/legefaglig
Redeggre for (2)
arvelige faktorers Herunder adipositas. hvoer- o Varetagelse af
betydning for P »1yP & patientforlgb. Case-baseret diskussion og godkendt

46 . . hypothyreoidisme. . ) . . :
multifaktorielle Medicinsk ekspert/lzgefagli Selvstudium. kursus i endokrinologisk genetik.
endokrinologiske p 9¢/a91g- Kursus.
sygdomme.
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Gastrointestinal genetik

Overordnet kompetence:
Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede tilstande med
gastrointestinale manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r), -
P anbefaling Obligatorisk(e) KGA OUH Anden afd. KGA,Ve]le KGA OUH
18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. | Mal Konkretisering af mal
Selvstaendigt X
foretage (3) .. .
udredning og Medzcmsll( ekspert/laegefaglig. N
47 radgivning af Kommunikator. Varetagelse af Mini-CEX eller
; . Professionel. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
patlenter/f.amlller Samarbejder.
med herediteer
hamokromatose.
Herunder beskrive diagnostiske X
Kkriterier, kliniske
manifestationer,
Redeggre for (2) | differentialdiagnoser samt
udvalgte relevant behandling og
genetiske opfglgning for Wilsons sygdom

48 | sygdomme, der
manifesterer sig
med
gastrointestinale
manifestationer.

og herediteaer pancreatitis.
(Cystisk fibrose, alfa-1-
antitrypsin mangel og
Shwachman-Diamond syndrom
er anfgrt under andre
disciplinspecifikke
kompetencer).

Medicinsk ekspert/lzegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.
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Redeggre (2) for X
arvelige faktorers Varetagelse af
49 | betydning for Medicinsk ekspert/leegefaglig. etag Case-baseret diskussion.
: ) patientforlgb.
multifaktorielle .
. . Selvstudium.
inflammatoriske
tarmsygdomme.
Haematologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede haematologiske tilstande,
herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
31 Laeringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r),
Kompetencema anbefaling obligatorisk(e) KGA OUH | Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
18 mdr. 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Herunder kende til X
udredningsmuligheder (inkl. Evt.
genetiske) samt behandling og Fokusere
Selvstaendigt forholdsregler ved haemofili t ophold
foretage (3) A/B, faktor V Leiden og von
50 u:ire.dm-ng og Wlllgbrand sygdom (f.eks. i Varetagelse af . . .
radgivning af forbindelse med atientforlgb Audit af arbejdspraksis.
patienter/familier | graviditet/fgdsel). p '
med arvelige Medicinsk ekspert/leegefaglig.
koagulopatier. Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Selvstendigt Herunder thalasseemi og X
foretage (3) ) Varetagelse af . . .
51 . seglcelleanzemi. . Case-baseret diskussion eller Mini-
udredning og . . patientforlgb.
P Medicinsk ekspert/legefaglig. CEX.
radgivning af .
; . Kommunikator.
patienter/familier
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med
hamoglobinopatie
r.
Herunder have kendskab til den
genetiske baggrund, opfglgning
52 Redeggre for (2) og behandling ved sygdomme Varetagelse af
udvalgte arvelige med gget tromboemboli-risiko patientforlgb. Case-baseret diskussion
koagulopatier. og sygdomme med gget Selvstudium.
blgdningsrisiko.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Herunder have kendskab til det
. genetiske grundlag, kliniske
ﬁgfz:;,ie(gveli o manifestationer, opfglgning og
g & behandling ved Fanconis
sygdomme, der A Varetagelse af
53 . anaemi, Diamond-Blackfans ) . .
kan manifestere . . . patientforlgb. Case-baseret diskussion.
. anaemi, dyskeratosis congenita .
sig ved . ) Selvstudium.
knoglemarvsinsuff og familizer myelodysplastisk
iciens syndrom (MDS)/akut myeloid
' leukaemi (AML).
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder have kendskab til det
. genetiske grundlag, opfglgning
':rl:/gell‘;ee(l) og behandling af:
54 s dofrgn me. der herediteer sfaerocytose, Varetagelse af
rr}llagni fes terzer i hereditzer elliptocytose, patientforlgb. Case-baseret diskussion.
ved hzemol tislf glucose-6-fosfat- Selvstudium.
) y dehydrogenasemangel og
anaemi.
pyruvatkinasemangel.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, opfglgning
og behandling af
55 Angive (1) granulocytsygdomme: Varetagelse af
udvalgte arvelige Chediak-Higashis syndrom, patientforlgb. Case-baseret diskussion.
granulocytopenier. | leukocytadheesionsdefekter, Selvstudium.

kronisk granulomatgs sygdom,
sveer kongenit neutropeni.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
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Immunologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede immunologiske tilstande,

herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laeringstmetode(r), Kol_npetel.lcevurderingsmetode(r), KGA Anden afd. | KGA,Vejle | KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Redeggre for (2) X
uod re.d ning og Herunder familizer (Evt.
radgivning af . Varetagelse af . . fokuseret
56 ; . middelhavsfeber. . Case-baseret diskussion.
patienter/familier Medicinsk ekspert /lzegefaglig patientforlgb. ophold)
med familiser ’ Selvstudium.
forekomst af
periodisk feber.
Herunder defekter i X
komplementsystemet, f.eks. (Evt.
mannan-bindende lektindefekt fokuseret
og herediteert angiogdem. ophold)
(Ij{:td;g?)ll‘:gfi:lie(n Defekt i det innate
grundlag og immunsystem, f.eks. kronisk
Kliniske granulomatgs sygdom og
57 manifestationer Griscellis syndrom. Varetagelse af Case-baseret diskussion.
for udvalgte Antistofdefekter, f.eks. IgA- patientforlgb.
genetisk mangel og X-bundet Selvstudium.
betingede agammaglobulinaemi.
immunologiske T-lymfocytdefekter, f.eks.
tilstande 22ql1-deletionssyndrom,
' Duncans syndrom og ataxia
telangiektasia.
Kombinerede immundefekter,
f.eks. "severe combined
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immunodeficiency" og Wiskott-
Aldrichs syndrom.
Medicinsk ekspert/legefaglig

Kardiologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede hjerte- eller karsygdomme,
herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laerings_metode(r), KoI_npetel_lcevurderingsmetode(r), KGA Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
Selvstaendigt Herunder klassifikation af X X
foretage (3) kardiomyopati i undertyper.
uod re.d fng o8 Medzcmsll( ekspert/lzgefaglig. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller
58 radgivning af Kommunikator. atientforlgb Mini-CEX
patienter/familier | Professionel. P ' '
med Samarbejder.
kardiomyopati. Sundhedsfremmer.
Selvstaendigt X X
foretage (3) For Marfans syndrom se
udredning og ”skelet- og bindevavslidelser”.
radglvmng af . Medzcmslf ekspert/lzgefaglig. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
59 patienter/familier | Kommunikator. atientforlgb CEX
med forekomst af | Professionel. P ' '
aortaaneurisme Samarbejder.
og/eller Sundhedsfremmer.
aortadissektion.
Selvstaendigt Herunder have kendskab til det X X

60 foretage (3)
udredning og

genetiske grundlag,
diagnostiske kriterier, kliniske

Varetagelse af
patientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.
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radgivning af
patienter/familier
med forekomst af
genetisk
betingede
kardielle ion-
kanal sygdomme.

manifestationer, opfglgning og
behandling for fglgende: Langt
QT-syndrom, kort QT-syndrom,
Brugadas syndrom og
katekolaminerg polymorf
ventrikuleer takykardi.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder. Sundhedsfremmer.

Redeggre for (2)

den genetiske

baggrund for de

kliniske .. . Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
61 manifestationer Medicinsk ekspert/lzgefaglig. Selvstudium. genetik.

ved familieer

hyperkolesterolae

mi.

Redeggre for (2)

den genetiske

baggrund og de .

Kkliniske Herun.der-tllstande som skyldes Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
62 . . mutation i BMPR2. . -

manifestationer Medicinsk ekspert/lzgefagli Selvstudium. genetik.

ved pulmonal p 9¢/9919-

arteriel

hypertension.

. ) Herunder dystrophia myotonica
Apglve (1) hvilke type 1, Limb-Girdle, Beckers og Godkendt kursus i kardiologisk
hjertesygdomme, ' :
Duchennes muskeldystrofier, og | Kursus. genetik og varetagelse af
63 der kan ses ved . . .
fascioscapulohumeral Selvstudium. patientforlgb eller case-baseret
udvalgte . ) .
mvopatier muskeldystrofi. diskussion.
yop ) Medicinsk ekspert/lzegefaglig.

Redeggre for (2)

kardielle

mamfesta.tloner Hergpder Fabrys sygdom og Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
64 ved genetisk familieer amyloidose. Selvstudium enetik

betingede Medicinsk ekspert/laegefaglig. ' & '

aflejringssygdom

me.
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Redeggre for (2)
og genkende Herunder Noonans syndrom,
specifikke kardiofaciokutant syndrom, Godkendt kursus i kardiologisk
65 dysmorfe traek Costellos syndrom, Williams Kursus. genetik og varetagelse af
ved syndromer, syndrom og 22q11- Selvstudium. patientforlgb eller case-baseret
der involverer deletionssyndrom. diskussion.
hjertemisdannelse | Medicinsk ekspert/laegefaglig.
r.
Redeggre for (2)
arvelige faktorers Herunder hypertension og
betydning for . Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
66 . . myokardieinfarkt. . .
multifaktorielle Medicinsk ekspert/lzgefaglig Selvstudium. genetik.
hjerte- og ’
karsygdomme.
Angive (1) Helrunc.ler anvende kliniske
differentialdiagno OPIySIINEET 08 . Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
67 . obduktionsrapporter i . -
ser ved pludselig . . . Selvstudium. genetik.
hjertedgd. vurd'erl‘mg af aetiologi. .
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Medfaddte metaboliske sygdomme
Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede medfgdte metaboliske
tilstande, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante
familiemedlemmer udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
. Kompetencevurderingsmetode(r) fd. | KGAVeil KGA OUH
Kompetencemal Laerlng§metode(r), ' KGA Anden afd. ,Vejle
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
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68

Selvstendigt
foretage (3)
udredning og
radgivning af
patienter/famili
er med
medfgdte
metaboliske
sygdomme.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af
patientforlgb.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.

69

Selvstendigt
foretage (3)
udredning og
radgivning af
patienter/famili
er med
mitokondriesyg
domme.

Medicinsk ekspert/lzgefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Varetagelse af
patientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.

70

Redeggre for
(2) inddeling af
medfgdte
metaboliske
sygdomme i
forhold til

1) involveret
cellekompartme
nt

2) det
involverede
stofskifte (small
molecule
diseases og large
complex
molecule
diseases)

3) kliniske
manifestationer.

Medicinsk ekspert/legefaglig.

Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i medfgdte
metaboliske sygdomme.

71

Redeggre for
(2) indikation
for

Medicinsk ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion og
godkendt kursus i medfgdte
metaboliske sygdomme.
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urinmetabolisk Kursus.
screening og
give forslag til
supplerende
metabolisk
udredning for
patienter
mistenkt for
medfgdt
metabolisk
sygdom.
Herunder angive forlgb,
princippet ved undersggelsen,
Redegare for opfglgning ved positive fund,
@) g begraensninger ved
72 neonatalscreeni screeningsprogrammet, kende | Selvstudium. Godkendt kursus i medfgdte
nesbrogrammet til falsk positiv- og falsk Kursus. metaboliske sygdomme.
; [g)arr)lmgrk negativrater samt angive, at
' sygdomme kan debutere, fgr
resultat foreligger.
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Redeggre for
(2), at prgver fra
CVS og
amnionvaeske i Varetagelse af Case-baseret diskussion og
73 nogle tilfzelde Medicinsk ekspert/legefaglig. patlentfquﬂb. godkendt kursus i medfadte
kan undersgges Selvstudium. )
ars metaboliske sygdomme.
ved maling af Kursus.
enzymaktivitet
samt tolke svar
fra disse.
?nl;glf‘;;ilt(el)’ at Herunder f.eks. bevidstlgshed,
: opkastninger, hypotoni,
metaboliske . Varetagelse af . .
kramper, hypoglykaemi, . Case-baseret diskussion og
74 sygdomme kan : : patientforlgb. .
metabolisk acidose, . godkendt kursus i medfgdte
debutere akut . . Selvstudium. .
leverinsulfficiens, metaboliske sygdomme.
med non- . . Kursus.
specifikke hyperammonizemi og angive, at

symptomer, og

steerk mistanke om metabolisk
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akut
indlaeggelse,
diagnostik og
intervention.

at disse kraever

krise ofte kraever i.v.
glukosebehandling.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.

