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/Endringer i forhold til version 1

o Afsnittet "Historisk baggrund” indfert
e Preecisering af adgangskrav

e Generelle sproglige opdateringer/preeciseringer specielt for at skelne mellem
igangveerende med uddannelse og afsluttet uddannelse
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1 Indledning

Det overordnede mal med dokumentet er at beskrive den postgraduate uddannelse til
klinisk laboratoriegenetiker inden for specialet klinisk genetik med henblik pa opnaelse af
specialistanerkendelse certificeret inden for de europeeiske feellesskaber, samt
autorisation af Sundhedsstyrelsen. Kliniske laboratoriegenetikere er naturvidenskabelige
akademikere tilknyttet en Kklinisk genetisk afdeling med specialisering i molekylaergenetisk
diagnostik, cytogenetisk diagnostik og/eller biokemisk diagnostik af arvelige metaboliske
sygdomme.

1.1 Historisk baggrund

Udvalget til formaliseret efteruddannelse til klinisk laboratoriegenetiker under Dansk Selskab for
Medicinsk Genetik (DSMG) har i 2012 — 2013 arbejdet pa at udvikle en malbeskrivelse for
efteruddannelse af naturvidenskabelige akademikere inden for klinisk genetik. Gruppen er
heterogen, og bestar af molekylzaerbiologer, biologer, biokemikere, ingenigrer, humanbiologer,
kemikere m.m., der pa laboratorieplan specialiserer sig indenfor klinisk genetik. Der er savel
nationalt som internationalt behov for en formaliseret uddannelsesstruktur, der farer til ensrettet
uddannelse og certificering af kliniske laboratoriegenetikere. Dette understreges af, at European
Society of Human Genetics (ESHG) har udarbejdet retningslinjer for uddannelseskrav til kliniske
laboratoriegenetikere, der var i EU-hgring i 2013 og som stiler mod en EU-anerkendt
specialistprofession (Bilag 1). Det var derfor sandsynligt, at en certificering, og en ensretning af
uddannelsesforlgb indenfor EU-landenes klinisk genetiske laboratorier bliver ngdvendig for
akkreditering af klinisk genetiske afdelinger i naer fremtid.

Endvidere har klinisk genetik udviklet sig hastigt gennem arene, hvilket har medfert, at gruppen af
naturvidenskabelige akademikeres ansvarsomrade ikke blot deekker metodeopsaetning/metode-
validering m.m., men ogsa fortolkning af analyseresultater og svarafgivelse. Det har derfor laenge
veeret et gnske blandt specialets naturvidenskabelige akademikere, at opna en anerkendelse af
specialistfunktionen (certificering), for herved at angive en karrierestruktur. Desuden har lande som
f.eks. England, Sverige og Holland allerede et uddannelsesprogram, der stiler mod en anerkendt
specialisering.

Udvalget har inddraget "European Society of Human Genetics’ (ESHG) ad hoc committee for the
accreditation of clinical laboratory geneticists® (Bilag 1), og “Syllabus for Training in Inborn Errors of
Metabolism for Scientists and Medically Qualified Laboratory Staff” i arbejdet med forslaget til
uddannelsesstruktur (Bilag 2).

Der blev under DSMG nedsat et Uddannelsesudvalg 2 (UU2) til at varetage uddannelsesopgaver
vedrgrende selskabets naturvidenskabelige akademiske medlemmer. UU2s organisering er
inspireret af tilsvarende under Dansk Selskab for Klinisk Biokemi.

1.1.1 Overgangsordninger

| forbindelse med at den postgraduate uddannelse til klinisk laboratoriegenetiker blev sgsat var der
2 overgangsordninger:

Overgangsordning 1: >=4 ars fuldtids erfaring med diagnostisk genetik

Der kunne sgges om, at de allerede opnaede kompetencer/erfaring var tilstreekkelige for at opna
certifcering.
Overgangsordningen var geeldende for perioden 01/01/2015 - 31/12/2015

Overgangsordning 2: 1-4 ar fuldtidsanseettelse med diagnostisk genetik
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Der kunne sgges om, optagelse pa uddannelsen med de allerede optjente kompetencer som
meritgivende (baseret pa gennemgang af kompetencekort) . Uddannelsens samlede laengde er
stadig 4 ar.

