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SUNDHEDSSTYRELSEN

Specialevejledning for Klinisk genetik

1. juni 2017

Specialevejledningen er udarbejdet som led i Sundhedsstyrelsens specialeplanlegning, jf. sundhedslovens §
208, som omhandler organiseringen og varetagelsen af specialfunktioner pé regionale og private sygehuse.

Specialebeskrivelse

Klinisk genetik varetager udredning og radgivning vedrerende genetiske sygdomme, bade i relation til
patienter og deres familie og omfatter ogsa preenatal diagnostik. Genetiske faktorer er vaesentlige ved en lang
rekke sygdomme og tilstande, og specialet klinisk genetik indgar derfor i et teet samarbejde med andre
specialer. Forebyggelse, udredning, radgivning, behandling, palliation og rehabilitering af genetiske
sygdomme varetages ligeledes i de fleste kliniske specialer.

Klinisk genetik varetager bade kliniske funktioner og laboratoriemassige funktioner.

De kliniske funktioner omfatter genetisk udredning og radgivning af patient og dennes familie. Udredningen
omfatter optegning af stamtre, klinisk vurdering, stillingtagen til indikation for og iverksattelse af relevante
genetiske tests, fortolkning af de genetiske testresultater og risikovurdering. Udover radgivning til patient og
familie indgér klinisk genetik ofte i teet samarbejde med relevante kliniske specialer. Flere kliniske specialer
har veletablerede funktioner for store grupper af genetiske sygdomme og tilstande. Klinisk genetik radgiver
saledes bade patienter/familie og klinikere.

Pé det laboratoriemeessige omrade varetager specialet cyto- og molekylergenetisk diagnostik af genetisk
betingede sygdomme og biokemisk diagnostik af medfedte metaboliske sygdomme hos barn og voksne.
Analyserne bruges ogsa til at forudsige raske familiemedlemmers risiko for sygdom (praediktiv gentest).
Desuden varetages praenatal og preimplantations genetisk diagnostik.

Specialet varetager desuden forskning, udvikling og uddannelse inden for specialets omrader.

Kerneopgaver

Opgaverne omfatter udredning, tolkning og radgivning vedrerende genetiske sygdomme, bdde i relation til
patienter og deres familie samt til relevante specialer.

I klinisk genetik er der folgende kerneopgaver:

e Udredning og radgivning af patienter og familier pree- og postnatalt, herunder optegning af stamtree,
stillingtagen til indikation for og iverksettelse af relevante genetiske tests blandt andet pa baggrund
af klinisk vurdering, fortolkning af de genetiske testresultater og risikovurdering

e  Multidisciplinert teamsamarbejde blandt andet med henblik pa radgivning om analyseresultater og
klinisk kontrol af patienten

e Laboratoriefunktioner, herunder udferelse af cytogenetiske, molekylaergenetiske og
metaboliske/biokemiske analyser samt visitation af prever til eksternt analyselaboratorium (inklusiv
til udlandet)
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Forhold af betydning for specialeplanlagning

Opgaverne i klinisk genetik bestér primzert af ambulante beseg af patienter og familier, tilsyn i andre
afdelinger, deltagelse i multidisciplinaere teams samt udferelse af laboratoriefunktioner. Der er i dag
mulighed for molekylergenetisk undersegelse for ca. 4.000 forskellige genetisk betingede sygdomme. Den
teknologiske udvikling medferer, at antallet af genetiske test er i hastig stigning og denne stigning forventes
at fortseette. Den leegefaglige radgivning kraever deltaljeret indsigt ogsa vedrerende metodologiske forhold
omkring de analyser, der er relevante i specialet.

En veasentlig opgave for klinisk genetik er i samarbejde med relevante kliniske specialer at vurdere
indikationen for udredning for mulig genetisk sygdom, herunder ogsé i form af standard
udredningsprogrammer.