75

Identificere (1)

kliniske

veere

ose.

manifestationer,
hvor medfgdte
metaboliske
sygdomme kan

differentialdiagn

Herunder darlig trivsel,

degeneration, leukodystrofi,
mikrocefali, leverdysfunktion,
myopati, organomegali mv.
Medicinsk ekspert/laegefaglig.

forsinket udvikling, neurologisk

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

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

Nefrologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede nefrologiske tilstande,

herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.

Kompetencemal

Laeringsmetode(r),
anbefaling

Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

KGA OUH

Anden afd.

KGA,Vej
le

KGA OUH

18 mdr.

6 mdr.

12 mdr.

12 mdr.

Nr.

Mal

Konkretisering af mal

76

Selvstendigt
foretage (3)
udredning og
radgivning af
patienter/familie
r med
cystenyresygdo
m

Herunder kunne skelne mellem
autosomal recessiv og dominant
polycystisk nyresygdom.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Sundhedsfremmer.

Varetagelse af
patientforlgb.
Kursus.

Audit af arbejdspraksis eller Mini-
CEX og godkendt kursus i nefrologisk
genetik.
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Herunder beskrive det genetiske X
grundlag og kliniske (tilstraeb
manifestationer ved Alports esi12-18

Redeggre for . .

(2) udvalgte syndrom, Bardet-Biedls Varetagelse af mdr. incl.

77 syndrom, Wilms tumor, Meckels . Case-baseret diskussion. fokuseret
sygdomme med patientforlgb.
. syndrom, Fabrys sygdom, . ophold)
nefrologiske : : Selvstudium.
. . kongenit nefrotisk syndrom,

manifestationer .
medulleer cystenyre, benign
familizer heematuri.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.

Redeggre for X

(2) .

differentialdiagn Herundfer renal agenesi og Varetagelse af : .

78 dysplasi. . Case-baseret diskussion.
oser hos bgrn Medicinsk ekspert,/lzgefagli patientforlgb.
med medfgdte p 9¢/9g1g- Selvstudium.

urogenitale
misdannelser.
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Neurologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede neurologiske tilstande,

herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laerings.metode(r), Kol_npetel.lcevurderingsmetode(r), KGA Anden afd. | KGA,Vejle | KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.

Nr. Mal KonKretisering af mal

Selvstaendigt Herunder CADASIL (cerebral X

foretage (3) autosomal dominant arteriopati

udredning og med subkortikale infarkter og

radgivning af leukoencephalopati) og
79 patienter/familie | cerebrale kaverngse Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-

r med malformationer. patientforlgb. CEX og godkendt kursus i

cerebrovaskulaer | Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kursus. neurologisk og psykiatrisk genetik.

e lidelser som Kommunikator.

apopleksi og Professionel.

vaskulaere Samarbejder.

anomalier. Sundhedsfremmer.

Selvstaendigt X

foretage (3) Herunder spinal muskelatrofi.

u:j re.d s og Medzcmslf ekspert/lzgefaglig. Case-baseret diskussion eller Mini-
80 radgivning af Kommunikator. Varetagelse af )

; . . . CEX og godkendt kursus i

patienter/familie | Professionel. patientforlgb. neurologisk og psykiatrisk genetik

r med Samarbejder. '

forhornscellesyg | Sundhedsfremmer.

dom.

Selvstaendigt Herunder Huntingtons sygdom. X X
81 foretage (3) Medicinsl.( ekspert/laegefaglig. Var.etagelse af Mini-CEX og godkendt kursus i

udredning og Kommunikator. patientforlgb. neurologisk og psykiatrisk genetik

radgivning af Professionel. Kursus. )

patienter/familie | Samarbejder.
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r med sent Sundhedsfremmer.
debuterende
neurologiske
lidelser.
Herunder CMT (Charcot-Marie-
Selvstaendigt Tooth) og HNPP (Hereditary
foretage (3) Neuropathy with liability to
82 udredning og Pressure Palsies). Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
radgivning af Medicinsk ekspert/leegefaglig. patientforlgb. CEX og godkendt kursus i
patienter/familie | Kommunikator. Kursus. neurologisk og psykiatrisk genetik.
r med perifer Professionel.
neuropati. Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Selvstendigt Herunder Duchennes og
foretage (3) ;
. Beckers muskeldystrofi og
udredning og . .
radgivning af dystrophia myotonica.
83 ; .. | Medicinsk ekspert/leegefaglig. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
patienter/familie . .
. Kommunikator. patientforlgb. CEX.
r med myopati .
Professionel.
og .
muskeldystrofi Samarbejder.
' Sundhedsfremmer.
Selvstaendigt
foretage () Medicinsk ekspert/laegefaglig.
udredning og Kommunikator.
84 radgivning af . ’ Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
; ... | Professionel. .
patienter/familie ) patientforlgb. CEX.
Samarbejder.
r med Sundhedsfremmer.
neurofibromatos ’
e type 1.
Selvstaendigt
foretage (3) Medicinsk ekspert/legefaglig.
85 u:ire.dnl.ng °8 Kommulmkator. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
radgivning af Professionel. atientforlgb CEX
patienter/familie | Samarbejder. p ' ’
r med tubergs Sundhedsfremmer.
sklerose.
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Herunder beskrive det
genetiske grundlag, kliniske
manifestationer samt relevant
behandling og opfglgning for:
Familieer hemiplegisk migrzene,

