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

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

Specielle regionale forhold

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

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

For nuvaerende varetages i Vejle udelukkende regionsfunktioner inden for klinisk genetik, mens afdelingen i Odense varetager en
del hgjt specialiserede funktioner, herunder preenatal diagnostik. Den pakraevede opndelse af kompetencer inden for praenatal
diagnostik under en introduktionsstilling i Vejle 1gses ved, at introduktionslaegen gennemfgrer et fokuseret ophold af 1-2 ugers
varighed pa en anden klinisk genetisk afdeling, der varetager preenatal diagnostik. Tilsvarende kompetencer kan for en
hoveduddannelseslaeges vedkommende opnas under den etarige periode pad en anden klinisk 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 anszettelser: antal, sted og

varighed:

Hoveduddannelse, fire ansattelser: SLB, Vejle, Klinisk Genetisk Afd.: 12 maneder
AUH, Klinisk Genetisk Afd.: 12 maneder
AUH, Bgrneafdelingen: 6 maneder

SLB, Vejle, Klinisk Genetisk Afd.: 18 maneder


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

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

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

Beskrivelse af ansaettelsesstedet

Klinisk Genetisk Afdeling pa Sygehus Lillebeelt, 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 varetog ca. 2400 radgivningssager sidste ar 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, gynakologiske og kardiologiske afdelinger internt pa Sygehus Lillebzelt samt regionalt og
nationalt for at veere med til at lgfte udredningen og behandlingen af patienterne. Herunder ligger implicit et taet samarbejde med
Klinisk Genetisk Afdeling, Odense Universitetshospital, om den genetiske udredning i Region Syddanmark.

Afdelingen har todelt ledelse med en ledende overlaege og en ledende bioanalytiker. Vores afdeling er praeget 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 dbne dgrs” politik, hvor undervisning og fokus pa videreuddannelse er en integreret del af hverdagen.
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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 3 overlaeger, 3 (5 fra november 2018) afdelingslaeger, 1-2 hoveduddannelseslaeger og 1-2 introduktionsleger. Hertil kommer 2
molekylaerbiologer, 1 civilingenigr, 1 bioinformatiker, 3 sekreteerer, 13 bioanalytikere og 4 genetiske vejledere. Pa forskningssiden
er der en professor, en klinisk lektor og i gjeblikket en PhD-studerende.

Organisation af specialer og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)
De lzegelige opgaver pa uddannelsesstedet som den uddannelsestagende laege 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 seerskilte 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 laegens 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 Tverfaglige 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

Derudover er der mulighed for at deltage i de multidisciplinzere team-konferencer:
o Mamma-konference x 3 ugentligt


http://infonet.regionsyddanmark.dk/?BookID=70#DokID=156585
http://infonet.regionsyddanmark.dk/D4Doc/book/RSDdokument.asp?DokID=518519
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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/forskningsansvarlig overlaege.

Klinisk Genetisk Afd., Aarhus Universitetshospital (AUH)(http://www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdeling)

Beskrivelse af ansattelsesstedet

Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital varetager genetisk udredning, diagnostik og radgivning for Region Midt,
cytogenetisk laboratoriediagnostik for Region Midt og Nord og molekylaergenetisk laboratoriediagnostik for udvalgte sygdomme
for et meget stort optageomrade. Afdelingen omfatter et ambulatorium til genetisk udredning, diagnostik og radgivning samt et
laboratorium til genetiske laboratoriefunktioner. I udvalgte tilfelde er der etableret faelles ambulatoriefunktion med andre
hospitalsafdelinger, herunder med Gynaekologisk Afdeling Y og Neurologisk Afdeling F, Aarhus Universitetshospital. Dansk
Cytogenetisk Centralregister er knyttet til afdelingen.

Afdelingen modtager henvisninger til genetisk udredning, diagnostik og radgivning deekkende et meget bredt spektrum af genetisk
betingede sygdomme. Der er etableret tvaerdisciplinaere konferencer med en raekke andre specialer. Afdelingens
hovedinteresseomrader er praenatal diagnostik, onkogenetik, neurogenetik, syndromologi, skeletdysplasier, genetiske leverlidelser
og genodermatoser. Der er derfor god mulighed for at erhverve szarlige kompetencer inden for disse omrader.

Der er god mulighed for at erhverve laboratoriemaessige kompetencer i afdelingen. Laengerevarende ophold i laboratoriet sker i
lgbet af de fgrste maneder af ansattelsen, men indgar ogsa som en naturlig del af forvagtsfunktionen.


http://www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdeling
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Introduktion til afdelingen / praksis: Der er udarbejdet saerskilt introduktionsprogram til afdelingen, som fglges de fgrste uger.

Organisation af specialer og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)

Teamstruktur

De forskellige fagomrader er inddelt i teams, og uddannelseslaeger er tilknyttet flere forskellige teams i lgbet at ansaettelsestiden.
Dette giver mulighed for uddannelsesmaessigt fokus og teet faglig sparring med og feedback fra specialleeger med seerlig ekspertise
inden for fagomradet.

Ambulatorium
En central del af uddannelseslaegens arbejde bestar i selvsteendig genetisk udredning, diagnostik og radgivning af patienter i
ambulatoriet. Der gives planlagt og ad hoc supervision.

Vagtfunktion i forvagtslaget

Alle uddannelseslaeger varetager forvagten. Typisk har uddannelsesleegen vagt 1 dag pr. uge. Vagtarbejdet indeholder bl.a.
visitation af laboratorieprgver, fortolkning, besvarelse og formidling af analyseresultater og besvarelse af forespgrgsler fra
samarbejdspartnere. Arbejdet varetages i dagtid.

Vagtfunktion i bagvagtslaget (sidst i uddannelsesforlgbet)

Typisk har uddannelsesleegen vagt 1 dag pr. uge. Der er mulighed for konferering med en specialleege. | gvrigt foregar vagtarbejdet
under supervision af kliniske vejledere og i teet samarbejde med bioanalytikere og molekylaerbiologer. Der tages i visitationen
hensyn til uddannelseslaegens anciennitet og uddannelsesfokus. Der henvises til tabel i afsnittet “Plan for kompetenceudvikling og
kompetencegodkendelse”.

Sammenhaeng mellem uddannelse og arbejdsfunktioner
Eksempler pa vaesentlige arbejdsfunktioner:

Tveerfaglige konferencer:
Der er bade interne og eksterne konferencer. Uddannelseslaegen forventes at deltage aktivt i disse, evt. med afvejning af specifikke
interesseomrader, og er fast medansvarlig for bestemte konferencer i laengere perioder. En specialleege i klinisk genetik er
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medansvarlig og deltager altid i konferencerne, som foregar jeevnligt: nogle dagligt, nogle ugentligt og andre et par gange pr.
semester

Afdelingens morgenkonferencer
*  Formal: Overlevering af vagtrelaterede sager og casebaseret undervisning

*  Deltagere: Afdelingens laeger
. Hvornar: Hver morgen
*  Kompetencer inden for alle leegeroller kan erhverves

Afdelingens interne onkogenetiske konferencer:
*  Formal: Gennemgang af onkogenetiske sager og formaliseret undervisning i onkogenetik

*  Deltagere: Afdelingens leeger
*  Hvornar: Hver uge
*  Kompetencer inden for alle laegeroller kan erhverves

Afdelingens interne almene konferencer:
*  Formal: Gennemgang af almene sager og casebaseret undervisning

*  Deltagere: Afdelingens lzeger og molekyleerbiologer
*  Hvornar: Hver uge
*  Kompetencer inden for alle laegeroller kan erhverves

Tveerdisciplinaere konferencer:
*  Formal: Gennemgang af tveerdisciplinaere sager og ofte casebaseret undervisning

*  Deltagere: Afdelingens yngre laeger deltager nar muligt, og desuden deltager afdelingens

overlaeger samt laeger fra andre specialer
*  Hvornar: Jeevnligt, nogle ugentligt andre et par gange pr. semester

*  Kompetencer inden for alle leegeroller kan erhverves

Plan for kompetenceudvikling og kompetencegodkendelse
Se skema, hvor en oversigt over den samlede kompetenceudvikling og kompetencegodkendelse kan findes.
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Konferencer, undervisning, kurser og kongresdeltagelse

Undervisning

Der afholdes ugentlig undervisning for afdelingens laeger, enten med internt eller eksternt ansat foredragsholder. I forbindelse med
de onkogenetiske konferencer underviser de yngre leeger pa skift afdelingens gvrige laeger i et onkogenetisk emne. Endvidere
forventes det, at uddannelseslaegen selv underviser i udvalgte emner i andre sammenhzenge. Som ansat pd afdelingen kan man
forvente at fa tilbudt varetagelse af undervisning af medicinstuderende.

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

Journal club afholdes 6-8 gange arligt. Alle yngre leeger og lejlighedsvis specialleeger deltager heri.

Alle laeger, der har veeret pa kursus / deltaget i konferencer skal fremleegge hovedpointer fra kurset/konferencen ved
morgenkonference senest 1 uge efter deltagelsen.

Forskningstreeningsopgaven samt opgaven udarbejdet i forbindelse med SOL-kurset fremlaegges pa afdelingen ved
morgenkonference eller ved morgenundervisningen

Staff meeting 1 gang pr maned fraset juli og december.

Kursusdeltagelse

[ Igbet af hoveduddannelsesstillingen skal uddannelseslaegen deltage i en raekke obligatoriske kurser. Kurserne omfatter
specialespecifikke kurser www.dsmg.dk, generelle kurser og kurser i forskningstraening http: //www.videreuddannelsen-
nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning. Se vores retningslinje om kursus- og kongresdeltagelse.
Efter deltagelse forventes mundtlig afrapportering ved en af afdelingens konferencer.

