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UDDANNELSESANBEFALINGER FOR KARDIOLOGER DER VARETAGER UDREDNING OG BEHANDLING AF
PATIENTER MED ARVELIG HIERTESYGDOM

Anbefalingerne for efteruddannelse af laeger til vurdering og behandling af patienter med arvelig
hjertesygdom er baseret pa Dansk Cardiologisk Selskabs rapport om arvelig hjertesygdom (se
http://cardio.dk/rapporter/kliniske), som tildels bygger pa ESC guidelines om forebyggelse af pludselig dgd
(Priori, EHJ 2015:36:2793) men som ogsa beskriver danske forhold.

Kompetencerne kan veaere delvis opndede fgr man far specialleegeanerkendelse.

e Specialleege i kardiologi

e Minimum 12 maneders ansattelse med fast ugentlig ambulant funktion indenfor arvelig
hjertesygdom (under eller efter hoveduddannelsesforlgb)

e Tilrettelaeggelse af uddannelsesprogrammet skal diskuteres og aftales pa forhdnd med mentor samt
ledelse pa den pageeldende afdeling. Hoveddelen af kompetencerne vil opnas ved
ambulatoriearbejde, deltagelse i multidisciplinaert team (MDT)- og imaging konferencer.

e Kontakter skal omfatte bade ambulante og indlagte patienter.

Udover de 12 maneder indgar fokuserede ophold pa:

e |CD-ambulatorium (minimum 1 maned)

Molekylzaergenetisk laboratorium (3-5 dage)

Paediatrisk afdeling (1 uge)

Klinisk genetisk afdeling (2-4 uger)

Patologisk/retsmedicinsk afdeling (2 uger)

Evt. Klinik for sjeeldne sygdomme (2 uger)

Andet hgj-volumen center, der varetager arvelige hjertesygdomme. Som udgangspunkt anbefales at
opholdet er pa et center i udlandet med baggrundsbefolkning som er vaesentlig stgrre end den
danske, men afhaengig af tidligere erfaring samt individuelle malsaetninger kan det ogsa veere et

andet center i Danmark (8 uger).

Arbejdet med de arvelige hjertesygdomme kan og vil typisk kombineres med arbejde indenfor et af de andre

subspecialer feks hjertesvigt, arytmi og device eller imaging.



Tabel 1. Anbefalede kompetencer for specialleeger med subspeciale i arvelig hjertesygdom

Kompetence

Anbefalet
varighed

Emne

Hvad skal evalueres

Evalueringsmetode og antal

Arvelig hjertesygdom
Voksne patienter

12 maneder

Nyhenviste cases

Forebyggelse af pludselig dgd
Cases, hvor behandling overvejes
eskaleret

Optegning af stamtrae, udfgrelse af familiescreening og vejledning
Fortolkning af genetiske svar

Diagnostik af almindelig arvelig hjertesygdom

Fortolkning af farmakologisk provokationstest

Fortolkning af TTE og MR-svar

Indikationer for invasiv undersggelse og behandling
Risikostratificering af HCM og LQTS

