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1 Generelle overvejelser i forhold il
specialet

1.1 Generelle overvejelser over den planlagte organisering af
akutomradet i forhold til specialet

Klinisk genetik varetager ambulante forlgb i form af genetisk radgivning, og labo-
ratoriediagnostik. Fraset diagnostik og behandling af medfgdte stofskiftesygdomme
hos nyfgdte bgrn, der er centraliseret til Rigshospitalet og KennedyCenteret, har
specialet ikke akutte funktioner, der kraver vagtbedredskab ud over almindelig
dagtid. Dog skal praenatal diagnostik, bade hvad angar laboratoriediagnostikken og
den genetiske radgivning, der er forbundet hermed, ske inden for en kort tidsram-
me. Dette er dog ikke omfattet af akutomradet.

Hospitaler med faelles akutmodtagelse varetager behandlingen pa hovedfunktions-
niveau. Det galder akut kirurgisk og medicinsk behandling og planlagt behandling.
I forlengelse heraf er de ngdvendige specialer tilstede for en optimal udredning og
behandling.

Der vil veere akutmodtagelse pa felgende hospitaler i Region Midtjylland:
e Regionshospitalet Horsens

Regionshospitalet Randers

Regionshospitalet Viborg

Arhus Universitetshospital, Arhus Sygehus

Hospitalsenheden Vest

Pa de fem hospitaler med felles akutmodtagelser vil der vere
¢ Intern medicin

Ortopadisk kirurgi

Kirurgi (parenkym)

Anastesiologi med intensiv afdeling niveau 2

Diagnostisk radiologi

Klinisk biokemi

I de felles akutmodtagelser foregar en bred og tveerfaglig indledende — og evt. en-
delig — diagnostik og behandling af akutte og uselekterede patienter. Fra akutmod-
tagelserne sker der en udskrivning eller overfgrsel til specialafdeling.

1.2 Generel beskrivelse af og overvejelser over sammenhaengen
i specialet pa tvaers af funktionsniveauer

Klinisk genetik findes kun pa hgjt specialiseret niveau, og varetages landsdekken-

de i tre enheder: @st, Syd og Vest jf. Specialevejledningen for klinisk genetik. Kli-

nisk genetik i Hospitalsenheden Vest bestar af Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus

Sygehus, og Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Sygehus, der er etableret som en

selvstendig afdeling den 1. marts 2009.
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Der er i et vist omfang mulighed for afholdelse af genetiske konsultationstimer pa
de gvrige regionshospitaler i Region Midtjylland.

1.3 Generel beskrivelse af og overvejelser over sammenhangen
til andre specialer ’

Klinisk genetik er et tveergaende speciale, og har derfor et naturligt teet samarbejde

med en rekke andre specialer heriblandt gyn®kologi og obstetrik, padiatri, onko-

logi, neurologi, he&matologi, dermatologi, oftalmologi, oto-rhino-laryngologi, or-

gankirurgi, kardiologi, oftalmologi, urologi, radiologi, patologi, biokemi og almen

medicin.

Da specialet altid har foregaet pa hgjt specialiseret niveau (LL-niveau), er der en
lang tradition for at udbygge og vedligeholde disse samarbejdsrelationer pa tvers
af regioner og hospitaler.

For specialets laboratorievirksomhed er det dog af stor betydning at have tet relati-
on til andre specialer/institutioner med laboratorievirksomhed. Dette er nermere
beskrevet under punkt 1.5.

Samarbejde med andre specialer, dvs. specialleege i andre specialer:

Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Universitetshospital, Arhus Sygehus har én
ugentlig journalkonference i afdelingen med deltagelse af alle lager i afdelingen,
samt en speciallege 1 patologisk anatomi fra Patologisk Institut, Arhus Sygehus,
med serlig interesse i fgtalpatologi.

Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Universitetshospital, Arhus Sygehus har konsu-
lenttjeneste pa sygehusene i Aalborg, Herning og Viborg, og deltager dér i kliniske
konferencer ca. én gang om maneden med legerne pa de padiatriske afdelinger. I
Aalborg er der etableret en tverfaglig ”Syndromkonference” med legerne pa Pe-
diatrisk Afdeling, Patologisk Institut, Gyn®kologisk-Obstetrisk Afdeling, Orto-
padkirurgisk Afdeling og @jenafdelingen, 4-6 gange om aret mhp. pa udredning
og diagnostik af bgrn med forsinket udvikling og medfgdte misdannelser, syn-
dromsuspekte bgrn, og bgrn mistenkte for arvelig sygdom.

I Arhus deltager leger fra afdelingen i forskellige kliniske konferencer: "Neonatal-
Vest” ca. 1-2 gange om maneden, hvor laeger fra Obstetrisk Afdeling og Padiatrisk
Afdeling, Skejby Sygehus, og Patologisk Institut, Arhus Sygehus, mgdes vedr. di-
agnostik af nyfgdte bgrn med medfgdte misdannelser. Endvidere er der jevnligt
konferencer med Fertilitetsklinikken pa Skejby Sygehus.

1.4 Implementering

Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Universitetshospital, Arhus Sygehus er allerede
etableret. Der er derfor ikke behov for en egentlig implementeringsplan, da alle de
af specialeplanlgningen omfattende funktioner allerede findes, se i gvrigt neden-
for afsnit 1.5.

1.5 Udvikling og fremtidsplaner

Med etableringen af en klinisk genetisk afdeling pa Aalborg Sygehus den 1. marts
2009 ma det forventes, at afdelingen i Aalborg trinvis overtager den klinisk geneti-
ske radgivning i Region Nordjylland. Der er truffet mundtlig aftale om at etablere
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et formaliseret samarbejde mellem de to afdelinger, med henblik pa optimerede
patientforlgb, uddannelse og forskning. Pga. den korte tid afdelingen i Aalborg har
eksisteret, har det ikke veret muligt endnu at etablere sadanne mere formelle afta-
ler. Arbejdet vil dog snarest pabegynde.

Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Sygehus, er placeret pa to geografisk adskilte
lokalisationer. Laboratoriedelen er placeret i relation til Institut for Human Genetik
pa Aarhus Universitet, mens den ambulante radgivningsklinik er placeret pa Arhus
Sygehus, Ngrrebrogade. Der er truffet principbeslutning om en udflytning af Kli-
nisk Genetisk Afdeling i Igbet af 1-2 ar til en placering i Skejby i relation til Regi-
on Midtjyllands nye Molekylermedicinske Afdeling, og Molekylermedicinsk
Forskningsenhed, der hgrer under Aarhus Universitet. En sadan placering giver
mulighed for etablering af corecenterfunktioner pa det laboratoriemassige omrade,
og dermed en kraftig styrkelse pa det diagnostiske omrade, og af forskningen. Det
vil samtidig medfgre en samling af afdelingen. At de ambulatoriemassige og labo-
ratoriemassige dele af fagomradet klinisk genetik et integrerede, er en forudsat-
ning for at opretholde et hgjt fagligt niveau. Pa lidt lengere sigt vil etableringen af
Det Nye Universitetshospital i Skejby i Igbet af de naste 8-15 ar betyde, at Klinisk
Genetisk Afdeling placeres i Inflammationsblokken sammen med de gvrige specia-
ler med laboratoriefunktion.
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2 Specialets hovedfunktionsniveau

2.1 Generel beskrivelse af og overvejelser over den planlagte
organisering af hovedfunktionerne i specialet

I henhold til specialevejledningen for klinisk genetik findes der ikke klinisk genetik

pa hovedfunktionsniveau.

Der kan dog udgves klinisk genetisk radgivning pa hovedfunktionsniveau efter tre i
specialeplanleegningen beskrevne metoder, herunder decentrale radgivningsklinik-
ker.

Der er i de vestdanske klinisk genetiske afdelinger en lang tradition for decentrale
radgivningsklinikker, hvor laeger fra de klinisk genetiske afdelinger tilbyder geneti-
ske radgivning pa andre af regionernes sygehuse.

Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Universitetshospital, Arhus Sygehus har for at
sikre lige og let adgang til genetisk radgivning etableret lokale ambulante genetiske
radgivningsklinikker pa:

Aalborg Sygehus (én dag hver anden uge)

Sygehus Vendsyssel i Hjgrring (én dag hver anden maned)
Regionshospitalet i Viborg-Kjellerup (to dage per maned)
Regionshospitalet i Herning (én dag hver anden uge)

el s
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3 Specialets regionsfunktionsniveau

3.1 Overvejelser over den planlagte organisering af regionsfunk-

tionerne i specialet
Klinisk Genetik er jf. specialevejledningen for klinisk genetik en specialfunktion,
som varetages landsdekkende i et formaliseret og aftalt samarbejde indenfor og
mellem de tre enheder: Klinisk genetik, enhed @st, enhed Syd og enhed Vest.

Der er saledes ingen regionsfunktion for specialet.
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4 Specialets hgjt specialiserede niveau

4.1 Overvejelser over den planlagte organisering af hgjt speciali-
serede funktioner i specialet

Region Midtjylland sggwer fglgende hgjt specialiserede funktioner:
e Genetisk radgivning
¢ Kromosomanalyser, inkl. FISH- og arrayCGH-analyser
® Molekylergenetiske analyser

Af specialevejledningen for klinisk genetik fremgar det, at der i klinisk genetik i
enhed Vest etableres et formaliseret og aftalt samarbejde mellem Klinisk Genetisk
Afdeling, Arhus Sygehus og Aalborg Sygehus mhp. en trinvis etablering af en
funktion for klinisk genetisk radgivning pa Aalborg Sygehus.

Der er den 1. marts 2009 oprettet en Klinisk Genetisk Afdeling pa Aalborg Syge-
hus, der ma forventes, over en ikke naermere defineret periode, at overtage den ge-
netiske radgivning for Region Nordjylland. Det vil vaere hensigtsmassigt, at der er
et meget tet samarbejde de to afdelinger imellem, saledes at ekspertisen inden for
de forskellige ekspertomrader bevares for begge regioner

4.2 Befolkningsunderlag
Det samlede befolkningstal i Region Midtjylland og Region Nordjylland er 1,8
mio. indbyggere.

For genetisk radgivning bliver det samlede befolkningsgrundlag 1,2 mio. indbyg-
gere, svarende til Region Midtjylland, nar den genetiske radgivningsfunktion i Re-
gion Nordjylland er fuldt udbygget pa Aalborg Sygehus.

Pa laboratorieomradet bliver optageomradet for de cytogenetiske analyser (kromo-
somanalyser, FISH-analyser og arrayCGH-analyser) 1,8 mio. indbyggere svarende
til Region Midtjylland og Region Nordjylland.

Pa det molekylergenetiske omrade er befolkningsgrundlaget for visse af analyser-
ne 1,8 mio. indbyggere, medens det for andre analyser er betydeligt stgrre, da kun
fa andre laboratorier i landet/Europa/verden udbyder den pageldende analyse.

Pa en enkelt funktion kan befolkningsunderlaget bliver op til ca. 5 mio.

Det fremgar af bilag 2b hvad det konkrete befolkningsunderlag er til de enkelte
funktioner.

4.3 Overvejelser over opfyldelsen af krav til varetagelsen af hgijt
specialiserede funktioner i specialet

Arhus Universitetshospital, Arhus Sygehus opfylder kravene til varetagelse af de

tre hgjt specialiserede funktioner.

Specialeansggning for Region Midtjylland vedr. Klinisk Genetik 7



4.4 Formaliseret samarbejde

Jf. afsnit 1.4 er der truffet mundtlig aftale om at etablere et formaliseret samarbejde
mellem Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Sygehus, og Klinisk Genetisk Afdeling,
Aalborg Sygehus, mhp. optimerede patientforlgb, uddannelse og forskning. Pga.
den korte tid afdelingen i Aalborg har eksisteret, har det ikke varet muligt endnu at
etablere sadanne mere formelle aftaler. Arbejdet vil dog snarest pabegynde. Se og-
sa ansggning fra Region Nordjylland

Klinisk genetik i enhed Vest skal varetages som beskrevet i Specialevejledningen
for klinisk genetik i et formaliseret samarbejde mellem Klinisk Genetisk Afdeling,
Arhus Sygehus, og Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg Sygehus, med trinvis etab-
lering af en funktion for klinisk genetisk radgivning pa Aalborg Sygehus. Der er
den 1. marts 2009 etableret en klinisk genetisk afdeling i Aalborg.