Optagelse pa denne overgangsordning var gaeldende for perioden 01/01/2016 - 31/12/2016.

Herefter geelder malbeskrivelsens generelle betingelser.

1.2 UU2s sammenseaetning

Udvalget som har udarbejdet malbeskrivelsen version 1 havde fglgende medlemmer fra de klinisk
genetiske afdelinger:

Charlotte Brasch Andersen (formand), molekylaerbiolog, Odense Universitetshospital
Lotte Risom, seniorspecialist, Rigshospitalet

Mette Christensen, seniorspecialist, Rigshospitalet

Rikke Christensen, molekylaerbiolog, Skejby sygehus

Saren Peter Jonstrup, molekyleerbiolog, Aalborg Universitetshospital

Jesper Graakjeger, molekyleerbiolog, Sygehus Lillebeelt

Karen Grgnskov, seniormolekyleerbiolog, Kennedy Centeret

Jens Michael Hertz, overleege, formand for DSMG, Odense Universitetshospital

Uddannelsesudvalg 2 (UU2) varetager uddannelsesopgaver vedrgrende selskabets
naturvidenskabelige akademiske medlemmer. Udvalget sammenseettes af: de
uddannelsesansvarlige, formanden for DSMG samt 2-4 uddannelsessggende. Udvalgets aktuelle
sammensaetning kan ses pa hjemmesiden: http://www.dsmg.dk.

1.3 Formal med specialistuddannelsen

Fagets fortsatte udvikling (samt tiltag til EU-harmonisering) ngdvendigger en ensartet
videreuddannelse saledes, at det gennem uddannelsesforlgbet sikres, at den enkelte kliniske
laboratoriegenetiker er velfunderet indenfor det teknologiske, metodologiske, kliniske og
ledelsesmaessige omrade, savel teoretisk som praktisk. Specialistuddannelsens opbygning og
indhold skal sa vidt muligt sigte mod at tilgodese de krav, der er foreslaet af ESHG mhp. at opna
en EU-certificering som klinisk laboratoriegenetiker (jf. Bilag 1), for herved at imgdega gensidig
udveksling af laboratoriegenetikeren indenfor EU samt eventuelle akkrediteringskrav til de klinisk
genetiske laboratorier.

Formalet med specialistuddannelsen skal overordnet sikre en valid koordinering af den klinisk
genetiske funktion i diagnostik og behandling under anvendelse af den ekspanderende viden om
disse. Specialistuddannelsen bgr saledes bibringe laboratoriegenetikeren:

e Praktisk specialisering inden for et af specialets laboratoriemaessige hovedomrader
(cytogenetisk diagnostik, molekylaergenetisk diagnostik og biokemisk diagnostik af
metaboliske sygdomme)

e Teoretisk viden om cytogenetiske, molekyleergenetiske og metaboliske/biokemiske
principper og processer saledes, at denne viden kan appliceres pa de diagnostiske behov
og behandlingsstyring.

o Ekspertise inden for udvikling, optimering og validering af den brede vifte af analyser og
teknologier, som klinisk genetiske laboratorier udbyder.
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e Viden der, udover at seette laboratoriegenetikeren i stand til at sikre en god
laboratorieservice, ogsa ruster hende/ham til at

o radgive vedragrende anvendelse af passende laboratorieundersggelser for at
imgdekomme specifikke behov, herunder ogsa vejledning vedrgrende
forskningsprojekter.

o foretage en valid fortolkning af laboratoriedata og svarafgivelse (sidsthaevnte evt. i
samarbejde med Klinikeren).

e Viden og erfaring med projektstyring, statistiske og administrative arbejdsredskaber, der
saetter laboratoriegenetikeren i stand til at indga i ledelsesmaessige funktioner, samt udvikle
og vedligeholde systemer

o ihenhold til internationale standarder pa omradet.
o til sikring af analysernes og rapporteringens kvalitet.
o til sikring af en optimal udnyttelse af givne ressourcer.

