Praenatal udredning og diagnostik 08.03.15

Kursusmanual: Pranatal udredning og diagnostik

Kursets navn og placering i uddannelsen:
Klinisk genetik 2 - praenatal udredning og diagnostik. Placeret i hoveduddannelsen, séledes at kurset vil blive afholdt
ca. hvert 3. ar. www.dsmg.dk

Tildeling af kursuspladser:
Tilmelding og koordinering sker via delkursuslederen/kursussekretaeren, der kontakter den uddannelsessggende pr.
mail. Den uddannelsessggende er selv ansvarlig for, at hovedkursuslederen har den korrekte mailadresse.

Kursets varighed:
8 timer (1 dag). Kurset indgar som et delelement i kurset “Klinisk genetik 2”.

Kursets organisation:

Delkursuslederen vil sgrge for, at de overordnede rammer for undervisningen er til stede, f.eks. vedr. praktiske
forhold som lokaler, forplejning og undervisere. Derudover er delkursuslederen ansvarlig for den pzedagogiske
udvikling af kurset, for at det faglige indhold er i overensstemmelse med malbeskrivelsen, samt at indholdet er
opdateret i forhold til den nuvaerende viden.

Delkursuslederen pa dette kursus er:
Flemming Skovby (Kgbenhavn).

Kursets rationale:

Radgivning og udredning af patienter/familier i forbindelse med graviditet eller planlagning heraf udggr en af de
vaesentligste funktioner for en klinisk genetiker. Derudover har klinisk genetik et anseeligt tvaerdisciplinaert
samarbejde med fgtalmedicinere, obstetrikere, fertilitetslaeger og fgtalpatologer i forbindelse med mistanke om
genetiske problemstillinger i relation til infertilitet, habituel abort, graviditet, herunder praenatal diagnostik. Det er
sdledes essentielt, at den uddannelsesggende laege i klinisk genetik erhverver sig viden om flere aspekter af
fgtalmedicin, herunder risiko for og udredning af abnorme fund ved ultralydsdiagnostik samt de lovgivningsmaessige
og etiske aspekter, der knytter sig szerligt til disse patientforlgb.

En del vigtige kompetencer opnas allerede i forbindelse med introduktionsuddannelsen, og dette kursus vil bygge
videre pa disse (se under forberedelse).

Kursets formal:

Formalet med delkurset er, at den uddannelsessggende leege erhverver sig de kompetencer i malbeskrivelsen, som
ikke kan forventes opnaet ved dagligt klinisk arbejde, for derved at styrke laegens rolle som medicinsk ekspert,
samarbejder og professionel i relation til emner vedrgrende praenatal udredning og diagnostik.

Kursets indhold:
e Gennemgang af Sundhedsstyrelsens retningslinjer for praenatal diagnostik (UL-screening og biokemisk
screening)
e  UL-diagnostik af syndromer og monogene sygdomme
e Invasiv praenatal diagnostik
e Prazimplantationsgenetisk diagnostik (PGD)
e Abortus provocatus (metoder, jura, samrad),
e  Fosterreduktion
e Infertilitet (genetiske arsager, behandling, IVF)
e NIPT

Kurset bestar af gruppearbejde og case-baseret undervisning.
Kursets laeringsmal:

Kursets laeringsmal knytter sig til kompetencer, som er beskrevet i malbeskrivelsen, marts 2015. Disse laeringsmal
bygger videre pa de i introduktionsuddannelsen i forvejen erhvervede kompetencer (se under forberedelse).


http://www.dsmg.dk/

Praenatal udredning og diagnostik 08.03.15

Fglgende laeringsmal forventes daekket/delvist daekket af kurset:

o Redeggre for (2) differentialdiagnoser ved abnormt ultralydfund.
o Redeggre for (2) differentialdiagnoser ved oligo- og polyhydramnios.

Folgende laeringsmal indgar som en del af malbeskrivelsen for hoveduddannelsen for klinisk genetik og kan bergres
i forbindelse med kurset. Dog ma det forventes, at disse kompetencer ogsa kan opnas pa anden vis:

e Selvstaendigt foretage (3) udredning og radgivning ved nedsat fertilitet, habituel abort, senabort eller
dodfgdsel.

o Selvstaendigt foretage (3) udredning og radgivning vedrgrende praeimplantationsgenetisk diagnostik (PGD).

e Selvstaendigt foretage (3) udredning og radgivning ved pavisning af fostermisdannelse eller veekstafvigelse
under graviditeten.

Kursusmateriale:
Kursisterne modtager kursusprogram og praktiske oplysninger pr. mail fra delkursuslederen.

Forberedelse:

Delkursuslederen vil koordinere udsendelsen af evt. undervisningsmateriale, der forventes gennemgaet/kendt inden
selve kurset. Det forventes, at kursisten har forberedt sig inden kurset, saledes at kurset bygger oven pa i forvejen
erhvervede kompetencer.

Der ggres opmaerksom p3, at felgende kompetencer forventes opnaet i introduktionsuddannelsen:

e Under vejledning udfgre (2) udredning og radgivning ved numeriske og strukturelle kromosomabnormiteter,
herunder reciprokke og robertsonske translokationer.

e Selvstaendigt foretage (3) udredning ved forskellige prgvetagningsteknikker, herunder kunne redeggre for
praenatale prgvetagningsteknikker i form af CVS og amniocentese og kordocentese.

e Redeggre for (2) baggrunden for risikoestimering hos gravide for trisomi 13, 18, og 21 ud fra maternel alder,
maternelle blodprgver og ultralydsfund.

o Redeggre for (2) de lovgivningsmaessige forhold, der knytter sig til provokeret abort.

Kursets metoder:
Kurset bestar af deltageraktiverende, case-baserede forelaesninger og gruppearbejde, evt. diskussion og fremlaeggelse
af cases.

Evaluering og godkendelse af kurset:
Udfyldt evaluering samt minimum 90 % deltagelse er obligatorisk for, at kurset kan godkendes. Efter godkendt kursus
udstedes et kursusbevis, og hovedvejleder vil godkende de relevante kompetencer i logbogen.

Hvis en uddannelsessggende lege efter kurset ikke er pa et kompetenceniveau, der svarer til det forventede, skal
hovedkursuslederen kontaktes af delkursuslederen, og denne vil da informere den pagaeldendes
uddannelsesansvarlige overlaeege om problemet, sa der efterfglgende kan fokuseres pa erhvervelse af de ngdvendige
kompetencer.

Kursussekretaer/Kursusleder og mulighed for kontakt:
Professor Flemming Skovby

Klinisk Genetisk Klinik, Afsnit 4062

Rigshospitalet

Blegdamsvej 9

DK-2100 Kgbenhavn @

TIf: 35453862
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e-mail: flemming.skovby@regionh.dk

Leerere pa kurset:

Overlaege Susanne Kjaergaard
Overlaege Karin Sundberg
Overlege Morten Hedegaard

Litteraturliste:
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