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1. Indledning

Specialet Klinisk Genetik er beskrevet i malbeskrivelsen www.sst.dk, hvor ogsa specialleegeuddan-
nelsen er beskrevet. Specialleegeuddannelsens introduktions- og hoveduddannelsesforlgb under-
stgttes ved anvendelse af uddannelsesbog/portefglje. | portefgljen findes adgang til malbeskrivel-
se, relevante uddannelsesprogrammer, elementer der understgtter leeringsprocessen, samt ske-
maer til dokumentation for godkendelse af de obligatoriske kompetencemal og kurser, der er be-
tingelse for at opna speciallegeanerkendelse.

Til godkendelse af kompetencer anvendes den elektroniske logbog: www.logbog.net. Denne vil
uddannelseslaegen blive introduceret for i forbindelse introduktionsprogrammet pa afdelingen.

Specielle regionale forhold

Videreuddannelsesregion Nord bestar af de politiske regioner Region Midt og Region Nord. En ho-
veduddannelsesstilling er 4-arig og bestar af ansaettelse pa klinisk genetisk stamafdeling, ansaettel-
se pa anden klinisk genetisk afdeling (udear), anszettelse pa anden klinisk afdeling og slutteligt an-
settelse pa stamafdeling. Langt de fleste hoveduddannelsesstillinger i Videreuddannelsesregion
Nord involverer ansattelse pa de klinisk genetiske afdelinger i henholdsvis Aarhus og Aalborg. Dog
vil enkelte programmer indeholde ansaettelse pa klinisk genetisk afdeling i en anden videreuddan-
nelsesregion.

| Videreuddannelsesregion Nord er iht. bekendtggrelse fra Sundhedsministeriet etableret et tilbud
om individuel karrierevejledning i forbindelse med den lzegelige videreuddannelse.



http://www.sst.dk/Uddannelse%20og%20autorisation/Special%20og%20videreuddannelse/Laege/Maalbeskrivelser%20i%20speciallaegeuddannelsen.aspx
http://www.dasl.dk/port2008.doc
http://www.logbog.net/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/forside/karrierevejledning?

2. Uddannelsens opbygning

Uddannelsens varighed og indhold er beskrevet i malbeskrivelsen. Dette uddannelsesprogram an-
giver, hvordan forlgbet udmgntes i det aktuelle uddannelsesforlgb, dvs. de konkrete anszettelser:
antal, sted og varighed

1. ansaettelse 2. ansattelse 3. ansattelse 4. anszettelse

Klinisk Genetisk Afde- | Klinisk Genetisk Afde- | Anden klinisk afdeling | Klinisk Genetisk Afde-
ling, Aalborg Universi- | ling, Aarhus Universi- ling, Aalborg Universi-
tetshospital tetshospital tetshospital

12 mdr. 12 mdr. 6 mdr. 18 mdr.

2.1 Praesentation af uddannelsens ansattelsessteder, herunder organisering af
faglige funktioner og laeringsrammerne

Nedenfor findes kort beskrivelse af de ansattelsessteder laegen skal ansaettes pa i denne del af
specialleegeuddannelsen. Beskrivelsen er tilstraebt kort, men kan evt. findes i mere udferlig udgave
pa ansaettelsesstedets hjemmeside ud fra det anfgrte link.

1. og 4. ansaettelse: Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital

Ansattelsesstedet generelt

Klinisk Genetisk Afdeling pa Aalborg Universitetshospital er en nyere afdeling, oprettet i 2009. Af-
delingen varetager genetisk udredning og radgivning i Region Nordjylland. Genetiske laboratorie-
funktioner udfgres i teet samarbejde med Afsnit for Molekylaer Diagnostik, Klinisk Biokemisk Afde-
ling, Aalborg Universitetshospital. Den fysiske sammenlaegning af Klinisk Genetik og Afsnit for Mo-
lekylaer Diagnostik blev gennemfgrt i januar 2013.

Afdelingen handterer mere end 1200 henvisninger arligt og antallet er i kraftig stigning.

Der er etableret tveerdisciplineere konferencer med en raekke andre specialer.

Afdelingens hovedinteresseomrader er sansegenetik, herunder isaer arveligt betinget hgrenedsaet-
telse og gjensygdomme, onkogenetik, syndromologi og aortopatier. Der er saledes god mulighed
for at erhverve saerlige kompetencer indenfor disse omrader.

Afsnit for Molekylaer Diagnostik er organisatorisk en del af den Funktionsbserende Enhed for Kli-
nisk Biokemi og udfgrer genetiske analyser for sygdomsdisponerende gener for rekvirenter fra ind-
og udland. Laboratoriet har mange ars erfaring med analyse af BRCA og MMR gener samt analyser
for mutationer i IL28B, Faktor 2 og 5 og laktoseintolerans. Afdelingen udfgrer endvidere omfat-
tende NGS paneler for arvelig cancer, dgvhed og aortopatier. Der er god mulighed for at erhverve
laboratoriemaessige kompetencer i afsnit for Molekylaer Diagnostik. Ophold i laboratoriet sker i
skemalagte blokke i Igbet af uddannelsen og er herudover en daglig del af forvagtsfunktionen.

Klinisk Genetisk Afdeling er bemandet med 3 overlaeger, hvoraf den ene ogsa er professor i klinisk
genetik ved Aalborg Universitet, 4-8 yngre laeger, 2 sygeplejersker (genetiske assistenter) og 3 se-



http://www.google.dk/url?sa=t&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=web&cd=1&cad=rja&uact=8&ved=0CBsQFjAAahUKEwiv88zcj6vIAhXG1ywKHePICxQ&url=http%3A%2F%2Fwww.aalborguh.rn.dk%2FAfsnit-og-ambulatorier%2FKlinisk-Genetisk-Afdeling&usg=AFQjCNHWwe6T2M5WwEXmvNNZOfcyO6b6MQ&bvm=bv.104317490,d.bGg

kretaerer. Til professoratet er tilknyttet en klinisk assistent. Medicinstuderende besgger afdelingen
efter fast rul og de uddannelsessggende leeger underviser disse.

| afdelingen pagar en raekke forsknings- og udviklingsprojekter. Der er ph.D-studerende tilknyttet
afdelingen og der er i perioder medicinstuderende ansat i forskningsvikariater.

Fokuseret ophold:

Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital udfgrer ikke cytogenetiske analyser og
kompetencemal nummer 1, 3 og 5 skal derfor opnas ved et 14 dages fokuseret ophold ved Klinisk
Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital. Der foreligger kompetencekort med angivelse af
kompetencevurderingsmetoder Kompetencekort. Molekyleerbiolog, bioanalytiker eller anden
kompetent daglig vejleder attesterer kompetencekortet, hvorefter hovedvejlederen godkender
kompetencerne i den elektroniske logbog.

Organisation af specialet og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)

Ambulatoriefunktion:
Uddannelseslaeger varetager eget ambulatorium med en hel eller to halve ugentlige ambulatorie-
dage. | nogle ambulatoriefunktioner medvirker der en sygeplejerske (genetisk assistent).

Vagtfunktion:

Alle yngre laeger indgar i vagtfunktion. Den enkelte uddannelseslaege har gennemsnitligt vagt 1-2
gange ugentligt afhangigt af antallet af yngre laeger i forvagtslaget. Vagtarbejdet indebaerer pri-
meaert besvarelse af telefoniske henvendelser fra kollegaer fra andre specialer, laboratorierelatere-
de opgaver og undervisning af medicinstuderende.

Konferencer:

Der afholdes daglig intern konference, hvor radgivningssager gennemgas.

Der afholdes tveerdisciplineere konferencer med bl.a. padiatri, fgtalmedicin, patologi, kardiologi,
dermatologi, kirurgisk gastroenterologi, andre onkorelevante specialer og neurologi. Uddannelses-
leeger deltager og bidrager til konferencerne i de perioder af uddannelsen, hvor de har uddannel-
sesfokus pa de forskellige omrader (se oversigt over konferencer pa afdelingens faellesdrev).

Arbejdet varetages indenfor dagarbejdstid.

Undervisning
Afdelingen vaegter uddannelse hgjt og bade planlagt og ad hoc supervision indgar som en fast del
af det daglige arbejde. Der ydes supervision af bade skriftligt og klinisk arbejde.

Kompetencer vedrgrende molekylaergenetisk teori, praktik og tolkning erhverves ved ophold i la-
boratoriet, der skemalaegges i Ipbet af ansaettelsens fgrste maned, samt ved den Igbende vagt-
funktion. Under laboratorieopholdet indgdr der en mindre mangde katedral undervisning. Under
laboratorieopholdet fungerer molekylaerbiologer som daglige vejledere.

Konferencer:

Afdelingens interne konferencer:


http://www.dsmg.dk/index.php/speciallaege/kompetancekort

Formal: Gennemgang af onkogenetiske og almene radgivningssager
Deltagere: Afdelingens leeger, genetiske assistenter

Hvornar: Dagligt

Kompetencer indenfor alle laegeroller kan erhverves

Tvaerdisciplinzere konferencer:

Formal: Gennemgang af tvaerdisciplinaere radgivningssager og andre relevante cases. Lej-
lighedsvis casebaseret undervisning

Deltagere: Specialleeger, laeger fra andre specialer og uddannelseslaeger deltager og bidra-
ger til konferencerne i de perioder af uddannelsen, hvor de har fokus pa de enkelte fagom-
rader

Hvornar: Nogle manedligt - andre 4 gange arligt

Kompetencer inden for alle laegeroller kan erhverves

Formaliseret undervisning:
Uddannelseslaegen forventes at deltage aktivt i afdelingens undervisning (se program pa afdelin-
gens faellesdrev).

Intern undervisning:
Afholdes én gang manedligt af afdelingens leeger.

Ekstern undervisning:
Afholdes én gang manedligt af eksterne foredragsholdere.

Supervision med sygehuspraesten:
Der afholdes Igbende supervisionsseancer med fokus pa kommunikation, retorik, faglige dilemma-
er og etik. Alle yngre laeger deltager aktivt heri.

Journalclub:
Afholdes 6-12 gange arligt. Alle yngre laeger og lejlighedsvis speciallaeger deltager heri.

Staff-meeting:
Afholdes én gang manedligt pa skift mellem sygehusets afdelinger.

Alle |la=ger forventes at vaere kliniske vejledere for kollegaer og at bidrage aktivt til den Igbende
"bed-side” undervisning af medicinstuderende, andre studerende og afdelingens ikke-laegelige
personale.

Kurser og kongresser

Der opfordres til deltagelse i uddannelsesrelevante inden- og udenlandske mgder, kurser og kon-
gresser. Deltagelse aftales naermere med hovedvejleder og der skal sgges om tjenestefri og rejse-
godtggrelse Elektronisk kursusansggning.

Deltagelse i de ikke-obligatoriske genetiske kurser for laeger i I-stilling forventes og finder sted to
gange arligt.


https://personalenet.rn.dk/HjaelpTil/Oekonomi/KursusTjenesteRejser/Sider/ElektroniskKursusansoegning.aspx

Forskning

Afdelingen er forskningsaktiv og alle ansatte ved afdelingen opfordres til at bidrage til afdelingens
forskning. Aktiviteter kan understgttes af afdelingens professor og de gvrige forskningsaktive over-
leger.

Afdelingen forsker aktuelt i familizer colorectal cancer, syndromisk og non-syndromisk dgvhed,
Noonan syndrom/rasopatier, aldersbetinget maculadegeneration og uterusanomalier. Der pagar
Igbende andre mindre projekter.

2. anseettelse: Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital
KGA AUH

A) Ansattelsesstedet generelt

Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital varetager genetisk radgivning for Region
Midt, cytogenetisk laboratoriediagnostik for Region Midt og Nord og molekylaergenetisk laborato-
riediagnostik for udvalgte sygdomme for et meget stort optageomrade. Afdelingen omfatter et
ambulatorium til genetisk udredning og radgivning samt et laboratorium til genetisk diagnostik.
Afdelingen har etableret konsulentfunktion med speciallaege i klinisk genetik pa Regionshospitalet
i Viborg og pa Hospitalsenhed Vest, Herning. | udvalgte tilfaelde er der etableret feelles ambula-
toriefunktion med andre hospitalsafdelinger, herunder med Gynaekologisk Afdeling Y og Neurolo-
gisk Afdeling F, Aarhus Universitetshospital. Dansk Cytogenetisk Centralregister er knyttet til afde-
lingen.