Specialistuddannelsen skal endvidere seette den kliniske laboratoriegenetiker i stand til at anvende
ovenstaende viden ved deltagelse i efteruddannelse af laboratoriepersonale og andre
personalegrupper.

2 Uddannelsen

2.1 Adgangskrav

Den uddannelsessggende skal have gennemgaet en relevant kandidatuddannelse som fx cand.
scient., cand. polyt. eller lignende uddannelse.

Der skal veere tale om et anseaettelsesforhold med tilknytning til en klinisk genetisk afdeling og hvor
mindst 50% af anseettelsen udgares af kliniske arbejdsopgaver.

Man kan tidligst ansgge om optagelse pa uddannelsen efter klinisk anszettelse svarende til 6
maneder fuldtid.

2.2 Uddannelsesforlgbet

Uddannelsesforlgbet har en varighed svarende til 4 ars fuldtidsanszettelse, hvorigennem
laboratoriegenetikeren skal opfylde de opstillede malkriterier (se afsnit 2.3).

Der skal under uddannelsesforlgbet vaere mulighed for studieophold/besag pa andre klinisk
genetiske afdelinger i Danmark eller udlandet. Da nogle af malbeskrivelsens krav kan overlappe
med uddannelsesforlgb for andre personalegrupper i klinisk genetik (specialleegeuddannelsen i
klinisk genetik, og uddannelsen af genetiske assistenter), klinisk biokemi m.v., er der mulighed for
at deltage pa relevante, allerede udbudte kurser.

Gennem uddannelsesforlgbet skal der sigtes mod opnaelse af et basalt kendskab til metodik og
praktisk laboratoriearbejde i alle hovedomrader inden for klinisk genetisk laboratorievirksomhed.
Safremt det ikke kan opnas inden for egen afdeling, skal den kommende kliniske
laboratoriegenetiker under uddannelsesforlgbet i et fokuseret praktikophold i laboratorier, hvor
disse feerdigheder kan opnas (i et cytogenetisk laboratorium, et metabolisk laboratorium eller et
molekyleergenetisk laboratorium).

Under uddannelsesforlgbet skal den uddannelsessggende gennemfgre et projekt. Til projektdelen
knyttes en projektvejleder, der veelges efter opgavens art. Resultaterne fra projektet skal

offentligg@res som mindst én original artikel, som hovedregel med den uddannelsessggende som
forsteforfatter i et internationalt anerkendt naturvidenskabeligt eller medicinsk tidsskrift med peer-
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review. Den uddannelsessggende skal deltage aktivt i mindst en international eller nordisk kongres
eller symposium indenfor klinisk genetik eller relateret fagomrade med foredrag eller poster.
Studieophold i ind- eller udland kan eventuelt indga i stedet for kongres eller symposium.

Projektdelen kan evt. gennemfgres som et formaliseret ph.d. projekt. Der stilles ikke krav om
projektgennemfgrelse, hvis den uddannelsessggende i forvejen har erhvervet en ph.d.-grad eller
kan dokumentere kvalifikationer svarende til projektdelen.

2.3 Malbeskrivelse

| det nedenstaende er malbeskrivelsen for uddannelse til klinisk laboratoriegenetiker opdelt i
emner. Malkriterierne skal opfyldes gennem den allerede eksisterende anseettelse via struktureret
kollegial bedgmmelse, godkendte kurser, godkendte praktikophold og evt. godkendt projekt.