Redegare for herediteer spastisk paraplegi,
(2) udvalgte . X . .
) Friedreichs ataksi, porfyri,
arvelige Wilsons sygdom Varetagelse af
86 neurologiske adrenoleukodystrofi, MELAS patientforlgb. Case-ba.seret dlsk}1551on o8 g.odk.endt
sygdomme samt . . . . kursus i neurologisk og psykiatrisk
. (mitokondriel encefalomyopati Selvstudium. .
arvelige . ” genetik.
svedomme med med laktatacidose og "stroke- Kursus.
8 . like” episoder), LHON (Lebers
neurologiske . . .
symbtomer herediteere opticusneuropati),
ymp ' MERRF (myoklon epilepsi med
"ragged red fibers"), Kearn-
Sayres sygdom, Fabrys sygdom
og metakromatisk leukodystrofi.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Herunder beskrive det
genetiske grundlag, undertyper,
kliniske manifestationer samt
Redeggre for relevant behandling og
87 (2) udvalgte opfglgning for Varetagelse af
arvelige fascioscapulohumeral -, Limb- patientforlgb. Case-baseret diskussion.
muskeldystrofier | Girdle -, okulofaryngeal - og Selvstudium.
Emery-Dreifuss muskeldystrofi,
Thomsens sygdom og SCN4A-
relaterede sygdomme.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redeggre for
(2) den
atiologiske Herunder amyotrofisk lateral
baggrund,
sklerose, frontotemporal Varetagelse af
88 herunder . . . .
. demens, Alzheimers demens og | patientforlgb. Case-baseret diskussion.
genetiske : .
Parkinsons sygdom. Selvstudium.
forhold for Medicinsk ekspert/legefagli
udvalgte p 9¢/9919-
neurodegenerati

ve sygdomme.
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Redeggre for X
(2) arvelige
89 faktorers Herunder multipel sklerose.
betydning for Medicinsk ekspert/leegefaglig. Selvstudium. Case-baseret diskussion.
multifaktorielle
neurologiske
sygdomme.
Oftalmologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede tilstande med
oftalmologiske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Kompetencemal Laerings.metode(r), KoI.npetel.lcevurderingsmetode(r), KGA Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
Selvstzndigt Isoleret eller som led i syndrom, X
herunder have kendskab til
foretage (3) .
. genterapi. Varetagelse af . . .
udredning og .. . . Case-baseret diskussion eller mini-
90 P Medicinsk ekspert/laegefaglig. patientforlgb. )
radgivning af . : CEX og godkendt kursus i
; ... | Kommunikator. Selvstudium. . .
patienter/familie . oftalmologisk genetik.
. Professionel. Kursus.
r med retinitis .
iomentosa Samarbejder.
P1g ] Sundhedsfremmer.
Redeggre for X
(2) udredning og . . i
91 radgivning af Medicinsk ekspert/lzegefaglig Varetagelse af Case-baseret diskussion eller mini-
; . ' patientforlgb. CEX og godkendt kursus i
patienter/familie . . :
Selvstudium. oftalmologisk genetik.
r med
opticusatrofi.
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Redeggre for X
(2) udredning og
radgivning af Varetagelse af
92 patienter/familie | Medicinsk ekspert/lazgefaglig. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
r med okuleer Selvstudium.
og/eller
okulokutan
albinisme.
Redeggre for X
(g) 1 Herunder mikroftalmi, Varetagelse af
93 differentialdiagn . s : . .
anoftalmi, kolobom og aniridi. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
oser hos et barn Medicinsk ekspert/legefagli Selvstudium
med okulaer p 9¢/ag1g- udium.
udviklingsdefekt.
Redeggre for X
(2) arvelige Herunder glaukom, diabetisk
94 faktorers retinopati og aldersrelateret
betydning for p & . Selvstudium. Case-baseret diskussion.
: . makuladegeneration (AMD).
multifaktorielle Medicinsk ekspert/leegefagli
oftalmologiske p selaghe
sygdomme.
Onkologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede onkologiske sygdomme,
herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Kompetencemil Laerings.metode(r), KoI.npetel.lcevurderingsmetode(r), KGA Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
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Herunder i vurderingen
inddrage familieanamnese,
alder pa diagnosetidspunkt,
tumorkarakteristika og andre
tumormarkgrer samt
risikoberegningsprogrammer

Selvstaendigt og empiriske data.

foretage (3) Herunder formidle viden til

udredning, patienten og tilbyde relevant

rlslliovqrdt-ermg kon’.cr.ol og forebyggelse tll. Varetagelse af

95 ogradgivning af | familier med HBOC (hereditzer : . . . .
patienter/familie | bryst - og ovariecancer) (+/- patientforlgb. Audit af arbejdspraksis og Mini-CEX.
r med forekomst | BRCA1- eller BRCAZ-mutation),
af mammacancer | moderat risiko for
(+/- mammacancer og ikke
ovariecancer). vaesentlig gget risiko for

mammacancer.

Medicinsk ekspert/lzegefaglig.

Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Sundhedsfremmer.

Herunder i vurderingen

inddrage familieanamnese,

alder pa diagnosetidspunkt,
Selvstaendigt tumorkarakteristika og andre
foretage (3) tumormarkgrer (som
udredning, immunhistokemiske
risikovurdering | undersggelser for mismatch-

96 og radgivning af | repair-proteinerne, Var.etagelse af . . g
patienter/familie | mikrosatellit- patientforlgb. Audit af arbejdspraksis Mini-CEX.
r med forekomst | instabilitetsundersggelser og
af kolorektal undersggelse for BRAF-
cancer og/eller mutation) samt
polypper. risikoberegningsprogrammer

og empiriske data.

Herunder:
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Familicer adenomatgs polypose,
MUTYH-associeret polypose,
HNPCC (hereditaer non-polypgs
kolorektal cancer), moderat
risiko for kolorektal cancer.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.

Sundhedsfremmer.