Differentialdiagnostik ifht inflammatorisk hjertesygdom

Kendskab til kardiel involvering ved genetiske systemsygdomme

MiniCEX og case baserede
diskussioner

Kendskab til:
Indikationer for ICD

Mini-CEX og case baserede

ICD-ambulatori 1 maned* ICD behandli . . N diskussi
ambulatorium mane ehandiing Ambulant opfglgning af ICD patienter med arvelig hjertesygdom Iskussioner
. Komplikationer af ICD (ved anlaeggelse og pa lang sigt)
Medicinsk ekspert . - - - - X - - .
Paediatri 1 uge Samarbejde med paediater Selvstaendig men taet superviseret handtering af 8 konsultationer | MiniCEX x 2
Klinisk genetik 2-4 uger Observation og diskussion % %
Retsmedicinsk
institut, . 2 uger Observation og diskussion % %
retspatologisk
afdeling
Molekyl tisk . . .
o'exy ae'rgene 'S 3-5 dage Observation og diskussion % %
laboratorium
Arv-klinik i
udland/andet dansk 8 uger Observation og diskussion % %
hgj-volumen center
Klinik for sjeel
inik for sjldne 2 uger Observation og diskussion % %
sygdomme
(0] isat P tati f . AT
rganlsa. or/ Konference reesen ? lon af case . Fungere i multidisciplinzert team 4 cases med feedback
samarbejder Samarbejde med arvsygeplejersker
Oplaeg morgenundervisning,
Akademiker Kommunikation Udvikle det generelle kendskab til Undervisning i arvelig hjertesygdom arbejdsgruppe, konferencer inkl

omradet, bidrage til ny viden

Forskning i arvelig hjertesygdom

egne forskningsresultater med
feedback




Formidle bla. fund, diagnose, betydning, plan til patient og
Kommunikator Kommunikation Formidling pargrende pa modtagerens niveau samt sikre sig at Observation i klinik
vedkommende har forstaet.

HCM=hypertrofisk kardiomyopati, LQTS=langt QT syndrom, TTE=transthorakal ekkokardiografi, MR=magnetisk resonance. *Er minimum forventet varighed. Afhanger af tidligere erfaring.




Overordnede kompetencer (tabel 1)

1.
2.

10.
11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

Diagnosticere arvelige hjertesygdomme

Tegne og fortolke et stamtrae samt forsta almindelige principper bag arvelighed herunder
penetrans og genotype-faenotype variation

Foretage klinisk og genetisk familieudredning samt vejlede patienter og pargrende i denne
forbindelse.

Have et grundlaeggende kendskab til brugen af imaging undersggelser ved arvelige
hjertesygdomme, herunder indikation samt inddragelse af resultaterne i udredning og
behandling.

Fortolke EKG ved arvelige arytmier inkl. Igftede elektrodeplacering ved obs Brugada syndrom
Fortolke farmakologisk provokation (flecainid eller ajmalin)

Kende indikationer for invasiv undersggelse og behandling som led i udredning af arvelige
hjertesygdomme

Forsta rationale og vurdering bag forebyggelse af pludselig dgd ved arvelige hjertesygdomme
Diagnosticere og kende til forlgb og behandling af de inflammatoriske hjertesygdomme
Kende til kardiel involvering ved genetiske systemsygdomme, f.eks. muskeldystrofier

Kende indikation for hhv. patologisk undersggelse af biopsimateriale, patologisk obduktion,
almindelig retsmedicinsk obduktion og retsmedicinsk obduktion i regionsregi, samt kende de
diagnostiske muligheder ved vaevsundersggelse af hhv. biopsivaev og ved obduktioner.
Samarbejde med bgrnekardiologer om familieudredning samt transition af patienter til
voksenkardiologi

Stille indikation for genetisk udredning, herunder molekylaer autopsi ved pludselige uventede
dgdsfald, fortolke svar pa molekylaergenetiske undersggelser, og radgive patienter og
pargrende.

Fungere som del af et multidisciplinaert team med paediatere, kliniske genetikere,
retsmedicinere, patologer og molekylzerbiologer

Undervise om arvelige hjertesygdomme

Kendskab til de juridiske og forsikringsmaessige konsekvenser af diagnose og praediktiv
testning af voksne og bgrn. Vejlede patienter og pargrende heri samt have kendskab til hvor
patienterne kan henvende sig/henvises for yderligere vejledning.

Kommunikation med patient og pargrende.



Kurser
| Igbet af ekspertuddannelsen anbefales minimum 10 dages deltagelse ved malrettede postgraduate
kurser eller internationale mgder med fokus pa arvelige hjertesygdomme, feks. det arlige mgde

arrangeret af the working group for myocardial and pericardial diseases under ESC.