2.3.1 Basal cellebiologi og genetik

Efter endt uddannelse skal den kliniske laboratoriegenetiker have:

- Indgéende kendskab til cellulzere og molekylaere mekanismer, som har betydning for
mendelsk savel som ikke-mendelsk arv, epigenetik, genetiske modifiers,
multifaktorielle/polygene sygdomme, samt begreberne penetrans og variabel ekspressivitet

- Indgéende kendskab til koblings- og segregationsanalyse

- Kendskab til de seerlige problemstillinger, der er knyttet til preenatale undersggelser.

- Kendskab til basis savel som moderne metoder til at karakterisere det menneskelige
genom i forskellige oplgseligheder, inkl. forstaelse for fordele, ulemper og begraensninger
ved hver metode

- Basis kendskab til epidemiologi og statistik

- Basis kendskab til den biokemiske baggrund for metaboliske sygdomme

2.3.2 Klinisk/medicinsk kendskab og feerdigheder

- Kendskab til klinisk terminologi

- Kendskab til betydning af diagnose, differentialdiagnose, undersggelse og genetisk test af
individer med bade hyppige og sjeeldne arvelige/genetiske sygdomme og disses familier

- Kendskab til preenatale og postnatale kliniske test inklusiv metoder, risici og begraensninger

- Kendskab til almindelige internationale nomenklatursystemer (som ISCN, HGVS, IUPAC)
og online ressourcer (som OMIM, Orphanet and GeneReviews)

- Kendskab til kliniske indikationer og klinisk nytte og cost effectiveness ved forskellige
testprocedurer

- Evaluering af familieinformation, konstruktion af stamtrae og risikoberegning ved arvelige
sygdomme

- Kendskab til mutagenese og teratogenese, f.eks mulige konsekvenser af straling, gifte,
mutagener og praenatale infektioner

- Kendskab til mulige valg relateret til reproduktion med specifik opmaerksomhed pa de rette
metoder til testning og disses begraensninger

- Dybere kendskab til/og specialiseret treening inden for et eller flere emner fx:

o Onkogenetik (arvelig disposition til cancer)

Sporadisk kraeftgenetik, inklusiv heematologi (cancercytogenetik)

Metaboliske sygdomme

Udviklingsforstyrrelser

Kardiogenetik

Neurogenetik

Sansegenetik

O O O O O O
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o Andre subspecialiteter af seerlig interesse

2.3.3 Gruppe- og kommunikationsfeerdigheder

Udvikling af gode kommunikationsfeerdigheder med kolleger pé klinisk genetiske afdelinger,
andre specialister og sundhedspersonale

Evne til at lave rapporter af ikke kun biologisk, men ogsa klinisk gyldighed, relevant for
patientdiagnostik og -handtering

Kendskab til at organisere og fagligt lede arbejde i et laboratorium

Forstaelse for etiske problemstillinger og vigtighed af samtykke og fortrolighed

Indga i samspil omkring genetisk radgivning med andre fagprofessionelle sdsom
specialleeger i klinisk genetik og genetiske radgivere

Kommunikation med internationale samarbejdspartnere/special-laboratorier i diagnostisk
gjemed — herunder formidling af relevant klinik samt handtering af prgveforsendelse