Afdelingen modtager henvisninger til genetisk udredning og radgivning daekkende et meget bredt
spektrum af genetisk betingede sygdomme. Der er etableret tveerdisciplinsere konferencer med en
reekke andre specialer. Afdelingens hovedinteresseomrader er praenatal diagnostik, onkogenetik,
neurogenetik, syndromologi, skeletdysplasier, genetiske lever- og nyrelidelser og genodermatoser.
Der er derfor god mulighed for at erhverve szrlige kompetencer inden for disse omrader.

Der er god mulighed for at erhverve laboratoriemaessige kompetencer i afdelingen. Laengereva-
rende ophold i laboratoriet sker hovedsageligt i Igbet af de fgrste maneder af anszettelsen men
indgar ogsa som en naturlig del af forvagtsfunktionen.

Overlaegerne fordeler sig pa fglgende funktioner: En ledende overlaege, en uddannelsesansvarlig
overlaege (UAO), en specialeansvarlig overlaege for onkogenetik, en forskningsansvarlig overlaege,
en ambulatorieansvarlig overlage og en laboratorieansvarlig overleege. Endvidere findes afdelings-
leeger. De fleste speciallaeger er samtidigt enten professorer eller kliniske lektorer ved Aarhus Uni-
versitetshospital. Pa afdelingen findes yngre leeger i bade introduktions- og hoveduddannelsesstil-
linger. Derudover er der i afdelingen ansat en kvalitetssikringsleder, molekylzaerbiologer, bioanaly-
tikere, genetiske vejledere, ambulatoriesygeplejerske, sekretaerer og en programmgr i Dansk Cy-
togenetisk Centralregister.

| afdelingen pagar en raekke forsknings- og udviklingsprojekter. Flere Ph.D.-studerende og specia-
lestuderende er tilknyttet afdelingen, ligesom der ofte er forskellige typer studerende med kortere
ophold pa afdelingen.

B) Organisation af specialet og faglige arbejdsfunktioner (funktionsbeskrivelse)
e Ambulatorium I:\AMBULATORIUM\Ambulatorieplan\. En central del af uddannelseslae-
gens arbejde bestar i selvsteendig genetisk udredning og radgivning af “egne” patienter i


http://www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdeling/

det genetiske ambulatorium, med planlagt og ad hoc supervision

Vagtfunktion i forvagtslaget |:\L£GER\VAGTPLANER + arb. tilrettel\Forvagt\Arkiv vagt-
planer\2015. Typisk har uddannelseslagen vagt 1-2 dage pr. uge. Vagtarbejdet foregar
under supervision af bagvagt og kliniske vejledere og i teet samarbejde med bioanalytike-
re og molekylzerbiologer og indeholder bl.a. visitation af laboratorieprgver, fortolkning
og formidling af analyseresultater og besvarelse af forespgrgsler fra samarbejdspartnere
Vagtfunktion i bagvagtslaget I:\LEGER\VAGTPLANER + arb. tilrettel\Bagvagt. Typisk har
uddannelseslaegen vagt 1-2 dage pr. uge. Der er altid mulighed for konferering med en
speciallaege. | gvrigt foregar vagtarbejdet under supervision af kliniske vejledere og i teet
samarbejde med bioanalytikere og molekylaerbiologer

Konferencer |:\Leger\Konferenceoversigt

Der er bade interne og eksterne konferencer. Uddannelseslagen forventes at deltage ak-
tivt i disse, evt. med afvejning af specifikke interesseomrader. En specialleege i klinisk ge-
netik deltager altid i konferencerne, som foregar jeevnligt: nogle dagligt, nogle ugentligt
og andre et par gange pr. semester

Arbejdsopgaverne varetages inden for dagarbejdstid.

C) Undervisning
Afdelingen vaegter uddannelse hgjt og bade planlagt og ad hoc supervision indgar som en fast del
af det daglige arbejde.

C1) Konferencer: I:\Lager\Konferenceoversigt
Afdelingens morgenkonferencer:

Formal: Overlevering af vagtrelaterede sager og casebaseret undervisning i specielt labora-
toriedelen

Deltagere: Afdelingens leeger

Hvornar: Hver morgen

Kompetencer inden for alle laegeroller kan erhverves

Afdelingens interne onkogenetiske konferencer:

Formal: Gennemgang af onkogenetiske sager og formaliseret undervisning i onkogenetik
Deltagere: Afdelingens laeger, genetiske vejledere og patolog

Hvornar: Hver uge

Kompetencer inden for alle laegeroller kan erhverves

Afdelingens interne almene konferencer:

Formal: Gennemgang af almene sager og casebaseret undervisning

Deltagere: Afdelingens laeger, ambulatoriesygeplejerske og molekylaerbiologer
Hvornar: Hver uge

Kompetencer inden for alle laegeroller kan erhverves

Tvaerdisciplinzere konferencer:

Formal: Gennemgang af tvaerdisciplinaere sager og ofte casebaseret undervisning
Deltagere: Afdelingens yngre laeger deltager nar muligt, og desuden deltager afdelingens
overlaeger samt leeger fra andre specialer

Hvornar: Jaevnligt, nogle ugentligt andre et par gange pr. semester



e Kompetencer inden for alle leegeroller kan erhverves

C2) Formaliseret undervisning:
Uddannelseslaegen forventes at deltage aktivt i afdelingens undervisning
I:\Undervisning\Yngre laeger
e Formal: Tilegnelse af teoretisk viden
e Undervisere: Ansatte pa afdelingen og inviterede eksterne undervisere
e Emner: Bredt deekkende de 7 laegeroller

Der afholdes ugentlig undervisning for afdelingens laeger, enten med internt eller eksternt ansat
foredragsholder
I:\Undervisning\Yngre leeger\Onsdagsundervisning

| forbindelse med de onkogenetiske konferencer underviser de yngre leeger pa skift afdelingens
gvrige leeger i et onkogenetisk emne
I:\Undervisning\Yngre laeger\Onkogenetisk undervisning ved konf\

Endvidere forventes det, at uddannelsesleegen selv underviser i udvalgte emner i andre sammen-
haenge.

Alle leger forventes veaere kliniske vejledere for kollegaer og at bidrage aktivt til den Igbende “bed-
side” undervisning af medicinstuderende, andre studerende og afdelingens ikke-laegelige persona-
le.

C3) Kurser og kongresser:

o | lgbet af hoveduddannelsesstilling skal uddannelsesleegen deltage i en raekke obligatoriske
kurser. Kurserne omfatter generelle kurser
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-
forskningstraning/generelle-kurser/,
speciale specifikke kurser www.DSMG.dk
og kurser i forskningstraening
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-
forskningstraning/forskningstraning/

e Der opfordres herudover til deltagelse i uddannelsesrelevante inden- og udenlandske meg-
der, kurser og kongresser. Dog er der ikke de gkonomiske eller tidsmaessige rammer, der
kunne gnskes til at stgtte alle relevante mg@der og kurser.

Retningslinie om kursus- og kongres deltagelse: KGA AUH Kurser og Kongresser. Efter del-
tagelse forventes mundtlig afrapportering ved en af afdelingens konferencer

C4) Forskning

Arbejdet ved Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital rummer mange muligheder for
at gennemfg@re mindre eller stgrre forskningsprojekter, lige fra kasuistikker initieret af observatio-
ner i klinikken eller laboratoriet, til systematiske eksperimentelle, observationelle eller epidemio-
logiske 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, og alle yngre laeger opfordres
til at gennemfgre et st@rre eller mindre selvstaendigt forskningsprojekt, der fgrer til publikation af

9


http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/generelle-kurser/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/generelle-kurser/
http://www.dsmg.dk/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/forskningstraning/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/forskningstraning/
http://e-dok.rm.dk/edok/Admin/GUI.nsf/Desktop.html?open&openlink=http://e-dok.rm.dk/edok/enduser/portal.nsf/Main.html?open&unid=XA0EDA710B4CA115CC12577FC002E9CC2&level=AAUHKG&dbpath=/edok/editor/AAUHKG.nsf/&windowwidth=1100&windowheight=600&windowtitle=S%F8g
http://www.e-pages.dk/aarhusuniversitet/314

en artikel eller poster under deres ansaettelse pa afdelingen.

Afdelingens professorer hjelper gerne i gang. De fleste af afdelingens akademikere vil kunne vej-
lede og supervisere afhangigt af projektets emne. Forskning KGA AUH

3. ansattelse (ikke-fastlagt klinisk anszettelse):

Der indgar en ikke-fastlagt klinisk ansaettelse af 6 maneders varighed i hoveduddannelses-
forlgbet. Formalet er, at valget af den kliniske afdeling kan tilpasses den individuelle ud-
dannelsesprofil og interesseomrade.

Ansattelsen skal som udgangspunkt finde sted pa en uddannelsesafdeling i Videreuddan-
nelsesregion Nord.

Den kliniske ansattelse skal fastlaegges i Ipbet af de fgrste 6 maneder efter pabegyndt for-
ste ansezettelse i hoveduddannelsesforlgbet.

e Den uddannelsessggende samarbejder med hovedvejleder og de involverede ud-
dannelsesansvarlige overlaeger mhp. at indga de ngdvendige aftaler med de involve-
rede afdelinger.

e Deinvolverede uddannelsesansvarlige overlaeger udarbejder i samarbejde et ud-
dannelsesprogram for ansattelsen.

e Det udarbejdede uddannelsesprogram sendes til specialets postgraduate kliniske
lektor, der indstiller programmet til godkendelse i Det Regionale Rad for Laegers Vi-
dereuddannelse.

e Videreuddannelsessekretariatet udarbejder de ngdvendige tillaegsaftaler.

Vejledning vedrgrende visse sma specialers tvaergaende kliniske ansaettelse

3. Kompetencer, laerings- og kompetencevurderingsmetoder samt kurser
og forskning

3.1 Plan for kompetenceudvikling og kompetencegodkendelse

Kompetencemalene, der skal vurderes og godkendes, er anfgrt i malbeskrivelsen, hvor der angives
forslag til leeringsmetoder for hver enkelt kompetencevurdering. Malbeskrivelsen indeholder des-
uden en generel beskrivelse af leerings- og kompetencevurderingsstrategier. (www.sst.dk).

3. ansaettelse udggres af 6 maneders klinisk ansaettelse pa ikke-fastlagt afdeling. Kompetencer, der
skal opnas i dette modul, vil variere afhaengigt af, hvad der er muligt pa netop det ansattelses-
sted. Kompetencerne, der forventes opnaet under ansattelsen, skal beskrives i et tillaagsuddan-
nelsesprogram, som beskrevet under pkt 2.1.

Indholdet i nedenstaende checkliste svarer til malbeskrivelsens logbog.
| dette program findes anvisning p3, i hvilke delansattelser og hvornar de enkelte kompetencemal
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skal godkendes. Mange genetiske sygdomme er sjaeeldne, og det er derfor sveaert at sige praecis, hvornar uddannelsesleegerne mgder de enkelte sager

og dermed kan opna kompetencerne. For de kompetencer som er markeret med

”xn

er der valgfrihed, men det skal tilstreebes, at der i 1.anszettelse,

2.ansxettelse og 4.anszettelse pa klinisk genetisk afdeling er godkendt henholdsvis 50%, 75% og 100% af det samlede antal med stjerne markerede
kompetencer. Det drejer sig om 45 ud af de 126 kompetencer.
For de kompetencer, hvor "Godkendt kursus i ...."” er anfgrt som en af flere kompetencevurderingsmetoder, kan kompetencen godkendes, nar ud-
dannelseslaegen vurderes kompetent med den/de gvrig(e) metode(r).
Kompetencegodkendelsen er fordelt efter sveerhedsgrad, kompleksitet mm. Leeringsrammer og kompetencevurderingsmetoder veelges for den en-
kelte anszettelse. Kompetencevurderingsmetodernes gennemfgrelse i det konkrete anszettelsessted er ligeledes beskrevet

CHECKLISTE
Malnummer og kompetencemal Konkretisering Leeringsmeto- Kompetencevurderings- Tidspunkt for forventet kompetencegodkendel-
af mal der metode se (mdr.)
1. ansaet- 2. ansxet- | 3.an- 4. ansaet-
telse telse saettelse | telse
Maned 1- | Maned 13- | Maned | Maned 31-
12 24 25-30 48
1 Redeggre for (2) relevante cytogene- | Medicinsk ek- Selvstudium. Kompetencekort.
tiske metoder. spert/laegefaglig. Laboratoriearbej- Godkendt kursus i cytogenetik.
de.
Varetagelse af pa- X
tientforlgb.
Kursus.
2 Redeggre for (2) relevante moleky- Medicinsk ek- Selvstudium. Kompetencekort.
leergenetiske metoder. spert/laegefaglig. Laboratoriearbej- Godkendt kursus i molekylaer-
de. genetik.
Varetagelse af pa- X
tientforlgb.
Kursus.
3 Redeggre for (2) kromosomstruktur, | Medicinsk ek- Selvstudium. Kompetencekort.
kromosomfunktion og nomenklatur. spert/laegefaglig. Laboratoriearbej- Godkendt kursus i cytogenetik. X

de.
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Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Redeggre for (2) genstruktur, gen-
funktion og nomenklatur.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Selvstudium.
Laboratoriearbej-
de.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Godkendt kursus i molekylaer-
genetik.