4.5 Eventuelt vedr. hgjt specialiserede funktioner i specialet

Der er uddannelsesmassigt samarbejde med afdelingerne i Odense og Vejle, og der
er felles onkogenetiske konferencer mellem afdelingerne i Arhus, Vejle og Oden-
se.

Der er samarbejde med afdelingerne i @st-Danmark pa Rigshospitalet, Kennedy-
Centeret og inden for genetisk audiologi med afdelingen pa Bispebjerg Hospital
med gensidig vidensudveksling og udnyttelse af hinandens kompetencer.

Der er mulighed for undersggelse for mere end 2.000 forskellige arvelige sygdom-
me, og mindre end 10 % af disse analyser udbydes af danske laboratorier. Der er pa
europisk plan etableret netvaerk af laboratorier, hvor de forskellige analyser ud-
bydes: EDDNAL og Orphanet. Et tilsvarende amerikansk netvaerk, GeneTest, er
etableret. Afdelingen er aktiv deltager i disse netvark i kraft af, at afdelingen ud-
sender prgver til analyse pa laboratorier i netveerket, men ogsa selv modtager prg-
ver fra andre lande til nogle af de analyser Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Syge-
hus, selv udbyder.

Ca. 2-4 gange om aret deltager afdelingen i ”Vestdansk Neuromuskuler Konferen-
ce” pa Skejby Sygehus, med deltagelse af leger fra Center for Sjeldne Sygdomme
og MR-Centeret, Skejby Sygehus, og leger fra de padiatriske afdelinger i hele Jyl-
land. Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Sygehus deltager i kliniske konferencer ca.
4-6 gange om aret med leger fra Dermatologisk Afdeling og Patologisk Institut, i
forbindelse med udredning af patienter med mulige arvelige dermatologiske syg-
domme. Afdelingens molekylergenetiske laboratorium varetager som det eneste
laboratorium i landet diagnostikken af en rekke sjeldne arvelige dermatologiske
sygdomme. Der er ca. 4 gange om aret konference med leeger fra Neurologisk Af-
deling, Arhus Sygehus med sarlig interesse i arvelige, neuromuskulare sygdom-
me. Leger fra Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Sygehus deltager sammen med
leger fra Pediatrisk Afdeling, Gynaekologisk Afdeling og Urologisk Afdeling i et
tvaerfagligt team af specialleger med interesse i bgrn med abnorm kgnsudvikling
med henblik pa diagnostik og behandling. Klinisk Genetisk Afdeling, Arhus Syge-
hus deltager i tvaerfaglige kraniofaciale konferencer pa Tandlegeskolen ca. 4 gang
om aret, sammen med specialtandleeger fra Odontologisk Afdeling, Arhus Tandlz-
geskole, og specialleger fra Padiatrisk Afdeling, Skejby Sygehus, og fra Neuroki-
rurgisk Afdeling, Plastikkirurgisk Afdeling, Afd. For Tand- Mund- og K&bekirurgi
og PDre-Nese-Hals Afdelingen, Arhus Sygehus.
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Kvalitetsorganisation:

Der er i afdelingen etableret en kvalitetsorganisation med en kvalitetsleder, der skal
foresta kvalitetsudvikling. Afdelingen er aktiv i det europaiske kvalitetssamarbejde
inden for den EU-stgttede organisation EurogenTest, som arbejder for kvalitet og
standardisering i klinisk genetik. Her udvikles kliniske og tekniske standarder for
specialet. Disse danner grundlag for udferdigelse af kliniske og tekniske retnings-
linier i afdelingen, ligesom de indgar i afdelingens samarbejde med Dansk Selskab
for Medicinsk Genetik med henblik pa national harmonisering.

Afdelingen indrapporterer til tilgeengelige nationale og internationale databaser pa
omradet, bla. DBCG, HNPCC-registeret, VHL-registeret og Polypose-registeret.
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