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Omrade Funktion = = ~ =z @ o
Regionsfunktioner

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved de
hyppigst forekommende arvelige herelidelser,
gjensygdomme, tarm- lever- og galdevejssygdomme,
blodsygdomme, immundefekter, stofskiftesygdomme, J J 450 450 500 500 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J
hudsygdomme, nyresygdomme, skelet- og
bindevaevssygdomme, lungesygdomme og psykiske
lidelser.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
arvelige hjertesygdomme, herunder kardiomyopatier, J J 35 35 36 36 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J
ionkanalsygdomme og lipidsygdomme.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
arvelige neurologiske og neuromuskulaere 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

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
onkogenetisk disposition, herunder arvelig coloncancer
(herediteer non-polyposis colorektalcancer (HNPCC)),
Lynch syndrom, familizer colonpolypose (FAP)), arvelig
ovariecancer (hereditaer bryst- og ovariecancer
(HBOC), arvelig mammacancer (inklusiv HBOC),
Regionsfunktioner 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

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
kromosomsygdomme, herunder Downs syndrom,
Turner syndrom, triple-X syndrom, Klinefelter syndrom J J 170 170 175 175 1.300.000 N 8 N J J J J N N J J
og XYY syndrom, deletion 22¢11 og andre
mikrodeletions- og mikroduplikationssyndromer.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved mental
retardering, medfgdte misdannelser og/eller
dysmorfologi, nar der skal foretages basal og primaer
syndromudredning (fx metabolisk screening og
syndromsggning), 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

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
preeimplantations og preenatal diagnostik samt
infertilitetsudredning. Genetisk udredning og
r&dgivning, herunder analyse og fortolkning af cyto- og J J 1000 1000 1.100 1.100 1.900.000 J 8 N J J J N N J J
molekyleergenetiske analyser af moderkage- og
fostervandspraver for kromosomanomali, herunder
hasteanalyser.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved mola
og persisterende trofoblastsygdom og dertil radgivning J J 35 35 38 38 1.900.000 J 8 N J J J J N N J J
af behandlende speciale.

Hgjt specialiserede funktioner

Genetisk udredning, tolkning og r&dgivning vedrgrende

sansegenetik: Syndromisk dgvhed samt sjeeldne og L ! ® ® 7 7 Ly it 3 oy ! Y Y Y by ! Y !
komplekse arvelige gjensygdomme.
Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige sygdomme i tarm, lever
J J 30 30 40 40 1.300.000 N 2 N J J J J N N J J

og galdeveje, herunder intrahepatisk cholestase og
Wilsons sygdom.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
medfgdte sygdomme i insulinproducerende dele af N N
pancreas (fx kongenit hyperinsulinisme).

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
medfgdte metaboliske sygdomme inklusiv behandling, N N
kontrol og neonatal screening.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige hudlidelser, herunder
komplekse ektodermale dysplasier, iktyosis sveerere J ] 30 30 30 30 1.300.000 N 7 N ] J J J N N J ]
epidermolysis bullosa, og keratinsygdomme samt
genodermatoser med gget malignitetsrisiko (fx
xeroderma pigmentosum og ataxia telangiektasia).

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
porfyrisygdom.

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige vaskulaere sygdomme,
herunder herediteer haemorragisk telan-giektasi (HHT).




Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige nyresygdomme,
herunder nefrotisk syndrom eller arvelig hsematuri (fx
Alports syndrom og iliser haematuri).

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige hjertesygdomme,
herunder ved uafklaret multiorganinvolvering.
Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige sygdomme i
nervesystemet, herunder sent debuterende
neurodegenerative sygdomme...

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse arvelige kraeftsygdomme,
herunder MEN, faeokromocytom, paragangliom,
retinoblastom, Gorlins syndrom, Li-Fraumeni syndrom
og von Hippel Lindau syndrom.

Hgijtspecialiserede funktioner

Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse kgnsudviklingsforstyrrelser
(disorders of sexual development, DSD), herunder...
Genetisk udredning, tolkning og radgivning ved
sjeeldne og komplekse tilfeelde af mental retardering
eller dysmorfologi, der kraever udvidet multidisciplinaer
udredning, herunder...

Genetisk udredning, tolkning og radgivning af patienter
med sjeeldne og/eller komplekse medfgdte sygdomme.
Genetisk udredning, tolkning og radgivning til patienter
ved abnorme praenatale ultralyd-/MR-fund, fatale
misdannelser og fosterdgd samt graviditet vurderet
med risiko for aneuploidi, herunder...