Selvstaendigt foretage (3) fortolkning
af cytogenetiske analyseresultater.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Selvstudium.
Laboratoriearbej-
de.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Godkendt kursus i cytogenetik.

Selvstaendigt foretage (3) fortolkning
af molekylzergenetiske analyseresul-
tater.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Selvstudium.
Laboratoriearbej-
de.

Varetagelse af pa-

Kompetencekort.
Godkendt kursus i molekylaer-
genetik.

tientforlgb.
Kursus.
Vurdere (3) arvegange og analysere AD, AR, XR, XD og Selvstudium. Case-baseret diskussion.
nedarvningsmgnstre ud fra stam- mitokondriel arve- Varetagelse af pa- Godkendt kursus i genetisk rad-
traesdata. gang, kromosomab- | tientforlgb. givning.
normiteter, epige- Kursus.
netik, anticipation,
penetrans, polygen
og multifaktoriel ar-
vegang.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Selvstaendigt foretage (3) risikobe- A priori, a posteriori, | Selvstudium. Case-baseret diskussion.
regning (populationsgenetik, sand- Hardy-Weinberg Varetagelse af pa- Godkendt kursus i genetisk epi-
synlighedsregning og kombinatorik). etc. Medicinsk ek- tientforlgb. demiologi.
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spert/laegefaglig. Kursus.

9 Selvstaendigt foretage (3) risikovur- Medicinsk ek- Selvstudium. Case-baseret diskussion.

dering ud fra empiriske data. spert/laegefaglig. Varetagelse af pa- Godkendt kursus i genetisk epi-
tientforlgb. demiologi.
Kursus.

10 Redeggre for (2) somatisk cellegene- | Mosaicisme, karci- Selvstudium. Godkendt kursus i onkologisk
tik (erhvervede afvigelser). nogenese, epigene- | Varetagelse af pa- genetik.

tik. tientforlgb.
Medicinsk ek- Kursus.
spert/laegefaglig.

11 Beskrive (1) genetiske faktorers be- Herunder kende til Kursus. Case-baseret diskussion.
tydning for visse leegemidlers om- G6PD-mangel, war-
saetning, effekt og toksicitet. farin-resistens og

malign hypertermi,
dihydropyrimidin-
dehydrogenase-
mangel samt ab-
norm kolinesterase-
aktivitet.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

12 Beskrive (1) principper og udfordrin- | Herunder bl.a. Le- Kursus. Godkendt kursus i audiologisk
ger ved genterapi og navne eksem- bers kongenitte og oftalmologisk genetik.
pler herpa. amaurose og retini-

tis pigmentosa.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

13 Analysere (3) kliniske problemstillin- Herunder anvende Selvstudium. Audit af arbejdspraksis.
ger i forbindelse med genetisk rad- kliniske vejlednin- Varetagelse af pa- Godkendt kursus i genetisk rad-
givning. ger, litteratursgg- tientforlgb. givning.

ning, databasesgg- Kursus.

ning og konference
med kolleger i nati-
onalt og internatio-
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nalt netveaerk.
Akademiker/forsker
og underviser.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

14

Selvstaendigt udarbejde (3) en plan
til besvarelse af et videnskabeligt
spgrgsmal.

Herunder redeggre
for principperne for
ansggning til viden-
skabsetisk komite.
Involvere hensigts-
maessig litteratur-
sggning, identifice-
ring af supplerende
undersggelser, in-
volvering af relevant
ekspertise. Praesen-
tere, forsvare og
udbrede resultater-
ne af undersggel-
sen. Identificere
omrader for fremti-
dige undersggelser,
som udspringer af
resultaterne.
Akademiker/forsker
og underviser.

Forskningstree-
ningsmodul.
Udarbejde mindst
en videnskabelig
artikel som fgrste-
forfatter.

Godkendt forskningstraenings-
modul.

Indsendelse af mindst en viden-
skabelig artikel som f@rstefor-
fatter.

15

Diskutere (3) indikationer for praena-
tal cyto- og molekylaergenetisk diag-
nostik.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion

16

Vurdere (3) og skriftligt formidle,
hvilke supplerende metoder der bgr
bringes i anvendelse ved uafklarede
cytogenetiske og molekylaergenetiske
fund.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Samarbejder.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Audit af arbejdspraksis.
Godkendt kursus i cytogenetik.
Godkendt kursus i molekylaer-
genetik.
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17 Selvstaendigt varetage (3) planlaeg-

Herunder kritisk stil-

Varetagelse af pa-

Audit af arbejdspraksis.

ning af kontrol og opfglgningspro- lingtagen til guide- tientforlgb. Godkendt kursus i genetisk rad-
gram, bade selvstaendigt og i samar- lines pa omradet Kursus. givning.
bejde med kolleger fra andre kliniske | (evidens) og vurdere
specialer samt formidle dette til pati- | kontrolprogram i
enten/familien. tilfeelde, hvor der
ikke findes en kon-
sensus-guideline. X
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Akademiker/forsker
og underviser.
Professionel og
Sundhedsfremmer.
18 Selvstaendigt varetage (3) kommuni- | Herunder kunne Varetagelse af pa- Mini-CEX.
kation i genetisk radgivning, herunder | forklare risikovurde- | tientforlgb. Godkendt kursus i genetisk rad-
forventningsafstemning samt formid- | ring, genetiske test- | Kursus. givning.
le og kommunikere vurderinger, ud- resultater og be- Godkendt kursus i kommunika-
rednings- og behandlingsforslag handlingsmulighe- tion.

mundtligt og skriftligt til patienten i
forstaelig form.

der pa en klar, pree-
cis og balanceret
made til den enkelte
patient og familie.
Kunne tilpasse in-
formationen til pati-
entens forstaelses-
ramme og sikre sig
forstaelse af det
formidlede.
Kommunikator og
Sundhedsfremmer.

Audiologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
teenkt for eller har genetisk betinget hgretab eller dgvhed, herunder diskutere undersggelses-
resultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde rele-
vante familiemedlemmer udredning og kontrol.
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19 Selvstaendigt foretage (3) udredning Herunder syndro- Varetagelse af pa- Mini-CEX.
og radgivning af patienter/familier misk og nonsyn- tientforlgb. Godkendt kursus i audiologisk
med (eller ved mistanke om) genetisk | dromisk hgre- Kursus. og oftalmologisk genetik.
betinget hgretab eller dgvhed. tab/dgvhed.
Medicinsk ek- X* X* X*
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
20 | Angive (1) differentialdiagnoser til en | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
nyfgdt med kongenit dgvhed, herun- | spert/lzegefaglig. tientforlgb.
der betydningen af kongenitte infek- Selvstudium. X
tioner.
21 Redeggre for (2) udvalgte genetiske Herunder neurofi- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.

sygdomme, der kan ledsages af hgre-
tab eller dgvhed.

bromatose type 2,
Sticklers syndrom,
Waardenburgs syn-
drom, brankio-oto-
renalt syndrom, Jer-
vell-Lange-Nielsens
syndrom, Ushers
syndrom, Alports
syndrom, Pendred
syndrom samt mito-
kondriesygdomme.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

tientforlgb.
Selvstudium.

Dermatologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
teenkt for eller har genetisk betingede tilstande med dermatologiske manifestationer, herun-
der diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt iden-

tificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

22

Selvstaendigt foretage (3) udredning

Herunder kunne

Varetagelse af pa-

Case-baseret diskussion eller

X

*

X

*

X

*
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og radgivning af patienter/familier
med ichthyosis ud fra familieanamne-
se, anamnese, objektiv undersggelse
og resultatet af undersggelse af hud-
biopsi.

skelne mellem ich-
thyosis vulgaris, X-
bundet ichthyosis og
autosomal recessiv
kongenit ichthyosis.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

tientforlgb.
Kursus.

Mini-CEX.
Kursus i dermatologisk genetik.

23

Selvstaendigt udfgre (3) udredning og
radgivning af patienter/familier med
abnorme ektodermale strukturer.

Herunder ektoder-
mal dysplasi syn-
drom.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.

24

Selvsteendigt udfgre (3) udredning og
radgivning af patienter/familier ved
hyppigere forekommende genoder-
matoser.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
diagnostiske kriteri-
er, kliniske manife-
stationer, opfelg-
ning og behandling
ved hereditaere
palmoplantare kera-
todermatoser og
incontinentia pig-
menti.

(Syndromer der er
naevnt i andre disci-
plinspecifikke om-
rader er ikke med-
taget her).
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.
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Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

25

Angive (1) dermatologiske karakteri-
stika for patienter med udvalgte ge-
netiske sygdomme.

Herunder epidermo-
lysis bullosa, Peutz-
Jeghers syndrom,
herediteer heemora-
gisk telangiektasi,
Birth-Hogg-Dubé
syndrom, ataxia te-
langiektasia, Fanco-
nis anami, Darier
sygdom, Cowdens
syndrom, Gorlins
syndrom, nail-
patella syndrom,
neurofibromatose
type 1, tubergs skle-
rose og praematur
aldring.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

26

Redeggre for (2) arvelige faktorers
betydning for multifaktorielle derma-
tologiske sygdomme.

Herunder psoriasis
og malignt mela-
nom.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

Dysmorfologi

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med dys-
morfe traek, herunder foretage objektiv undersggelse, foresla relevant udredning og vurdere
undersggelsesresultater samt kunne planlaegge den kliniske opfglgning, vurdere gentagelses-
risiko og formidle den samlede vurdering til patienten og slaegtninge.

27

Selvstaendigt foretage (3) objektiv
undersggelse af en patient med dys-
morfe traek og anvende korrekt ter-

Herunder genetiske
og ikke-genetiske
differentialdiagno-

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Mini-CEX.
Godkendt kursus i dysmorfolo- X
gi.
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minologi ved beskrivelse af disse. ser.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
28 Selvstaendigt foretage (3) udredning Herunder genetiske | Varetagelse af pa- Mini-CEX.
og radgivning af patienter/familier og ikke-genetiske tientforlgb.
med en eller flere misdannelser. differentialdiagno-
ser.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
29 Selvstaendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Audit af arbejdspraksis.
og radgivning af patienter/familier spert/laegefaglig. tientforlgb.
med mental retardering. Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
30 | Vurdere (3) om en medfgdt misdan- Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
nelse er en malformation, deformati- | spert/laegefaglig. tientforlgb.
on, "disruption” eller dysplasi. Selvstudium.
31 | Angive (1) forskellen pa et syndrom, Herunder Potters Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
en sekvens og en association. sekvens og Pierre- tientforlgb.
Robin sekvens. Selvstudium.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
32 Forklare (2) medfgdte misdannelser Herunder forklare Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.

som deviation fra normal udvikling
under morfogenesen.

hvordan

cheilo- og pa-
latoschisis, cerebra-
le misdannelser,
kardielle misdannel-

tientforlgb.
Selvstudium.
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ser, oesop-
hagusatresi, ga-
stroskise og omfalo-
cele, neuralrgrsde-
fekter og
urogenitale misdan-
nelser kan opsta.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

33

Angive (1) milepzele for barnets ud-
vikling, normale veekstparametre
samt identificere afvigende udvikling.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

34

Redeggre for (2) og genkende speci-
fikke dysmorfe traek ved udvalgte
kromosomsygdomme.

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

Williams syndrom,
Angelman og Pra-
der-Willis syndrom,
Wolf-Hirschhorn
syndrom, Cri du
Chat syndrom,
22qlldeletionssynd
rom.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i dysmorfolo-

gi.

35

Redeggre for (2) og genkende speci-
fikke dysmorfe traek og misdannelser
ved udvalgte syndromer.

Herunder CHARGE
syndrom, Beckwith-
Wiedemanns syn-
drom, Cornelia de

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i dysmorfolo-

gi.
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Lange syndrom, f@-
talt alkoholsyndrom,
Kabuki syndrom,
Rubinstein-Taybi
syndrom, Mowat-
Wilsons syndrom,
Silver-Russell syn-
drom, Smith-Lemli-
Opitz' syndrom,
Treacher-Collins
syndrom,
VATER/VACTERL as-
sociation, WAGR
syndrom (Wilms
tumor, aniridia, ge-
nitale anomalier og
mental retarde-
ringssyndrom),
Zellweger syndrom.
(Syndromer som
indgar i andre disci-
plinspecifikke kom-
petencer er sa vidt
muligt ikke medta-
get her).