Vaer opmaerksom pa at der kan vaere lang venteliste til f.eks. SOL 2-kurset og specialespecifikke kurser, der sjeldent udbydes.
Der er i et vist omfang mulighed for at deltage i andre kurser. Det er fast procedure i forbindelse med deltagelse i kurser, at
uddannelseslaegen sammen med hovedvejleder udarbejder mal for deltagelse i kurset, og at uddannelseslaegen efter
kursusdeltagelse orienterer alle leeger i afdelingen om kursusudbyttet.


http://www.dsmg.dk/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning
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Fokuserede ophold og uddannelsesdage / returdage
Der er ikke fastlagte fokuserede ophold i dette modul af uddannelsen

Forskning og udvikling

Arbejdet ved Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital, rummer mange muligheder for at gennemfgre mindre eller
starre forskningsprojekter, lige fra kasuistikker initieret af observationer i klinikken eller laboratoriet, til systematiske
eksperimentelle, observationelle eller epidemiologiske studier, f.eks. som led i et PhD-projekt (http://www.e-
pages.dk/aarhusuniversitet/314). Alle ansatte ved afdelingen forventes at bidrage til afdelingens forskning. Afdelingens
professorer hjaelper gerne i gang. De fleste af afdelingens akademikere vil kunne vejlede og supervisere athaengigt af projektets
emne.

Det obligatoriske forskningstraeningsmodul gennemfgres som et forlgb af maksimalt 20 dages varighed, fordelt pa 5-10 dages teori
og 10 dage til udarbejdelse af et selvsteendigt projekt. Forskningstraeningsmodulet skal som udgangspunkt pabegyndes inden for
de fgrst 2 ar af hoveduddannelsen og gennemfgres i lgbet af 12 maneder. Hvis man inden ansettelse i hoveduddannelse har
erhvervet en PhD- eller doktorgrad, kan man fa dispensation fra forskningstraeningen: Forskningstreening VUS.

Bgrneafdelingen, Aarhus Universitetshospital (www.auh.dk/om-auh/afdelinger/borneafdeling-a)

Beskrivelse af ansattelsesstedet

Bgrn og Unge AUH, er en universitetsafdeling som tager sig af den almene paediatri i Aarhus Universitetshospitals optageomrdde
inkl. Horsens, samt hgijtspecialiserede funktioner inden for pulmonologi, allergologi, cystisk fibrose, neonatologi, intensiv paediatri,
kardiologi, gastroenterologi, nefro-urologi, infektionspaediatri, immunologi, reumatologi, onkologi, heematologi, endokrinologi,
neuropaediatri, socialpaediatri, bgrn udsat for overgreb, endokrinologi og sjeeldne sygdomme. Disse funktioner varetages i
samarbejde med nationale og internationale bgrneafdelinger med hgijt specialiserede funktioner.

Afdelingen bestar af et neonatal-bgrne-intensivt afsnit, neonatalafsnit, samt 4 afsnit til indlagte bgrn inden for ovennavnte
fagomrader indtil 15 ar. Endelig haves den akutte bgrnemodtagefunktion. Den ambulante aktivitet er opdelt pa ovennaevnte
fagomrader. Patienterne i ambulatoriet ses af leege og sygeplejersker sammen, lzege alene eller sygeplejerske alene.
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Organisation af specialer og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)
HU-lzeger i klinisk genetik er sikret tilknytning til hgjtspecialiserede funktioner, dels ambulant, dels ved stuegang i relevante afsnit,
herunder seerlig fokus i Center for Sjeeldne Sygdomme.

Beskrivelse af de forskellige funktioner
Superviserede ambulatorier
En specialleege superviserer HU-laeger i de hgjtspecialiserede funktioners ambulatorier, hvor HU-laegen saledes gar "ekstra” med

specialleegen. Det drejer sig om specialerne "Gastroenterologi”, "Nefrologi", "Neuropadiatri”, "Endokrinologi/Diabetes" og
"Pulmonologi”

Parallelambulatorier

En specialleege har sit eget ambulatorium samtidigt med, at en yngre laege har patienter inden for f.eks. specialerne astma, allergi,
neurologi og nefro-urologi. Den seniore laege er tilgaengelig hele dagen, hvor der er afsat i alt 1 times tid til supervision, hvor
patienter konfereres og vurderes sammen. Pa YL-ambulatoriet er der afsat 1 time til hver ny patient samt 30 min. til
kontrolpatienter. Dagens patienter gennemgas inden ambulatoriet starter. Bdde hvad angar superviserede
ambulatorier/parallelambulatorier foregar der inden opstart i fagomradeambulatoriet en oplaering i form af et "kgrekort til
ambulatoriet”. Heri er der specifikt afsat %2-1 dags funktion med specifikt fagprogram, hvor YL er med som ekstra sidelgbende med
speciallaegen.

Stuegange

Man er som yngre laege oftest sammen med en specialleege pa stuegang pa de enkelte afsnit. Der startes altid med en forstuegang
hvor en specialleege i afsnittet er til stede, hvor dagens arbejde tilretteleegges, de enkelte patienter diskuteres og forlgb
superviseres. Der aftales ligeledes hvorvidt der skal forega en struktureret klinisk observation athangig af den yngre laeges
uddannelsesplan. HU-leegen vil samtidig ofte vaere "senior” ift. supervision af andre yngre leeger som I-laeger og AP-laeger ifm.
stuegang.

Tveerfaglige konferencer med udspecificering af deltagere og hyppighed

Der afholdes daglige mellem 7-12 tvaerfaglige, subspecialiserede fagomrdadekonferencer med deltagelse af fagomradets
speciallaeger, tveergaende specialer, f.eks. bgrnergntgen, mikrobiologisk, immunologisk, samt tvaerfaglige specialister, f.eks.
socialradgivere, fysioterapeuter, psykologer, padagoger, dizetister m.fl. HU-lzegen deltager specifikt i de konferencer, hvor der er
patienter pa, som HU-laegen er ansvarshavende for ift. forlgb, stuegang, men ogsa i gvrigt, dog efter hvad som er muligt ift. dagens
aktiviteter
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Anden afdeling - efter aftale (ved gnske om en anden afdeling end Bgrneafdelingen)

Beskrivelse af ansa®ttelsesstedet

Der bliver ved individuel aftale udfaerdiget uddannelsesplan med planlaegning af 6 maneders ophold pa anden klinisk relevant
afdeling, dvs. klinisk afdeling, der behandler og udreder for patientgrupper, der ofte har feelles bergringsflade med specialet klinisk
genetik. Eksempler pa mulige afdelinger er Gynaekologisk/Fgtalmedicinsk enhed, Onkologisk afdeling, Neurologisk Afd., Paediatrisk
Afd., Dermatologisk Afd., Endokrinologisk Afd., Hjertemedicinsk Afd. Den Anden afdeling skal varetage et volumen patienter
svarende til minimum regionsfunktionsniveau.

Forud for opholdet skal der udfaerdiges uddannelsesplan for de 6 maneders ophold med planlaegning af kompetencer, der skal
opnas og hvorledes de opnas. Denne plan skal aftales med pageeldende ansattelsessted og godkendes af UAO.

[ forbindelse med opholdet skal den uddannelsestagende bl.a. bidrage med undervisning af den kliniske afdelings personale i

emner med fzelles specialespecifikt/klinisk genetisk snitflade. Dette specielt rettet mod at styrke samarbejdskompetencer og
kompetencer for tvaerfaglig samarbejde.
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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: http://sundhedsstyrelsen.dk/da/uddannelse-autorisation/special-og-
videreuddannelse/laege /maalbeskrivelser-i-speciallaegeuddannelsen/~/media/D3E4A328DEFF4CCC98E50F3CF5375D7E.ashx
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Generelle samt disciplin-specifikke kompetencer (hoveduddannelsesforlgb). Forlgb: SLB, AUH, anden afdeling, SLB.

Kompetencevurderings

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laringsmetode(r), | o de(r), KGASLB | KGAAUH | Andenafd. | KGA SLB
anbefaling . ;
obligatorisk(e) 12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal KonKkretisering af mal
Selvstudium. X
Redeggre for (2) Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
1 relevante cytogenetiske Medicinsk ekspert/leegefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
metoder. patientforlgb. cytogenetik.
Kursus.
Selvstudium. X
i?gjf:;e for (2) Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
2 . Medicinsk ekspert/legefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
molekylaergenetiske . .
patientforlgb. molekylaergenetik.
metoder.
Kursus.
Selvstudium. X
E:oﬁgggriig:uﬁlr Laboratoriearbejde. | Kompetencekort.
L Medicinsk ekspert/leegefaglig. 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/legefaglig. Varetagelse af ,
. molekylaergenetik.
og nomenklatur. patientforlgb.
Kursus.
Selvstaendigt foretage Selvstudlu'm. . X
- Laboratoriearbejde. .
(3) fortolkning af . , Godkendt kursus i
5 . Medicinsk ekspert/legefaglig. Varetagelse af .
cytogenetiske . cytogenetik.
patientforlgb.
analyseresultater.
Kursus.
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Selvstzendigt foretage izll;]sgi)l :iI:z;rbe' de Kompetencekort.
(3) fortolkning af Medicinsk ekspert/lseegefaglig. Varetacelse af jde. Godkendt kursus i
6 molekylaergenetiske etag molekylaergenetik.
analyseresultater patientforlgb.
y ) Kursus.
Vurdere (3) arvegange AD, AR, XR, XD og mltokondrl'el Selvstudium. . .
arvegang, kromosomabnormiteter, Case-baseret diskussion.
og analysere . . e Varetagelse af )
7 nedarvningsmgnstre ud epigenetik, anticipation, penetrans, patientforlgh Godkendt kursus i
polygen og multifaktoriel arvegang. ) genetisk radgivning.
fra stamtraesdata Kursus
) Medicinsk ekspert/leegefaglig. )
Selvstaendigt foretage Selvstudium
(3) risikoberegning A priori, a posteriori, Hardy-Weinberg ) Godkendt kursus i
Varetagelse af
8 (populationsgenetik, etc. Medicinsk ekspert/laegefaglig. . genetisk epidemiologi.