Der er etableret multidisciplinart teamsamarbejde med involvering af klinisk genetik og @vrige relevante
specialer, herunder klinisk biokemi, til sikring af sammenhengende patientforleb, hgj kvalitet i udredning og
behandling samt rationel udnyttelse af ressourcer. Det multidisciplinere teamsamarbejde ber styrkes og
udbygges, herunder ved atholdelse af regelmassige faelleskonferencer, udarbejdelse af felles retningslinjer,
sikring af dokumentation og erfaringsopsamling m.v.

Den genetiske udredning og radgivning varetages i teet samarbejde med relevante kliniske specialer der har
veletablerede funktioner for store grupper af genetiske sygdomme og tilstande. Det drejer sig blandt andet
om arvelige hjertesygdomme, stofskiftesygdomme, cancersygdomme og visse arvelige neurologiske
sygdomme.

Genetisk rddgivning af patient/familie varetages bade af kliniske specialer og af klinisk genetik, hvor de
kliniske specialer typisk varetager de store hyppige arvelige tilstande, og klinisk genetik har fokus pa sjeldne
tilstande, tilfaeldighedsfund m.v. Lokalt kan der vere forskelle i, hvordan samarbejdet er organiseret, ligesom
der kan vaere forskelle i forhold til, om udferelsen af laboratorieanalyser, tolkning af analysesvar og
radgivning af klinikeren herom varetages af klinisk genetik eller klinisk biokemi.

Analyser ved sjeldne genetiske tilstande varetages typisk i regi af klinisk genetik, mens undersggelser ved
mere hyppigt forekommende tilstande i hejere grad ogsé varetages af klinisk biokemi. Uanset organiseringen
er det vaesentligt, at der er et multidisciplinaert samarbejde mellem de kliniske afdelinger, der har den
primeere kontakt til patient/familie, og de afdelinger, der foretager analyserne.

Specialiserede laboratoriefunktioner baseret pé teknologier som 'next generation sequencing’ (NGS), ogsa
kaldet "high-throughput sequencing’, hjemtages i stigende grad fra udlandet. Udover ved genetisk udredning
anvendes teknologien ogséa ved blandt andet mikrobiologisk, patologisk, cytologisk og biokemisk diagnostik.
Lokalt kan der derfor vere forskellige driftsmessige organiseringer af laboratoriefaciliteter. Indenfor
molekylergenetisk diagnostik anvendes NGS til produktion af gensekvensen. Dette danner grundlag for
analyse af sekvenser for mutationer, opslag i forskellige databaser samt udarbejdelse af et analysesvar, som
herefter kan indga i udredning og rddgivning. De forskellige trin kan udferes i samarbejde mellem flere
laboratoriemedicinske og kliniske specialer.

En vaesentlig funktion i specialet klinisk genetik er udredning og radgivning ved tilfeeldighedsfund samt ved
genvarianter af ukendt betydning, som ikke forklarer patientens sygdom, eller som giver mistanke om anden
genetisk sygdom eller tilstand end den, patienten blev underseagt for.

Den ggende anvendelse af genom- og exomanalyse med NGS-teknologi stiller serlige krav til vurdering af
indikationer, databearbejdelse og fortolkning af analyseresultater, herunder stillingtagen til
tilfeeldighedsfund. Ved analyse for sjeeldne genetiske sygdomme kan analysestrategi vare en sarlig
udfordring, som ber dreftes i et multidisciplinert samarbejde mellem relevante kliniske specialer samt
klinisk genetik, klinisk biokemi og andre specialer.
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Praeimplantations- og pranatal og diagnostik varetages i teet samarbejde med gynakologi-obstetrik. Pranatal
risikovurdering med inddragelse af biokemiske markerer foretages i samarbejde med klinisk biokemi.
Arraybaserede teknikker forventes i stigende grad at erstatte de nuvarende teknikker til
kromosomundersggelse, ligesom der forventes tiltagende anvendelse af frit fotalt DNA i maternelt plasma.
Det er afgerende at sikre hgj kvalitet i analyse og fortolkning ved disse nye teknologier.