Sygdomme der dakkes af curriculum
De hjertesygdomme indenfor hvilke der skal opnas kompetencer kan inddeles i fem omrader:

1. Kardiomyopatier inkl. aflejringssygdomme: Hypertrofisk kardiomyopati (herunder ikke-
sarkomerbetingede sjeeldne former feks Noonans, Leopard, Danon syndromer og Friedrichs
ataxi), dilateret kardiomyopati, restriktiv kardiomyopati, arytmogen hgjre ventrikel
kardiomyopati, non-compaction kardiomyopati, muskeldystrofier, Fabry’s sygdom,
amyloidose, sarkoidose).

2. Arvelige arytmier: Langt QT-syndrom, kort QT-syndrom, Brugada syndrom, katekolaminerg
polymorf ventrikel takykardi, tidlig repolariseringssyndrom, progressive
overledningsforsyrrelser.

3. Vaskulopatier: Non-syndrom associerede og syndrom associerede (Marfan, Ehlers-Danlos,
Loeys-Dietz) torakale aortasygdomme.

4. Tidlig iskeemisk hjertesygdom herunder familizer hyperkolesterolaemi

5. Udredning af pludselig uventet dgd og hjertestopoverlevere

Mentorordning og supervision

Der skal udpeges en mentor, som foretager hoveddelen af supervision og evaluering under
ekspertuddannelsen. Erhvervelse og evaluering af de angivne kompetencer forudsaetter observation,
supervision samt diskussion af cases med mentor samt andre pa omradet mere erfarne kollegaer. Det
forventes saledes, at der er mulighed for dobbeltbemandning af funktioner for at muligggre bade
observation af, samt supervision fra, en mere erfaren kollega. Tilrettelaeggelse af
uddannelsesprogrammet skal diskuteres og aftales pa forhand med mentor samt ledelse pa den

pagaldende afdeling.

Logbog

Opnaede kompetencer og udfgrte funktioner dokumenteres Igbende i loghog. | logbogen
dokumenteres ogsa interaktioner med patienter med mistaenkt eller diagnosticeret arvelig
hjertesygdom med en kort beskrivelse af cases inklusive non-invasiv/invasiv udredning og

risikostratificering. | logbogen skal der dokumenteres minimum 70 patientcases, herunder minimum



10 indenfor hvert af de fem domaener indenfor arvelige hjertesygdomme. Herunder skal der
dokumenteres minimum 40 cases hvor imaging er inddraget i diagnose eller behandling (skal

repraesentere bade ekkokardiografi, MR og CT.)

Lebende og slut-evaluering
Opnaelse af kompetencer vurderes Igbende vha s.k. mini clinical evaluation exercises (mini-CEX) og
gennemgang af patientcases fra logbog.
Ved afsluttet forlgb vurderes om de relevante kompetencer er opnaet ved:
e Gennemgang af 20 EKG fra databank
e Gennemgang af 10 ekkokardiografier fra databank
e Gennemgang af 10 MR fra databank

e Gennemgang af 5 cases fra databank (subjektive, objektive og parakliniske data)



LOGBOG

Laege

Mentor

Primaer ansaettelse

(afdeling)

Overordnede kompetencer

Kompetence Godkendelse Dato for | Underskrift
baseret pa (feks godkend
mini-CEX nr, case- else
baseret diskussion,
struktureret

vejleder samtale,
observation)

1 Diagnosticere arvelige hjertesygdomme

2 Tegne og fortolke et stamtrae samt forsta
almindelige principper bag arvelighed herunder

penetrans og genotype-faenotype variation

3 Foretage klinisk og genetisk familieudredning
samt vejlede patienter og pargrende i denne

forbindelse.

4 Have et grundlaeggende kendskab til brugen af
imaging undersggelser ved arvelige
hjertesygdomme, herunder indikation samt
inddragelse af resultaterne i udredning og

behandling.