2.3.4 Generelle laboratoriemaessigemal
Efter endt uddannelse skal den kliniske laboratoriegenetiker kunne varetage;

Styring og organisering af laboratoriearbejde (inklusiv hygiejne, sikkerhed, arbejdsmiljg
m.m.)
Kendskab til basale biokemiske principper/metoder til diagnostik af metaboliske sygdomme
Kendskab til emner relateret til kvalitetssikring (OECD anbefalinger, ECA guidelines,
Eurogentest —EQA- anbefalinger, nationale guidelines) og akkreditering (1S015189)
Prgvehandtering (fra prgven modtages til svar gives ud (identifikation, procesering,
transport)— samt evt. videre opbevaring)
Prioritering af svartid pa baggrund af klinik
Dybere kendskab til fortolkning af laboratorieresultater ved brug af bioinformatik og
databaser, mere specifikt svarudgivelse indenfor egne specialanalyser
Praktisk erfaring og baggrundskendskab til de (prae)analytiske teknikker og metoder som
bruges i genom diagnostik samt biokemisk diagnostik af arvelige metaboliske sygdomme.
Svarafgivelse: rapportering af resultater (indenfor egne specialanalyser)
o Udarbejdelse af komplet og passende beskrivelse af anvendte tests
o Fortolkning af testresultater i relation til kliniske oplysninger og formulering af
konklusion, hvis ngdvendigt med hjeelp fra yderligere relevante analyser eller
litteratur gennemgang
o Kendskab til de vigtigste konsekvenser af diagnosen
o Er opmeerksom pa muligheder og begreensninger ved den valgte metode og
arsagerne dertil
o Forstaelse for positiv og negativ praediktiv veerdi for en test
o Integrering af multidisciplinsere data
o Integrering af national og international udvikling indenfor de molekyleere og
cytogenetiske omrader i diagnostik
o Opmeerksomhed p4, at ved vanskelige sygehistorier kan intern og ekstern draftelse
veere essentiel
o Svaret skal udarbejdes i overensstemmelse med geeldende internationale
godkendte standarder
Bevidsthed om ny teknologi
o Veere opmaerksom pa potentielle nye metoder, teknikker, udvikling inde for
bioinformatik
o Nye metoders muligheder i diagnostisk brug
Estimere anvendelsesmuligheder, kvalitet og omkostninger ved nye metoder
o Forberede implementerings kriterier ved nye teknikker

(0]
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2.3.6

2.3.8

Evne til at udvikle, optimere, validere og introducere nye undersggelser ind i den
diagnostiske service

Kendskab til emner relateret til kvalitetssikring (OECD anbefalinger, ECA anbefalinger,
Eurogentests (EMQN), EQA — anbefalinger og nationale anbefalinger, akkreditering (ISO
15189). Samt erfaring med selvstaendigt evaluering af ovenstaende.

At deltage i internationale samarbejder.

Kendskab til good medical practice

Deltagelse i audits og Kkliniske kvalitetsprocedurer

Overholdelse af etablerede samtykke og fortrolighedsprocedurer

Viden om juridiske/etiske aspekter i bade diagnostik og forskning (Sundhedslovens
bestemmelser om informeret samtykke, regler for udlevering af personlige
oplysninger/biobanker/data/pragver/svar, tavshedspligt m.m.)

Fremme livslang leering gennem fortsat professionel uddannelse og deltagelse i relevante
kurser/konference

Bioinformatik

Tilegne sig viden om hvordan man udnytter IT-teknologi til at fremme godt
laboratoriearbejde og tolkning af resultater, relateret til det software der er pa afdelingen
samt online ressourcer og databaser

Kendskab til datasikkerhed

Administrationsfeerdigheder

Udvikling af multidisciplinaere holdarbejde og lederskabsevner

Forstaelse for organisationen af klinisk genetiske ydelser

Mulighed for at deltage i afdelingsaktiviteter relateret til organisatorisk planleegning,
gkonomisk administration samt maling og vedligeholdelse af kvalitetsstandarder
Kendskab til generel sundhedspolitik, mal, drift, struktur og prioriteringer

Undervisning

Opna undervisningsfeerdigheder ved deltagelse i uddannelse og treening af studerende,
sundhedspersonale og evt. patientforeninger.

Ovenstaende vurderes at kunne varetages af et fokuseret ophold i special-laboratorier, A-kurser i
DSMG-regi, samt internationale kurser, kurser udbudt af DSKB, Eurogentest, struktureret kollegial
bedgmmelse pa anseettelsesstedet, samt i projektopgaven.

3 Kvalitetssikring af uddannelsen

Et skriftligt godkendt curriculum for uddannelsesperioden skal saettes op som en kontrakt
mellem personen under specialistuddannelse og den uddannelsesansvarlige.