: X patientforlgb. . .
sandsynlighedsregning Kursus Case-baseret diskussion.
og kombinatorik). )

Selvstaendigt foretage ‘Slzlr‘::t‘;uilll; r:;.af Godkendt kursus i
9 (3) risikovurdering ud Medicinsk ekspert/legefaglig. ctag genetisk epidemiologi.
. patientforlgb. . g
fra empiriske data. KUrsus Case-baseret diskussion.
.. . Selvstudium.
Redegﬁre for (2) . Mgsa1c1sme, karcinogenese, Varetagelse af Godkendt kursus i
10 somatisk cellegenetik epigenetik. atientforlgb onkologisk senetik
(erhvervede afvigelser). Medicinsk ekspert/leegefaglig Eursus ) BISK S )
Beskrive (1) genetiske Heruno.ler kepde til G6PD-mangel,
. warfarin-resistens og malign
faktorers betydning for R L2
. . hypertermi, dihydropyrimidin- . .
visse leegemidlers Kursus. Case-baseret diskussion.
11 omsetning. effekt o dehydrogenase-mangel samt abnorm
toksicitet & & kolinesterase-aktivitet.
' Medicinsk ekspert/legefaglig.
Beskrive (.1) PIINCIPPET | perunder bla. Lebers kongenitte Godkendt kursus i
og udfordringer ved C . .
. amaurose og retinitis pigmentosa. Kursus. audiologisk og
12 genterapi og navne Medicinsk ekspert/lzegefagli oftalmologisk genetik
eksempler herpa. P 9¢/99119. BISKE '
Herunder anvende kliniske
Analysere (3) kliniske vejledninger, litteratursggning, Selvstudium. . . .
problemstillinger i databasesggning og konference med Varetagelse af éug;(t ?f datrlk() e:ﬂ dszakSls'
13 forbindelse med genetisk | kolleger i nationalt og internationalt patientforlgb. 0 Pf o u .sus.
radgivning. netverk. Kursus. genetisk rddgivning.

Akademiker/forsker og underviser.
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Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Herunder redeggre for principperne X
for ansggning til videnskabsetisk (helst
komite. Involvere hensigtsmaessig Godkendt inden for
litteratursggning, identificering af Forskningstreenings | forskningstraningsmodu | de fgrste
Selvstaendigt udarbejde | supplerende undersggelser, modul. L 6
(3) en plan til besvarelse | involvering af relevant ekspertise. Udarbejde mindst Indsendelse af mindst en | maneder)
14 af et videnskabeligt Praesentere, forsvare og udbrede en videnskabelig videnskabelig artikel som
spgrgsmal. resultaterne af undersggelsen. artikel som forsteforfatter.
Identificere omrader for fremtidige farsteforfatter.
undersggelser, som udspringer af
resultaterne.
Akademiker/forsker og underviser.
Diskutere (3) X
indikationer for preenatal Varetagelse af
15 cyto- og Medicinsk ekspert/legefaglig. atienfforlﬁb Case-baseret diskussion
molekyleaergenetisk p '
diagnostik.
Vurdere (3) og skriftligt X
Z?erigiz’n}:i‘glrieeto der der Audit af arbejdspraksis.
ppie . Medicinsk ekspert/leegefaglig. Varetagelse af Godkendt kursus i
bgr bringes i anvendelse . . .
Kommunikator. patientforlgb. cytogenetik.
16 ved uafklarede ; .

. Samarbejder. Kursus. Godkendt kursus i
cytogenetiske og molekylaergenetik
molekylaergenetiske yiers '
fund.

SelvstaendlgF varetage Herunder kritisk stillingtagen til
(3) planleegning af I . . ;
guidelines pd omradet (evidens) og
kontrol og -
opfalgningsprogram vurdere kontrolprogram i tilfeelde,
p - " hvor der ikke findes en konsensus- Varetagelse af Audit af arbejdspraksis.
bade selvsteendigt og i 1 . .
: guideline. patientforlgb. Godkendt kursus i
17 samarbejde med kolleger Medicinsk ekspert/lzegefagli Kursus enetisk radgivnin
fra andre Kliniske < esP 9¢/2919- ' & & &
. . Kommunikator.
specialer samt formidle . .
. Akademiker/forsker og underviser.
dette til Professionel og Sundhedsfremmer.
patienten/familien. 5 '
18 Selvstaendigt varetage Herunder kunne forklare Kursus. Godkendt kursus i X
(3) kommunikation i risikovurdering, genetiske Vejledning og genetisk radgivning.
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genetisk radgivning,
herunder
forventningsafstemning
samt formidle og
kommunikere
vurderinger, udrednings-
og behandlingsforslag
mundtligt og skriftligt til
patienten i forstaelig
form.

testresultater og
behandlingsmuligheder pa en Klar,
praecis og balanceret made til den
enkelte patient og familie.

Kunne tilpasse informationen til
patientens forstaelsesramme og sikre
sig forstaelse af det formidlede.
Kommunikator og Sundhedsfremmer.

supervision ved
genetisk
radgivning/klinisk
arbejde (f.eks. med
videooptagelser af
radgivningssamtaler

).

Godkendt kursus i
kommunikation.
Mini-CEX.

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

. Laeringsmetode(r),
Kompetencemal anbefaling metode(r), KGASLB | KGAAUH | Anden afd. | KGA SLB
obligatorisk(e) 12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.

Nr. Mal Konkretisering af mal

?;;Vj;iggirglt f;)retage Herunder syndromisk og Mini-CEX X

oy 508 nonsyndromisk hgretab/dgvhed. ) .

radgivning af C . Varetagelse af Godkendt kursus i

19 patienter/familier med Medicinsk ekspert/lzgefaglig. patientforlgb audiologisk og
: Kommunikator. ' : :

(eller ved mistanke om) . Kursus. oftalmologisk genetik.

genetisk betinget hgretab Prof esszorzel.

eller dgvhed. Samarbejder.
20 ﬁi\il;f%lr‘iaigila)l diagnoser til Medicinsk ekspert/leegefaglig. X::iitséiﬁzs f Case-baseret diskussion. X

en nyfgdt med kongenit Selvstudium.
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dgvhed, herunder
betydningen af
kongenitte infektioner.

Herunder neurofibromatose type 2, X
Sticklers syndrom, Waardenburgs
syndrom, brankio-oto-renalt syndrom,
Jervell-Lange-Nielsens syndrom,

Redeggre for (2)

udvalgte genetiske Varetagelse af

Case-baseret diskussion.

21 sygdomme, der kan Ushers syndrom, Alports syndrom, patlentfquﬂb.
ledsages af hgretab eller Selvstudium.
Pendred syndrom samt
dgvhed. . .
mitokondriesygdomme.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Dermatologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvstendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede tilstande med
dermatologiske manifestationer, herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfaglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.
Kompetencevurderings | Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Kompetencemal Laringsmetode(r),
anbefaling metode(r), KGASLB | KGAAUH | Anden afd. | KGA SLB
obligatorisk(e) 12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
Selvstaendigt foretage X
(?) u.dre'zdnmg o8 Herunder kunne skelne mellem
radgivning af ichthyosis vulgaris, X-bundet
patienter/familier med . yos garis, ) Case-baseret diskussion
: . ichthyosis og autosomal recessiv
ichthyosis ud fra o ; Varetagelse af eller
e kongenit ichthyosis. . .
22 familieanamnese, Medicinsk ekspert/lzgefagli patientforlgb. Mini-CEX.
anamnese, objektiv  eXsp 919919 Kursus. Kursus i dermatologisk
Kommunikator. .
undersggelse og . genetik.
Professionel.
resultatet af .
Samarbejder.
undersggelse af
hudbiopsi.
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Selvstaendigt udfgre (3)

Herunder ektodermal dysplasi

. 0 1 . . syndrom. . .
by | e os SIS | i hopr oy, | Vel | Coseaseret didusion
Kommunikator. Lo L
abnorme ektodermale Professionel Selvstudium. Mini-CEX.
strukturer. L
Samarbejder.
Herunder have kendskab til det
genetiske grundlag, diagnostiske
kriterier, kliniske manifestationer,
Selvstaendigt udfgre (3) ﬁgiﬁﬁ?;lrge Oi lbril;a?dhtng ved
udredning og radgivning P prantare .
af patienter/familier ved keratodermatoser og incontinentia Varetagelse af Case-baseret diskussion
24 hyppigere pigmenti. patientforlgb. eller
forekommende (Syndromer der er naevntiandre Selvstudium Mini-CEX
disciplinspecifikke omrader er ikke ' '
genodermatoser. medtaget her).
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Herunder epidermolysis bullosa,
Peutz-Jeghers syndrom, herediteer
Angive (1) heemoragisk telangiektasi, Birth-Hogg-
dermatologiske Dubé syndrom, .ataxia-l telangiektasia, Varetagelse af , .
25 Karakteristika for Fanconis anaemi, Darier sygdom, patientforlgh Case-baseret diskussion.
. Cowdens syndrom, Gorlins syndrom, . )
patienter med udvalgte nail-patella syndrom, Selvstudium.
genetiske sygdomme. neurofibromatose type 1, tubergs
sklerose og preematur aldring.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redeggre for (2)
{a)re\éegrglfnfalg(t)(r)rers Herunder psoriasis og malignt
26 mu%{cifakt%rielle melanom. Selvstudium. Case-baseret diskussion.
. Medicinsk ekspert/legefaglig.
dermatologiske
sygdomme.
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Dysmorfologi

Overordnet kompetence:
Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med dysmorfe traek, herunder foretage objektiv undersggelse, foresla

relevant udredning og vurdere undersggelsesresultater samt kunne planleegge den kliniske opfglgning, vurdere gentagelsesrisiko og formidle den samlede
vurdering til patienten og slaegtninge.