Den praktiske udfersel af analyserne kan under hensyn til enske om samling af teknisk vanskelige analyser
og rationel ressourceanvendelse samles pé tvars af de diagnostiske specialer og dermed eventuelt varetages
udenfor specialet klinisk genetik. Der kan i disse tilfzelde med fordel etableres multidisciplinere teams. En

raeekke sjeldne og komplicerede analyser forventes fortsat udfert i udlandet.

For at sikre ensartet behandling af hej kvalitet er der behov for, at der udarbejdes kliniske retningslinjer
inden for omradet. Udover de nationale kliniske retningslinjer, som udarbejdes af Sundhedsstyrelsen,
udarbejder de faglige og videnskabelige selskaber landsdeekkende kliniske retningslinjer.

Praksisomradet
25-50 % af henvisningerne til genetisk rddgivning kommer fra almen praksis. Der foreligger regionale
vejledninger til almen praksis for visitation til klinisk genetik.

Der er ikke specialleegepraksis i klinisk genetik.

Det kommunale sundhedsvaesen

Der er ingen opgaver for det kommunale sundhedsvesen i relation til klinisk genetik. Jf. national strategi for
sjeldne sygdomme er der en reekke opgaver for det kommunale sundhedsvasen i forhold til mennesker med
sjeldne genetiske sygdomme.

Sygehusvaesenet
Nedenfor beskrives krav til varetagelse af regionsfunktioner og hgjt specialiserede funktioner. Endvidere
fremgar specialets regionsfunktioner og hejt specialiserede funktioner.

Anbefalinger til hovedfunktionsniveauet
Der er ikke hovedfunktionsniveau i klinisk genetik.

Krav til varetagelse af specialfunktioner

I Sundhedsstyrelsens udgivelse *Specialeplanleegning — begreber, principper og krav’ beskrives en raekke
generelle forudsatninger og krav til bl.a. kapacitet og forskning, som skal opfyldes for at varetage
specialfunktioner. Disse krav udger grundlaget for varetagelse af specialfunktioner, men derudover oplistes
der nedenfor specifikke krav, som gelder for klinisk genetik.
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Regionsfunktioner

Krav til varetagelse af regionsfunktioner
Der stilles der falgende krav til varetagelse af regionsfunktioner:

Afdelinger, der varetager regionsfunktioner i klinisk genetik, skal:

¢ Minimum varetage 1.000 genetiske patientradgivninger arligt

e Varetage genetiske laboratorieanalyser
Det er vaesentligt, at evrigt personale, herunder kliniske laboratoriegenetikere (molekylarbiologer) og
genetiske assistenter/vejledere, har relevante kompetencer og erfaring i varetagelse af analyser og

indhentning af journaloplysninger/optegning af stamtreer.

Pé regionsfunktionsniveau skal det veere muligt at fa assistance fra en speciallaege i klinisk genetik neeste
hverdag.

Ved varetagelse af regionsfunktioner i klinisk genetik skal der vaere samarbejde med andre relevante kliniske
og tveergaende specialer pa relevant specialiseringsniveau.

Folgende er regionsfunktioner:

Regionsfunktioner

1. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved de hyppigst forekommende arvelige
horelidelser, gjensygdomme, tarm- lever- og galdevejssygdomme, blodsygdomme,
immundefekter, stofskiftesygdomme, hudsygdomme, nyresygdomme, skelet- og
bindevzevssygdomme, lungesygdomme og psykiske lidelser. Relevante sjeldne sygdomme
indenfor disse sygdomsgrupper er nzvnt under hejtspecialiserede funktioner. Varetages i taet
samarbejde med relevante kliniske specialer
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebceelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

2. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved arvelige hjertesygdomme, herunder
kardiomyopatier, ionkanalsygdomme, aorta- og nyrearteriesygdomme og lipidsygdomme.
Varetages i tzet samarbejde med klinisk biokemi samt intern medicin: kardiologi, idet
patienterne vil blive udredt pa seerlige kardiologiske klinikker for arvelige hjertesygdomme.
Genetisk udredning og radgivning ved pludselig dod varetages desuden i samarbejde med
retsmedicin
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital (varetages af bdade intern medicin: kardiologi og klinisk genetik)
Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd
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3. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved arvelige neurologiske og neuromuskulzere
sygdomme, herunder muskeldystrofi, myopati, spinal muskelatrofi og perifer polyneuropati.
Varetages i teet samarbejde med neurologi og pzediatri
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebcelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

4. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved onkogenetisk disposition, herunder arvelig
coloncancer (hereditaer non-polyposis colorektalcancer (HNPCC)), Lynch syndrom, familizer
colonpolypose (FAP)), arvelig ovariecancer (hereditaer bryst- og ovariecancer (HBOC), arvelig
mammacancer (inklusiv HBOC), arveligt malignt melanom, arvelig pancreascancer og arvelig
nyrecancer. Varetages i taet samarbejde med klinisk biokemi, klinisk onkologi og andre
relevante klinisk speciale
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

5. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved kromosomsygdomme, herunder Downs
syndrom, Turner syndrom, triple-X syndrom, Klinefelter syndrom og XYY syndrom, deletion
22q11 og andre mikrodeletions- og mikroduplikationssyndromer. Varetages i taet samarbejde
med intern medicin: endokrinologi, gynzekologi og obstetrik, paediatri og andre relevante
kliniske specialer
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

6. Genetisk udredning, tolkning og ridgivning ved mental retardering, medfodte misdannelser
og/eller dysmorfologi, nir der skal foretages basal og primzer syndromudredning (fx
metabolisk screening og syndromsegning), eller der klinisk er stillet en konkret diagnose med
et genetisk betinget syndrom. Varetages i taet samarbejde med pzdiatri og berne- og
ungdomspsykiatri
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebeelt, Vejle
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

7. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved przimplantations og przenatal diagnostik
samt infertilitetsudredning. Genetisk udredning og radgivning, herunder analyse og
fortolkning af cyto- og molekylzergenetiske analyser af moderkage- og fostervandsprever for
kromosomanomali, herunder hasteanalyser. Varetages i tzet samarbejde med gynaekologi og
obstetrik
Rigshospitalet, Blegdamsvej
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Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Sygehus Lillebceelt, Vejle

Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd

8. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved mola og persisterende trofoblastsygdom og
dertil radgivning af behandlende speciale. Varetages i taeet samarbejde med gynaekologi og
obstetrik samt klinisk onkologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Sjeellands Universitetshospital, Roskilde
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby

Hgjt specialiserede funktioner

Krav til varetagelse af hgjt specialiserede funktioner
De krav, som er anfert for regionsfunktionsniveauet, geelder ogsa for det hgjt specialiserede niveau.
Derudover stilles der folgende krav til varetagelse af hgjt specialiserede funktioner:

e Minimum varetage 1.000 genetiske patientradgivninger arligt

e Varetage molekylargenetiske analyser

e Folge internationale rekommandationer med hensyn til antallet af analyser i forhold til

laboratoriefunktionerne

Hyvis patienten er diagnostisk uafklaret pa regionsfunktionsniveau, og der fortsat er en betydelig mistanke om
genetisk sygdom, skal patienten (eventuelt efter faelles beslutning med klinikerne) henvises til videre
genetisk udredning pé hejt specialiseret niveau.

Henvisning til genetiske test i udlandet sker via den relevante hejt specialiserede funktion.

Pé hajt specialiseret niveau skal det vaere muligt at fa assistance fra en speciallaege i klinisk genetik naeste
hverdag.

Ved varetagelse af hgjt specialiseret niveau i klinisk genetik skal der veere samarbejde med andre relevante
kliniske og tvaergaende specialer pa relevant specialiseringsniveau.