5 Fortolke EKG ved arvelige arytmier inkl. lgftede

elektrode placering ved obs Brugada syndrom

6 Fortolke farmakologisk provokation (flecainid

eller ajmalin)

7 Kende indikationer for invasiv undersggelse og
behandling som led i udredning af arvelige

hjertesygdomme

10



Forsta rationale og vurdering bag forebyggelse af

pludselig dgd ved arvelige hjertesygdomme

Diagnosticere og kende til forlgb og behandling

af de inflammatoriske hjertesygdomme

10

Kende til kardiel involvering ved genetiske

systemsygdomme, f.eks muskeldystrofier

11

Kende indikation for hhv. patologisk
undersggelse af biopsimateriale, patologisk
obduktion, almindelig retsmedicinsk obduktion
og retsmedicinsk obduktion i Regionsregi, samt
kende de diagnostiske muligheder ved
vaevsundersggelse af hhv biopsivaev og ved

obduktioner.

12

Samarbejde med bgrnekardiologer om
familieudredning samt transition af patienter til

voksenkardiologi

13

Stille indikation for genetisk udredning, herunder
molekylaer autopsi ved pludselige uventede
dgdsfald, fortolke svar pa molekylaergenetiske
undersggelser, og radgive patienter og

pargrende.

14

Fungere som del af et multidisciplinaert team
med padiatere, kliniske genetikere,

retsmedicinere, patologer og molekylzerbiologer

15

Undervise om arvelige hjertesygdomme

16

Kendskab til de juridiske og forsikringsmaessige
konsekvenser af diagnose og praeventiv testning
af voksne og bgrn. Vejlede patienter og
pargrende heri samt have kendskab til hvor
patienterne kan henvende sig/henvises for

yderligere vejledning.

17

Kommunikation med patient og pargrende.

11



Fokuserede ophold

Fokuseret ophold Afdeling, sygehus Dato Samlet Dato og signatur
tidsrum for godkendelse

Pacemaker/ICD
ambulatorium

Pzediatrisk afdeling

Molekylaergenetisk
laboratorium

Klinisk genetisk
afdeling

Retsmedicin/Patologi

Evt. Klinik for
sjeeldne sygdomme

Arv-klinik i
udland/andet dansk
hgj-volumen center

Nr. | Fedselsdato | Diagnose | Domane | Imaging | Kort beskrivelse (udredning, Gennem
(1/72/3/4/5)" | (Y/N) risikostratificering) glet
(dato og
sign)
1
2

12
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67
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* 1. Kardiomyopatier inkl. aflejringssygdomme, 2. Arvelige arytmier 3. Vaskulopatier, 4. Tidlig

iskeemisk hjertesygdom herunder familizer hyperkolesteroleemi 5.Udredning af pludselig uventet dgd

og hjertestopoverlevere

Kurser/konferencer

Dato

Navn

Sted

Antal
dage

Beskrivelse

Underskrift *

* Hvis kursusdeltagelse ikke signeres af kursusledelse men af mentor skal kursusbevis kunne
fremvises.

17



V/ZERKT@J TIL LOBENDE EVALUERING

Mini-CEX 1 — overordnede kompetencer

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Optegning af stamtrae (min. tre generationer)

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende indikation for at henvise patienter set i andre subspecialer (iskeemi, arytmi,
hjertesvigt) til udredning i ambulatorium for arvelige hjertesygdomme

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Forsta rationale og vurdering bag udredning af asymptomatiske familiemedlemmer og
forebyggelse af pludselig dgd ved arvelige hjertesygdomme

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

v | 1 2 | 3 | 4 | 5 [ 6 ] 7 | 8 | 9 |  Hj
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hej

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 2 — pludselig dod og hjertestopsoverlevere

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kende arsager til pludselig dgd

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

v | 1 J 2 | 3 | 4 | 5 [ 6 ] 7 | 8 [ 9 |  Hj
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hej

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 3 - hypertrofisk kardiomyopati

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kunne foretage risikostratificering ved HCM