Tidspunkt for erhvervelse af kompetence

Kompetencemal Laringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r),
p anbefaling obligatorisk(e) KGA SLB KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal KonKkretisering af mal
Selvstendigt X
foretage (3)
objektiv

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

Herunder genetiske og ikke-

genetiske differentialdiagnoser.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.

Varetagelse af
patientforlgb.

Mini-CEX.
Godkendt kursus i dysmorfologi.
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Selvstaendigt
foretage (3)
udredning og

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

Varetagelse af

28 radglvnmg af . Kommunikator. patientforlgb. Mini-CEX.
patienter/familier .
Professionel.
med en eller flere .
misdannelser Samarbejder.
' Sundhedsfremmer.
Selvstaendigt
foretage (3) . .
udredning og Medlcmslf' ckspert/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 F_‘otters sekvens og Var.etagelse af Case-baseret diskussion.
syndrom, en Pierre-Robin sekvens. patientforlgb.
sekvens og en Medicinsk ekspert/leegefaglig. Selvstudium.
association.
Herunder forklare hvordan
Forklare (2) cheilo- og palatoschisis, cerebrale
medfadte misdannelser, kardielle
32 mlsfiapnelser som mlsdann.elser, 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/laegefaglig.
33 Angive (1) Varetagelse af
milepzele for Medicinsk ekspert/leegefaglig. 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 genkende Pallister-Killian syndrom. Varetagelse af . .
e . . . Case-baseret diskussion.
34 specifikke dysmorfe | Mikrodeletionssyndromerne: patientforlgb. Godkendt kursus i dvsmorfologi
treek ved udvalgte Williams syndrom, Angelman og Selvstudium. y gl
kromosomsygdom Prader-Willis syndrom, Wolf- Kursus.
me. Hirschhorn syndrom, Cri du Chat
syndrom,
22ql1ldeletionssyndrom.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
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-.Rlllssell syndrom,
Smith-Lemli-Opitz' syndrom,
og genkende , Varetagelse af . ,
35 specifikke dysmorfe Treacher-Collins syndrom, patientforlgb Case-baseret diskussion.
VATER/VACTERL association, . ’ Godkendt kursus i dysmorfologi.
treek 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/laegefaglig.
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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 SLB KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. | Mal KonKkretisering af mal
Selvstendigt Herunder have kendskab til X

36 radgivning af defekt_, 17a-hydroxylase de'fekt. patientforlgb. Godkendt kursus i endokrinologisk
; . Medicinsk ekspert/leegefaglig. .
patienter/familier . Kursus. genetik.
. Kommunikator.
med adrenogenitalt
svndrom Sundhedsfremmer.
y ' Samarbejder.

andre enzymdefekter, der er

foretage (3) arsag til salttab: 11f3-hydroxylase

udredning og Varetagelse af Mini-CEX.
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Selvstendigt
foretage (3)
udredning og

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

37 radglvnlng af . mikrodeletionsundersggelse. Var.etagelse af Audit af arbejdspraksis.
patienter/familier iy : patientforlgb.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
med forekomst af .
. Kommunikator.
mandlig .
hvposonadisme Professionel.
yPos ) Samarbejder.
Herunder Turners syndrom samt
Selvstaendigt redeggre for
foretage (3) differentialdiagnoser.
38 uodre.dm.ng og Medzcmsll( 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 Redeggre for (2) androgent Selvstudium Case baseret diskussion.
“Disorders of Sex insensitivitetssyndrom, (46,XX Kursus ' Godkendt kursus i endokrinologisk
Development”. DSD), (46,XY DSD), kromosomal ’ genetik.
ovotestikulaer DSD, (45,X/46,XY
mixed gonadal dysgenesi) og
gonadedysgenesi.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Herunder beskrive den genetiske
40 Redeggre for (2) baggrund, kliniske Varetagelse af
Albrights herediteere | manifestationer samt relevant patientforlgb. Case-baseret diskussion.
osteodystrofi. behandling og opfglgning. Selvstudium.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Rede'gﬂre for (2) Herunder MODY og Varetagelse af . .
41 arvelige faktorers . . . Case-baseret diskussion.
: mitokondriesygdomme. patientforlgb.
betydning for - . .
diabetes. Medicinsk ekspert/laegefaglig. Selvstudium.
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Redeggre for (2)
udvalgte genetiske
sygdomme, der

Adrenoleukodystrofi, kongenit

Varetagelse af

42 manifesterer sig ved binyrebarkhyperplasi, familizer patientforlgb. Case-baseret diskussion.
Addisons sygdom glukokortikoidmangel. Selvstudium. Godkendt kursus i endokrinologi.
(primaer kronisk Medicinsk ekspert/leegefaglig. 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¢/aghg.
hyperaldosteronisme.
Herunder neurofibromatose type
Angive (1) 1, von Hippel-Lindaus syndrom,
differentialdiagnoser | multipel endokrin neoplasi type 1 | Varetagelse af i . .

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

Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Redeggre for (2) Herunder forekomst af familizere
den genetiske former og neonatal sveer Varetacelse af
baggrund for hypo - hyperparathyreoidisme. ctag Case-baseret diskussion.

45 . . : patientforlgb.

og Multipel endokrin neoplasi type .
1 Selvstudium.

hyperparathyreoidis | 1.
me. Medicinsk ekspert/leegefaglig
Redeggre for (2)
arvelige faktorers L Varetagelse af . )

. Herunder adipositas, hyper- og . Case-baseret diskussion.
betydning for o o patientforlgb. ) . .

46 : : hypothyreoidisme. : Godkendt kursus i endokrinologisk
multifaktorielle Medicinsk ekspert,/lzgefagli Selvstudium. enetik
endokrinologiske p 9¢/ag1g- 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 anbefallng ObllgatOFISk(E) KGA SLB KGA AUH Anden afd. KGA SLB
12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. | Mal KonKkretisering af mal
Selvstendigt X
foretage (3) . .
udredning og Medicinsk ekspert/leegefaglig.
47 rAdeivning af Kommunikator. Varetagelse af Mini-CEX eller
5 gat Professionel. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
patienter/familier .
. Samarbejder.
med herediteer
hamokromatose.
Herunder beskrive diagnostiske X
kriterier, kliniske
manifestationer,
Redegore for (2) differentialdiagnoser samt
udvalgte .
; relevant behandling og
genetiske opfglgning for Wilsons sygdom og | Varetagelse af
48 | sygdomme, der p1olening ons Syg J cHas Case-baseret diskussion.
manifesterer sig herediteer pancreatitis. patientforlgb.
med (Cystisk fibrose, alfa-1- Selvstudium.
. . antitrypsin mangel og
gastrointestinale ,
. . Shwachman-Diamond syndrom er
manifestationer.
anfgrt under andre
disciplinspecifikke kompetencer).
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
Redeggre (2) for Varetacelse af X
49 | arvelige faktorers | Medicinsk ekspert/leegefaglig. etag Case-baseret diskussion.
: patientforlgb.
betydning for Selvstudium
multifaktorielle '
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inflammatoriske
tarmsygdomme.

Hamatologisk 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

Kompetencemal Laeringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e) KGA SLB KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Herunder kende til X
udredningsmuligheder (inkl. Evt.
genetiske) samt behandling og Fokuseret
Selvstendigt forholdsregler ved haemofili ophold
foretage (3) A/B, faktor V Leiden og von
50 u:ire-dni.ng og Willgbrand sygdom (f.eks. i Varetagelse af . - .
radgivning af forbindelse med . Audit af arbejdspraksis.
patienter/familier | graviditet/fgdsel). patientforlgb.
med arvelige Medicinsk ekspert/laegefaglig.
koagulopatier. Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Selvstendigt X
foretage (3)

udredning og

51 radgivning af
patienter/familier
med
hamoglobinopatie
r.

Herunder thalassaemi og
seglcelleanaemi.

Medicinsk ekspert/legefaglig.
Kommunikator.

Varetagelse af
patientforlgb.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.
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Herunder have kendskab til den
genetiske baggrund, opfglgning

5o Redeggre for (2) | ogbehandling ved sygdomme Varetagelse af
udvalgte arvelige med gget tromboemboli-risiko patientforlgb. Case-baseret diskussion
koagulopatier. og sygdomme med gget Selvstudium.
blgdningsrisiko.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Herunder have kendskab til det
. genetiske grundlag, kliniske
ﬁgf;;’ie(gveh o manifestationer, opfglgning og
§ g behandling ved Fanconis
sygdomme, der A Varetagelse af
53 . anaemi, Diamond-Blackfans : . .
kan manifestere . . . patientforlgb. Case-baseret diskussion.
. anzemi, dyskeratosis congenita .
sig ved . . Selvstudium.
knoglemarvsinsuff og familizer myelodysplastisk
iciens syndrom (MDS)/akut myeloid
' leukeemi (AML).
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Herunder have kendskab til det
. genetiske grundlag, opfglgning
‘:::ill‘ilee(l) og behandling af:
54 s do%nme der herediteer sfeerocytose, Varetagelse af
rr}llgnifester;:r i herediteer elliptocytose, patientforlgb. Case-baseret diskussion.
ved hzemol tiskg glucose-6-fosfat- Selvstudium.
Anzemi y dehydrogenasemangel og
' pyruvatkinasemangel.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
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. | leukocytadhaesionsdefekter, Selvstudium.