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Endokrinologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
teenkt for eller har genetisk betingede tilstande med endokrinologiske manifestationer, her-
under diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt
identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

36

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med adrenogenitalt syndrom.

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

Varetagelse af pa-

tientforlgb.
Kursus.

Mini-CEX.
Godkendt kursus i endokrinolo-
gisk genetik. X
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fekt, 17a-
hydroxylase defekt.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Sundhedsfremmer.
Samarbejder.

37

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med forekomst af mandlig hypogo-
nadisme.

Herunder have
kendskab til Kall-
manns syndrom og
Klinefelters syn-
drom. Derudover
have kendskab til Y-
mikrodeletionsun-
dersggelse.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.

38

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med pubertas tarda.

Herunder Turners
syndrom samt rede-
gore for differenti-
aldiagnoser.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.

39

Redeggre for (2) “Disorders of Sex
Development”.

Herunder beskrive
det genetiske grund-
lag, kliniske manife-
stationer samt rele-
vant behandling og
opfelgning for an-

Selvstudium.
Kursus.

Case baseret diskussion.
Godkendt kursus i endokrinolo-
gisk genetik.
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drogent insensitivi-
tetssyndrom, (46,XX
DSD), (46,XY DSD),
kromosomal ovote-
stikulaer DSD,
(45,X/46,XY mixed
gonadal dysgenesi)
og gonadedysgene-
si.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

40 Redeggre for (2) Albrights hereditee- | Herunder beskrive Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
re osteodystrofi. den genetiske bag- tientforlgb.

grund, kliniske ma- Selvstudium.
nifestationer samt

relevant behandling

og opfglgning.

Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

41 Redeggre for (2) arvelige faktorers Herunder MODY og | Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
betydning for diabetes. mitokondriesyg- tientforlgb.

domme. Selvstudium.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

42 Redeggre for (2) udvalgte genetiske Adrenoleukodystro- | Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
sygdomme, der manifesterer sig ved fi, kongenit binyre- tientforlgb. Godkendt kursus i endokrinolo-
Addisons sygdom (primaer kronisk barkhyperplasi, fa- Selvstudium. gi.
binyrebarkinsufficiens). milieer glukokortiko- | Kursus.

idmangel.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
43 Redeggre for (2) udvalgte genetiske 11B-hydroxysteroid | Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.

sygdomme, der manifesterer sig ved
pseudohyperaldosteronisme og hy-
peraldosteronisme.

dehydrogenase de-
fekt, Liddles syn-
drom, Bartters syn-

tientforlgb.
Selvstudium.
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drom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

44

Angive (1) differentialdiagnoser i for-
bindelse med forekomst af faeeokro-
mocytom.

Herunder neurofi-
bromatose type 1,
von Hippel-Lindaus
syndrom, multipel
endokrin neoplasi
type 1 syndrom
samt familizer para-
gangliom/ faokro-
mocytom syndrom.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

45

Redeggre for (2) den genetiske bag-
grund for hypo - og hyperparathyreo-
idisme.

Herunder forekomst
af familicere former
og neonatal sveaer
hyperparathyreoi-
disme.

Multipel endokrin
neoplasi type 1.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

46

Redeggre for (2) arvelige faktorers
betydning for multifaktorielle endo-
krinologiske sygdomme.

Herunder adiposi-
tas, hyper- og hypo-
thyreoidisme.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i endokrinolo-

gisk genetik. X

Gastrointestinal genetik

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt for eller har genetisk betingede tilstande med gastrointestinale manifestationer, her-
under diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt
identificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.
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47

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med herediteer he@mokromatose.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Mini-CEX eller
Case-baseret diskussion.

48

Redeggre for (2) udvalgte genetiske
sygdomme, der manifesterer sig med
gastrointestinale manifestationer.

Herunder beskrive
diagnostiske kriteri-
er, kliniske manife-
stationer, differen-
tialdiagnoser samt
relevant behandling
og opfalgning for
Wilsons sygdom og
hereditaer pancre-
atitis.

(Cystisk fibrose, alfa-
1-antitrypsin mangel
og Shwachman-
Diamond syndrom
er anfgrt under an-
dre disciplinspecifik-
ke kompetencer).
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

49

Redeggre (2) for arvelige faktorers
betydning for multifaktorielle in-
flammatoriske tarmsygdomme.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

X

Haematologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt for eller har genetisk betingede haamatologiske tilstande, herunder diskutere undersg-
gelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilby-
de relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

50

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med arvelige koagulopatier.

Herunder kende til
udredningsmulighe-
der (inkl. genetiske)

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.

X
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samt behandling og
forholdsregler ved
hamofili A/B, faktor
V Leiden og von Wil-
lebrand sygdom
(f.eks. i forbindelse
med gravidi-
tet/fgdsel).
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

51

Selvsteendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med hamoglobinopatier.

Herunder thalas-
semi og seglcelle-
anaemi.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

52

Redeggre for (2) udvalgte arvelige
koagulopatier.

Herunder have
kendskab til den ge-
netiske baggrund,
opfglgning og be-
handling ved syg-
domme med gget
tromboemboli-risiko
og sygdomme med
gget blgdningsrisi-
ko.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion

53

Angive (1) udvalgte arvelige syg-
domme, der kan manifestere sig ved
knoglemarvsinsufficiens.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
kliniske manifestati-

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.
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oner, opfglgning og
behandling ved Fan-
conis anami, Dia-
mond-Blackfans
anaemi, dyskeratosis
congenita og fami-
lizer myelodyspla-
stisk syndrom
(MDS)/akut myeloid
leukaemi (AML).
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

54

Angive (1) arvelige sygdomme, der
manifesterer sig ved haamolytisk
anami.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
opfglgning og be-
handling af:
herediteer sfeerocy-
tose, herediteer el-
liptocytose,
glucose-6-fosfat-
dehydrogenase-
mangel og pyruvat-
kinasemangel.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

55

Angive (1) udvalgte arvelige granu-
locytopenier.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
opfglgning og be-
handling af granulo-
cytsygdomme:
Chediak-Higashis
syndrom, leukocyt-
adhaesionsdefekter,
kronisk granuloma-
t@s sygdom, svaer

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.
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kongenit neutrope-
ni.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Immunologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
teenkt for eller har genetisk betingede immunologiske tilstande, herunder diskutere undersg-
gelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

56 Redeggre for (2) udredning og rad- Herunder familizer Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
givning af patienter/familier med middelhavsfeber. tientforlgb.
familizer forekomst af periodisk fe- Medicinsk ek- Selvstudium. X
ber. spert/laegefaglig.

57 Redeggre for (2) det tiologiske Herunder defekteri | Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.

grundlag og kliniske manifestationer
for udvalgte genetisk betingede im-
munologiske tilstande.

komplementsyste-
met, f.eks. mannan-
bindende lektinde-
fekt og hereditaert
angiogdem.

Defekt i det innate

immunsystem, f.eks.

kronisk granuloma-
t@s sygdom og
Griscellis syndrom.
Antistofdefekter,
f.eks. IgA-mangel og
X-bundet agammag-
lobulingemi.
T-lymfocytdefekter,
f.eks. 22q11-
deletionssyndrom,
Duncans syndrom
og ataxia telangiekt-
asia.

Kombinerede im-
mundefekter, f.eks.

tientforlgb.
Selvstudium.
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"severe combined
immunodeficiency"
og Wiskott-Aldrichs
syndrom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Kardiologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt for eller har genetisk betingede hjerte- eller karsygdomme, herunder diskutere under-
sggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og til-
byde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

58

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med kardiomyopati.

Herunder klassifika-
tion af kardiomyo-
pati i undertyper.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.

59

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med forekomst af aortaaneurisme
og/eller aortadissektion.

For Marfans syn-
drom se ”skelet- og
bindevavslidelser”.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Mini-CEX.

60

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med forekomst af genetisk betinge-
de kardielle ion-kanal sygdomme.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
diagnostiske kriteri-
er, kliniske manife-
stationer, opfolg-

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.
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ning og behandling
for fglgende: Langt
QT-syndrom, kort
QT-syndrom, Bruga-
das syndrom og ka-
tekolaminerg poly-
morf ventrikulaer
takykardi.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder. Sund-
hedsfremmer.

61

Redeggre for (2) den genetiske bag-
grund for de kliniske manifestationer
ved familizer hyperkolesteroleemi.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Kursus.

Selvstudium.

Godkendt kursus i kardiologisk
genetik.

62

Redeggre for (2) den genetiske bag-
grund og de kliniske manifestationer
ved pulmonal arteriel hypertension.

Herunder tilstande
som skyldes mutati-
on i BMPR2.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Kursus.

Selvstudium.

Godkendt kursus i kardiologisk
genetik.

63

Angive (1) hvilke hjertesygdomme,
der kan ses ved udvalgte myopatier.

Herunder dystrop-
hia myotonica type
1, Limb-Girdle,
Beckers og Duchen-
nes muskeldystrofi-
er, og fasciosca-
pulohumeral mu-
skeldystrofi.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Kursus.

Selvstudium.

Varetagelse af patientforlgb.
Case baseret diskussion.
Godkendt kursus i kardiologisk
genetik.

64

Redeggre for (2) kardielle manife-
stationer ved genetisk betingede af-
lejringssygdomme.

Herunder Fabrys
sygdom og familizer
amyloidose.

Kursus.

Selvstudium.

Godkendt kursus i kardiologisk
genetik.
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Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
65 Redeggre for (2) og genkende speci- | Herunder Noonans Kursus. Varetagelse af patientforlgb.
fikke dysmorfe traek ved syndromer, | syndrom, kardio- Selvstudium. Case baseret diskussion.
der involverer hjertemisdannelser. faciokutant syn- Godkendt kursus i kardiologisk
drom, Costellos genetik.
syndrom, Williams X* X* X*
syndrom og 22q11-
deletionssyndrom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
66 Redeggre for (2) arvelige faktorers Herunder hyperten- | Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
betydning for multifaktorielle hjerte- | sion og myokardie- Selvstudium. genetik.
og karsygdomme. infarkt. X
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
67 Angive (1) differentialdiagnoser ved | Herunder anvende Kursus. Godkendt kursus i kardiologisk
pludselig hjertedgd. kliniske oplysninger | Selvstudium. genetik.
og obduktionsrap-
porter i vurdering af X
xtiologi.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Medfgdte metaboliske sygdomme Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt 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.
68 Selvstendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion eller
og radgivning af patienter/familier spert/laegefaglig. tientforlgb. Mini-CEX. % % %
med medfgdte metaboliske syg- Kommunikator. X X X
domme. Professionel.
Samarbejder.
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Sundhedsfremmer.

69 Selvstaendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- | Audit af arbejdspraksis.
og radgivning af patienter/familier spert/laegefaglig. tientforlgb.
med mitokondriesygdomme. Kommunikator.

Professionel.
Samarbejder.

70 Redeggre for (2) inddeling af med- Medicinsk ek- Selvstudium. Godkendt kursus i medfgdte
fedte metaboliske sygdomme i for- spert/laegefaglig. Kursus. metaboliske sygdomme.
hold til
1) involveret cellekompartment
2) det involverede stofskifte (small
molecule diseases og large complex
molecule diseases)

3) kliniske manifestationer.

71 Redeggre for (2) indikation for Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
urinmetabolisk screening og give spert/laegefaglig. tientforlgb. Godkendt kursus i medfgdte
forslag til supplerende metabolisk Selvstudium. metaboliske sygdomme.
udredning for patienter mistaenkt Kursus.
for medfgdt metabolisk sygdom.

72 Redeggre for (2) neonatalscree- Herunder angive Selvstudium. Godkendt kursus i medfgdte
ningsprogrammet i Danmark. forlgb, princippet Kursus. metaboliske sygdomme.

ved undersggelsen,
opfglgning ved posi-
tive fund, begraens-
ninger ved scree-
ningsprogrammet,
kende til falsk posi-
tiv- og falsk negativ-
rater samt angive, at
sygdomme kan de-
butere, fgr resultat
foreligger.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.
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73 Redeggre for (2), at prover fra CVS Medicinsk ek- ' \{aretagelse af pa- Case-baseret disk'ussion.
. . . spert/laegefaglig. tientforlgb. Godkendt kursus i medfgdte
og amnionvaeske i nogle tilfaelde kan . .
ol Selvstudium. metaboliske sygdomme. X
undersgges ved maling af enzymak-
L . Kursus.
tivitet samt tolke svar fra disse.