Alle under specialistuddannelse skal holde en uddannelses log, helst i elektronisk version,
som indeholder detaljer om kliniske- og laboratorie erfaringer, uddannelsesaktiviteter,
forskning og publikationer.
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- Vejlederen og den uddannelsessggende skal med jeevne mellemrum, mindst hvert halve
ar, vurdere det samlede uddannelsesforlab med henblik p& eventuelle justeringer. Der skal
udarbejdes en skriftlig evaluering/referat som opbevares af begge.

4 Etablering af uddannelsesforigbet

UU2 bgr tage kontakt til nyansatte akademikere med henblik pa eventuelt at etablere et
uddannelsesforlgb, og kan evt. veere behjeelpelig med at der skabes kontakt til en vejleder, der
sammen med den uddannelsessggende planlsegger et uddannelsesforlgb.

Der skal udarbejdes en plan over uddannelsesforlgbet med detaljer om som minimum: vejleder,
kurser og en formaliseret runde pa op til 2 uger i alt med introduktion til laboratoriets forskellige
arbejdspladser evt. til andre genetiske afdelinger. Planen sendes til UU2 (skabelon kan fas ved
henvendelse til UU2).

4.1 Vejlederfunktionen

Hvis vejlederen ikke er stedets uddannelsesansvarlige skal denne godkendes af UU2 samt veere
specialist i klinisk laboratoriegenetik.

Vejlederen, der er ansvarlig for tilretteleeggelse af uddannelsesforlgbet, skal veere ansat pa
uddannelsesstedet.

4.2 Uddannelsessteder

Som uddannelsessted kan godkendes klinisk genetiske afdelinger, hvor der er ansat mindst 2
specialleeger i klinisk genetik, og mindst én klinisk laboratoriegenetiker.

4.3 Godkendelse som specialist

Den formelle godkendelse af specialistansggningen foretages af uddannelsesudvalg 2 (UU2), pa
vegne af DSMG, efter vurdering af skriftlig ansggning. Ansggningsskema fas ved henvendelse til
udvalget. Dokumentation for gennemfgrte kurser, praktikophold, projektforlab samt
ansaettelsesforhold skal veere vedlagt ansggningen.

UU2 bestar af en klinisk laboratoriegenetiker fra hver af de genetiske afdelinger i Danmark samt en
specialleege i klinisk genetik udpeget af DSMG. Udvalgssammensaetningen kan ses pa
www.dsmg.dk. Ansggningerne om godkendelse som specialist vurderes af 3 medlemmer fra UU2
(inkl. 1 leege). Vurderingen foretages med baggrund i denne retningslinje, saledes at det sikres at
krav til kurser, kursus/kongresdeltagelse, anseettelsesbaggrund og videnskabeligt arbejde, er
opfyldt. Der udarbejdes en indstilling pa baggrund af ansaggning og tilharende dokumentation.
Indstillingen behandles efterfalgende af udvalget.

Der udstedes et specialistbevis som underskrives af DSMG’s og UU2s formand.

4.4 Godkendelse som European Clincal Laboratory Geneticist

Efter dansk certificering som klinisk laboratoriegenetiker kan der en gang om aret ansgges hos
European Board of Medical Genetics (EBMG).
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For at opna og bibeholde europeeisk godkendelse er der krav fra EBMG om fortsat uddannelse og
deltagelse i bade nationale/internationale kurser/kongresser samt antal kliniske svar per ar.
Aktuelle regler findes pa https://www.eshg.org/clg.0.html

Godkendelsen er tidsbegreenset og man skal re-certificeres hvert femte ar.

5 Bilag

Bilag 1 :
https://www.eshg.org/fileadmin/www.eshg.org/documents/committees/LabGenetics/ESHG
Clin lab gen spes final EU.pdf

Bilag 2: http://www.ssiem.org/centralstore/training/Training_Syllabus Laboratory 2006.pdf
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