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Laboratoriekompetencekort – Klinisk Genetik 

I målbeskrivelsen står:
	Hovedformål 1: Forstå cyto- og molekylærgenetiske metoder

	I-1: Cytogenetiske metoder
	Niveau 1
	Angive relevante cytogenetiske metoder

	I-2: Molekylærgenetiske metoder
	Niveau 1
	Angive relevante molekylærgenetiske metoder

	

	H-19: Molekylærgenetiske metoder
	Niveau 2
	Redegøre for relevante molekylærgenetiske metoder

	H-22: Cytogenetiske metoder
	Niveau 2
	Redegøre for relevante cytogenetiske metoder

	Hovedmål 2: Opnå generel viden om kromosomer og gener.

	I-3: Viden om kromosomer 

	Niveau 1.
	Beskrive kromosomstruktur og -funktion og -nomenklatur

	I-4: Viden om gener
	Niveau 1
	Beskrive genstruktur og -funktion og –nomenklatur

	

	H-18: Viden om gener
	Niveau 2
	Redegøre for genstruktur, -funktion og -nomenklatur. 

	H-21: Viden om kromosomer
	Niveau 2
	Redegøre for kromosomstruktur, -funktion og -nomenklatur. 

	Hovedmål 3: Kunne foretage dataanalyse og variantfortolkning.

	I-5 Cytogenetiske analyseresultater
	Niveau 2
	Under supervision kunne fortolke og formidle cytogenetiske analyseresultater

	I-6 Molekylærgenetiske analyseresultater
	Niveau 2
	´Kunne fortolke molekylærgenetiske analyseresultater

	

	H-20: Molekylærgenetiske analyseresultater
	Niveau 3
	Kunne foretage selvstændig fortolkning og formidling af molekylærgenetiske analyseresultater

	H-23: Cytogenetiske analyseresultater
	Niveau 3
	Kunne foretage selvstændig fortolkning og formidling af cytogenetiske analyseresultater



Læringsstrategier:
Selvstudium: Kompetencen opnås ved f.eks. selvstændig litteraturgennemgang.
Varetagelse af svarafgivelse i laboratoriet: Bygger på en kobling af teoretisk viden til praktisk svarafgivelse i forbindelse med genetiske analyser.
Laboratoriearbejde: Ved arbejde i cytogenetisk, molekylærgenetisk eller metabolisk laboratorium opnår den uddannelsessøgende læge den pågældende kompetence ved at indgå/være med i det praktiske arbejde og ved at forholde sig til analysekvalitet og -resultat i forhold til den kliniske problemstilling.

Evaluator: 
Evaluator/underskriver for de forskellige kompetencer besluttes lokalt. Det kan fx være læge/speciallæge, molekylærbiolog, hovedvejleder, osv.
 


Kompetencekort I-stilling – Cytogenetik 

Kompetencerne der skal godkendes:
I-1: Cytogenetiske metoder – Angive relevante cytogenetiske metoder. 
I-3: Viden om kromosomer – Beskrive kromosomstruktur, -funktion og -nomenklatur. 
I-5 Cytogenetiske analyseresultater- Under supervision kunne fortolke og formidle cytogenetiske analyseresultater.


Forslag til litteratur – selvstudium: 
P. K. A. Jensen: Kromosomafvigelser hos mennesket

ISCN2020: An International System for Human Cytogenomic Nomenclature. KARGER, 2020

Gardner and Sutherland: Chromosome Abnormalities and Genetic Counselling, 5. Edn, 2018

A. Schinzel: Catalogue of unbalanced Chromosome Aberrations in Man, 2. Edn, 2002


Generel viden om kromosomer og cytogenetik.  
	