74 Angive (1), at medfgdte metaboliske | Herunder f.eks. be- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
sygdomme kan debutere akut med vidstlgshed, opkast- | tientforlgb. Godkendt kursus i medfgdte
non-specifikke symptomer, og at ninger, hypotoni, Selvstudium. metaboliske sygdomme.
disse kraever akut indleeggelse, diag- | kramper, hypoglyk- Kursus.
nostik og intervention. &mi, metabolisk

acidose, leverinsuf-
ficiens, hyperam-
moniemi og angive, X
at steerk mistanke
om metabolisk krise
ofte kraever i.v. glu-
kosebehandling.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
75 Identificere (1) kliniske manifestati- | Herunder darlig triv- | Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.

oner, hvor medfgdte metaboliske
sygdomme kan veere differentialdi-
agnose.

sel, forsinket udvik-
ling, neurologisk de-
generation, leuko-
dystrofi, mikrocefali,
leverdysfunktion,
myopati, organo-
megali mv.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i medfgdte
metaboliske sygdomme.

Nefrologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt for eller har genetisk betingede nefrologiske tilstande, herunder diskutere undersggel-
sesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

76

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier

Herunder kunne
skelne mellem auto-

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis eller * * *
Mini-CEX. X X X
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med cystenyresygdom

somal recessiv og
dominant polycy-
stisk nyresygdom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Kursus.

Godkendt kursus i nefrologisk
genetik.

77

Redeggre for (2) udvalgte sygdom-
me med nefrologiske manifestatio-
ner

Herunder beskrive
det genetiske grund-
lag og kliniske mani-
festationer ved Al-
ports syndrom, Bar-
det-Biedls syndrom,
Wilms tumor,
Meckels syndrom,
Fabrys sygdom,
kongenit nefrotisk
syndrom, medullzer
cystenyre, benign
familizer haematuri.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

78

Redeggre for (2) differentialdiagno-
ser hos bgrn med medfgdte urogeni-
tale misdannelser.

Herunder renal age-
nesi og dysplasi.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

Neurologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt for eller har genetisk betingede neurologiske tilstande, herunder diskutere undersggel-
sesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

79

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier

Herunder CADASIL
(cerebral autosomal

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

* * *

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

X
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med cerebrovaskulare lidelser som
apopleksi og vaskulaere anomalier.

dominant arteriopa-
ti med subkortikale
infarkter og leuko-
encephalopati) og
cerebrale kaverngse
malformationer.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Kursus.

Godkendt kursus i neurologisk
og psykiatrisk genetik.

80

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med forhornscellesygdom.

Herunder spinal
muskelatrofi.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.
Godkendt kursus i neurologisk
og psykiatrisk genetik.

81

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med sent debuterende neurologiske
lidelser.

Herunder Hunting-
tons sygdom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Mini-CEX.
Godkendt kursus i neurologisk
og psykiatrisk genetik.

82

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med perifer neuropati.

Herunder CMT
(Charcot-Marie-
Tooth) og HNPP
(Hereditary Neurop-
athy with liability to
Pressure Palsies).
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

Godkendt kursus i neurologisk
og psykiatrisk genetik.
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Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

83

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med myopati og muskeldystrofi.

Herunder Duchen-
nes og Beckers mu-
skeldystrofi og dy-
strophia myotonica.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

84

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med neurofibromatose type 1.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.

85

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med tubergs sklerose.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

86

Redeggre for (2) udvalgte arvelige
neurologiske sygdomme samt arve-
lige sygdomme med neurologiske
symptomer.

Herunder beskrive
det genetiske grund-
lag, kliniske manife-
stationer samt rele-
vant behandling og
opfglgning for: Fa-
milizer hemiplegisk
migraene, hereditaer
spastisk paraplegi,

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i neurologisk
og psykiatrisk genetik.
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Friedreichs ataksi,
porfyri, Wilsons
sygdom, adrenole-
ukodystrofi, MELAS
(mitokondriel ence-
falomyopati med
laktatacidose og
"stroke-like” episo-
der), LHON (Lebers
hereditaere opticus-
neuropati), MERRF
(myoklon epilepsi
med "ragged red
fibers"), Kearn-
Sayres sygdom, Fa-
brys sygdom og me-
takromatisk leuko-
dystrofi.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

87

Redeggre for (2) udvalgte arvelige
muskeldystrofier.

Herunder beskrive
det genetiske grund-
lag, undertyper, kli-
niske manifestatio-
ner samt relevant
behandling og op-
fglgning for fa-
scioscapulohumeral
-, Limb-Girdle -,
okulofaryngeal - og
Emery-Dreifuss mu-
skeldystrofi, Thom-
sens sygdom og
SCN4A-relaterede
sygdomme.
Medicinsk ek-

spert/legefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.
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88

Redeggre for (2) den atiologiske
baggrund, herunder genetiske for-
hold for udvalgte neurodegenerative
sygdomme.

Herunder amyotro-
fisk lateral sklerose,
frontotemporal de-
mens, Alzheimers
demens og Parkin-
sons sygdom.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

89

Redeggre for (2) arvelige faktorers
betydning for multifaktorielle neuro-
logiske sygdomme.

Herunder multipel
sklerose.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

Oftalmologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
teenkt for eller har genetisk betingede tilstande med oftalmologiske manifestationer, herun-
der diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt iden-
tificere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

90 Selvstaendigt foretage (3) udredning | Isoleret eller som Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion eller
og radgivning af patienter/familier led i syndrom, her- tientforlgb. Mini-CEX.
med retinitis pigmentosa. under have kend- Selvstudium. Godkendt kursus i oftalmologisk
skab til genterapi. Kursus. genetik.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig. X
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
91 Redeggre for (2) udredning og rad- Medicinsk ek- Case-baseret diskussion.
. : o . Varetagelse af pa- ) . * * *
givning af patienter/familier med spert/laegefaglig. . Godkendt kursus i oftalmologisk
X i tientforlgb. : X X X
opticusatrofi. . genetik.
Selvstudium.
92 Redeggre for (2) udredning og rad- Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion. " " "
givning af patienter/familier med spert/laegefaglig. tientforlgb. X X X
okulaer og/eller okulokutan albinis- Selvstudium.
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me.

93 Redeggre for (2) differentialdiagno- | Herunder mikrof- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
ser hos et barn med okulaer udvik- talmi, anoftalmi, ko- | tientforlgb.
lingsdefekt. lobom og aniridi. Selvstudium. * * *
Medicinsk ek- X X X
spert/laegefaglig.
94 Redeggre for (2) arvelige faktorers Herunder glaukom, Selvstudium. Case-baseret diskussion.

betydning for multifaktorielle oftal-
mologiske sygdomme.

diabetisk retinopati
og aldersrelateret
makuladegenerati-
on (AMD).
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Onkologisk genetik

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt for eller har genetisk betingede onkologiske sygdomme, herunder diskutere undersg-
gelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identificere, teste og tilbyde
relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

95

Selvstaendigt foretage (3) udred-
ning, risikovurdering og radgivning af
patienter/familier med forekomst af
mammacancer (+/- ovariecancer).

Herunder i vurde-
ringen inddrage fa-
milieanamnese, al-
der pa diagnose-
tidspunkt, tumorka-
rakteristika og andre
tumormarkgrer
samt risikobereg-
ningsprogrammer
og empiriske data.
Herunder formidle
viden til patienten
og tilbyde relevant
kontrol og forebyg-
gelse til familier
med HBOC (heredi-
taer bryst - og ova-

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.
Mini-CEX.
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riecancer) (+/-
BRCA1- eller BRCA2-
mutation), moderat
risiko for mamma-
cancer og ikke vee-
sentlig gget risiko
for mammacancer.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

96

Selvstendigt foretage (3) udred-
ning, risikovurdering og radgivning af
patienter/familier med forekomst af
kolorektal cancer og/eller polypper.

Herunder i vurde-
ringen inddrage fa-
milieanamnese, al-
der pa diagnose-
tidspunkt, tumorka-
rakteristika og andre
tumormarkgrer
(som immunhisto-
kemiske undersg-
gelser for mismatch-
repair-proteinerne,
mikrosatellit-
instabilitetsunder-
sggelser og under-
sggelse for BRAF-
mutation) samt risi-
koberegningspro-
grammer og empiri-
ske data.

Herunder:
Familizer adenoma-
t@s polypose,
MUTYH-associeret
polypose, HNPCC

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Audit af arbejdspraksis.
Mini-CEX.
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(hereditzer non-
polypgs kolorektal
cancer), moderat
risiko for kolorektal
cancer.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

97

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med gget forekomst af en eller flere
forskellige typer cancer, som ikke
kan henfgres til et velbeskrevet can-
cerdisponerende syndrom.

F.eks. familizer op-
hobning af nyrecan-
cer, familizer op-
hobning af tidlig
prostatacancer.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.

98

Selvstaendigt foretage (3) udred-
ning, risikovurdering og radgivning af
patienter/familier med forekomst af
malignt melanom.

Herunder i vurde-
ringen inddrage fa-
milieanamnese, al-
der pa diagnose-
tidspunkt, tumorka-
rakteristika og even-
tuelle andre tu-
mormarkgrer.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.
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99

Diskutere (3) differentialdiagnoser
ved mistanke om cancersyndromer.

Herunder multipel
endokrin neoplasi
(MEN), Li-Fraumeni
syndrom, von Hip-
pel-Lindaus
syndrom, neuro-
fibromatose type 2,
Peutz-Jeghers
syndrom, juvenil po-
lypose, PTEN-
hamartoma tumor
syndrom, MUTYH-
associeret polypose
og Gorlins syndrom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i onkologisk
genetik.

100

Redeggre for (2) det genetiske
grundlag, kliniske manifestationer
samt relevant behandling og opfglg-
ning af retinoblastom.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.

101

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

Herunder herceptin
og tyrosinkinase-
hammere ved kro-
nisk myeloid leu-
kaemi (CML).

Kursus.

Godkendt kursus i onkologisk
genetik.

102

Angive (1) erhvervede cyto- og mo-
lekyleergenetiske afvigelsers betyd-
ning for patogenese ved maligne
hamatologiske sygdomme.

Herunder betydning
for diagnostisk,
prognose og be-
handling ved akutte
og kroniske leukae-
mier.

Kursus.

Godkendt kursus i cytogenetik.

Praenatal udredning og diagnostik

Overordnet kompetence:

Selvstaendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning i det praenatale forlgb af patien-
ter/familier, der er mistaenkt for eller har genetisk betingede sygdomme, herunder angive
gentagelsesrisiko, diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, samt identificere, te-
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ste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.

103

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning ved nedsat fertilitet,
habituel abort, senabort eller dgd-
fodsel.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

104

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning vedrgrende praeim-
plantationsgenetisk diagnostik
(PGD).

Herunder kunne re-
deggre for metode,
sensitivi-
tet/specificitet, be-
graensninger og an-
vendelse i forhold til
den specifikke gene-
tiske problemstil-
ling.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Fokuseret patient-
forlgb.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.

105

Selvstendigt foretage (3) udredning

Herunder diskutere

Varetagelse af pa-

Case-baseret diskussion.

og radgivning ved pavisning af fo- strategier for gene- | tientforlgb. Godkendt kursus i praenatal ud-
stermisdannelse eller veekstafvigelse | tisk udredning og Selvstudium. redning og diagnostik.
under graviditet. analyse. Kursus.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
106 | Redeggre for (2) differentialdiagno- | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Godkendt kursus i praenatal ud-
ser ved oligo- og polyhydramnios. spert/laegefaglig. tientforlgb. redning og diagnostik.
Selvstudium.
Kursus.
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107

Redeggre for (2) differentialdiagno-
ser ved abnormt ultralydsfund.

Herunder ekkotaette
tarme, korte rer-
knogler, stor nakke-
fold, “golfbolde” i
hjertet, cyster i ple-
xus choroideus.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Godkendt kursus i preenatal ud-
redning og diagnostik.

Psykiatrisk genetik

Overordnet kompetence:

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

108 | Selvstendigt foretage (3) udredning | Herunder Retts syn- | Varetagelse af pa- | Audit af arbejdspraksis.
og radgivning ved autisme-spektrum | drom og Fragilt X tientforlgb.
forstyrrelser. syndrom.
Medicinsk ek- % % %
spert/lagefaglig. X X X
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
109 | Redeggre for (2) arvelige faktorers Herunder for affek- Selvstudium. Case-baseret diskussion.
betydning for multifaktorielle psyki- | tive lidelser og lidel- | Kursus. Godkendt kursus i neurologisk

atriske sygdomme.

ser i det skizofrene
spektrum, tics,
ADHD (attention de-
ficit/hyperactivivity
disorder) og Touret-
tes syndrom.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

og psykiatrisk genetik.