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau lkke observeret

Kunne redeggre for alkoholablation samt myektomi ved HCM, indikationer,
kontraindikationer, komplikationer

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende differentialdiagnoser til HCM og kunne redeggre for differentialdiagnostiske
undersggelser

0

0
Ikke observeret

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedémmers tilfredshed med Mini-CEX

v [ 1 | 2 | 3 | 4 | 5 [ 6 ] 7 | 8 | 9 |  Hyj
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

LQTS diagnostik med fokus pa ekg

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Over forventet niveau Ikke observeret

Over forventet niveau

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau

Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

21




Lav

Lav

9 Hj

9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 5 — blandede kliniske kompetencer

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Arsager og forlgb ved myokarditis samt indikationer for invasiv udredning ved formodet
myokarditis

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Forlgb af og udredningsplan af sarkoidose i fht differentialdiagnose til de arvelige
hjertesygdomme

0

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende indikation for brug af imaging i udredning og risikostratificering af de arvelige
sygdomme samt kunne fortolke TTE og MR-svar

0

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Indikation for hhv. patologisk undersggelse af biopsimateriale, patologisk obduktion,
almindelig retsmedicinsk obduktion, retsmedicinsk obduktion i regionsregi samt kende
de diagnostiske muligheder ved veevsundersggelse af hhv. biopsimateriale og ved
obduktioner

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau

Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedémmers tilfredshed med Mini-CEX
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Lav

Lav

9 Hj

9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 6 — Samarbejde og jura

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Samarbejde omkring den padiatriske patient (herunder familieudredning samt
transition til voksenafdeling)

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Legale, arbejds- og forsikringsmaessige forhold i forbindelse med udredning af arvelig
hjertesygdom hos proband og slaegtninge

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Samarbejde i multidisciplineert team med pzediatere, kliniske genetikere,
retsmedicinere, patologer og molekylzerbiologer

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

v 1/ 2 /3 | 4/ 5 | 6 [ 7 | 8 | 9 | Hyj |
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hej

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 7 — dilateret kardiomyopati

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kende differentialdiagnoser til DCM og kunne redeggre for differentialdiagnostiske
undersggelser

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau lkke observeret

Kende indikationer for invasiv udredning (herunder KAG samt hgjresidig
hjertekateterisation og biopsi) ved DCM

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau lkke observeret

Kunne redeggre for overvejelser vedrgrende saerlige genetiske arsager til DCM f.eks.
Lamin A/C og RBM20 herunder betydning for behandling og risikostratificering

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kunne ggre rede for principperne bag farmakologisk hjertesvigtsbehandling herunder
indikation for behandling af asymptomatiske familiemedlemmer

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
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Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgdmmers tilfredshed med Mini-CEX

‘v |/ 1/ 2 /3 /| 4 ] 5 | 6 1 7 | 8 | 9 |  Hi |
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 8 — ARVC

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kunne ggre rede for kriterierne for ARVC herunder brug af billeddiagnostik samt
invasiv udredning ved mistanke om ARVC

0
Over forventet niveau lkke observeret

0

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Ikke observeret

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedémmers tilfredshed med Mini-CEX

v | 1 ] 2 | 3 | 4 | 5 | 6 [ 7 | 8 | 9 |  Hj
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hej

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 9 — Genetik

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kende genstruktur, -funktion, -terminologi og nomenklatur

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende og kunne beskrive metoder og principper for bestemmelse af patogenicitet
(herunder in siliico praediktion, brug af genom databaser, segretionsanalyse, ACGM
standarder og nomenklatur)

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Gore brug af et molekylzergenetisk svar i den videre familieudredning samt g@re rede
for videre handtering og brug af VUS

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Udvise forstaelse for principperne for praekonceptionel radgivning samt indikationerne
for invasiv preenatal diagnostik og preimplantations genetisk testning, og kunne
henvise til relevant tilbud

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedémmers tilfredshed med Mini-CEX
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Lav