	Delmål 
	Kompetencevurderings-metode
	Udført
(dato + initialer)
	Evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt, se ovenfor)

	
	Angive (1) kromosomstruktur (f.eks. q-arm, p-arm, centromer, telomer, benævnelse af bånd og sub-bånd)
	Teoretisk gennemgang
	
	

	
	Angive (1) den normale kromosomsammensætning og karyotype samt forklare principper for angivelse af karyotype ved numeriske og strukturelle abnormiteter
	Teoretisk gennemgang 
	
	

	
	Angive (1) væsentlige forskelle på meiose og mitose
	Teoretisk gennemgang 
	
	

	
	Beskrive (1) segregation af kromosomer under meiosen
	Teoretisk gennemgang 
	
	

	
	Beskrive (1) non-disjunction og hvornår forskellige numeriske abnormiteter kan være opstået
	Teoretisk gennemgang 
	
	

	

	Definere (1) mosaicisme for kromosomabnormiteter og hvordan denne tilstand kan opstå (herunder confined placental mosaicism)
	Teoretisk gennemgang
	
	

	
	Angive (1) hvad uniparental disomi (UPD) betyder
	Teoretisk gennemgang
	
	





Kromosomanalyse 

	
	Delmål 
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt) 

	Generelt

	
	Angive (1) de principielle forskelle mellem cytogenetiske analyser og molekylærgenetiske analyser
	Teoretisk gennemgang 
	
	 

	
	Redegøre for (2) indikationer for kromosomanalyse
	Teoretisk gennemgang
	
	

	
	Angive (1) hvilke data der findes i Dansk Cytogenetisk Centralregister
	Teoretisk gennemgang
	
	

	Celledyrkning

	
	Deltage (1) i sterilt arbejde
	Arbejde i laboratoriet
	
	

	
	Deltage (1) i sortering/selektion af placentabiopsier (CVS) 
	Arbejde i laboratoriet 
	
	

	
	Deltage (1) i opsætning, dyrkning og vurdering af morfologi af kulturer fra forskellige væv (f.eks. CVS, amnionvæske, blod og hud)
	Arbejde i laboratoriet 
	
	

	Præparatfremstilling og analyse

	
	Deltage (1) i høst af dyrkede celler mhp. præparation af kromosomer og fremstilling af metafaser
	Arbejde i laboratoriet 
	
	

	
	Deltage (1) i fremstilling af metafaser fra dyrkede celler
	Arbejde i laboratoriet 
	
	

	
	Deltage (1) i båndfarvning af kromosomer
	Arbejde i laboratoriet 
	
	

	
	Deltage (1) i mikroskopi og udvælgelse af metafaser til karyotypering
	Arbejde i laboratoriet 
	
	

	
	Deltage (1) i opsætning af normale karyogrammer
	Arbejde i laboratoriet eller gennemføre øvelser
	
	

	
	Deltage (1) i opsætning og fortolkning af udvalgte abnorme karyogrammer
	Arbejde i laboratoriet eller gennemføre øvelser
	
	

	Tolkning og formulering af svar

	
	Diskutere (3) sensitivitet og specificitet af kromosomanalyse af Q-/G-båndsfarvede metafaser ift. strukturel abnormitet, aneuploidi, polyploidi og uniparental disomi
	Teoretisk gennemgang 
	
	

	
	Selvstændigt (3) skrive karyotype ved simple kromosomafvigelser (aneuploidier, monosomier, polyploidier og mindre komplekse strukturelle abnormiteter), fortolke fundene i relation til fænotypen og formulere et svar
	Audit i forbindelse med svarafgivelse
	
	

	
	Under vejledning (2) skrive karyotype ved mere komplekse kromosomafvigelser (mosaiktilstande, markerkromosomer, translokationer o.lign.), fortolke fundene i relation til fænotypen, formulere et svar og lægge plan for evt. yderligere undersøgelser
	Audit i forbindelse med svarafgivelse
	
	



FISH (fluorescent in situ hybridization)
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	Generelt

	
	Angive (2) indikationer for og principper ved FISH og anvendelse af forskellige probetyper (f.eks. kromosomspecifikke centromer-, locus- og subtelomerprober)
	Teoretisk gennemgang 
	
	



CNV-analyse 
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	
	Redegøre for (2) princippet for relevante metoder, kende styrker og svagheder samt indikation for anvendelse
	Teoretisk gennemgang
	