110

Redeggre for (2) psykiatriske symp-
tomer ved mikrodeletionssyndromer
og andre genetiske syndromer.

Herunder kende
psykiatriske manife-
stationer ved

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i neurologisk X
og psykiatrisk genetik.
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22qgl1ldeletionssynd
rom, Prader-Willis
syndrom, Williams
syndrom, Klinefel-
ters syndrom og
Smith- Magenis
syndrom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Kursus.

111

Redeggre for (2), at visse genetiske
sygdomme kan debutere med psyki-
atriske symptomer.

Herunder Hunting-
tons sygdom, meta-
kromatisk leukody-
strofi, porfyri, fron-
tallapsdemens, Wil-
sons sygdom samt
andre metaboliske

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i neurologisk
og psykiatrisk genetik.

sygdomme.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Genetik ved pulmonale sygdomme Overordnet kompetence:
Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
teenkt for eller har genetisk betingede tilstande med pulmonale manifestationer, herunder
diskutere undersggelsesresultater, klinisk opfglgning, angive gentagelsesrisiko samt identifi-
cere, teste og tilbyde relevante familiemedlemmer udredning og kontrol.
112 | Selvstendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion eller.
og radgivning ved hereditaer haemo- | spert/lzegefaglig. tientforlgb. Mini-CEX.
ragisk telangiektasi. Kommunikator. X* X* X*
Professionel.
Samarbejder.
113 | Selvstaendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion eller
og radgivning ved alfa-1- spert/laegefaglig. tientforlgb. Mini-CEX.
antitrypsinmangel. Kommunikator. X* X* X*
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
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114 | Selvstendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Audit af arbejdspraksis.
og radgivning ved cystisk fibrose. spert/laegefaglig. tientforlgb.
Kommunikator. * * *
Professionel. X X X
Samarbejder.
B e et | Vel g | o et ko | x "
& & P y ' P gejaghg. tientforlgb.
116 | Angive (1) differentialdiagnoser ved | Herunder kendskab | Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion.
gentagen forekomst af pneumotho- | til Birt-Hogg-Dubés tientforlgb.
rax. og Marfans syn- " " "
drom. X X X
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
117 | Angive (1) arvelige faktorers betyd- Herunder astma Selvstudium. Case-baseret diskussion.

ning for multifaktorielle pulmonale
sygdomme.

bronchiale, kronisk
obstruktiv lunge-
sygdom og intersti-
tiel lungefibrose.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Genetiske skelet- og bindeveevssygdomme

Overordnet kompetence:

Selvsteendigt kunne udfgre genetisk udredning og radgivning af patienter/familier, der er mis-
taenkt 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.

118

Selvsteendigt foretage (3) objektiv
undersggelse ved formodet binde-
vaevs- eller skeletsygdom.

Herunder kropsmal
og Beighton score.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.

Mini-CEX.
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119 | Selvstaendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Audit af arbejdspraksis.
og radgivning ved Marfans syndrom. | spert/leegefaglig. tientforlgb. Godkendt kursus i dysmorfolo-
Kommunikator. Selvstudium. gi.
Professionel. Kursus.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.
120 | Selvstaendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion eller
og radgivning ved Ehlers-Danlos spert/laegefaglig. tientforlgb. Mini-CEX.
syndrom. Kommunikator. Selvstudium. Godkendt kursus i dysmorfolo-
Professionel. Kursus. gi.
Samarbejder.
121 | Selvstendigt foretage (3) udredning | Medicinsk ek- Varetagelse af pa- Case-baseret diskussion eller
og radgivning ved dvaergveekst. spert/laegefaglig. tientforlgb. Mini-CEX.
Kommunikator. Selvstudium. Godkendt kursus i dysmorfolo-
Professionel. Kursus. gi.
Samarbejder.

122

Selvstaendigt foretage (3) udredning
og radgivning ved "short stature
syndromer”.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
kliniske manifestati-
oner, differentialdi-
agnoser samt rele-
vant behandling og
opfglgning ved
Aarskogs syndrom,
Rubinstein-Taybis
syndrom, Léri-Weills
dyschondrosteose
og Silver-Russells
syndrom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Case-baseret diskussion eller
Mini-CEX.

Godkendt kursus i dysmorfolo-
gi.
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123

Selvstendigt foretage (3) udredning
og radgivning af patienter/familier
med “overgrowth” syndromer.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
kliniske manifestati-
oner, differentialdi-
agnoser samt rele-
vant behandling og
opfelgning ved he-
mihyperplasi, Beck-
with-Wiedemanns
syndrom, Sotos syn-
drom, Prader-Willis
syndrom og Pro-
teus’ syndrom.
Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.
Kommunikator.
Professionel.
Samarbejder.
Sundhedsfremmer.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Mini-CEX.

Godkendt kursus i dysmorfolo-
gi.

124

Redeggre for (2) osteogenesis im-
perfecta.

Herunder kunne be-
skrive det genetiske
grundlag, de kliniske
manifestationer, op-
folgning og behand-
ling.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i dysmorfolo-

gi.

125

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

Herunder kunne be-
skrive det genetiske
grundlag, de kliniske
manifestationer, op-
fglgning og behand-
ling.

Medicinsk ek-
spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i dysmorfolo-
gi.
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126

Redeggre for (2) kraniedyssynosto-
se-syndromer.

Herunder have
kendskab til det ge-
netiske grundlag,
kliniske manifestati-
oner, differentialdi-
agnoser samt rele-
vant behandling og
opfelgning for Crou-
zons syndrom,
Aperts syndrom,
Pfeiffers syndrom og
Muenkes syndrom.
Medicinsk ek-

spert/laegefaglig.

Varetagelse af pa-
tientforlgb.
Selvstudium.
Kursus.

Case-baseret diskussion.
Godkendt kursus i dysmorfolo-
gi.
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3.2 Kort beskrivelse af laeringsmetoder samt hvordan de anfgrte kompetencevur-
deringsmetoder skal anvendes pa det enkelte ansattelsessted

1. og 4. ansaettelse: Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital

Laeringsmetoder

Ved nogle kompetencer er naevnt flere laeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering.
Uddannelseslaegen har ansvar for egen leering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Ved
leeringsstrategierne (som er vejledende fraset de obligatoriske kurser), kan en eller flere af de an-
givne strategier anvendes. Hvis der under kompetencevurdering er anfgrt flere metoder, bgr de
alle anvendes, medmindre der er angivet et “eller” mellem metoderne.

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

B) Kursus:
Deltagelse i og godkendelse af formaliseret teoretisk eller praktisk kursus og gennemgang af mate-
riale, der er udvalgt af delkursusleder.

C) Varetagelse af patientforlgb:

Bygger pa en kobling af teoretisk viden og praksis. Heri laegges, at uddannelseslaegen varetager et
samlet sagsforlgb, herunder udredning og radgivning, ivaerksaettelse af laboratorieanalyser og an-
dre parakliniske undersggelser samt, hvis relevant, fastleeggelse af kontrolprogram.

D) Varetagelse af svarafgivelse i laboratoriet:
Bygger pa en kobling af teoretisk viden til praktisk svarafgivelse i forbindelse med genetiske analy-
ser.

E) Laboratoriearbejde:

Ved arbejde i cytogenetisk, molekylaergenetisk eller celledyrkningslaboratorium opnar uddannel-
sesleegen den pagaldende kompetence ved at indga/vaere med i det praktiske arbejde og ved at
forholde sig til analysekvalitet og - resultat i forhold til den kliniske problemstilling.

F) Udarbejdelse af skriftligt materiale:

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

G) Undervisning af andre:
Faglig diskussion som fglge af enten internt eller eksternt afholdt undervisning, hvor faglige og vi-
denskabelige problemstillinger drgftes.

Kompetencevurderingsmetoder

Uddannelseslaegen har ansvar for egen leering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse her-
under tage initiativ til, at kompetencevurdering gennemfgres. Ved vejledersamtaler aftales Igben-
de, hvilke kompetencer der er fokus pa, og hvilke kompetencevurderingsmetode(r), der skal be-
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nyttes.

Enhver klinisk vejleder kan foretage kompetencevurdering, men kun hovedvejleder kan godkende
den enkelte kompetence i logbogen. Kliniske vejledere og hovedvejledere samarbejder i det dagli-
ge arbejde om uddannelseslagen.

A) Case-baseret diskussion:

Denne metode har form som en struktureret vejledersamtale, hvor man kan vurdere teoretisk vi-
den, diskutere enkelte sagsforlgb og etiske problemstillinger. Det kan f.eks. vaere sjeeldne syg-
domstilstande, som uddannelseslaegen pa grund af den lave praevalens ikke med sikkerhed vil fa et
selvsteendigt udrednings/radgivningsforlgb i, men hvor der forventes kendskab til syggdommen, el-
ler der er saerlige genetiske forhold ved sygdommen.

Metoden kan f.eks. indebaere, at den kliniske vejleder taler med og stiller spgrgsmal til uddannel-
sesleegen med udgangspunkt i journalnotater og/eller uddannelseslaegens oplevelser i forhold til
den relevante problemstilling. Derigennem bliver uddannelseslaegens erfaring, viden, indsigt og
tilgang til det konkrete mal eller delmal afdaekket.

Den case-baserede diskussion kan ogsa vaere en diskussion ved en intern konference, hvor en vi-
denskabelig problemstilling sv.t. kompetencen diskuteres i en sddan grad, at den kliniske vejleder
kan godkende kompetencen.

B) Mini-CEX (Mini-Clinical Evaluation Exercise):

Ved denne metode fglger en mere erfaren kollega (typisk en laege) uddannelseslagen for at vur-
dere uddannelseslagens feerdigheder f.eks. en praktisk feerdighed eller en konsultation. Til dette
anvendes et struktureret observationsskema (Mini-CEX).

C) Kompetencekort:

Ved enkelte kompetencer er der udarbejdet kompetencekort, som uddannelsesleegen skal gen-
nemga for at fa kompetencen godkendt. Dette er iseer knyttet til laboratorierelaterede cyto- og
molekylaergenetiske kompetencer.

D) Audit af arbejdspraksis:

Ved denne metode gennemgar den kliniske vejleder én eller flere sager, som uddannelseslagen
har haft ansvaret for. Kan ogsa omfatte gennemgang af instrukser, analysesvar, journalnotater og
lign. Vejlederen vurderer herudfra, om den enkelte kompetence er opnaet.

E) Godkendt kursus:
Godkendt specialespecifikt kursus.

F) Mundtlig og skriftlig praesentation af videnskabeligt arbejde:

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

2. anseettelse: Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital

Leeringsmetoder
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Ved nogle kompetencer er naevnt flere laeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering.
Uddannelseslaegen har ansvar for egen leering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Ved
leeringsstrategierne (som er vejledende fraset de obligatoriske kurser), kan en eller flere af de an-
givne strategier anvendes. Hvis der under kompetencevurdering er anfgrt flere metoder, bgr de
alle anvendes, medmindre der er angivet et “eller” mellem metoderne.

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

B) Kursus:
Deltagelse i og godkendelse af formaliseret teoretisk eller praktisk kursus og gennemgang af mate-
riale, der er udvalgt af delkursusleder.

C) Varetagelse af patientforigb:

Bygger pa en kobling af teoretisk viden og praksis. Heri laegges, at uddannelseslaegen varetager et
samlet sagsforlgb, herunder udredning og radgivning, herunder iveerksaettelse af laboratorieanaly-
ser og andre parakliniske undersggelser samt, hvis relevant, fastlaeggelse af kontrolprogram.

D) Varetagelse af svarafgivelse i laboratoriet:
Bygger pa en kobling af teoretisk viden til praktisk svarafgivelse i forbindelse med genetiske analy-
ser.

E) Laboratoriearbejde:

Ved arbejde i cytogenetisk, molekylaergenetisk eller celledyrkningslaboratorium opnar uddannel-
sesleegen den pagaldende kompetence ved at indga/vaere med i det praktiske arbejde og ved at
forholde sig til analysekvalitet og - resultat i forhold til den kliniske problemstilling.

F) Udarbejdelse af skriftligt materiale:

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

G) Undervisning af andre:
Faglig diskussion som fglge af enten internt eller eksternt afholdt undervisning, hvor faglige og vi-
denskabelige problemstillinger drgftes.

Kompetencevurderingsmetoder

Uddannelseslaegen har ansvar for egen laering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse her-
under tage initiativ til, at kompetencevurdering gennemfgres. Ved vejledersamtaler aftales Igben-
de, hvilke kompetencer der er fokus pa, og hvilke kompetencevurderingsmetode(r), der skal be-
nyttes.