Lav

9 Hj

9 Hoj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 10 — Kardiomyopatier diverse

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kende nationale og internationale guidelines til inddeling, udredning samt behandling
af kardiomyopatier

0

0

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kender til kardiovaskulaer involvering ved almindelig genetisk determinerede
systemsygdomme f.eks. muskeldystrofi

0

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kunde ggre rede for sarlige differentialdiagnostiske overvejelser ved kardiomyopatier
hos bgrn

0

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kunne ggre rede for sygdomsmekanisme ved Fabrys sygdom, andre
organmanifestationer, udredning og behandling

0

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kunne ggre rede for sygdomsmekanisme ved amyloidose, andre organmanifestationer,
udredning og behandling

0

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende forholdsregler omkring graviditet og kardiomyopati
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1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

‘v | 1 | 2 /3 | 4 | 5 | 6 | 7 | 8 | 9 | Hj |
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 11— Aortasygdomme

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kunne ggre rede for syndromale og non-syndromale aortassygdomme herunder
anamnestiske, objektive og parakliniske tegn

0
Ikke observeret

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende anbefalinger til opfglgning samt behandling af aortasygdomme herunder
farmakologisk behandling samt profylaktisk operation

0
Over forventet niveau Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

v | 1 ]| 2 ] 3 | 4 | 5 | 6 [ 7 | 8 | 9 |  Hj
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 12- ionkanalsygdomme diverse

Navn Dato

Bedgmmere

Sygehus/Hospital Afdeling

Kende Brugada herunder EKG kriterier, naturhistorie, genetiske arsager samt
behandling

0

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende progressiv overledningsforstyrrelse herunder diagnose, naturhistorie, genetiske
arsager samt behandling

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende tidlig repolariseringssyndrom herunder diagnose, naturhistorie, genetiske
arsager samt behandling

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau

Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hoj
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Lav

Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX

2 3 4 5 6 7 8 9 Hgj

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Mini-CEX 13 - Tidlig iskeemisk hjertesygdom og familiaer

hyperkolesteroleemi
Navn Dato
Bedpmmere
Sygehus/Hospital Afdeling

Kende indikation for udredning for tidlig iskaemisk hjertesygdom samt hvornar FH skal
mistankes

0

0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret

Kende underliggende genetiske arsager til FH samt andre genetiske arsager til tidlig
iskeemisk hjertesygdom

0
Ikke observeret

0
Ikke observeret

0
Over forventet niveau Ikke observeret

1 2 3 4 5 6 7 8 9 0
Under forventet niveau Forventet niveau Over forventet niveau Ikke observeret
Mini-CEX forbrugt tid Observation, minutter Feedback, minutter

Bedgmmers tilfredshed med Mini-CEX

v | 1 | 2 | 3 | 4 | 5 | 6 | 7 | 8 | 9 |  Hj
Uddannelsessggendes tilfredshed med Mini-CEX
Lav 1 2 3 4 5 6 7 8 9 Hej

Adapteret fra Hanne Kobberg
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Leeringspunkter for de fokuserede ophold

Ophold Leeringspunkt

1 Pacemaker/ICD ambulatorium Indikationer for forskellig deviceterapi ved arvelige
hjertesygdomme herunder de forskellige
pacemakertyper samt relevant anvendelse af loop
recorder

Begreber taerskel, sense og impedans
Komplikationer ved deviceterapi

Hovedtraek i ambulante kontrolregimer

De mest almindelige abnorme fund ved
pacemakerbehandling,

herunder exitblok, oversense, undersense, og
pacemakermedieret takykardi

Restriktioner ift. bilkgrsel efter pacemaker og ICD
implantation samt efter ICD terapi

Principper omkring AF og device (devicedetekteret
AF, mode-switch, begraensninger for CRT)
Varetage basal PM og ICD aflaesning

Behov for indlaeggelse (herunder hvornar ved ICD
terapi, alarmer samt kliniske tegn pa
pacemakerdysfunktion)