	

	
	Angive (1) hvordan man afklarer en CNV’s betydning
	Teoretisk gennemgang
	
	



Aneuploiditest
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	
	Redegøre for (2) indikationer for og principperne ved metoder til aneuploiditest
	Teoretisk gennemgang
	
	



Non-invasiv prænatal test (NIPT)
	
	Delmål 
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	
	Angive (1) indikationer for og princippet ved undersøgelse af frit DNA og celler fra graviditeten i maternelt blod
	Teoretisk gennemgang
	
	






Kompetencekort H-stilling - Cytogenetik 

Kompetencerne der skal godkendes:
H-21: Viden om kromosomer - Redegøre for kromosomstruktur, -funktion og -nomenklatur. 
H-22: Cytogenetiske metoder - Redegøre for relevante cytogenetiske metoder. 
H-23: Cytogenetiske analyseresultater - Foretage selvstændig fortolkning og formidling af cytogenetiske analyseresultater.


Forslag til litteratur - selvstudium: 
P. K. A. Jensen: Kromosomafvigelser hos mennesket

ISCN2020: An International System for Human Cytogenomic Nomenclature. KARGER, 2024

Gardner and Sutherland: Chromosome Abnormalities and Genetic Counselling, 5. Edn, 2018

A. Schinzel: Catalogue of unbalanced Chromosome Aberrations in Man, 2. Edn, 2002


Kromosomanalyse 
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	Tolkning og formulering af svar

	
	Vurdere (3) komplekse kromosomafvigelser, fortolke disse i en klinisk sammenhæng, herunder vurdere om der er indikation for yderligere undersøgelser, og formulere et svar
	Audit i forbindelse med svarafgivelse eller case-baseret diskussion 
	
	

	
	Diskutere (3) sensitivitet og specificitet af kromosomanalyse ift. mosaicisme
	Teoretisk gennemgang
	
	



FISH
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	Generelt

	
	Diskutere (3) anvendelighed af FISH ift. deletion, duplikation, strukturel abnormitet, aneuploidi, polyploidi, mosaicisme og UPD
	Teoretisk gennemgang
	
	

	Tolkning og formulering af svar

	
	Under supervision (2) vurdere kromosomafvigelser belyst med FISH, skrive karyotypen, fortolke fundene i en klinisk sammenhæng, herunder vurdere om der er indikation for yderligere undersøgelser, og formulere et svar
	Audit i forbindelse med svarafgivelse eller case-baseret diskussion.  
	
	




CNV-analyse 
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	Generelt

	
	Diskutere (3) anvendeligheden af forskellige CNV-analysemetoder ift. deletion, duplikation, strukturel abnormitet, aneuploidi, polyploidi, mosaicisme og UPD
	Teoretisk gennemgang
	
	

	Tolkning og formulering af svar

	
	Selvstændigt (3) vurdere en påvist CNV’s betydning, afgøre om der skal foretages supplerende undersøgelser og formulere et svar ift. fænotypen og den kliniske problemstilling
	Audit i forbindelse med svarafgivelse eller case-baseret diskussion
	
	




Aneuploiditest
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	Generelt

	
	Diskutere (3) anvendeligheden af de mest anvendte metoder ift. deletion, duplikation, balanceret strukturel abnormitet, aneuploidi, polyploidi, mosaicisme og UPD
	Teoretisk gennemgang
	
	

	Tolkning og formulering af svar

	
	Selvstændigt (3) fortolke abnorme resultater, afgøre om der skal udføres supplerende undersøgelser og formulere et svar ift. fænotypen og den kliniske problemstilling
	Audit i forbindelse med svarafgivelse eller case-baseret diskussion.  
	