kronisk granulomatgs sygdom,
sveer kongenit neutropeni.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
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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 Laerings_metode(r), Kor_npeter_lcevurderingsmetode(r), KGA KGA AUH Anden KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB afd.
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Redeggre for (2) X
uod re.d ning og Herunder familiser (Evt.
radgivning af . Varetagelse af . . fokuseret
56 ; . middelhavsfeber. . Case-baseret diskussion.
patienter/familier Medicinsk ekspert/lzgefagli patientforlgb. ophold)
med familieer p 9¢/a91g- Selvstudium.
forekomst af
periodisk feber.
Herunder defekter i X
komplementsystemet, f.eks. (Evt.
mannan-bindende lektindefekt fokuseret
og hereditert angiogdem. ophold)
Redeggre for (2) | Defektidetinnate
det aetiologiske immunsystem, f.eks. kronisk
grundlag og granulomatgs sygdom og
kliniske Griscellis syndrom. Varetagelse af
57 manifestationer Antistofdefekter, f.eks. IgA- . 8 Case-baseret diskussion.
patientforlgb.
for udvalgte mangel og X-bundet .
. : . Selvstudium.
genetisk agammaglobulinaemi.
betingede T-lymfocytdefekter, f.eks.
immunologiske 22ql1-deletionssyndrom,
tilstande. Duncans syndrom og ataxia
telangiektasia.
Kombinerede immundefekter,
f.eks. "severe combined
immunodeficiency" og Wiskott-
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Aldrichs syndrom.
Medicinsk ekspert/legefaglig

Kardiologisk genetik

Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistenkt 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 Laeringstmetode(r), Kor.npetel.lcevurderingsmetode(r), KGA KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstendigt Herunder klassifikation af X
foretage (3) kardiomyopati i undertyper.
uodre.dm.ng o8 Medlcmslf ckspert/lzgefaglig. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller
58 radgivning af Kommunikator. . .
patienter/familier | Professionel. patientforlgb. Mini-CEX.
med Samarbejder.
kardiomyopati. Sundhedsfremmer.
Selvstendigt X
foretage (3) For Marfans syndrom se
udredning og "skelet- og bindevavslidelser”.
rédgivning af N Medicinslf ekspert/laegefaglig. Varetagelse af .
59 patienter/familier | Kommunikator. . Mini-CEX.
med forekomst af | Professionel. patientforlgb.
aortaaneurisme Samarbejder.
og/eller Sundhedsfremmer.
aortadissektion.
Selvstaendigt Herunder have kendskab til det X

foretage (3)
udredning og
radgivning af

60

genetiske grundlag,
diagnostiske kriterier, kliniske
manifestationer, opfglgning og

Varetagelse af
patientforlgb.

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

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

hyperkolesteroleae

mi.

Redeggre for (2)

den genetiske

baggrund og de .

kli%(igske ; Herun.der.tllstande som skyldes Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
62 . . mutation i BMPR2. . .

manifestationer Medicinsk ekspert,/lzgefaglig. Selvstudium. genetik.

ved pulmonal

arteriel

hypertension.

. . Herunder dystrophia myotonica

ﬁ.lé g;‘else (1(1)o}r1r‘1,rlrllte type 1, Limb-Girdle, Beckers og Godkendt kursus i kardiologisk
63 d]e - kar?lges ved | Duchennes muskeldystrofier, og | Kursus. genetik.

udvalgte fascioscapulohumeral Selvstudium. Varetagelse af patientforlgb.

mvopatier muskeldystrofi. Case baseret diskussion.

yop ' Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Redeggre for (2)

kardielle

manlfesta'tloner Herl'mder Fabrys sygdom og Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
64 ved genetisk familizer amyloidose. Selvstudium genetik

betingede Medicinsk ekspert/leegefaglig. ' '

aflejringssygdom

me.
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Redeggre for (2) X
og genkende Herunder Noonans syndrom,
specifikke kardiofaciokutant syndrom, Godkendt kursus i kardiologisk
65 dysmorfe traek Costellos syndrom, Williams Kursus. genetik.
ved syndromer, syndrom og 22q11- Selvstudium. Varetagelse af patientforlgb.
der involverer deletionssyndrom. Case baseret diskussion.
hjertemisdannelse | Medicinsk ekspert/laegefaglig.
r.
Redeggre for (2) X
arvelige faktorers Herunder hypertension og
betydning for . Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
66 . ) myokardieinfarkt. ) X
multifaktorielle Medicinsk ekspert/lzgefaglig Selvstudium. genetik.
hjerte- og '
karsygdomme.
. Herunder anvende kliniske X
Angive (1) oplysninger o
differentialdiagno plysninger og . Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
67 . obduktionsrapporter i , X
ser ved pludselig . , . Selvstudium. genetik.
hjertedgd. Vurd.e.rlng af aetiologi. '
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Medfaédte 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 opfalgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante
familiemedlemmer udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Kompetencemal Laeringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r), "gea™ TRGAAUH | Andenafd. | KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
68 Selvstaendigt Medicinslf ekspert/laegefaglig. Case-baseret diskussion eller X
foretage (3) Kommunikator. Varetagelse af Mini-CEX
udredning og Professionel. patientforlgb. '
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radgivning af
patienter/familie
r med medfgdte
metaboliske
sygdomme.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

69

Selvstaendigt
foretage (3)
udredning og
radgivning af
patienter/familie
r med
mitokondriesygd
omme.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

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/leegefaglig.

Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i medfgdte
metaboliske sygdomme.

71

Redeggre for
(2) indikation
for
urinmetabolisk
screening og
give forslag til

supplerende

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i medfgdte
metaboliske sygdomme.
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metabolisk
udredning for
patienter
mistenkt for
medfgdt
metabolisk
sygdom.
Herunder angive forlgb,
princippet ved undersggelsen,
Redeggre for opfﬂlgmng ved positive fund,
@) begraensninger ved
72 .| screeningsprogrammet, kende Selvstudium. Godkendt kursus i medfgdte
neonatalscreenin | . - .
.| til falsk positiv- og falsk Kursus. metaboliske sygdomme.
gsprogrammet i . .
Danmark negativrater samt angive, at
' sygdomme kan debutere, fgr
resultat foreligger.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Redeggre for
(2), at prgver fra
CVSog
amnionvaeske i Varetagelse af Case-baseret diskussion
73 nogle tilfeelde Medicinsk ekspert/leegefaglig. patlentfquﬂb. Godkendt kursus i medfadte
kan undersgges Selvstudium. .
ol metaboliske sygdomme.
ved maling af Kursus.
enzymaktivitet
samt tolke svar
fra disse.
Angive (1), at
medfgdte Herunder f.eks. bevidstlgshed,
metaboliske opkastninger, hypotoni,
sygdomme kan kramper, hypoglykaemi,
debutere akut metabolisk acidose, Varetagelse af . .
. - . Case-baseret diskussion.
74 med non- leverinsufficiens, patientforlgb. .
o o . . Godkendt kursus i medfgdte
specifikke hyperammonizemi og angive, at | Selvstudium. metaboliske svedomme
symptomer, og steerk mistanke om metabolisk Kursus. e '

at disse kraver
akut
indlaeggelse,

diagnostik og

krise ofte kraever i.v.
glukosebehandling.
Medicinsk ekspert/laegefaglig.
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intervention.
Identificere (1) X
khm?‘ke . Herunder darlig trivsel,
manifestationer, X o2 .
forsinket udvikling, neurologisk | Varetagelse af . .
hvor medfgdte . . . Case-baseret diskussion.
75 . degeneration, leukodystrofi, patientforlgb. .
metaboliske . . . . Godkendt kursus i medfgdte
mikrocefali, leverdysfunktion, Selvstudium. .
sygdomme kan . . metaboliske sygdomme.
myopati, organomegali mv. Kursus.
veere Medicinsk ekspert/leegefagli
differentialdiagn p 9¢/ag91g-
ose.
Nefrologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede nefrologiske tilstande,
herunder diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer
udredning og kontrol.
Tidspunkt for erhvervelse af kompetence
Kompetencemdl Laeringsmetode(r), Kompetencevurderingsmetode(r), | kGA SLB KGA AUH Anden KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e)
afd.
12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstaendigt Herunder kunne skelne mellem X
foretage (3) autosomal recessiv og dominant
u:ire.dnl.ng og polyFystlsk nyresygdom. _ Varetagelse af Agd}t af arbejdspraksis eller
76 radgivning af Medicinsk ekspert/laegefaglig. atientforlgb Mini-CEX.
patienter/familie | Kommunikator. p ' Godkendt kursus i nefrologisk
. Kursus. .
r med Professionel. genetik.
cystenyresygdo Samarbejder.
m Sundhedsfremmer.
Redeggre for Herunder beskrive det genetiske Varetaselse af X
77 (2) udvalgte grundlag og kliniske etas Case-baseret diskussion.
. ; patientforlgb.
sygdomme med | manifestationer ved Alports Selvstudium
nefrologiske syndrom, Bardet-Biedls '
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manifestationer syndrom, Wilms tumor, Meckels
syndrom, Fabrys sygdom,
kongenit nefrotisk syndrom,
medulleaer cystenyre, benign
familizer haematuri.
Medicinsk ekspert/lzegefaglig.
Redeggre for
2 .
((iif)ferentialdiagn Herund.er renal agenesi og Varetagelse af . .
78 dysplasi. . Case-baseret diskussion.
oser hos bgrn Medicinsk ekspert/lzgefaglig patientforlgb.
med medfgdte ' 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 Laeringstmetode(r), Kor_npetel_lcevurderingsmetode(r), KGA KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstaendigt Herunder CADASIL (cerebral X
foretage (3) autosomal dominant arteriopati
udredning og med subkortikale infarkter og
radglvnlng af N leukoencephalopati) og Case-baseret diskussion.
79 patienter/familie | cerebrale kaverngse Varetagelse af Mini-CEX
r med malformationer. patientforlgb. i . .
- , Godkendt kursus i neurologisk og
cerebrovaskuleer | Medicinsk ekspert/laegefaglig. Kursus. o .
. . psykiatrisk genetik.
e lidelser som Kommunikator.
apopleksi og Professionel.
vaskuleere Samarbejder.
anomalier. Sundhedsfremmer.
Selvstendigt X
foretage (3) Herunder spinal muskelatrofi.
u:ire.dm.ng og Medlcmslf ekspert/laegefaglig. Audit af arbejdspraksis.
80 radgivning af Kommunikator. Varetagelse af . )
; . . . Godkendt kursus i neurologisk og
patienter/familie | Professionel patientforlgb. I .
. psykiatrisk genetik.
r med Samarbejder.
forhornscellesyg | Sundhedsfremmer.
dom.
Selvstendigt Herunder Huntingtons sygdom. X
foretage (3) Medlcmslf ekspert/laegefaglig. Varetagelse af Mini-CEX.
81 udredning og Kommunikator. : . .
PSP . patientforlgb. Godkendt kursus i neurologisk og
radgivning af Professionel. KUrsus svkiatrisk senetik
patienter/familie | Samarbejder. ' psy & '
r med sent Sundhedsfremmer.
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debuterende
neurologiske
lidelser.
Herunder CMT (Charcot-Marie-
Selvstaendigt Tooth) og HNPP (Hereditary