Folgende er hgjt specialiserede funktioner:

Hoejtspecialiserede funktioner

9. Genetisk udredning, tolkning og radgivning vedrerende sansegenetik: Syndromisk devhed
samt sjzldne og komplekse arvelige gjensygdomme. Varetages i taet samarbejde med oto-
rhino-laryngologi og oftalmologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital (kun syndromisk dovhed)

Aarhus Universitetshospital, Skejby (i formaliseret samarbejde)(kun syndromisk dovhed)
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Aalborg UH Syd (kun syndromisk dovhed)

10. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjeeldne og komplekse arvelige sygdomme i
tarm, lever og galdeveje, herunder intrahepatisk cholestase og Wilsons sygdom. Dele af
funktionen kan varetages pa regionsfunktionsniveau i formaliseret samarbejde med den hgajt
specialiserede funktion. Varetages i taet samarbejde med intern medicin: gastroenterologi og
hepatologi samt pzediatri.

Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital (i formaliseret samarbejde)(ikke Wilsons sygdom)
Aarhus Universitetshospital, Skejby

11. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved medfedte sygdomme i insulinproducerende
dele af pancreas (fx kongenit hyperinsulinisme). Varetages i tzet samarbejde med intern
medicin: endokrinologi og pzediatri
OUH Odense Universitetshospital

12. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved medfedte metaboliske sygdomme inklusiv
behandling, kontrol og neonatal screening. Varetages i taet samarbejde med paediatri og klinisk
biokemi
Rigshospitalet, Blegdamsvej

13. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjaeldne og komplekse arvelige hudlidelser,
herunder komplekse ektodermale dysplasier, iktyosis sverere epidermolysis bullosa, og
keratinsygdomme samt genodermatoser med oget malignitetsrisiko (fx xeroderma
pigmentosum og ataxia telangiektasia). Dele af funktionen kan varetages pa
regionsfunktionsniveau i formaliseret samarbejde med den hgjt specialiserede funktion.
Varetages i tzet samarbejde med dermato-venerologi og pzediatri
Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd (i formaliseret samarbejde)

14. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved porfyrisygdom. Varetages i teet samarbejde
med dermato-venerologi, intern medicin: endokrinologi og klinisk biokemi
OUH Odense Universitetshospital

15. Genetisk udredning, tolkning og riadgivning ved sjaldne og komplekse arvelige vaskulare
sygdomme, herunder hereditzer haemorragisk telan-giektasi (HHT). Varetages i samarbejde
med oto-rhino-laryngologi og radiologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej (ikke HHT)

OUH Odense Universitetshospital

16. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjaeldne og komplekse arvelige
nyresygdomme, herunder nefrotisk syndrom eller arvelig haematuri. Dele af funktionen kan
varetages pa regionsfunktionsniveau i formaliseret samarbejde med den hgjt specialiserede
funktion. Varetages i taet samarbejde med intern medicin: nefrologi og padiatri
Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby

17. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjaldne og komplekse arvelige hjerte-, aorta-
og nyrearteriesygdomme, herunder ved uafklaret multiorganinvolvering. Varetages i teet
samarbejde med intern medicin: kardiologi
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Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital (ikke diagnoser, der horer til Centre for Sjceldne Sygdomme)
Aarhus Universitetshospital, Skejby

18. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjeeldne og komplekse arvelige sygdomme i
nervesystemet, herunder sent debuterende neurodegenerative sygdomme (fx arvelig demens,
Huntingtons Sygdom, ALS, spinocerebellar ataksi, arvelige bevaegeforstyrrelser og hereditaer
spastisk paraplegi). Varetages i teet samarbejde med neurologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd (i formaliseret samarbejde)

19. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjaeldne og komplekse arvelige
kraftsygdomme, herunder MEN, faeokromocytom, paragangliom, retinoblastom, Gorlins
syndrom, Li-Fraumeni syndrom og von Hippel Lindau syndrom. Dele af funktionen kan
varetages pa regionsfunktionsniveau i formaliseret samarbejde med den hgjt specialiserede
funktion. Varetages i taet samarbejde med klinisk onkologi og andre relevante specialer
Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd (i formaliseret samarbejde)

20. Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved sjzldne og komplekse
konsudviklingsforstyrrelser (disorders of sexual development, DSD), herunder adrenogenitalt
syndrom, Morris syndrom, Swyers syndrom, X/XY mosaicisme og gonadal dysgenesi.
Varetages i tzet samarbejde med pzediatri, gynaekologi og obstetrik samt intern medicin:
endokrinologi
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Aarhus Universitetshospital, Skejby

21. Genetisk udredning, tolkning og ridgivning ved sjzldne og komplekse tilfzelde af mental
retardering eller dysmorfologi, der kraever udvidet multidisciplinzer udredning, herunder
tilstande hvor der ikke er pavist eller er mistanke om en specifik genetisk diagnose, og hvor
yderligere diagnosticering har en klinisk konsekvens for patienten eller familien. Dele af
funktionen kan varetages pa regionsfunktionsniveau i formaliseret samarbejde med den hgjt
specialiserede funktion. Varetages i taet samarbejde med paediatri og berne- og
ungdomspsykiatri
Rigshospitalet, Blegdamsvej
OUH Odense Universitetshospital
Aarhus Universitetshospital, Skejby
Aalborg UH Syd (i formaliseret samarbejde)

22. Genetisk udredning, tolkning og radgivning af patienter med sjeldne og/eller komplekse
medfedte sygdomme. Varetages i teet samarbejde med center for sjzeldne sygdomme og
pediatri
Rigshospitalet, Blegdamsvej
Aarhus Universitetshospital, Skejby

23. Genetisk udredning, tolkning og radgivning til patienter ved abnorme prznatale ultralyd/MR-
fund, som fx. i tilfzelde af fotale misdannelser og graviditet vurderet med risiko for aneuploidi,
som ikke kan varetages pa regionsfunktionsniveau, herunder stillingtagen til relevante
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undersggelser inklusiv noninvasiv praenatal testing /NIPT, samt ved fosterded. Varetages i teet
samarbejde med gynzkologi og obstetrik og patologi

Rigshospitalet, Blegdamsvej

OUH Odense Universitetshospital

Aarhus Universitetshospital, Skejby

Aalborg UH Syd (i formaliseret samarbejde)
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Monitorering af specialfunktioner i klinisk genetik

Sundhedsstyrelsen folger labende op pa, om den galdende specialeplan er tidssvarende, relevant og
dakkende. Det sker gennem éarlige statusrapporter om opfyldelse af krav til specialfunktionerne samt
monitorering af udvalgte specialfunktioner i en del af specialerne. For specialet klinisk biokemi vil der ikke
blive monitoreret specifikke specialfunktioner. Det skyldes, at det ikke har veeret muligt at udvaelge en egnet,
relevant indikator, der kan afdekkes inden for eksisterende databaser og kodepraksis. Det skyldes, at
specialfunktionerne omhandler "tolkning og radgivning’, hvilket ikke registreres.

Baggrund for udarbejdelse af specialevejledningen

Sundhedsstyrelsen har udarbejdet denne specialevejledning pa baggrund af en revision af
specialevejledningen fra Specialeplan 2010 og har i arbejdet indhentet rddgivning fra faglige repraesentanter
fra regionerne samt fra de relevante videnskabelige selskaber m.v. Sundhedsstyrelsens udgivelse
’Specialeplanlagning - begreber, principper og krav’ (tilgeengelig fra Sundhedsstyrelsens hjemmeside)
beskriver rammerne for specialeplanlegningen.

Folgende udgivelser er inddraget i specialeplanlaegningen i relevant omfang:

e Sundhedsstyrelsens rapport ’National strategi for sjeldne sygdomme’, 2014
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