Enhver klinisk vejleder kan foretage kompetencevurdering, men kun hovedvejleder kan godkende
den enkelte kompetence i logbogen. Kliniske vejledere og hovedvejledere samarbejder i det dagli-
ge arbejde om uddannelsesleegen. Endvidere foregar ovennaevnte samarbejde ved jaevnlige for-
melle vejledermgder pa afdelingen.

A) Case-baseret diskussion:
Denne metode har form som en struktureret vejledersamtale, hvor man kan vurdere teoretisk vi-
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den, diskutere enkelte sagsforlgb og etiske problemstillinger. Det kan f.eks. vaere sjeldne syg-
domstilstande, som uddannelsesleegen pa grund af den lave praevalens ikke med sikkerhed vil fa et
selvstaendigt udrednings/radgivningsforlgb i, men hvor der forventes kendskab til sygdommen, el-
ler der er saerlige genetiske forhold ved sygdommen.

Metoden kan f.eks. indebzere, at den kliniske vejleder taler med og stiller spgrgsmal til uddannel-
seslaegen med udgangspunkt i journalnotater og/eller uddannelseslaegens oplevelser i forhold til
den relevante problemstilling. Derigennem bliver uddannelseslaegens erfaring, viden, indsigt og
tilgang til det konkrete mal eller delmal afdaekket.

Den case-baserede diskussion kan ogsa vaere en diskussion ved en intern konference, hvor en vi-
denskabelig problemstilling sv.t. kompetencen diskuteres i en sddan grad, at den kliniske vejleder
kan godkende kompetencen.

B) Mini-CEX (Mini-Clinical Evaluation Exercise):

Ved denne metode fglger en mere erfaren kollega (typisk en laege) uddannelseslagen for at vur-
dere uddannelseslagens feerdigheder f.eks. en praktisk feerdighed eller en konsultation. Til dette
anvendes et struktureret observationsskema (Mini-CEX).

C) Kompetencekort:

Ved enkelte kompetencer er der udarbejdet kompetencekort, som uddannelsesleegen skal gen-
nemga for at fa kompetencen godkendt. Dette er isaer knyttet til laboratorierelaterede cyto- og
molekylaergenetiske kompetencer.

D) Audit af arbejdspraksis:

Ved denne metode gennemgar den kliniske vejleder én eller flere sager, som uddannelseslagen
har haft ansvaret for. Kan ogsa omfatte gennemgang af instrukser, analysesvar, journalnotater og
lign. Vejlederen vurderer herudfra, om den enkelte kompetence er opnaet.

E) Godkendt kursus:
Godkendt specialespecifikt kursus.

F) Mundtlig og skriftlig praesentation af videnskabeligt arbejde:

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

3.3 Obligatoriske kurser og forskningstraening

Specialespecifikke kurser
Disse er nationale og er beskrevet i malbeskrivelsen. De specialespecifikke kurser organiseres via
specialeselskabet www.DSMG.dk

For yderligere information henvises til det regionale videreuddannelsessekretariats hjemmeside
og Sundhedsstyrelsens hjemmeside.

Generelle kurser

De generelle kurser er overordnet beskrevet i malbeskrivelsen. Kurserne udmegntes og planlaegges
hovedsageligt regionalt af det regionale videreuddannelsessekretariat og af Sundhedsstyrelsen.
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http://www.dsmg.dk/
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/
http://www.sst.dk/Uddannelse%20og%20autorisation/Special%20og%20videreuddannelse/Laege/SpecialespecifikkeKurser.aspx

Der er derfor forskel pa kursernes opbygning og varighed samt tilmeldingsprocedure. Laegen skal
selv holde sig orienteret om de regionale vilkar, inklusiv vilkar for tilmelding.

For yderligere information henvises til det regionale videreuddannelsessekretariats hjemmeside
og Sundhedsstyrelsens hjemmeside.

Forskningstreening

De regionale fglgegrupper / uddannelsesudvalg / -rad udarbejder i samarbejde med den postgra-
duate lektor en oversigt over forskningstraening, som findes pa det regionale videreuddannelses-
sekretariats hjemmeside.

54


http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/
http://www.sst.dk/Uddannelse%20og%20autorisation/Special%20og%20videreuddannelse/Laege/Generelle%20kurser.aspx
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/hoveduddannelse/obligatoriske-kurser-og-forskningstraning/forskningstraning/

4. Uddannelsesvejledning

Under ansaettelsen skal der gives uddannelsesvejledning som anfgrt i malbeskrivelsen www.sst.dk.
Der skal efter behov tilbydes karrierevejledning og hjaelp til specialevalg.

1. og 4. ansaettelse: Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital
KGA AAUH

Organisering af den lzegelige videreuddannelse

Afdelingen har en uddannelsesansvarlig overlaege (UAO) og en uddannelseskoordinerende yngre
laege (UKYL), som varetager organiseringen af den laegelige videreuddannelse i afdelingen og er
med i uddannelsesudvalget for klinisk genetik i Videreuddannelsesregion Nord.

UAO udpeger hovedvejledere individuelt til hver enkelt uddannelseslage blandt afdelingens @vri-
ge laeger. Hovedvejleder er som minimum et uddannelsesniveau leengere fremme end uddannel-
seslaegen. Afdelingens hovedvejledere fungerer som primaere kontaktpersoner og har alle deltaget
i vejlederkursus.

Der foregar leering pa mange niveauer i det daglige, og oplaering varetages derfor af alle, selvfglge-
lig afhaengigt af relevante kompetencer.

UAO refererer til afdelingsledelsen.

Rammer for uddannelsesvejledning

Der gives vejledning og feedback i forbindelse med de daglige middagskonferencer, hvor alle yngre
laegers radgivningssager fremlaegges.

Der afholdes javnlige vejledersamtaler mellem hovedvejleder og uddannelsesleege. Samtalerne
foregar pa fastlagte tidspunkter og vil oftest forega ugentligt i begyndelsen af hoveduddannelsen,
hvorefter hyppighed og varighed kan justeres efter behov. Ved samtalerne gennemgas Igbende
radgivningssager og drgftes faglige problemstillinger knyttet til det daglige arbejde. En gang ma-
nedligt seettes der laengere tid af til kompetencevurdering, justering og fremadrettet planlaegning.
Der afholdes herudover de formelle introduktions, justerings- og afslutningssamtaler og UAO del-
tager i flere af disse.

Der afholdes manedlige Yngre-laege mgder, hvor uddannelse indgar som fast emne. Den UAO del-
tager i disse mgder ca. 4 gange arligt.

Udarbejdelse af uddannelsesplan

Formalet med en uddannelsesplan er at anfgre reckkefglge for erhvervelse af malbeskrivelsens
kompetencer samt sikre fokus pa alle lsegeroller. Muligheden for at opna sygdomsrelaterede
kompetencer indenfor genetisk radgivning, vil kunne variere over tid afhaengigt af henvisnings-
menstret pa afdelingen og der er derfor behov for opmaerksomhed pa progression i opnaelse af
disse kompetencer fra bade uddannelsessggende og vejleders side.

Uddannelsesplan og evt. forlgbsbeskrivelse udformes af uddannelseslaegen i samarbejde med ho-
vedvejleder under eller umiddelbart efter introduktionssamtalen. Der benyttes standardiseret
skema for uddannelsesplanens udarbejdelse i forbindelse med introduktions-, midtvejs- og afslut-
ningssamtalen Leegers uddannelsesforum.

Uddannelsesplanen justeres ud fra afdelingens konkrete uddannelsesmuligheder og henvisnings-
menster.

Supervision og klinisk vejledning i det daglige arbejde
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http://www.sst.dk/Uddannelse%20og%20autorisation/Special%20og%20videreuddannelse/Laege/Maalbeskrivelser%20i%20speciallaegeuddannelsen.aspx
http://www.google.dk/url?sa=t&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=web&cd=1&cad=rja&uact=8&ved=0CBsQFjAAahUKEwiv88zcj6vIAhXG1ywKHePICxQ&url=http%3A%2F%2Fwww.aalborguh.rn.dk%2FAfsnit-og-ambulatorier%2FKlinisk-Genetisk-Afdeling&usg=AFQjCNHWwe6T2M5WwEXmvNNZOfcyO6b6MQ&bvm=bv.104317490,d.bGg
http://www.aalborguh.rn.dk/For-Sundhedsfaglige/Uddannelse-kurser-og-kompetenceudvikling/Laegers-Uddannelsesforum-(LUF)/Vejledning-af-uddannelseslaeger

Der er uddannelsesfokuseret arbejdstilrettelaeggelse, med bl.a. et introduktionsprogram og visita-
tionsskema, der sikrer jeevn fordeling af de forskellige typer af radgivningssager og muligggr fokus
pa specifikke patientkategorier.

Den kliniske supervision og vejledning foretages af leeger pa et hgjere uddannelsesniveau end ud-
dannelseslaegen og foretages med direkte og/eller struktureret feedback. Der planlaegges altid taet
tilstedeveerelsessupervision i begyndelsen af introduktionsuddannelsen, herefter tilpasses super-
visionen individuelt. Som minimum planlaegges tilstedevaerelsessupervision efter 2+1+2- model-
len, der praktiseres for alle uddannelsesleeger uanset uddannelsestrin (2 supervisionsseancer i
starten, en i midten og to i slutningen af en anseaettelse).

Hovedvejleder superviserer alt skriftligt materiale tilknyttet de fgrste 25 radgivningssager. Heref-
ter tilpasses det skriftlige supervisionsbehov individuelt.

Der er udarbejdet kompetencekort til laboratoriefunktioner og kompetencevurderingsveerktgjet
Mini-CEX benyttes ved supervision af radgivningssamtaler.

Den kliniske supervision kan foretages af de daglige kliniske laegelige vejledere.

Attestering af kompetencekort, der knytter sig specifikt til laboratoriearbejde, kompetence 1-3+5%,
kan foretages af molekylaerbiologer, bioanalytikere og leeger, hvorefter det alene er hovedvejlede-
ren, der godkender kompetencerne i den elektroniske logbog.

Alle hoveduddannelseslaeger skal minimum en gang i uddannelsesforlgbet gennemfgre 360 gra-
ders feedback med efterfglgende feedback ved godkendt facilitator.

Konferencer/mgder

Der afholdes middagskonferencer.

Forvagt og bagvagt mgdes eller konfererer efter behov.
Vedr. tveerdisciplinaere konferencer henvises til pkt. 2.1.

2. anseettelse: Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital
KGA AUH

Organisering af den leegelige videreuddannelse

Afdelingen har en uddannelsesansvarlig overleege (UAO) og en uddannelseskoordinerende yngre
leege (UKYL), som varetager organiseringen af den laegelige videreuddannelse i afdelingen og er
med i det regionale uddannelsesudvalg (Videreuddannelsesregion Nord).

Der er ligeledes en tillidsmand (TR), som sikrer, at overenskomst og lign. overholdes.

UAO udpeger hovedvejledere individuelt til hver enkelt uddannelseslage blandt afdelingens @vri-
ge laeger. Hovedvejleder er som minimum et uddannelsesniveau leengere fremme end uddannel-
seslaegen. Afdelingens hovedvejledere fungerer som primaere kontaktpersoner og har alle deltaget
i vejlederkursus.

1 Redeggre for relevante cytogenetiske metoder, 2: Redeggre for relevante molekylaergenetiske metoder, 3: Rede-
gore for kromosomstruktur,
kromosomfunktion og nomenklatur og 6: Selvstaendigt foretage fortolkning af molekylaergenetiske analyseresultater.

56


http://www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdeling/

De kliniske vejledere er alle afdelingens ansatte. Der foregar leering pa mange niveauer i det dagli-
ge og oplaering heri varetages derfor af alle, selvfglgelig afhaengigt af relevante kompetencer.
UAO refererer til afdelingsledelsen.

Retningslinje for arbejdstilrettelaeggelse findes pa: KGA AUH Arbejdstilretteleeggelse
Funktionsbeskrivelse for hovedvejleder: AUH Hovedvejleder Funktionsbeskrivelse

Rammer for uddannelsesvejledning

Daglig lzering foregar pa mange niveauer og oplaering varetages derfor af alle faggrupper tilknyttet
afdelingen.