Selvstaendigt
foretage (3)

udredning og
radgivning af

F.eks. familieer ophobning af

patienter/familie | nyrecancer, familizer ophobning
r med gget af tidlig prostatacancer. Varetagelse af
97 forekomst af en Medicinsk ekspert/lzegefaglig. patientforlgb. Case-baseret diskussion eller Mini-
eller flere Kommunikator. Selvstudium. CEX.
forskellige typer | Professionel
cancer, som ikke | Samarbejder.
kan henfgres til Sundhedsfremmer.
et velbeskrevet
cancerdisponere
nde syndrom.
Herunder i vurderingen at
Selvstaendigt inddrage familieanamnese,
foretage (3) alder pa diagnosetidspunkt,
udredning, tumorkarakteristika og
98 risikoovqrd-ering eventuelle andre Var.etagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
og radgivning af | tumormarkgrer. patientforlgb. CEX
patienter/familie | Medicinsk ekspert/laegefaglig. )
r med forekomst | Kommunikator.
af malignt Professionel.
melanom. Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Diskutere (3) Herunder multipel endokrin
99 differentialdiagn | neoplasi (MEN), Li-Fraumeni Varetagelse af Case-baseret diskussion og godkendt
oser ved syndrom, von Hippel-Lindaus patientforlgb. kursus i onkologisk genetik.
mistanke om syndrom, neurofibromatose Selvstudium.
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cancersyndrome | type 2, Peutz-Jeghers syndrom, | Kursus.
. juvenil polypose, PTEN-
hamartoma tumor syndrom,
MUTYH-associeret polypose og
Gorlins syndrom.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Redeggre for
(2) det genetiske
grundlag,
kliniske Varetagelse af . .
100 manifestationer | Medicinsk ekspert/lazgefaglig. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
samt relevant Selvstudium.
behandling og
opfglgning af
retinoblastom.
Beskrive (1)
rationalet bag Herunder herceptin og
101 genetisk betinget | tyrosinkinasehzemmere ved Godkendt kursus i onkologisk
o . . : Kursus. :
tumorspecifik kronisk myeloid leukaemi genetik.
monitorering og | (CML).
behandling.
Angive (1)
erhvervede cyto-
og
molekylaergeneti | Herunder betydning for
102 ske afvigelsers diagnostisk, prognose og Kursus Godkendt kursus i cytogenetik
betydning for behandling ved akutte og ' '
patogenese ved kroniske leukaemier.
maligne
hamatologiske
sygdomme.
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Przaenatal udredning og diagnostik

Overordnet kompetence:

Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning i det praenatale forlgb af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede
sygdomme, herunder angive gentagelsesrisiko, diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, samt identificere, teste og tilbyde relevante
familiemedlemmer udredning og kontrol.
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. Laeringsmetode(r), Kompetencevurderingsmetode(r),
Kompetencemal anbefaling obligatorisk(e)
KGA Anden afd. | KGA,Vejle | KGA OUH
Nr. Mal Konkretisering af mal OUH
Selvstaendigt X
foretage (3) - .
udredning og Medlcmslf' ekspert/laegefaglig.
103 radgivning ved gg;;:;;zg:;tor' Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
nedsat fertilitet, o patientforlgb. CEX.
habituel abort Samarbejder.
senabort eller’ Sundhedsfremmer.
dgdfgdsel.
?:;Z:;w:??ﬁt Herunder kunne redeggre for X
udredngin o metode, sensitivitet/specificitet,
o1 . . 808 begraensninger og anvendelse i
radgivning forhold til den specifikke Varetagelse af
104 vedrgrende . pectit patientforlgb. Case-baseret diskussion eller Mini-
. . genetiske problemstilling.
praeimplantation . . Fokuseret CEX.
; Medicinsk ekspert/leegefaglig. .
sgenetisk . patientforlgb.
diagnostik Kommunikator.
(PGD) Professionel.
' Samarbejder.
Selvstaendigt X
lf::;;i?ngii (?;) Herunder diskutere strategier
rad ivning vge d for genetisk udredning og Varetagelse af
105 é’lvfigsnin gaf analyse. patientforlgb. Case-baseret diskussion og godkendt
}'")os termisg dannel Medicinsk ekspert/leegefaglig. Fokuseret ophold. kursus i preenatal udredning og
se eller Kommunikator. Selvstudium. diagnostik.
vaekstafvigelse Professionel. Kursus.
under graviditet. Samarbejder.
Varetagelse af X
Redeggre for . .
106 2) Medicinsk ekspert/laegefaglig. paf(lentforlﬂb.h 1d G((j)dk;n.dt kurzgs ! prae.rll(atal
differentialdiagn Fo1 user(?t ophold. udredning og diagnostik.
oser ved oligo- Selvstudium.
Kursus.
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0g
polyhydramnios.
l(lze)degﬂre for Herunder ekkoteette tarme, Varetagelse af X
. o korte rgrknogler, stor nakkefold, | patientforlgb. Godkendt kursus i preenatal
107 differentialdiagn | ,, L . . . .
oser ved golfbolde” i hjertet, cyster i Fokuseret ophold. udredning og diagnostik.
abnormt plexus choroideus. Selvstudium.
ultralydsfund. Medicinsk ekspert/leegefaglig. Kursus.
PsyKiatrisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er misteenkt for eller har genetisk betingede tilstande med
psykiatriske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Laringsmetode(r) | Kompetencevurderingsmetode(r)
Kompetencemal , ) KGA Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e) OUH
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
Selvstendigt Herunder Retts syndrom og X X
foretage (3) :
udredning og Fragilt X syndrom.
108 PR Medicinsk ekspert/leegefaglig. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller Mini-
radgivning ved . .
; Kommunikator. patientforlgb. CEX.
autisme- ,
Professionel.
spektrum Samarbejder.
forstyrrelser. jaer.
Redeggre for Herunder for affektive lidelser X
(2) arvelige og lidelser i det skizofrene
faktorers spektrum, tics, ADHD . Case-baseret diskussion og
109 : : Selvstudium. . :
betydning for (attention KUrsus godkendt kursus i neurologisk og
multifaktorielle | deficit/hyperactivivity ' psykiatrisk genetik.
psykiatriske disorder) og Tourettes
sygdomme. syndrom.