foretage (3)
udredning og

Neuropathy with liability to
Pressure Palsies).

Varetagelse af

Case-baseret diskussion.

82 P o , . Mini-CEX.
radglvnlng af N Medlcmslf' ekspert/lzegefaglig. patientforlgb. Godkendt kursus i neurologisk og
patienter/familie | Kommunikator. Kursus. svkiatrisk senetik
r med perifer Professionel. psy & '
neuropati. Samarbejder.

Sundhedsfremmer.
Selvstendigt Herunder Duchennes og
foretage (3) ;
, Beckers muskeldystrofi og
udredning og . .
radgivning af dystrophia myotonica.

83 ; ... | Medicinsk ekspert/laegefaglig. Varetagelse af Case-baseret diskussion.

patienter/familie , . .
i Kommunikator. patientforlgb. Mini-CEX.
r med myopati ;
Professionel.
og .
muskeldystrofi Samarbejder.
) Sundhedsfremmer.
Selvstendigt
foretage (3) Medicinsk ekspert/leegefaglig.
udredning og .
P Kommunikator.

84 radgivning af . Varetagelse af . . .

; ... | Professionel . Audit af arbejdspraksis.
patienter/familie . patientforlgb.

Samarbejder.

rmed Sundhedsfremmer.
neurofibromatos ’
e type 1.
Selvstendigt
foretage (3) Medicinsk ekspert/leegefaglig.

85 u:ire'dnl.ng o8 Kommu'mkator. Varetagelse af Case-baseret diskussion.
radgivning af Professionel. atientforlgb Mini-CEX
patienter/familie | Samarbejder. p ' '

r med tubergs Sundhedsfremmer.
sklerose.

86 Redeggre for Herunder beskrive det Varetagelse af Case-baseret diskussion.
(2) udvalgte genetiske grundlag, kliniske patientforlgb. Godkendt kursus i neurologisk og
arvelige manifestationer samt relevant Selvstudium. psykiatrisk genetik.
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neurologiske behandling og opfglgning for: Kursus.
sygdomme samt | Familizer hemiplegisk migreene,
arvelige herediteer spastisk paraplegi,
sygdomme med Friedreichs ataksi, porfyri,
neurologiske Wilsons sygdom,
symptomer. adrenoleukodystrofi, MELAS
(mitokondriel encefalomyopati
med laktatacidose og "stroke-
like” episoder), LHON (Lebers
hereditzaere opticusneuropati),
MERRF (myoklon epilepsi med
"ragged red fibers"), Kearn-
Sayres sygdom, Fabrys sygdom
og metakromatisk leukodystrofi.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Herunder beskrive det
genetiske grundlag, undertyper,
kliniske manifestationer samt
Redeggre for relevant behandling og
g7 (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/lzegefaglig.
Redeggre for
(2) den
atiologiske Herunder amyotrofisk lateral
baggrund,
38 herunder sklerose, frontotemporal Varetagelse af
. demens, Alzheimers demens og | patientforlgb. Case-baseret diskussion.
genetiske Parkinsons sygdom. Selvstudium.
forhold for Medicinsk ekspert/legefaglig
udvalgte '
neurodegenerati
ve sygdomme.
89 Redeggre for Herunder multipel sklerose.
(2) arvelige Medicinsk ekspert/leegefaglig. Selvstudium. Case-baseret diskussion.
faktorers
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betydning for
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), Kor_npetel_lcevurderingsmetode(r), KGA KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.

Nr. Mal Konkretisering af mal

Selvstzndigt Lsoleret elLer solr<n led 11( syn.(}rom, X

foretage (3) erunder have kendskab ti

udrednine o genterapi. Varetagelse af Case-baseret diskussion eller
90 rad ivning a% Medicinsk ekspert/leegefaglig. patientforlgb. Mini-CEX.

8 83 | Kommunikator. Selvstudium. Godkendt kursus i oftalmologisk
patienter/familie } .
L Professionel. Kursus. genetik.
r med retinitis )
iomentosa Samarbejder.

Pis ' Sundhedsfremmer.

Redeggre for X

(2) udredning og . .
91 radgivning af Medicinsk ekspert/lzgefagli Varetagelse af Case-baseret diskussion.

; . ' patientforlgb. Godkendt kursus i oftalmologisk
patienter/familie . .
Selvstudium. genetik.

r med

opticusatrofi.

Redeggre for Varetagelse af X
92 (2) udredning og | Medicinsk ekspert/leegefaglig. patientforlgb. Case-baseret diskussion.

radgivning af Selvstudium.

patienter/familie
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r med okulaer
og/eller
okulokutan
albinisme.
Redeggre for X
93 ((i?f)ferential diaen Herunder mikroftalmi, Varetagelse af
§ anoftalmi, kolobom og aniridi. patientforlgb. Case-baseret diskussion.
oser hos et barn Medicinsk ekspert/leegefagli Selvstudium
med okulaer p 9¢/aghg- '
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 gelaglig
sygdomme.
Onkologisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvsteendigt 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
Kompetencemal Laerings-metode(r), Km-npetel-lcevurderingsmetode(r), KGA KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
Selvstendigt Herunder i vurderingen X
foretage (3) inddrage familieanamnese, Varetaselse af
95 udredning, alder pa diagnosetidspunkt, " négf rlgb Audit af arbejdspraksis.
risikovurdering | tumorkarakteristika og andre patientiorieb. Mini-CEX.
og radgivning af | tumormarkgrer samt
patienter/familie | risikoberegningsprogrammer
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r med forekomst
af mammacancer
(+/-

ovariecancer).

og empiriske data.

Herunder formidle viden til
patienten og tilbyde relevant
kontrol og forebyggelse til
familier med HBOC (hereditaer
bryst - og ovariecancer) (+/-
BRCA1- eller BRCA2-mutation),
moderat risiko for
mammacancer og ikke
vaesentlig gget risiko for
mammacancer.

Medicinsk ekspert/legefaglig.
Kommunikator.

Professionel.

Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

96

Selvstendigt
foretage (3)
udredning,
risikovurdering
og radgivning af
patienter/familie
r med forekomst
af kolorektal
cancer og/eller

polypper.

Herunder i vurderingen
inddrage familieanamnese,
alder pa diagnosetidspunkt,
tumorkarakteristika og andre
tumormarkgrer (som
immunhistokemiske
undersggelser for mismatch-
repair-proteinerne,
mikrosatellit-
instabilitetsundersggelser og
undersggelse for BRAF-
mutation) samt
risikoberegningsprogrammer
og empiriske data.

Herunder:

Familieer adenomatgs polypose,
MUTYH-associeret polypose,
HNPCC (herediteer non-polypgs
kolorektal cancer), moderat
risiko for kolorektal cancer.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
Kommunikator.

Varetagelse af
patientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.
Mini-CEX.
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Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Selvstendigt
foretage (3)

udredning og
radgivning af

F.eks. familizer ophobning af

patienter/familie | nyrecancer, familizer ophobning
r med gget af tidlig prostatacancer. Varetagelse af . .
97 forekoni;st afen Medici%zsg( ekspert/laegefaglig. patien‘égforlﬁb. Ca.se.-baseret diskussion eller
. . Mini-CEX.
eller flere Kommunikator. Selvstudium.
forskellige typer | Professionel.
cancer, som ikke | Samarbejder.
kan henfgres til Sundhedsfremmer.
et velbeskrevet
cancerdisponere
nde syndrom.
Herunder i vurderingen at
Selvstendigt inddrage familieanamnese,
foretage (3) alder pa diagnosetidspunkt,
udredning, tumorkarakteristika og
98 risikovurdering | eventuelle andre Varetagelse af Case-baseret diskussion.
og radgivning af | tumormarkgrer. patientforlgb. Mini-CEX.
patienter/familie | Medicinsk ekspert/leegefaglig.
r med forekomst | Kommunikator.
af malignt Professionel.
melanom. Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Diskutere (3) Herunder multipel endokrin
differentialdiagn | neoplasi (MEN), Li-Fraumeni
oser ved syndrom, von Hippel-Lindaus
mistanke om syndrom, neurofibromatose Varetagelse af Case-baseret diskussion.
99 cancersyndrome | type 2, Peutz-Jeghers syndrom, . . .
N juvenil polypose, PTEN- patlentfquﬂb. Godk('endt kursus i onkologisk
Selvstudium. genetik.
hamartoma tumor syndrom, KUrsus
MUTYH-associeret polypose og '
Gorlins syndrom.
Medicinsk ekspert/leegefaglig.
100 Redeggre for Varetagelse af Case-baseret diskussion.
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(2) det genetiske
grundlag,
kliniske
manifestationer
samt relevant
behandling og
opfglgning af
retinoblastom.

