Uddannelsesprogram for introduktionsuddannelsen i
Klinisk Genetik ved
Vejle Sygehus

Beskrivelse af faget

Klinisk genetik er et tveergdende klinisk — diagisdstspeciale, der omfatter diagnostik og radgivnaiggenetisk
betingede sygdomme og misdannelser.

Klinisk genetik bestar af en laboratoriediagnostisk og en klinisk radgivningsmaessig del. Laboriati®#en omfatter
specielle genetiske analyser, herunder pree- oqgastcytogenetik, molekyleer cytogenetik og moledtylgenetik.
Den Kklinisk radgivningsmaessige del er baseret fdiskl udredning og diagnostik, stamtreesanalysdknitog af
analyseresultater, risikovurdering samt vejledniggradgivning af patienter og familiemedlemmer fiilier med
herediteere sygdomme og syndromer.

Klinisk genetik indgar i behandlingsopgaver i sapegdle med andre specialer.

Nuvaerende organisation af specialet

Der er ikke privatpraktiserende speciallaeger i iKknGenetik, ligesom der ikke er klinisk genetiskfelelinger pa
basisniveau.

Lands- og landsdelsniveau:

Der er 5 Klinisk Genetiske afdelinger i Danmarkmswearetager den primeaere genetiske udredning m.xafHe 4
placeret indenfor sygehusvaesenet, og 1 ved etrimiginingsinstitut. Derudover varetager Human-NMegdicinsk
Genetiske universitetsinstitutter visse klinisk gegke funktioner.



Der er landsdelsfunktion i H:S (Rigshospitalet)d J®hn F. Kennedy Instituttet, pA Odense Univestitespital, Vejle
Sygehus og Arhus Sygehus.

| regionSyd findes der 2 Klinisk Genetiske afdelinger: afdeéinge pa Odense Universitetshospital og Vejle Sygiehu

Beskrivelse af Klinisk Genetisk afdeling ved Vejl&ygehus

Klinisk Genetisk afdeling, Vejle Sygehus, bestar eaf radgivningsklinik og fire speciallaboratoriaremlig et
vaevsdyrkningslaboratorium, et kromosomlaboratoriuet, molekyleer-cytogenetisk laboratorium og et DNA-
laboratorium.

Afdelingen er bemandet med 2 overleeger, hvorafethener specialechef kombineret med professorahisklGenetik
tilknyttet Arhus Universitet. Fra 2005 vil speciethefen bekleede et ordineert professorat i Kliniskegig tilknyttet

Odense Universitet. Afdelingen har i 2004 to laageliddannelsesstillinger, et antal, der forventesige fra ar 2005.
Desuden har afdelingen 2 sekreteerer og ca. 12 didgikerstillinger, hvoraf de 2 ogsa fungerer soenetiske
radgivningsassi-stenter.

Afdelingens aktivitet omfatter dels genetisk rasgng med ca. 500 henvisninger om aret daekkendeegetbredt
spektrum af genetiske sygdomme, savel kromosomsyg@osom monogent arvelige sygdomme, mitrochondriell
sygdomme og multifaktorielle sygdomme.

| speciallaboratorierne udfgres en lang reekke apalybl.a. ca. 700 preenatale kromosomundersggeiaer600
postnatale kromosomundersggelser, ca. 400 molekylegenetiske undersggelser og ca. 15.000 molekylee
undersggelser — fortrinsvis DNA-analyser.



Desuden er der i afdelingen en lang reekke forslsingy udviklingsprojekter, ofte i samarbejde medkteiske
afdelinger i afdelingens optageomrade samt i sagj@debmed landets @vrige afdelinger og Human- og iitesk
Genetiske institutter.

Overordnet formal

Den eetdrige introduktionsuddannelse i Klinisk Giénskal sikre opfyldelsen af den tilhgrende makre®lse. Et
gennemfgrt og godkendt uddannelsesforlgb indebatrelen uddannelsessggende skgnnes egnet tikkgaisetisk
specialleegeuddannelse og at vedkommende kan swgéuauannelse inden for specialet.

Introduktionsuddannelsen skal virke som en ansseftélvor den uddannelsessggende under erhvenfelszsale
klinisk genetiske feerdigheder beslutter sig fospicialevalg.

Praesentation af kompetenceudviklingen i introduktimsuddannelsen i Klinisk Genetik ved Vejle
Sygehus

5.1.1 INTRODUKTIONSUDDANNELSEN, MEDICINSK EKSPERT

Kompetencekrav - Mal Leeringsstrategi Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal leegerkunne:

Vidensmal:




Redeggare for normal og abnorm celledeling, kromestruktur,
morfologi og nomenklatur

Redeggre for monogene og komplekse nedarvningsregnst

Undervisningsopgaver.

Bedgmmelse af aftholdt undeinvg

Redeggre for anvendelse af genetiske laboratoriddeds:
cytogenetiske og molekylaergenetiske.