	



Non-invasiv prænatal test (NIPT) 
	
	Delmål
	Kompetencevurderingsmetode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
underskriver (besluttes lokalt)

	Generelt

	
	Diskutere (3) metoder, indikationer for anvendelse samt styrker og svagheder ift. deletion, duplikation, strukturel abnormitet, aneuploidi, polyploidi, mosaicisme og UPD
	Teoretisk gennemgang 
	
	





Kompetencekort I-stilling – Molekylærgenetik
Kompetencer der skal godkendes:
I-2: Molekylærgenetiske metoder. Redegøre for relevante molekylærgenetiske metoder
I-4: Viden om gener. Redegøre for genstruktur og - funktion og nomenklatur
I-6 Molekylærgenetiske analyseresultater. Selvstændigt fortolke molekylærgenetiske analyseresultater

Forslag til litteratur - selvstudium

ACGS Best Practice Guidelines for Variant Classification in Rare Disease 2024
Johannes Zschocke 1 , Peter H. Byers 2,3 & Andrew O. M. Wilkie. Nature Reviews Genetics | Volume 24 | July 2023 | 442–463, Mendelian inheritance revisited: dominance and recessiveness in medical genetics
Standards and guidelines for the interpretation of sequence variants: a joint consensus recommendation of the American College of Medical Genetics and Genomics and the Association for Molecular Pathology


Molekylærgenetiske metoder
	
	Delmål
	Kompetencevurderings-metode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt)

	DNA-oprensning og prøveopbevaring
	Deltage i (1) DNA-oprensning 
	Arbejde i laboratoriet

	
	

	
	Deltage (1) ved gennemgang af regler for opbevaring af prøver i laboratorium
	Arbejde i laboratoriet

	
	

	PCR-metoder
	Beskrive (1) principperne ved PCR og qPCR
	Teoretisk gennemgang
	
	

	MLPA
	Beskrive (1) principperne for MLPA
	Teoretisk gennemgang


	
	

	Massiv Parallel Sekventering (MPS)
	Beskrive (1) principperne ved exomsekventering, whole-genome sekventering, sensitiviteten for forskellige typer af genetiske varianter samt anvendelsesområder 
	Teoretisk gennemgang

	
	

	Sanger-sekventering
	Beskrive (1) principperne for Sanger-sekventering, 
sensitiviteten for forskellige typer af varianter samt anvendelsesområder
	Teoretisk gennemgang

	
	





Viden om gener og nomenklatur i molekylærgenetik

	
	Delmål
	Kompetencevurderings-metode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt)

	
	Redegøre for (2) korrekt terminologi ved notation af sekvensvarianter
	Teoretisk gennemgang

	
	

	
	Forklare (2) hvilke ændringer DNA-varianter medfører på RNA- og proteinniveau
	Teoretisk gennemgang

	
	

	
	Forklare (2) den kliniske betydning af højpenetrante varianter i forhold til hyppige, lavpenetrante varianter
	Teoretisk gennemgang

	
	

	
	Redegøre (2) for hvordan varianter kan opstå, og hvor hyppige varianter forekommer i det humane genom
	Teoretisk gennemgang

	
	




Analyse og fortolkning
	
	Delmål
	Kompetencevurderings-metode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt)

	Variantfortolkning ved MPS 
	Redegøre for (2) afklaring af en variants betydning ved anvendelse af databaser, litteratursøgning, vurdering ud fra klinik og stamtræ samt ACMG-kriterier
	Teoretisk gennemgang
eller
Case-baseret diskussion
Opgavesæt?  
	
	

	
	Redegøre for (2) analysesvar modtaget på egne patienter og kunne forholde sig hertil 
	Audit – gennemgang af 5 analysesvar
	
	






Kompetencekort H-stilling - Molekylærgenetik 
Kompetencerne der skal godkendes:
H-18: Viden om gener. Beskrive genstruktur og -funktion og nomenklatur
H-19: Molekylærgenetiske metoder. Angive relevante molekylærgenetiske metoder
H-20: Molekylærgenetiske analyseresultater. Fortolke molekylærgenetiske analyseresultater



Forslag til litteratur- selvstudium

ACGS Best Practice Guidelines for Variant Classification in Rare Disease 2024
Johannes Zschocke 1 , Peter H. Byers 2,3 & Andrew O. M. Wilkie. Nature Reviews Genetics | Volume 24 | July 2023 | 442–463, Mendelian inheritance revisited: dominance and recessiveness in medical genetics
Standards and guidelines for the interpretation of sequence variants: a joint consensus recommendation of the American College of Medical Genetics and Genomics and the Association for Molecular Pathology


