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Område Funktion

Ø
nskes funktionen varetaget på afdelingen? (J/N

)

Varetages funktionen aktuelt? (J/N
)

A
ktuelt antal nye patienter per år (tal)

A
ktuelt antal patientforløb per år (tal)

A
ktuelt antal procedurer per år (tal)

Forventet antal nye patienter per år (tal)

Forventet antal patientforløb per år (tal)

Forventet antal procedurer per år (tal)

Forventet befolkningsunderlag (antal indbyggere) 
(tal)

Varetages funktionen for  borgere fra andre 
regioner? (J/N

)

H
vor m

ange speciallæ
ger varetager funktionen?

Kan funktionen varetages døgnet rundt og året 
rundt? (J/N

)

Er krav til assistance fra eget speciale opfyldt? (J/N
)

Er  krav til udstyr/apparatur opfyldt? (J/N
)

Er krav om
 assistance fra og sam

arbejde m
ed 

øvrige specialer opfyldt? (J/N
)

Er de sam
arbejdende specialer placeret på sam

m
e  

sygehusm
atrikel som

 funktionen? (J/N
)

Er varetagelsen afhæ
ngig af godkendelse af 

specialiserede funktioner i andre specialer på 
sygehuset? (J/N

)

Varetages funktionen i et form
aliseret sam

arbejde 
m
ed andet sygehus? (på lavere, sam

m
e eller 

højere niveau) (J/N
)

H
ar afd. instrukser i overensstem

m
else m

ed 
nationale patientforløbsbeskrivelser /kliniske 

retningslinjer? (J/N
)

Indberettes til relevante landsdæ
kkende kliniske 

databaser? (J/N
)

H
ar  afd. forsknings‐ eller udviklingsaktiviteter 

relateret til funktionen? (J/N
)

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved de 
hyppigst forekommende arvelige hørelidelser, 
øjensygdomme, tarm- lever- og galdevejssygdomme, 
blodsygdomme, immundefekter, stofskiftesygdomme, 
hudsygdomme, nyresygdomme, skelet- og 
bindevævssygdomme, lungesygdomme og psykiske 
lidelser. 

J J 450 450 500 500 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
arvelige hjertesygdomme, herunder kardiomyopatier, 
ionkanalsygdomme og lipidsygdomme. 

J J 35 35 36 36 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
arvelige neurologiske og neuromuskulære sygdomme, 
herunder muskeldystrofi, myopati, spinal muskelatrofi 
og perifer polyneuropati.

J J 140 140 160 160 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
onkogenetisk disposition, herunder arvelig coloncancer 
(hereditær non-polyposis colorektalcancer (HNPCC)), 
Lynch syndrom, familiær colonpolypose (FAP)), arvelig 
ovariecancer (hereditær bryst- og ovariecancer 
(HBOC), arvelig mammacancer (inklusiv HBOC), 
arveligt malignt melanom, arvelig pancreascancer og 
arvelig nyrecancer. 

J J 1000 1000 1.200 1.200 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
kromosomsygdomme, herunder Downs syndrom, 
Turner syndrom, triple-X syndrom, Klinefelter syndrom 
og XYY syndrom, deletion 22q11 og andre 
mikrodeletions- og mikroduplikationssyndromer. 

J J 170 170 175 175 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved mental 
retardering, medfødte misdannelser og/eller 
dysmorfologi, når der skal foretages basal og primær 
syndromudredning (fx metabolisk screening og 
syndromsøgning), eller der klinisk er stillet en konkret 
diagnose med et genetisk betinget syndrom. 

J J 17 17 20 20 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
præimplantations og prænatal diagnostik samt 
infertilitetsudredning. Genetisk udredning og 
rådgivning, herunder analyse og fortolkning af cyto- og 
molekylærgenetiske analyser af moderkage- og 
fostervandsprøver for kromosomanomali, herunder 
hasteanalyser. 

J J 1000 1000 1.100 1.100 1.900.000 J 8 N J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved mola 
og persisterende trofoblastsygdom og dertil rådgivning 
af behandlende speciale. 

J J 35 35 38 38 1.900.000 J 8 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning vedrørende 
sansegenetik: Syndromisk døvhed samt sjældne og 
komplekse arvelige øjensygdomme. 

J J 6 6 7 7 1.300.000 N 3 N J J J J N J J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige sygdomme i tarm, lever 
og galdeveje, herunder intrahepatisk cholestase og 
Wilsons sygdom. 

J J 30 30 40 40 1.300.000 N 2 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
medfødte sygdomme i insulinproducerende dele af 
pancreas (fx kongenit hyperinsulinisme).

N N

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
medfødte metaboliske sygdomme inklusiv behandling, 
kontrol og neonatal screening. 

N N

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige hudlidelser, herunder 
komplekse ektodermale dysplasier, iktyosis sværere 
epidermolysis bullosa, og keratinsygdomme samt 
genodermatoser med øget malignitetsrisiko (fx 
xeroderma pigmentosum og ataxia telangiektasia). 

J J 30 30 30 30 1.300.000 N 7 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
porfyrisygdom. N N

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige vaskulære sygdomme, 
herunder hereditær hæmorragisk telan-giektasi (HHT). 

N N
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Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige nyresygdomme, 
herunder nefrotisk syndrom eller arvelig hæmaturi (fx 
Alports syndrom og familiær hæmaturi). 

J J 10 10 12 12 1.300.000 N 4 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige hjertesygdomme, 
herunder ved uafklaret multiorganinvolvering. 

J J 10 10 12 12 1.300.000 N 3 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige sygdomme i 
nervesystemet, herunder sent debuterende 
neurodegenerative sygdomme…

J J 35 35 35 35 1.300.000 N 5 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse arvelige kræftsygdomme, 
herunder MEN, fæokromocytom, paragangliom, 
retinoblastom, Gorlins syndrom, Li-Fraumeni syndrom 
og von Hippel Lindau syndrom. 

J J 100 100 100 100 1.300.000 N 3 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse kønsudviklingsforstyrrelser 
(disorders of sexual development, DSD), herunder…

J J 8 8 10 10 1.300.000 N 2 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning ved 
sjældne og komplekse tilfælde af mental retardering 
eller dysmorfologi, der kræver udvidet multidisciplinær 
udredning, herunder…

J J 45 45 60 60 1.300.000 N 4 N J J J J N N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning af patienter 
med sjældne og/eller komplekse medfødte sygdomme. 

J J 20 20 25 25 1.900.000 J 4 N J J J J J N J J J

Genetisk udredning, tolkning og rådgivning til patienter 
ved abnorme prænatale ultralyd-/MR-fund, føtale 
misdannelser og fosterdød samt graviditet vurderet 
med risiko for aneuploidi, herunder…

J J 150 150 165 165 1.900.000 J 5 N J J J J N N J J J

Højtspecialiserede funktioner