2 Paediatrisk afdeling (1 uge) Samarbejde omkring familieudredning
Samarbejde omkring transition til voksenafdeling

(minimum 1 maned)

Kommunikation med forzeldre samt bgrn og unge
Praediktiv testning af bgrn

Seerlige differentialdiagnostiske overvejelser ved
kardiomyopati hos bgrn

3 Molekylaergenetisk laboratorium (3-5 dage) Varianttyper, terminologi og nomenklatur
Metoder til gensekventering

Principper for vurdering af patogenicitet samt
udarbejdelse af rapport til kliniker
Bioinformatiske stategier ved NGS

Principper for videre handtering og brug af VUS
4 Klinisk genetisk afdeling (2-4 uger) Etiske og juridiske overvejelser inkl. tavshedspligt
og samtykke der er szerlige i fom. udredning for
arvelig sygdom

Observation af formidling, kommunikation og
radgivning

Observation af klinisk undersggelse af patient
henvist pa mistanke om genetisk sygdom
Praeimplantationsradgivning og praenatal
diagnostik

Praediktiv testning af bgrn

Betydning af sekundaere fund og radgivning i
denne forbindelse herunder at have kendskab til
onkogenetik

Sken over sygdommens genetiske atiologi:
Monogen/kromosomal/polygen/multifaktoriel/ikk
e-genetisk. For monogen atiologi:
dominant/recessiv, autosomal/kgnsbundet,
penetrans, ekspressivitet, imprinting og
mitochondriel. Kende syndromer der involverer
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hjerte og kar. Forsta begrebet mosaicisme.
Stillingstagen til den empirisk gget risiko ved
polygen/multifaktoriel setiologi

Deltage ved vurdering af genvarianters
patogenicitet, herunder om zetiologi til de kliniske
fund er identificeret, samt deltagelse ved
revurdering og re-klassifikation (op- eller
nedklassifikation) af genvarianter

Deltagelse i konsultationer, der belyser
familieudredning og handtering af
patient/familier, hvor der er identificeret en
genvariant, der ikke med sikkerhed kan
klassificeres som patogen (Klasse 3 og 4)

Deltagelse ved anden, ikke-kardiologisk relateret,
MDT

Deltagelse ved vurdering af hvilke genetiske
problemstillinger der med fordel handteres i
kardiologisk regi/hvad handteres ved MDT/hvad
handteres ved klinisk genetisk afdeling

Have kendskab til radgivnings- og
udredningsforlgb ved praenatal diagnosticerede
hjertemisdannelser

Retsmedicinsk institut, retspatologisk afdeling

(2 uger)

Observere obduktion

Seerlige principper for obduktion ved SCD
herunder undersggelse af hjertet.

Mikroskopi

Toxikologi

Samarbejde med retsmediciner pa tvaers af
universitet og hospitalsveesenet herunder
henvisning af familiemedlemmer efter SCD

Kende indikation for hhv. patologisk undersggelse
af biopsimateriale, patologisk obduktion,
almindelig retsmedicinsk obduktion og
retsmedicinsk obduktion i Regionsregi, samt kende
de diagnostiske muligheder ved vaevsundersggelse
af hhv biopsivaev og ved obduktioner.

Klinik for sjaeldne sygdomme (2 uger)

Se lzeringspunkter for klinisk genetisk afdeling. Der
vil her forventes et stgrre overlap afhaengig af
hvordan klinikkerne er organiseret.

38




SLUT EVALUERING

Dato og underskrift

Gennemgang af 20 EKG fra databank

Gennemgang af 10 ekkokardiografier fra

databank

Gennemgang af 10 MR fra databank

Gennemgang af 5 cases fra databank

(subjektive, objektive og parakliniske data)

ATTESTATION AF UDDANNELSESFORL@BET

Mentor

Navn:

Underskrift: Dato:
For arbejdsgruppen for arvelige hjertesygdomme
Navn:

Underskrift: Dato:
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