Medicinsk ekspert/leegefaglig.

patientforlgb.
Selvstudium.

101

Beskrive (1)
rationalet bag
genetisk betinget
tumorspecifik
monitorering og
behandling.

Herunder herceptin og
tyrosinkinasehzemmere ved
kronisk myeloid leukaemi
(CML).

Kursus.

Godkendt kursus i onkologisk
genetik.

102

Angive (1)
erhvervede cyto-
og
molekylaergeneti
ske afvigelsers
betydning for
patogenese ved
maligne
haematologiske
sygdomme.

Herunder betydning for
diagnostisk, prognose og
behandling ved akutte og
kroniske leukeemier.

Kursus.

Godkendt kursus i cytogenetik.
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Praenatal udredning og diagnostik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt 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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o Lzeringsmetode(r), Kompetencevurderingsmetode(r),
Kompetencemal anbefaling obligatorisk(e)
KGA KGA AUH Anden KGA SLB
Nr. Mal Konkretisering af mal SLB 12 mdr. afd. 18 mdr.
12 mdr.
Selvstaendigt X
foretage (3) .. .
. Medicinsk ekspert/leegefaglig.
udredning og ;
oy . . Kommunikator. . .
103 radgivning ved Professionel Varetagelse af Case-baseret diskussion.
nedsat fertilitet, L patientforlgb. Mini-CEX.
: Samarbejder.
habituel abort,
Sundhedsfremmer.
senabort eller
dgdfgdsel.
Selvstzndigt Herunder kunne redeggre for X
foretage (3) e P
> metode, sensitivitet/specificitet,
udredning og . .
o1 . . begraensninger og anvendelse i
radgivning . . Varetagelse af
forhold til den specifikke . . .
104 vedrgrende . s patientforlgb. Case-baseret diskussion eller
: . genetiske problemstilling. o
praeimplantation .. . Fokuseret Mini-CEX.
; Medicinsk ekspert/laegefaglig. )
sgenetisk ) patientforlgb.
- . Kommunikator.
diagnostik )
(PGD) Professionel.
' Samarbejder.
Selvstaendigt X
foretage () Herunder diskutere strategier
udredning og . .
PP for genetisk udredning og Varetagelse af . .
radgivning ved . Case-baseret diskussion.
105 avisning af analyse. patientforlgb. Godkendt kursus i praenatal
P . Medicinsk ekspert/legefaglig. Fokuseret ophold. . . .
fostermisdannel , . udredning og diagnostik.
Kommunikator. Selvstudium.
se eller )
: Professionel. Kursus.
vaekstafvigelse Samarbeider
under graviditet. jaer.
Redeggre for Varetagelse af X
(2) - . patientforlgb. Godkendt kursus i praenatal
106 differentialdiagn Medicinsk ekspert/Izgefaglig. Fokuseret ophold. udredning og diagnostik.
oser ved oligo- Selvstudium.
og Kursus.
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polyhydramnios.
i{;)degﬂre for Herunder ekkotzette tarme, Varetagelse af X
. . korte rgrknogler, stor nakkefold, | patientforlgb. Godkendt kursus i preenatal
107 differentialdiagn | ,, g . : . .
oser ved golfbolde” i hjertet, cyster i Fokuseret ophold. udredning og diagnostik.
abnormt plexus choroideus. Selvstudium.
ultralydsfund. Medicinsk ekspert/legefaglig. Kursus.
PsyKkiatrisk genetik
Overordnet kompetence:
Selvstendigt 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
Kompetencemal Laerlngs_metode(r), Kor_npeter_xcevurderlngsmetode(r), KGA KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal KonKretisering af mal
Selvstendigt Herunder Retts syndrom og X
foretage (3) .
udredning og Frag_llF X syndrom. .
108 radgivning ved Medlcmslf ekspert/laegefaglig. Var.etagelse af Audit af arbejdspraksis.
; Kommunikator. patientforlgb.
autisme- .
Professionel.
spektrum )
Samarbejder.
forstyrrelser.
Redeggre for Herunder for affektive lidelser X
(2) arvelige og lidelser i det skizofrene
109 faktorers spektrum, tics, ADHD (attention Selvstudium Case-baseret diskussion.
betydning for deficit/hyperactivivity Kursus ' Godkendt kursus i neurologisk og
multifaktorielle disorder) og Tourettes ' psykiatrisk genetik.
psykiatriske syndrom.
sygdomme. Medicinsk ekspert/laegefaglig.
110 Redeggre for Herunder kende psykiatriske Varetagelse af Case-baseret diskussion. X
(2) psykiatriske | manifestationer ved patientforlgb. Godkendt kursus i neurologisk og
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symptomer ved 22ql1ldeletionssyndrom, Selvstudium. psykiatrisk genetik.
mikrodeletionss Prader-Willis syndrom, Kursus.
yndromer og Williams syndrom, Klinefelters
andre genetiske | syndrom og Smith- Magenis
syndromer. syndrom.
Medicinsk ekspert/legefaglig.
Redega.re for Herunder Huntingtons sygdom, X
(2), at visse . .
. metakromatisk leukodystrofi, Varetagelse af . .
genetiske . . Case-baseret diskussion.
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/legefagli
symptomer. P 9€/a919.
Genetik ved pulmonale sygdomme
Overordnet kompetence:
Selvstendigt 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 identificere, teste og tilbyde relevante
familiemedlemmer udredning og kontrol.
Kompetencemal Laermgs.metode(r), Kor.npetepcevurdermgsmetode(r),
anbefaling obligatorisk(e)
KGA KGA AUH Anden afd. | KGA SLB
Nr. Mal Konkretisering af mal SLB 12 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
mdr.
Selvstaendigt X
foretage (3) - .
udredning og Medlcmslf ekspert/lzgefaglig Varetagelse af . .
112 PSP Kommunikator. . Case-baseret diskussion eller.
radgivning ved ; patientforlgb. o
. Professionel. Mini-CEX.
hereditaer .
. Samarbejder.
haemoragisk
telangiektasi.
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Selvstendigt
foretage (3)

Medicinsk ekspert/legefaglig.

113 u:ire.dm.ng o8 Kommulmkator. Var.etagelse af Case-baseret diskussion eller
radgivning ved Professionel. patientforlgb. Mini-CEX
alfa-1- Samarbejder. )
antitrypsinmangel | Sundhedsfremmer.
?::Z:;ae:??ﬁt Medicinsk ekspert/leegefaglig.
114 g Kommunikator. Varetagelse af . . .
udredning og . . Audit af arbejdspraksis.
P Professionel. patientforlgb.
radgivning ved Samarbejder
cystisk fibrose. '
Redeggre for (2)
udredning og Varetagelse af i . .
115 radgivning ved Medicinsk ekspert/leegefaglig. | patientforlgb. Case-baseret diskussion.
primeer cilie
dyskinesi.
A.n give (.1 ) . Herunder kendskab til Birt-
differentialdiagno A Varetagelse af . .
116 Hogg-Dubés og Marfans . Case-baseret diskussion.
ser ved gentagen syndrom patientforlgb.
forekomst af Medicinsk ekspert/legefaglig.
pneumothorax.
Angl\./e 1) Herunder astma bronchiale,
arvelige faktorers kronisk obstruktiv
117 betydning for . . Selvstudium. Case-baseret diskussion.
. ) lungesygdom og interstitiel
multifaktorielle ;
pulmonale lungefibrose.
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 Laeringsmetode(r), | Kompetencevurderingsmetode(r), KGA KGAAUH | Anden afd. KGA SLB
anbefaling obligatorisk(e) SLB
12 mdr. | 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.
Nr. Mal Konkretisering af mal
?j::;ae:?;?t Herunder kropsmal og X
ob'ekti% Beighton score.
118 ) Medicinsk Varetagelse af .
undersggelse ved . . Mini-CEX.
formodet ekspert/lfxvgefaglzg. patientforlgb.
bindevavs- eller Kommu_mkator.
skeletsygdom. Professionel.
Selvstendigt Z(izleci?/sllzegefaglig 8
119 foretage 3) Kommunikator. Var.etagelse af Audit af arbejdspraksis.
udredning og . patientforlgb. . .
P Professionel. . Godkendt kursus i dysmorfologi.
radgivning ved Samarbeider Selvstudium.
Marfans syndrom. jaer. Kursus.
Sundhedsfremmer.
Selvstaendigt . X
foretage (3) Medicinsk . Varetagelse af . ,
, ekspert/laegefaglig. . Case-baseret diskussion eller
120 | udredning og . patientforlgb. o
PSP Kommunikator. . Mini-CEX.
radgivning ved . Selvstudium. . .
Professionel. Godkendt kursus i dysmorfologi.
Ehlers-Danlos . Kursus.
syndrom. Samarbejder.
Selvstendigt Medicinsk Varetaselse af X
foretage (3) ekspert/laegefaglig. ctag Case-baseret diskussion eller
121 1 . patientforlgb. .
udredning og Kommunikator. Selvstudium Mini-CEX.
radgivning ved Professionel. KUrsus ' Godkendt kursus i dysmorfologi.
dveergveakst. Samarbejder. ]
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Selvstendigt
foretage (3)

Herunder have kendskab
til det genetiske grundlag,
kliniske manifestationer,
differentialdiagnoser samt
relevant behandling og
opfelgning ved Aarskogs
syndrom, Rubinstein-

Varetagelse af

Case-baseret diskussion eller

122 :glges/r:ir;g (\)/i d Taybis syndrom, Léri- patientforlgb. Mini-CEX.
» § § Weills dyschondrosteose Kursus. Godkendt kursus i dysmorfologi.x
short stature .
svndromer” 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
Selvstendigt opfglgning ved
foretage 3) hemlhyperplaSI, Beckwith- Varetagelse af . .
udredning og Wiedemanns syndrom, . Case-baseret diskussion.
123 PP patientforlgb. .
radgivning af Sotos syndrom, Prader- Kursus Mini-CEX.
patienter/familier Willis syndrom og Proteus’ ' Godkendt kursus i dysmorfologi.
med "overgrowth” syndrom.
syndromer. Medicinsk
ekspert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
Herunder kunne beskrive
det genetiske grundlag, de
124 Redeggre f.or ) kliniske manifestationer, Var.etagelse af Case-baseret diskussion.
osteogenesis . : patientforlgb. . .
. opfglgning og behandling. . Godkendt kursus i dysmorfologi.
imperfecta. .2 Selvstudium.
Medicinsk Kursus
ekspert/laegefaglig. )
125 | Redeggre for (2) Herunder kunne beskrive Case-baseret diskussion.
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Sticklers syndrom
samt Loeys-
Dietz'syndrom.

det genetiske grundlag, de
kliniske manifestationer,
opfglgning og behandling.
Medicinsk
ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i dysmorfologi.