Tildeling af specifikke opgaver: skriftlig beskrige
f.eks. til information af kliniske afdelinger

Struktureret vurdering af skriftlig redeggarelse

Genetisk udredning og risikovurdering:

Optage sleegtsanamnese med optegnelse af stamtavle.

Skelne mellem autosomal dominant, autosomal recesgsi
kgnsbunden arvegang ud fra nedarvningsmgnstre.

Anvende principperne for analyse af nedarvningstngns for
arveligekromosomabnormiteter.

Anvende principper for risikoberegning ud fra erigkie data.

Vejledning og supervision ved genetisk radgivning

0og
Selvstudium.

.Struktureret observation i klinikken.

Ved sggning i litteraturdatabaser og klinisk gesietidatabaser
indhente viden om genetiske sygdomme, faktoreodupid.

Tildeling af specifikke opgaver
og/eller
Litteraturopgaver.

Vurdering af specifikke opgaver

Ordination og tolkning af genetiske og non-genetisk
undersggelser:

Anvende indikationer for diagnostik ved monogendsym inkl.
ved praenatal diagnostik.

Anvende indikationerne for postnatal og preenattdgsnetisk og

molekylaergenetisk diagnostik.

Tolke resultater af praenatal risikovurdering og pdenatal
vejledning svarende hertil.

Tildeling af specifikke opgaver.
og/eller
Vejledning og supervision ved genetisk radgivning

Vurdering af specifikke opgaver

og
"Struktureret kollegial bedgmmelse




Genetisk radgivning og opfglgning:

Yde praenatal genetisk vejledning far pravetagniméunne
informere om muligheden for genetisk praeimplantedtbag-
nostik (PGD).

Vejledning og supervision ved genetisk radgivning

. Struktureret kollegial bedgmmelse.

Teknisk ekspert:

Redeggre for principperne for celledyrkning ogibkter
dyrkningsteknik.

Selvstudium.
Og
Tildeling af skriftlig opgave

Vurdering af skriftlig opgave

Redeggre for principperne for konventionel lysmékapi og for
fluorescens-mikroskopi.

Redegare for principperne for de vigtigste bandfamysmetoder
(Q-, G- og R-band).

Selvstudium.

0g

Vejledning og supervision i praktisk
laboratoriearbejde

Kortsvar test vedrgrende viden med relation t

genetisk laboratorieaktivitet

Foretage en klassisk kromosomanalyse af G- ellbaiy
omfattende kromosomteelling, analyse og karyotyperin

Vejledning og supervision i praktisk
laboratoriearbejde

Struktureret observation i laboratoriet

Angive principperne for oprensning af DNA, opmeenignaf
prober og "southern blot” analyse.

Redeggre for princippet ved en PCR reaktion.

Selvstudium.

0g

Vejledning og supervision i praktisk
laboratoriearbejde

Kortsvar test vedragrende viden med relation t

genetisk laboratorieaktivitet og

Struktureret observation i laboratoriet

5.1.2 KOMMUNIKATOR

Kompetencekrav - Mal

Laeringsstrategi

Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal lsegen
kunne:




Afdeekke og formulere med den rddsggende det faelle¥ejledning og supervision ved genetisk rddgivning.

grundlag for den genetiske udrednings- og
radgivningsproces.

Interviewe den/de rddsggende, sa en preecis og
tilstraekkelig familieanamnese bringes til veje.

Struktureret kollegial bedgmmelse.

Mundtligt og skriftligt handtere regler om tavshplitgt
og informeret samtykke i forlgbet af en genetisk
familieudredning.

Vejledning og supervision ved genetisk radgivning

trulureret kollegial bedgmmelse

Udfeerdige skriftlig beskrivelse af opndet inforroati
og givet radgivning bade i journalform og til briay
information af kolleger og i resuméform til den/de
radsggende.

Skriftlig opgave: Udfeerdigelse af dokumenter ogijal
i genetisk radgivningssagsforlab

Bedgmmelse af opgave

Formidle genetisk information til leegekolleger daa
specialer og til para-medicinsk personale.

Undervisningsopgave

360-graders evaluering

5.1.3 SAMARBEJDER

Kompetencekrav - Mal

21/ 1

Leeringsstrategi

Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal lseegerkunne:

Deltage aktivt i afdelingens interne konferencekogferencer
med samarbejdende afdelinger for herigennem aadédiil at gge
det faglige niveau til gavn for patienterne.

Klinisk arbejde i stamafdeling
0g

Tildeling af specifikke opgaver.
og/eller

Udarbejdelse af skriftligt materiale.

Struktureret kollegial bedgmmelse.
0g

360-graders evaluering

0g

Bedgmmelse af opgave




5.1.4 LEDER/ADMINISTRATOR

Kompetencekrav — Mal

Leeringsstrategi

Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal leegen
kunne:

Udforme instruks for arbejdsopgaver i afdelingen.

