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1.  Specialevejledning v/ Birgitte Diness 
Bilag vedlagt dagsorden: 

- Sundhedsstyrelsens specialevejledning for klinisk genetik 
 
Det er tid for at gennemgå vejledningen mhp. revision. Der er endnu ingen ny tidsplan for, hvornår 
det skal foregå, men vi bør allerede nu overveje, hvordan vi vil håndtere det, når det bliver aktuelt.    
Den nuværende vejledning er den første egentlige vejledning for specialet. Den har vist sig at være 
vanskelig at navigere efter i hverdagen, så der er behov for en omskrivning.  
 
Udfordringer:  

• Formuleringer ift. højt specialiserede diagnoser er vanskeligt operationaliserbare i hverda-
gen , idet det ikke er den primære udredning som er højt specialiseret, men derimod opfølg-
ningen 

• Laboratorieaktiviteter er ikke p.t. omtalt i vejledningen. Hvor meget skal vi have formuleret 
ind i den.  
Laboratorieanalyser er  ikke specifikt anført i klinisk genetiks specialevejledning. AMG oply-
ste, at man ifm. med den nuværende vejledning havde lagt vægt på, at så meget som muligt 
skulle være regionsfunktioner og ikke HSF (den forrige specialevejledning bestod udeluk-
kende af HSF’er). Men der var dengang udfordringer ifm. at klinisk genetik ikke måtte anføre 
analyser i specialeplanen, idet det var indforstået, at analyserne var koblet op på sygdoms-
grupperne. Imidlertid anførte klinisk biokemi klinisk genetiske analyser i deres specialeplan. 
Dette medførte, at klinisk genetik skulle ansøge om regionsfunktioner og HSF for genetiske 
analyser i klinisk biokemis specialevejledning, hvilket ikke var hensigtsmæssigt.  Også pro-
cessen omkring revisionen af specialeplanen er delvist uklar herunder udpegning af delta-
gere til arbejdet. HK anbefalede BD at tage kontakt til Anne Mette Ellyton i denne sammen-
hæng. BD har efterfølgende oplyst, at der har været en henvendelse vedrørende udpegning 
til underarbejdsgruppe vedr. fællesområder i forbindelse med revision af speciallægeuddan-
nelsen.  

• Fælles laboratoriespeciale. HK oplyste, at der har være stor modstand ved de indledende 
forhandlinger ift. etablering af et fælles laboratoriespeciale. Der er derfor ingen konkrete pla-
ner p.t. Men der er enighed om, at der skal være et fælles fundament (fx ifm. kvalitetssik-
ring). Det er vigtigt, at vi er forberedt på dette.   
PB: Hvilken koordinering vil der blive? BD: Koordinationen bør komme fra os selv. Vi ved, 
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hvad der giver mening.  
 

Punktet drøftes på næste møde.   
 
2. PKO-vejledninger v/ Birgitte Diness 
Bilag vedlagt dagsordenen: 

- Genetisk rådgivning 
- Prænatal diagnostik 
- Genetisk udredning af arvelige coloncancer 
- Genetisk rådgivning om ovarie-mammacancer 
- Oftalmogenetisk rådgivning 
- Audiogenetisk udredning 

 
PKO-vejledningerne (vedlagt) til de praktiserende læger er siden sidste møde blevet revideret. Vej-
ledningerne (forløbsbeskrivelser) er tilgængelige på sundhed.dk. TS oplyste, at han har gennemgået 
og godkendt dem alle. De er nu videresendt til PKO. Når de er godkendt her, får de stemplet og 
sendt videre.  
Der var enighed om, at vejledningerne nu er godkendt, og at processen har været rigtig god 
 
 
3. NGC – Personlig medicin i region v/ Helle Konradsen 
HK er medlem af implementeringsrådet og genomstyregruppen.. 
D. 17. december forventes NGC at godkende fire nye patientkategorier til WGS som led i personlig 
medicin.  Vi er gået fra en opbygningsfase til en implementeringsfase, og her skal det besluttes, 
hvem der skal visitere, datafortolke og rådgive  
TS: Hvad med de store folkesygdomme. HK: Det venter. Lige nu er vi kun i den spæde start.  
  
 
4. Afvisning af henvisninger v/ Birgitte Diness 
Bilag vedlagt dagsorden:  

- Afvisninger og omvisitering (ex på brevtekst) 
 
Afdeling for Genetik afviser kun få henvisninger fra almen praksis. Eksempler på tekster til disse var 
fremsendt med dagsordenen Afdelingen har et godt samarbejde med de praktiserende læger. Man 
afviser ikke så mange henvisninger, men man bliver nødt til at sortere de mindst syge fra. Enkelte 
henvisningsårsager afvises rutinemæssigt med brev til patient og henviser – fungerer der for prak-
sis? TS oplyste, at han finder brevene gode og imødekommende, og der er lagt vægt på videre vej-
ledning. Han vil gerne anbefale brugen af brevene. BD: Der vil nu blive arbejdet videre i det spor.  
 
 
5. Nyt laboratoriehus – status v/ Helle Konradsen 
Der er arbejdes på indstilling til regionen om etablering af et laboratoriehus på RH. I den forbindelse 
er der p.t. en række workshops mhp. præcisering af business-cases. Skal der fx være patienter i 
bygningen eller skal det være en ren laboratoriebygning? Hvad giver mening at indrette i bygningen, 
herunder sikring af ekspertisen ifm. genterapi.   
 
 
6. Nyt fra praksis v/ Thomas Saxild 
Efter corona har vi siden august haft ekstremt travlt. Vi har pt. ca. fire ugers ventetid. Man har stadig 
krav om brug af maske i venteværelset. Man har fået ekstraopgaver i form af fx krav fra Sundheds-
styrelsens ifm. vanedannende medicin til patienter og influenzavaccination af børn.  
Videokonsultationer findes stadig som tilbud, men patienterne vil helst komme fysisk, hvilket er ær-
gerlig, da meget vil kunne klares via video.  
 
 
7. Næste møde 
Den tidligere beslutning om to årlige møder, hvor af det ene afholdes som et fysisk møde og det an-
det som et videomøde blev fastholdt. 
Næste møde (videomøde) bliver d. 19. maj 2022.  
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8. Eventuelt 
AMG oplyste, at DBCG har anbefalet tilbud om BRCA1/2-analyse til nydiagnosticerede brystkræftpa-
tienter, og denne anbefaling er vurderet af Danske Regioner og Sundhedsdirektørkredsen. De har 
valgt at videresende ansøgningen til Sundhedsstyrelsen med begrundelsen, at de gerne vil have ud-
arbejdet en sundhedsøkonomisk analyse. Andre forbehold var begrundet i kapacitetsudfordringer på 
brystkræftområdet, samt at der i forslaget indgår en række etiske spørgsmål knyttet til overvejelser 
om at screene og genteste (etiske aspekter er dog beskrevet i ansøgningen). 
 
AMG oplyste, at der er stillet forslag om anlægsbærerscreening for cystisk fibrose til kommende for-
ældre/meget tidligt gravide. Sundhedsstyrelsen har valgt, at forslaget skal vurderes i en MTV-rap-
port, hvilket kræver ca. 1 mio. kr. som tidligst vil blive bevilget på næste Finanslov og dermed først 
blive aktuelt næste år.  