45




Uddannelsesprogram, Hoveduddannelsesstilling, Klinisk genetisk afd., OUH / SLB,Vejle Sygehus, September 2021

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redeggre for Hergnder l.<ende psykiatriske X
(2) psykiatriske manifestationer ved
psy 22ql1ldeletionssyndrom, Varetagelse af . .
symptomer ved . . Case-baseret diskussion og
110 . . Prader-Willis syndrom, patientforlgb. . .
mikrodeletionss 1 . . godkendt kursus i neurologisk og
Williams syndrom, Klinefelters | Selvstudium. N .
yndromer og . : psykiatrisk genetik.
: syndrom og Smith- Magenis Kursus.
andre genetiske
syndromer syndrom.
y ' Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redegﬂ-re for Herunder Huntingtons sygdom, X
(2), at visse . '
. metakromatisk leukodystrofi, Varetagelse af . .
genetiske . . Case-baseret diskussion og
111 porfyri, frontallapsdemens, patientforlgb. . .
sygdomme kan . . godkendt kursus i neurologisk og
Wilsons sygdom samt andre Selvstudium. - .
debutere med ) psykiatrisk genetik.
o metaboliske sygdomme. Kursus.
psykiatriske Medicinsk ekspert/lzegefagli
symptomer. p 9¢/9915-
Genetik ved pulmonale sygdomme
Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede tilstande med pulmonale
manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante
familiemedlemmer udredning og kontrol.
Laeringsmetode(r) | Kompetencevurderingsmetode(r)
Kompetencemal , )
anbefaling obligatorisk(e)
KGA Anden afd. | KGA,Vejle KGA OUH
Nr. Mal Konkretisering af mal OUH
112 Selvstendigt Medlcmslf ekspert/laegefaglig. Var.etagelse af Case-baseret diskussion eller X
foretage (3) Kommunikator. patientforlgb. -
f . Mini-CEX.
udredning og Professionel.
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radgivning ved
hereditaer
haemoragisk
telangiektasi.

Samarbejder.

Selvstendigt
foretage (3)

Medicinsk ekspert/legefaglig.

113 uct'ire.dm.ng o8 Kommu'mkator. Var.etagelse af Case-baseret diskussion eller

radgivning ved Professionel. patientforlgb. o

. Mini-CEX.

alfa-1- Samarbejder.

antitrypsinmange | Sundhedsfremmer.

1.

?(:::\;:;ae:?;g);t Medicinsk ekspert/laegefaglig.
114 udredngin o Kommunikator. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller

PSP §08 Professionel. patientforlgb. Mini-CEX.

radgivning ved Samarbeider

cystisk fibrose. jaer:

Redeggre for (2)

udredning og Varetagelse af ) . .
115 radgivning ved Medicinsk ekspert/leegefaglig. | patientforlgb. Case-baseret diskussion.

primeer cilie

dyskinesi.

A.n give (.1 ) . Herunder kendskab til Birt-

differentialdiagno . Varetagelse af . .
116 Hogg-Dubés og Marfans . Case-baseret diskussion.

ser ved gentagen patientforlgb.

syndrom.

forekomst af Medicinsk ekspert/legefagli

pneumothorax. p 9¢/9919-

Angn./e 1) Herunder astma bronchiale,

arvelige faktorers kronisk obstruktiv
117 betydning for . - Selvstudium. Case-baseret diskussion.

. . lungesygdom og interstitiel

multifaktorielle .

pulmonale lung_eflbrose. .

syadomme. Medicinsk ekspert/laegefaglig.
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Genetiske skelet- og bindevaevssygdomme

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

skeletsygdomme, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante
familiemedlemmer udredning og kontrol.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laermgs.metode(r), Kor-npeter_lcevurderlngsmetode(r), KGA Anden KGA,Vejle KGA OUH
anbefaling obligatorisk(e)
OUH afd.
18 mdr. | 6 mdr. 12 mdr. 12 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
?:;Z:;ae:??:?t Herunder kropsmal og X
ob'ekti% Beighton score.
118 ) Medicinsk Varetagelse af .
undersggelse ved . . Mini-CEX.
formodet ekspert/laegefaglig. patientforlgb.
i Kommunikator.
bindevavs- eller Professionel
skeletsygdom. '
Selvstaendigt Z(esdlecrl;j; efagli X X
foretage (3) P *9¢Jg1G- Varetagelse af Case-baseret diskussion eller mini-
119 . Kommunikator. . .
udredning og Professionel patientforlgb. CEX og godkendt kursus i
radgivning ved Samarbej de'r Selvstudium. dysmorfologi.
Marfans syndrom. Sundhedsfremmer. Kursus.
Selvstaendigt .. X X
foretage (3) Medicinsk . Varetagelse af . , -
. ekspert/laegefaglig. . Case-baseret diskussion eller mini-
120 | udredning og . patientforlgb. )
o1 . . Kommunikator. . CEX og godkendt kursus i
radgivning ved . Selvstudium. .
Professionel. dysmorfologi.
Ehlers-Danlos , Kursus.
syndrom. Samarbejder.
Selvstaendigt Medicinsk Varetaselse af X
foretage (3) ekspert/laegefaglig. etag Case-baseret diskussion eller mini-
121 . . patientforlgb. .
udredning og Kommunikator. Selvstudium CEX og godkendt kursus i
radgivning ved Professionel. KUrsus ' dysmorfologi.
dveergvaekst. Samarbejder. '
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Herunder have kendskab
til det genetiske grundlag,
kliniske manifestationer,
differentialdiagnoser samt
relevant behandling og

Selvstaendigt .
foretage (3) opfelgning ved Aarskogs
. syndrom, Rubinstein- Varetagelse af Case-baseret diskussion eller mini-
122 | udredning og . o . :
P Taybis syndrom, Léri- patientforlgb. CEX og godkendt kursus i
radgivning ved . .
” Weills dyschondrosteose Kursus. dysmorfologi.
short stature )
syndromer” og Silver-Russells syndrom.
y ' Medicinsk
ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Herunder have kendskab
til det genetiske grundlag,
kliniske manifestationer,
differentialdiagnoser samt
relevant behandling og
Selvstaendigt opfglgning ved
foretage 3) he.mlhyperplasL Beckwith- Varetagelse af . - N
udredning og Wiedemanns syndrom, . Case-baseret diskussion eller mini-
123 PP patientforlgb. )
radgivning af Sotos syndrom, Prader- Kursus CEX og godkendt kursus i
patienter/familier Willis syndrom og Proteus” ' dysmorfologi.
med "overgrowth” syndrom.
syndromer. Medicinsk
ekspert/legefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder kunne beskrive
det genetiske grundlag, de
124 Redegore f'or (2) kliniske manifestationer, Var.etagelse af Case-baseret diskussion og godkendt
osteogenesis : . patientforlgb. : .
. opfglgning og behandling. : kursus i dysmorfologi.
imperfecta. . Selvstudium.
Medicinsk Kursus

ekspert/legefaglig.
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Herunder kunne beskrive