126

Redeggre for (2)
kraniedyssynostose-
syndromer.

Herunder have kendskab
til det genetiske grundlag,
kliniske manifestationer,
differentialdiagnoser samt
relevant behandling og
opfglgning for Crouzons
syndrom, Aperts syndrom,
Pfeiffers syndrom og
Muenkes syndrom.
Medicinsk

ekspert/laegefaglig.

Varetagelse af
patientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i dysmorfologi.

X

(Evt.
fokuseret
ophold)
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3.2 Leerings- kompetencevurderingsmetoder

[ henhold til malbeskrivelsen: https://sundhedsstyrelsen.dk/da/uddannelse-autorisation/special-og-
videreuddannelse /laege /maalbeskrivelser-i-
speciallaegeuddannelsen/~/media/D3E4A328DEFF4CCC98E50F3CF5375D7E.ashx?m=.pdf

3.3 Obligatoriske kurser og forskningstraning

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

Generelle kurser

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

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

http://sundhedsstyrelsen.dk/da/uddannelse-autorisation/special-og-videreuddannelse /laege /generelle-kurser

Forskningstraning

Oversigt udarbejdes af de regionale fglgegrupper/uddannelses-udvalg/rdd i samarbejde med den postgraduate lektor, og findes pa
det regionale videreuddannelsessekretariats hjemmeside:
http://www.videreuddannelsen-syd.dk/wm294981&searchWord=Forskningstr%E6ning
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4 Uddannelsesvejledning

Under ansattelsen skal der gives uddannelsesvejledning som anfgrt i malbeskrivelsen:
https://sundhedsstyrelsen.dk/da/uddannelse-autorisation/special-og-videreuddannelse /laege /maalbeskrivelser-i-

speciallaegeuddannelsen/~/media/D3E4A328DEFF4CCC98E50F3CF5375D7E.ashx?m=.pdf

Der tilbydes efter behov karrierevejledning og hjzelp til specialevalg.

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

1. ansattelse: Klinisk Genetisk afd., SLB, Vejle (www.sygehuslillebaelt.dk/wm?242521)

Generelt organiseres den laegelige videreuddannelse pa afdelingen af den uddannelsesansvarlige overlaege (UOA) i samarbejde
med den uddannelseskoordinerende yngre laege (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 anszettelsesforlgbet blive orienteret om tildelt hovedvejleder i forbindelse med
tilsendelse af afdelingens introduktionsprogram. Inden for de fgrste 2 uger aftholdes 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. [ 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 speciallaeger vil blive medinddraget efter behov i forhold til de
enkelte kompetencer. Den enkelte kompetence godkendes af hovedvejlederen eller af en anden specialleege i tilfaelde, hvor det er
mere oplagt.
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Afdelingen benytter faste dedikerede skemaer til uddannelsesplan til introduktionssamtalen, justeringssamtalerne og
slutsamtalen. Skemaerne udfyldes under samtalerne og underskrives efterfglgende af uddannelsesleegen 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. Uddannelseslaegen og hovedvejlederen kan give besked til visitatorer om szerlige fokusomrader, s det sikres, at den
uddannelsessggende laege eksponeres for et relevant spektrum af arvelige sygdomme i Igbet af sin anseettelse.

2. ansaettelse: Klinisk Genetisk Afd., AUH (http://www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdelin

Rammer for uddannelsesvejledning og uddannelsesplan

Der er mulighed for konferering med speciallaege pa daglig basis, og i stort omfang mulighed for supervision. Uddannelsesleegen
afholder regelmaessige mgder med hovedvejleder, hvor kliniske problemstillinger gennemgas, og der foretages
kompetencevurdering. Der afholdes formelle introduktions-, midtvejs/justerings- og slutsamtaler mellem uddannelseslaege og
hovedvejleder. Planleegning og dokumentation af atholdte samtaler sker i RMUK (Region Midtjyllands uddannelses- og
kursusadministration). Via dette system foregar godkendelsesproceduren for de individuelle uddannelsesplaner elektronisk. Det er
uddannelseslaeegens ansvar at samtalerne afholdes.

Supervision og klinisk vejledning i det daglige arbejde

Supervision og kompetencevurdering i ambulatoriet foregdr ved mere erfaren kollega. En vigtig del af introduktion til ambulatoriet
er anvendelse af struktureret supervision/feedback. Vagtarbejdet superviseres af erfaren bagvagt. Mini-CEX anvendes systematisk
som kompetencevurderingsmetode. Daglige morgenkonferencer og bagvagtskonferencer giver ligeledes mulighed for daglig
supervision/konferering.
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3. ansaettelse: Bgrneafdelingen, AUH (www.auh.dk/om-auh/afdelinger/borneafdeling-a)

Rammer for uddannelsesvejledning og uddannelsesplan

Der er mulighed for konferering med specialleege pa daglig basis, og i stort omfang mulighed for supervision. Uddannelsesleegen
afholder regelmaessige mgder med hovedvejleder, hvor kliniske problemstillinger gennemgas, og der foretages
kompetencevurdering. Der afholdes formelle introduktions-, midtvejs/justerings- og slutsamtaler mellem uddannelseslaege og
hovedvejleder. Planleegning og dokumentation af atholdte samtaler sker i RMUK (Region Midtjyllands uddannelses- og
kursusadministration). Via dette system foregar godkendelsesproceduren for de individuelle uddannelsesplaner elektronisk. Det er
uddannelseslaegens ansvar at samtalerne afholdes.

Supervision og klinisk vejledning i det daglige arbejde

Supervision og kompetencevurdering i ambulatoriet foregar ved mere erfaren kollega. En vigtig del af introduktion til ambulatoriet
er anvendelse af struktureret supervision/feedback. Vagtarbejdet superviseres af erfaren bagvagt. Mini-CEX anvendes systematisk
som kompetencevurderingsmetode. Daglige morgenkonferencer og bagvagtskonferencer giver ligeledes mulighed for daglig
supervision/konferering.

Laeringsmetoder

Laeringsramme: Lzer mens du arbejder
Det meste af det laeger leerer, laerer de mens de arbejder. Her fremhaeves tre eksempler pa laering:

A) Selvstudie - Selvstyret laering
Et godt eksempel er, nar uddannelsesleegen begynder at undre sig over noget, for eksempel et nyt syndrom eller et uventet klinisk

forlgb, og derefter selv sgger litteratur eller fglger op pa patienten.

B) Varetagelse af patientforlgb - Mesterlaere
Vi laegger stor vaegt pa at udnytte krydsningspunkter mellem yngre og aldre klinikere til mesterleaere.

C) Kursus

Kompetencevurderingsmetoder
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Kompetencevurdering sker Igbende. Hovedvejleder vil "holde gje pa afstand”, og de enkelte kliniske vejledere vurderer
kompetencer i de enkelte laeringssituationer. Enhver leege, som er senior i forhold til uddannelseslaegen er en klinisk vejleder.
Uddannelseslaegen siger selv til, nar han eller hun er klar til at blive kompetencevurderet. Alle kompetencevurderingsmetoderne i
malbeskrivelsen, afsnit 3.3.2.2, kan anvendes.

A) MiniCEX

Mini-CEX kan bruges til evaluere alle situationer, hvor den uddannelsessggende interagerer med patienter eller andre
personalegrupper. Princippet bygger pa direkte observation af den uddannelsessggende, dvs. at vejleder eller kolleger observerer
den uddannelsessggende udfgre forskellige handlinger og samtidig eller umiddelbart derefter udfylder skemaet og giver den
uddannelsessggende feedback pa handlingen.

B) Audit af arbejdspraksis
Vejlederne evaluerer lgbende uddannelseslaegens kliniske arbejde ved gennemgang af udvalgte journaler, journalnotater eller
epikriser.

C) Case-baseret diskussion - Vejledersamtale
Uddannelseslaegen identificerer en case, gerne inkl. video, som afspilles, mens laegen beskriver sine fund (anfaldsbeskrivelse) og
formulerer forslag til sandsynlig diagnose. Videocasen kan vare en optagelse af en aktuel eller tidligere patient.

D) Godkendt kursus
Dette er en kompetencevurderingsmetode, nar et kursus er en del af erhvervelse af en kompetence. Kursuslederen vaelger
kompetencevurderingsmetoderne, der skal bruges samt kriterierne for godkendelse.

5 Evaluering af den laegelige videreuddannelse

Alle ansaettelsesforlgb, 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
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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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