Der afholdes javnlige skemalagte vejledersamtaler mellem hovedvejleder og uddannelseslaege,
som udgangspunkt hver uge. Idet uddannelseslaegen har ansvar for egen laering og skal forholde
sig aktivt til egen uddannelse, er det uddannelseslaegens ansvar via Outlook at booke hovedvejle-
der til mgderne, gerne som en tilbagevendende begivenhed i hele ansaettelsesperioden. Hyppig-
hed og varighed af samtalerne kan justeres efter behov. Mere formelle mgder, hvor uddannelses-
planer udformes og justeres, indgar som en del af disse skemalagte mgder og forekommer som of-
test hver 3.-4 maned, dog som minimum i form af introduktionssamtale, justeringssamtale og slut-
samtale. Ved samtalerne kompetencevurderes, justeres og planleegges fremadrettet. Specialevalg
og karrierevejledning indgar som en naturlig del. UAO deltager som oftest i introduktionssamtale,
midtvejssamtale og slutsamtale og i gvrigt efter behov. UAO bookes ligeledes af uddannelseslae-
gen via Outlook.

Der afholdes manedlige yngre lzege-mgder, hvor uddannelse indgar som fast emne.

Endvidere afholdes manedlige uddannelsesmgder mellem gruppen af uddannelseslaeger og UAO.

Udarbejdelse af uddannelsesplan

Formalet med en uddannelsesplan er at anfgre reekkefglge for erhvervelse af malbeskrivelsens
kompetencer. Muligheden for at opna sygdomsrelaterede kompetencer, iszer inden for genetisk
radgivning, vil kunne variere over tid afhaengig af henvisningsmgnstret pa afdelingen.

Uddannelsesplan og forlgbsbeskrivelse udformes af uddannelseslaegen i samarbejde med hoved-
vejleder og UAO under eller umiddelbart efter introduktionssamtalen. Forlgbsbeskrivelsesskema
udleveres pa afdelingen. Til uddannelsesplanerne benyttes elektronisk skema i RMUK-systemet
(Region Midtjyllands Udviklingssamtaler og Kursusregistrering): RMUK

Uddannelseslaege, hovedvejleder og UAO skal alle godkende uddannelsesplanerne elektronisk i
RMUK-systemet. Formelle justeringssamtaler mellem uddannelsesleege og hovedvejleder finder
som regel sted ca. fire gange om aret, afhaengigt af behov. UAO deltager i flere af samtalerne.
Uddannelsesplanen justeres ud fra muligheder og driftshensyn.

Supervision og klinisk vejledning i det daglige arbejde
Der er uddannelsesfokuseret arbejdstilrettelaeggelse med bl.a. et leengerevarende introduktions-
program mhp. accelereret uddannelse til opnaelse af basisfeerdigheder. Ansvaret for udarbejdel-
sen af dette introduktionsprogram pahviler afdelingen.

Uddannelsen er malstyret, og derfor sgges alle kliniske situationer i vagten, ambulatoriet og ved

konferencerne udnyttet til supervision, vejledning og feedback. Den kliniske supervision og vejled-
ning foretages af de klinisk vejledere med direkte feedback, struktureret feedback og/eller ved
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http://e-dok.rm.dk/edok/Admin/GUI.nsf/Desktop.html?open&openlink=http://e-dok.rm.dk/edok/enduser/portal.nsf/Main.html?open&unid=X66B0A941DA1F5144C125791F003E20C4&level=AAUHKG&dbpath=/edok/editor/AAUHKG.nsf/&windowwidth=1100&windowheight=600&windowtitle=S%F8g
http://www.auh.dk/siteassets/om-auh/administrationen/hr/hr-aarhus-filer/hr---laegelig-videreuddannelse/pdf/vejlederhjornet/funktionsbeskrivelse-hovedvejledere-april12.pdf
http://www.auh.dk/siteassets/om-auh/administrationen/hr/hr-aarhus-filer/hr---laegelig-videreuddannelse/pdf/vejlederhjornet/funktionsbeskrivelse-hovedvejledere-april12.pdf
https://prodapp01.symfoni.com/cas/login?layout=rmuk

samtaler med hovedvejleder tilpasset situationen. Uddannelseslaegen har ansvar for egen laering
og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Det er sdledes uddannelseslaegens ansvar at efter-
spgrge supervision og feedback.

Der er udarbejdet kompetencekort til laboratoriefunktioner, hvor specielt de kliniske vejledere i
laboratoriet kan foretage kompetencevurdering.

Endvidere findes visitationsskema til ambulatoriet til fokusering pa patientkategorier. Det er ud-
dannelseslaegens ansvar at indmelde gnskede patientkategorier pa de forskellige tidspunkter af
uddannelsen.

Ved kompetencevurdering af ambulatoriearbejdet benyttes kompetencevurderingsveektgjet Mini-
CEX. Ved udvalgte konsultationer i ambulatoriet er der saledes mulighed for tilstedevaerelse af kli-
nisk vejleder, som benytter ovenstaende strukturerede feedback-skema.

Det er uddannelseslagens ansvar at invitere kliniske vejledere med til supervision af de gnskede
konsultationer og pa forhand definere, hvilke dele af konsultationen der gnskes supervision af, li-
gesom det er uddannelseslaegens ansvar at sikre, at kompetencevurderingen sker i laboratorie-
funktionen.

| gvrigt tilstraebes det, at dagens ambulatorielaeger ved morgenkonferencen italesaetter, hvis der
kommer ”laererige” patienter i ambulatoriet, sa uddannelseslaagen om muligt kan deltage i konsul-
tationen eller dele heraf.

Alle hoveduddannelseslaeger tilbydes i uddannelsesforlgbet feedback ved en 360 graders feedback
med gennemgang ved feedbackfacilitator.

Dokumentation pa kompetencekort kan foretages af de kliniske vejledere, der er kompetente til

den givne kompetence. F.eks. kan en bioanalytiker dokumentere visse laboratoriefardigheder.
Det er alene hovedvejlederen, som godkender kompetencerne i logbogen.
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Konferencer/mgder

Der afholdes morgenkonferencer.

Forvagt og bagvagt mades efter behov.

| Ipbet af dagen er der flere ad hoc mg@der/krydsningspunkter mellem samt uddannelseslaegen og
kliniske vejledere.

Der afholdes ugentligt intern almen konference og ugentligt intern onkogenetisk konference.
Vedr. tvaerdisciplinaere konferencer henvises til pkt. 2.1.

5. Evaluering af den laegelige videreuddannelse

Det fremgar af Sundhedsstyrelsens bekendtggrelse nr. 1706 af 20.12.2006 om de regionale rad for
leegers videreuddannelse?, at de regionale rad for laegers videreuddannelse skal sikre hgj kvalitet i
den lzegelige videreuddannelse (kap. 1, & 2). Til Igsning af denne opgave har Radet flere redskaber,
nemlig brugertilfredshed via yngre laegers evaluering af afdelingerne pa evaluer.dk og inspektor-
rapporter for alle afdelinger.

Det Regionale Rad for Laegers Videreuddannelse i Videreuddannelsesregion Nord® (DRRLV) vil Ig-
bende fglge disse evalueringer, ligesom det forventes, at de diskuteres i de regionale specialespe-
cifikke uddannelsesudvalg®, hvor specialets postgraduate kliniske lektor (PKL) er formand”.

5.1 Evaluer.dk

Det Regionale Rad for Laegers Videreuddannelse offentligggr yngre laegers evalueringer af uddan-
nelsesstederne elektronisk via system pa evaluer.dk.

Den enkelte uddannelsessggende laege skal ved afslutning af hvert delforlgb evaluere sit ophold,
bade hvad angar uddannelsesprogram, herunder uddannelsesplan samt uddannelsesstedet og
dets leeringsrammer. Evalueringen foregar via evaluer.dk, hvortil uddannelseslaegen modtager log-
in via mail fra Videreuddannelsessekretariatet. Alle uddannelseslaegers evalueringer af uddannel-
sesstederne kan fglges via hjemmesiden www.evaluer.dk.

Den enkelte laeges evaluering er anonym og dermed ikke offentligt tilgaengelig. Derimod offentlig-
gores et gennemsnit for alle evalueringer pa den uddannelsesgivende afdeling.

Uddannelsesansvarlige overlaeger har adgang til at se enkeltevalueringer og prosatekst om uddan-
nelsesstedet. For afdelingen er denne prosatekst oftest den mest givende og udviklende del af
evalueringerne, mens pointevalueringerne mere tjener til sammenligning pa tveers af afdelinger,
specialer og hospitaler. Afdelingerne vil Igbende anvende disse evalueringer i arbejdet pa at for-
bedre den laegelige videreuddannelse.

2 www.retsinformation.dk/Forms/R0710.aspx?id=11069

3 www.videreuddannelsen-nord.dk/det+regionale+r%c3%a5d

* http://www.videreuddannelsen-nord.dk/postgraduat-klinisk-lektor/uddannelsesudvalg/
> http://www.videreuddannelsen-nord.dk/postgraduat-klinisk-lektor/
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5.2 Inspektorrapporter

Sundhedsstyrelsen® star for inspektorordningen og udsender inspektorer til alle uddannelsesgi-
vende afdelinger ca. hvert 4. ar, samt udsender rapporter fra inspektorernes besgg. Det fremgar af
Sundhedsstyrelsens bekendtggrelse nr. 1706 af 20.12.2006 om de regionale rad for laegers videre-
uddannelse (kap. 2, § 7), at DRRLV Igbende skal vurdere den enkelte afdelings egnethed som ud-
dannelsessted pa baggrund af inspektorrapporterne. Ordningen er et vaesentligt element i kvali-
tetsopfglgningen af den leegelige videreuddannelse pa de enkelte hospitaler og afdelinger. Inspek-
torrapporterne fremlaegges lgbende pa mgder i DRRLV, som via den Postgraduate Kliniske Lektor i
de enkelte specialer fglger op pa inspektorrapporternes konklusioner og anbefalinger i samarbejde
med ledelserne pa afdelingerne og de uddannelsesansvarlige laeger.

5.3 Regionale specialespecifikke uddannelsesudvalg’

Uddannelsesudvalgene for de enkelte specialer har til formal at drgfte spgrgsmal om specialets vi-
dereuddannelse pa samtlige uddannelsessteder i Videreuddannelsesregionen, herunder at bidrage
til sikring af en ensartet hgj kvalitet i den laegelige videreuddannelse pa alle uddannelsessteder for
specialet. Uddannelsesudvalgene bgr derfor Igbende drpgfte de enkelte afdelingers evalueringer og
inspektorrapporter og fglge op pa disse via PKL i specialet, som ogsa informerer DRRLV.

6 www.sst.dk/Uddannelse%200g%20autorisation/Inspektorordning.aspx
7 http://www.videreuddannelsen-nord.dk/postgraduat-klinisk-lektor/uddannelsesudvalg/
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6. Nyttige kontakter

Uddannelsesansvarlige overlaeger
Der henvises til hjemmesiden for det enkelte ansaettelsessted:

Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Universitetshospital UAO
Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital Uddannelsesansvarlig overleege KGA AUH

Postgraduat klinisk lektor for denne uddannelse
Oversigt findes pa hjemmesiden for Center for Sundhedsvidenskabelige Uddannelser

Specialeselskabets hjemmeside
www.DSMG.dk
www.paediatri.dk, vaelg “uddannelse”. Uddannelsesplan til udfyldelse (pdf)

Sundhedsstyrelsen
www.sst.dk
Den laegelige videreuddannelse

Regionale sekretariater for laegelig videreuddannelse
Videreuddannelsesregion Nord: http://www.videreuddannelsen-nord.dk/
Videreuddannelsesregion Syd: www.videreuddannelsen-syd.dk
Videreuddannelsesregion @st: www.laegeuddannelsen.dk

Andre
Leegeforeningens karriereradgivning (Karrierecoaching)
http://www.yngre-paediatere.dk/

61


http://www.aalborguh.rn.dk/For-Sundhedsfaglige/Uddannelse-kurser-og-kompetenceudvikling/Laegers-Uddannelsesforum-(LUF)/Uddannelsesansvarlige-og-koordinerende-laeger/Uddannelsesansvarlige-overlaeger
http://www.auh.dk/om-auh/afdelinger/klinisk-genetisk-afdeling/fagfolk/uddannelse/yngre-lager/
http://cesu.au.dk/postgraduatekliniskelektorer/ansattepkler/
http://www.dsmg.dk/
http://www.paediatri.dk/
http://www.sst.dk/
http://www.sst.dk/Uddannelse%20og%20autorisation/Special%20og%20videreuddannelse/Laege.aspx
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/
http://www.videreuddannelsen-syd.dk/
http://www.laegeuddannelsen.dk/
http://www.laeger.dk/portal/page/portal/LAEGERDK/Laegerdk/Karriere%20og%20Kurser/Karrierecoaching
http://www.yngre-paediatere.dk/
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