Redeggre for (2) det genetiske grundlag, de Varetagelse af
125 | Sticklers syndrom kliniske manifestationer, etag Case-baseret diskussion og godkendt
. . patientforlgb. . )
samt Loeys- opfelgning og behandling. . kursus i dysmorfologi.
L O Selvstudium.
Dietz’syndrom. Medicinsk Kursus
ekspert/legefaglig. '
Herunder have kendskab
til det genetiske grundlag,
kliniske manifestationer,
differentialdiagnoser samt
126 Redggﬂre for (2) relevanF behandling og Var.etagelse af Case-baseret diskussion og godkendt
kraniedyssynostose- | opfglgning for Crouzons patientforlgb. ) .
: kursus i dysmorfologi.
syndromer. syndrom, Aperts syndrom, | Selvstudium.
Pfeiffers syndrom og Kursus.

Muenkes syndrom.
Medicinsk
ekspert/legefaglig.
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3.2 Laerings- kompetencevurderingsmetoder

[ henhold til malbeskrivelsen: https://www.sst.dk/-/media/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-

speciall%C3%A6ger/Maalbeskrivelser /Klinisk-genetik/maalbeskrivelse-speciallaegeuddannelsen-kliniskgenetik-

2019.ashx?la=da&hash=379CA55CB1E9FC477A8B2FE6ECF7C9C551C57F56

3.3 Obligatoriske kurser og forskningstraening

Specialespecifikke kurser
Disse er nationale og er beskrevet i malbeskrivelsen og organiseres via specialeselskabet:
http://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege /kurser

Generelle kurser

De generelle kurser er overordnet beskrevet i malbeskrivelsen. Kurserne udmgntes og planleegges hovedsageligt regionalt af det
regionale videreuddannelsessekretariat og af Sundhedsstyrelsen. Der er derfor forskel pa kursernes opbygning og varighed samt
tilmeldingsprocedure. Laegen skal selv holde sig orienteret om de regionale vilkar, herunder vilkar for tilmelding.

Ud over nedenstaende korte beskrivelse henvises til malbeskrivelsen og hjemmeside for kursusbeskrivelse ved det regionale
videreuddannelsessekretariat og Sundhedsstyrelsen: www.videreuddannelsen-syd.dk/wm119909 og

https://www.sst.dk/da/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciallaeger/Generelle-kurser

Forskningstraning

Oversigt udarbejdes af de regionale fglgegrupper/uddannelses-udvalg/rad i samarbejde med den postgraduate lektor, og findes pa
det regionale videreuddannelsessekretariats hjemmeside:

http://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm434157
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4 Uddannelsesvejledning

Under anseettelsen skal der gives uddannelsesvejledning som anfgrt i malbeskrivelsen: https://www.sst.dk/-
/media/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciall%C3%A6ger/Maalbeskrivelser/Klinisk-genetik/maalbeskrivelse-

speciallaegeuddannelsen-kliniskgenetik-2019.ashx?la=da&hash=379CA55CB1E9FC477A8B2FE6ECF7C9C551C57F56

Der tilbydes efter behov karrierevejledning og hjeelp til specialevalg.

Pr.1.dec 2015 implementeredes den elektroniske logbog, der erstattede den tidligere papirudgave:
https://secure.logbog.net/login.dt

Klinisk Genetisk Afd., OUH (http://www.ouh.dk/wm290661)

Uddannelse pa afdelingen organiseres af den uddannelsesansvarlige overlaege (UOA) i samarbejde med den
uddannelseskoordinerende yngre lzege (UKYL). UAO udpeger hovedvejledere individuelt til hver enkelt uddannelseslaege blandt
afdelingens gvrige specialleeger. Hovedvejleder fungerer som primaer kontaktperson og har deltaget i vejlederkursus.

Rammer for uddannelsesvejledning og uddannelsesplan

Hver uddannelseslaege far tildelt en hovedvejleder fgr ansattelse. Inden for de fgrste 2 uger afholdes introduktionssamtale, hvor
UAO deltager. Her laegges plan for indsatsomrader og der laves individuel uddannelsesplan for hele perioden. Kopi og godkendelse
af uddannelsesplan ved UAO. Der vil som udgangspunkt blive skemalagt manedlige vejledersamtaler med hovedvejlederen, som
ogsa omfatter introduktions-, midtvejs- og slutsamtalen. UAO kan deltage ved samtalerne ved behov. Der afsaettes 90 min. til
introduktions-, midtvejs- og slutsamtalen. Uddannelseslaegen og hovedvejlederen har ansvaret for, at uddannelsesplanen
gennemfgres. Ved midtvejsevaluering og slutevaluering deltager UAO, og ved szrlige problemer involveres UAO ogsa. Ved
introduktions-, midtvejs- og slutsamtale drgftes specielt karriereplan og gives vejledning herom.

Afdelingens gvrige speciallaeger vil blive medinddraget efter behov i forhold til de enkelte kompetencer.

Uddannelseslaegen udfylder Igbende et skema, hvori egne radgivningssager fremgar i kategorier (i henhold til malbeskrivelsen).

Skemaet kan tilgas af visitator, som derved er opmaerksom pa3, hvilke radgivningssager uddannelseslaegen hhv. har haft og gnsker
fremadrettet. Herved sikres at saerlige fokusomrader tilgodeses, og at den uddannelsessggende laege eksponeres for et relevant
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spektrum af sygdomsbilleder i Igbet af sin anszettelse. Den enkelte kompetence godkendes af hovedvejlederen eller af en anden
speciallaege i tilfeelde, hvor det er mere oplagt.

