Klinisk Genetisk Afdeling

Klinisk Genetisk Afdelings vision er at veere Danmarks fgrende
afdeling for klinisk genetiske ydelser med udvikling og forskning
pa hgijt internationalt niveau inden for genetisk radgivning, labo-
ratoriediagnostik og behandling af patienter med arvelige syg-
domme.

Klinisk genetiske aktiviteter vil vokse i takt med den ggede vi-
den om genetiske arsager til sygdom, befolkningens eftersparg-
sel af viden, den hastige udvikling af laboratorieteknikker samt
de stigende muligheder for behandling af arvelige sygdomme.

Afdelingen satser derfor i de kommende ar pa at udvikle sine
hgjt specialiserede ydelser, ofte tilpasset den enkelte families
behov (haute couture klinisk genetik).

Den tekniske og videnmaessige udvikling inden for meta-
bolisme, cytogenetik og molekyleergenetik muligger et teettere
samarbejde mellem afdelingens fire laboratorier og en betydelig
synergieffekt til gavn for patientbehandlingen. Malet er at
fastholde og udbygge afdelingens fgrende position i diagnostik
af submikroskopiske kromosomafvigelser samt at styrke
haematologisk - onkologisk cytogenetik og molekyleergenetik.

Molekyleergenetisk opfalgning af preesymptomatisk biokemisk
screening vil fa& stor betydning. Udviklingen af postsymp-
tomatisk molekyleergenetisk diagnostik vil fokusere pa neuro-
muskuleere sygdomme og medfadte stofskiftesygdomme.

Inden for behandling af arvelige og medfgdte sygdomme i Klinik
for Sjeeldne Handicap er det hensigten at etablere en enhed for
medfadte stofskiftesygdomme, der bl.a. varetager livslang be-
handling af nyfgdte diagnosticeret i et samarbejde mellem
Statens Serum Institut, Skejby Sygehus og RH.

@nsket er desuden at opkvalificere behandlingen af voksne,
etablere tvaerfaglige teams for flere grupper af handicap samt at
styrke sygeplejefunktionen og det psykosaociale tilbud.
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Indsatsomrader

Udvikle nye analyser til
molekylaer og cytogenetisk
diagnostik, bl.a. af
heematologiske sygdomme

Udbygge det praenatale
analysetilbud i samarbejde
med Fgtalmedicin

DANAK-akkreditere alle
laboratorier

Styrke uddannelsen af laeger i
klinisk genetik

Styrke udvikling og forskning i
onkogenetik

Etablere flere ph.d.-forlgb pa
tveers af afdelingen

Etablere en enhed for
medfgdte stofskiftesygdomme

Udvide og styrke behandling
af sjeeldne handicap, iseer hos
voksne

Oprette patientkoordinator-
funktion for indlagte forlgb.
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