Molekylærgenetiske metoder
	
	Delmål
	Kompetencevurderings-metode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt)

	PCR-metoder
	Redegøre (2) for anvendelsen af PCR og fejlkilder
	Teoretisk gennemgang

	
	

	Kvantificering af DNA og RNA
	Beskrive (1) principper og indikationer for metoder, der kan kvantificere DNA og RNA, f.eks. revers transkriptase-PCR og kvantitative PCR-metoder 
	Teoretisk gennemgang

	
	

	MLPA
	Redegøre for (2) indikationer for MLPA-analyse samt anvendelse af denne til undersøgelse for methylering
	Teoretisk gennemgang

	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Redegøre (2) for principperne ved en metode til short-read massiv parallel sekventering 
	Arbejde i laboratoriet
samt
Teoretisk gennemgang 
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Redegøre (2) for principperne ved en metode til long-read massiv parallel sekventering, 
	Arbejde i laboratoriet
samt
Teoretisk gennemgang
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Under supervision (2) medvirke til at sammensætte og/eller revidere et genpanel.
	Arbejde i laboratoriet

	
	

	MSI
	Beskrive (1) analyse af mikrosatelit-loci i tumorer
	Teoretisk gennemgang

	
	

	Repeatekspansion
 
	Redegøre (2) for metoder der bruges til undersøgelse for repeatekspansion
	Teoretisk gennemgang

	
	

	UPD
	Redegøre (2) for metoder til undersøgelse for uniparental disomi
	Teoretisk gennemgang

	
	

	Methylering
	Beskrive (1) metoder til undersøgelse for methyleringsstatus
	Teoretisk gennemgang

	
	

	PGT
	Redegøre (2) for metoder til PGT
	
	
	

	Frit DNA i blod 
	Beskrive (1) undersøgelse af frit DNA i blod
	Teoretisk gennemgang
	
	




Analyse og fortolkning
	
	Delmål
	Kompetencevurderings-metode
	Udført
(dato + initialer)
	Foreslået evaluator/
Underskriver (besluttes lokalt)

	Sanger-sekventering
	Redegøre for (2) Sanger-sekventering, 
sensitiviteten for forskellige typer af varianter samt anvendelsesområder
	Teoretisk gennemgang

	
	

	Massiv parallel sekventering/NGS
	Selvstændigt (3) analysere data fra MPS i VarSeq eller tilsvarende og redegøre for principperne i variantfiltrering
	Arbejde i laboratoriet

	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Selvstændigt anvende (3) korrekt terminologi ved notation af varianter i forbindelse med analysesvar 
	Audit i forbindelse med svarafgivelse eller casebaseret diskussion
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Selvstændigt (3) vurdere varianters betydning ud fra databaser, prædiktionsprogrammer, litteratursøgning, fænotype og stamtræ, eventuelt ved brug af ACMG-kriterierne
	Audit i forbindelse med svarafgivelse eller casebaseret diskussion
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Redegøre (2) for funktionelle metoder til afklaring af en variants betydning
	Teoretisk gennemgang
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Selvstændigt (3) udfærdige svar ved duo-/trio-/quadro-genomanalyser  
	Audit i forbindelse med svarafgivelse
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Selvstændigt (3) udfærdige svar ved targeterede analyser 
	Audit i forbindelse med svarafgivelse
	
	

	Massiv parallel sekventering/next generation sequencing (NGS)
	Selvstændigt (3) vurdere et sekundært fund
	Arbejde i laboratoriet
	
	

	Variantklassifikation
	Under supervision (2) klassificere 5 SNVs og CNVs ud fra gældende guideline
	
	
	

	Kvalitetssikring
	Deltage i (2) udformning af analysesvar til vurdering af laboratoriets kvalitet (EQA)
	Arbejde i laboratoriet
	
	






12

0

3