Tildeling af specifikke opgaver.
0g

Udarbejdelse af skriftligt materiale.

Bedgmmelse af opgave

5.1.5 SUNDHEDSFREMMER

Kompetencekrav — Mal

Leeringsstrategi

Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal lsegen
kunne:

Anvende metoder til at lokalisere lokale, regioraller
nationale ressourcegrupper/patientforeninger ogi&un
omseette kontakt til og fra disse.

Tildeling af specifikke opgaver.

Bedgmmelse af udfarte opgaver og projekter.

5.1.6 AKADEMIKER

Kompetencekrav - Mal

Leeringsstrategi

Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal lsegen
kunne:




a. Opstille en klinisk problemstilling.
b. Erkende og pavise manglende viden omkring det
kliniske spgrgsmal.

c. Udarbejde en plan for udfyldelse af videns-huller:
litteratursggning, databasesggning, konsultationer
med kolleger i et nationalt og internationalt natvae

Kurser, inkl. specialespecifikke kurser
0g

Undervisningsopgaver

og/eller

Tildeling af specifikke opgaver

Godkendt kursus

0g

Bedgmmelse af udfarte opgaver/projekter.
eller

Bedgmmelse af afholdt undervisning.

5.1.7 PROFESSIONEL

Kompetencekrav — Mal

Leeringsstrategi

Evalueringsstrategi

Efter afsluttet Introduktionsuddannelse skal leegen
kunne:

Udvise den holdning, bl.a. preeget af
Venlighed, forstaelse og empati, som anses
For afggrende for klinisk genetik.

Vejledning og supervision af praktisk klinisk geiskt
arbejde

og

Afdelingsundervisning- og konferencer.

09

Vejledning og supervision ved genetisk radgivning.

Struktureret kollegial bedgmmelse.

og
Bedgmmelse af arbejdspraksis (intern/ekstern).

Angive det faglige, lovgivningsmeessige og
Etiske kodeks, som laeger er bundet af.

Selvstudium

0g
Undervisning

Struktureret kollegial bedgmmelse

0g
Evaluering af undervisning

Anvende relevante administrative regler og veld
sundhedssystemet med henblik pa retningslinieeden

arbejdspraksis.

Selvstudium

0g
Praktisk Klinisk Arbejde

Bedgmmelse af arbejdspraksis




Malbeskrivelsen i specialleegeuddannelsen i kligisketik beskriver anbefalede leeringsmetoder. | sté@mde skema er
angivet laeringsstrategier for introduktionsudddsere ved Klinisk Genetisk afdeling, Vejle Sygehdsfor de enkelte
kompetencer. Enkelte moduler af de tvaergaende kuitdegge i introduktionsuddannelsen. Herudovérdet tilstraebes at
den uddannelsessggende far lejlighed til at delteglevant kursusvirksomhed.

Evalueringsstrategier.

Malbeskrivelsen i specialleegeuddannelsen i kligisketik beskriver anbefalede evalueringsmetodarehstaende skema
er angivet evalueringsmetoder for introduktionsamdtlsen ved Klinisk Genetisk afdeling, Vejle Syaggebd for de enkelte
kompetencer.

Evaluering af og vejledning i den leegelige viderewthnnelse

Den uddannelsesansvarlige overleege er ansvarlag fidle uddannelsessggende tildeles en vejledsrskal i Igbet af
uddannelsesforlgbet forega tre obligatoriske evalgssamtaler, hvortil der foreligger fastlagtepdisitioner og skemaer til
udfyldelse. Ved disse samtaler justeres uddanrieliaiset efter behov.

Vejlederen - eventuelt i samarbejde med uddanrexisearlige overlaege - godkender generelt opnaafdesmpetencerne
svarende til de enkelte mal. Efter endt uddannfeldeb er den uddannelsesansvarlige overleege digsfarat der kan
gives underskrift pa at de samlede kompetencepmiet gennem uddannelsesforlgbet.

Den uddannelsessggende i introduktionsstilling ekal endt ophold evaluere kvaliteten af den uddtse, afdelingen har
tilbudt. Dette foretages sammen med vejledereniridelse med slutevalueringssamtalen pa offisiedima, der via den
uddannelsesansvarlige overleege sendes til chefleggeidereuddannelsesradet. Hvis uddannelsen ddkelder
planmeaessigt iht. uddannelsesprogrammet og udda&spédsien, har vejlederen pligt til forsgge at alfigselen
uddannelsessagendes problem. Ved utilfredsstilléavtizb er bade den uddannelsessggende og vejiefitepdigtet til at
orientere den uddannelsesansvarlige overlaege.



Kvaliteten af uddannelsen evalueres desuden geregeimaessige inspektorbesag med interview af bddienmelsessggende og
uddannelsesgivende laeger. Formalet med inspekmgbas er kvalitetsudvikling af den leegelige vidddannelse i praksis gennem drgftelse af
uddannelsesrelaterede problemstillinger og koné@agivning.