Supervision og Kklinisk vejledning i det daglige arbejde.

Uddannelsen i afdelingen foregdr hovedsageligt gennem det kliniske arbejde.

Hovedvejlederen og andre, der er involveret i uddannelsen, gennemfgrer lgbende supervision og giver feedback af
uddannelsesforlgbet gennem det daglige samarbejde. De uddannelsessggende laegers forlgb drgftes jeevnligt pa specialleegemgder,
mhp at give UAO og vejleder feedback og status pa de igangvarende forlgb. Struktureret feedback sker via 360 graders evaluering,
og planlaegges i gvrigt af den uddannelsessggende og vejleder i relation til radgivning, journalaudit, undervisning og analysesvar.

Klinisk Genetisk afd., SLB, Vejle (www.sygehuslillebaelt.dk/wm242521)

Generelt organiseres den leegelige videreuddannelse pa afdelingen af den uddannelsesansvarlige overlaege (UOA) i samarbejde
med den uddannelseskoordinerende yngre leege (UKYL). Afdelingen har egen tillidsrepraesentant (TR) for de yngre laeger. Alle
afdelingens speciallaeger varetager vejlederfunktion og gennemfgrer/har gennemfgrt regionens vejlederkursus og kursus i
uhensigtsmaessige uddannelsesforlgb.

Rammer for uddannelsesvejledning og uddannelsesplan

Uddannelseslaegen vil forud for pabegyndelsen af ansattelsesforlgbet blive orienteret om tildelt hovedvejleder i forbindelse med
tilsendelse af afdelingens introduktionsprogram. Inden for de fgrste 2 uger afholdes introduktionssamtale med hovedvejlederen,
hvor der laegges en plan for indsatsomrader, og der udarbejdes en individuel uddannelsesplan for hele perioden.

Der vil som udgangspunkt blive skemalagt manedlige vejledersamtaler med hovedvejlederen, som ogsa omfatter introduktions-,
midtvejs- og slutsamtalen. UAO kan deltage ved samtalerne ved behov. Der afsaettes 90 min. til introduktions-, midtvejs- og
slutsamtalerne og 60 min. til de mellemliggende justeringssamtaler. I forbindelse med introduktions-, midtvejs- og slutsamtalen
drgftes specielt karriereplan, og der gives vejledning herom.

Ved samtalerne planlaegges i feellesskab lgbende kompetencefokus og den tilhgrende kompetencevurdering, hvis metode fremgar
af malbeskrivelsen for den enkelte kompetence. Afdelingens gvrige specialleeger vil blive medinddraget efter behov i forhold til de
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enkelte kompetencer. Den enkelte kompetence godkendes af hovedvejlederen eller af en anden specialleege i tilfeelde, hvor det er
mere oplagt.

Afdelingen benytter faste dedikerede skemaer til uddannelsesplan til introduktionssamtalen, justeringssamtalerne og
slutsamtalen. Skemaerne udfyldes under samtalerne og underskrives efterfglgende af uddannelseslaegen og hovedvejlederen med
kopi til hovedvejlederen og UAO. Ved behov suppleres med leeringskontrakter mgntet pa specifikke kompetencer og opgaver med
kort tidshorisont.

Supervision og klinisk vejledning i det daglige arbejde

Hovedvejlederen, og andre der er involveret i uddannelsen, gennemfgrer lgbende supervision og giver feedback i forbindelse med
det daglige samarbejde. Uddannelsen pa afdelingen foregar hovedsageligt gennem det kliniske og det laboratorietilknyttede
arbejde. Uddannelsesleegen og hovedvejlederen kan give besked til visitatorer om sarlige fokusomrader, sa det sikres, at den
uddannelsessggende leege eksponeres for et relevant spektrum af arvelige sygdomme i lgbet af sin ansaettelse.

Bgrneafdelingen, OUH (http://www.ouh.dk/wm359377)

Afdelingen har en uddannelsesansvarlig overlaege (UAO), som varetager organiseringen af den laegelige videreuddannelse pa
afdelingen og en uddannelseskoordinerende yngre laege (UKYL), som bidrager hertil. UAO udpeger hovedvejledere individuelt til
hver enkelt uddannelsesleege blandt afdelingens gvrige specialleeger. Hovedvejleder fungerer som primaere kontaktperson og har
deltaget i vejlederkursus.

Rammer for uddannelsesvejledning og uddannelsesplan

Hver uddannelseslaege far tildelt en hovedvejleder fagr ansaettelse. Inden for de fgrste 2 uger afholdes introduktionssamtale, hvor
UAO deltager. Forud for opholdet er der sammen med vejleder pa stamafdelingen (Klinisk Genetisk afd, OUH) lagt plan for, hvilke
kompetencer, der skal opnas under opholdet pa afdelingen. Uddannelseslaegen og hovedvejlederen har ansvaret for, at
uddannelsesplanen gennemfgres. Kopi og godkendelse af uddannelsesplan ved UAO.

Supervision og klinisk vejledning i det daglige arbejde

Vejleder og andre, der er involveret i uddannelsen, gennemfgrer lgbende supervision og giver feedback af uddannelsesforlgbet
gennem det daglige samarbejde. Uddannelsen pa afdelingen foregar hovedsageligt gennem det kliniske arbejde.
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5 Evaluering af den laegelige videreuddannelse

Alle anseettelsesforlgb, som den uddannelsessggende leege deltager i, skal evalueres. Efter implementeringen af den elektroniske
logbog foretages evalueringen direkte fra logbogen. Nar der er foretaget en evaluering, vil den til afdelingen tilknyttede
uddannelsesansvarlige overleege modtage en mail med evalueringen.

6 Nyttige kontakter

Elektronisk logbog: https://secure.logbog.net/login.dt

Postgraduat klinisk lektor for uddannelse i specialet klinisk genetik: http://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm263958

DSMG: www.dsmg.dk

Sundhedsstyrelsen: http://sundhedsstyrelsen.dk/
Regionale sekretariat for den leegelige videreuddannelse:

Videreuddannelsesregion Syd: www.videreuddannelsen-syd.dk
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