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Definicija struke

Europski registrirani klinicki laboratorijski geneti¢ar (ErCLG) je specijalisticka profesija
koja obuhvacéa sve elemente laboratorijske djelatnosti vezane uz podrucje medicinske
genetike i pruzanja usluga medicinske genetike pacijentima i obiteljima od strane
specijalista klinicke/medicinske genetike (UEMS 2009/15), genetsko savjetovanje, te
uz druga podruc¢ja medicine kao $to su pedijatrija, ginekologija i klinicka onkologija.
Laboratorijska genetika je laboratorijska specijalizacija na akademskoj razini, koja u
zajednicku profesiju udruzuje citogenetiku, genetiku tumora, molekularnu genetiku i
genetiku metabolickih/biokemijskih poremecaja. Specijalist posjeduje opsSirno znanje o
laboratorijskim uslugama, postupcima i interpretaciji nalaza vezanih uz a) nasljedne i
sporadi¢ne genetske poremecaje i b) zdravstvene probleme povezane s genetskim
Cimbenicima.

Ciljna skupina

Ovaj dokument odnosi se na stru€njake iz podrucja bioznanosti (npr. biologije i srodnih
struka) i/ili medicine Ciji je cilj postati Europski registrirani klinicki laboratorijski
geneti¢ar. S obzirom da su moguca preklapanja s drugim programima usavrSavanja iz
podru¢ja medicinske genetike (kliniCka/medicinska genetika za lijeCnike), postoji

moguénost odrzavanja zajednickih kolegija.

Uvjeti pristupa

Uvjeti se mogu razlikovati medu zemljama, ali generalno obuhvacéaju odredeni period
izobrazbe iz podrucja prirodnih znanosti i/ili medicine sa znacajnim udjelom genetike,
kako bi se prije poCetka specijalistiCkog programa osiguralo temeljno znanje biologije
i/ili medicine. Kao minimalni uvjet pristupa u svim zemljama se u obzir mozZe uzeti
razina edukacije ekvivalentna magistru struke.

Stecene kompetencije
Znanja i vjestine steCene tijekom obrazovanja i stru€nih treninga trebale bi ukljuCivati:
A. Odgovarajucu razinu znanstvenih spoznaja iz biologije i genetike:
- Razumijevanje stani¢nih i molekularnih mehanizama kao osnove nasljedivanja
i fiziologije Covjeka.



Osnovno poznavanje kliniCke terminologije, epidemiologije, statistike i stani¢ne
biologije.

Poznavanje obrazaca i nacina nasljedivanja (bolesti koje slijede Mendelove
zakone nasljedivanja i ne-Mendelovsko nasljedivanje, genomika, epigenetika,
genetski modifikatori, multifaktorijalni poremecaiji, varijabilna penetrantnost i
ekspresija).

Poznavanje osnovnih, kao i suvremenih metoda analize humanog genoma sa
razliCitim razinama razlu€ivosti, uz potpuno razumijevanje prednosti,
nedostataka i ograniCenja svake metode.

Razumijevanje DNA/stanicne/genske funkcije kao osnove za mogucénost
uvodenja, optimizacije i validacije novih dijagnostickih metoda.

Vjestina organizacije i vodenja laboratorija.

Osnovno znanje metabolickih poremecaja.

Poznavanje bioinformatike i bioloSkih banaka.

Poznavanje sustava kontrole kvalitete (preporuke Organizacije za ekonomsku
suradnju i razvoj (OECD), smijernice Europskog udruzenja citogenetiCara
(ECA), preporuke projekta Eurogentest vezane uz vanjsku kontrolu kvalitete
(EQA), nacionalne smjernice), poznavanje procesa akreditacije (ISO 15189).

B. Klinicka/medicinska znanja i vjestine:

Nacini dijagnostike, postavljanja prognoze, diferencijalne dijagnoze, ispitivanja
i genetskih testiranja kod pojedinaca, obitelji ili populacije s a) u€estalim i rijetkim
nasljednim/genetskim bolestima, b) genetskim c&imbenicima povezanim s
bolestima.
Poznavanje korelacije genotip-fenotip za odredene genetske poremecaje i
zdravstvena stanja povezana s genetskim ¢imbenicima.
Razumijevanje mutageneze i teratogeneze, npr. mogucih posljedica zracenja,
toksina, mutagena i prenatalnih infekcija.
Poznavanje prenatalnih, postnatalnih i onkolo$kih testova uklju€uju¢i metode,
rizike i ogranicenja testiranja.
Poznavanje standardne medunarodne nomenklature (poput ISCN, HGVS) i
mreznih baza podataka (poput OMIM, Orphanet i GeneReviews).
Poznavanje klini¢kih indikacija, kliniCke dobrobiti i materijalne isplativosti
razliCitih postupaka testiranja.
Evaluacija obiteljske anamneze, izrada rodoslovlja i raCunanje rizika
nasljedivanja.
Problematika vezana uz reproduktivne mogucnosti i obiteljska istraZivanja,
odabir prikladnih metoda i njihovih ograni¢enja za takva testiranja.
Detaljnije znanje i specijalizirana izobrazba iz izabrane glavne teme/podrucja
genetske laboratorijske dijagnostike, npr.

o genetika nasljednih karcinoma

o genetika sporadi¢nih karcinoma, uklju€ujuc¢i hematologiju

o kliniCka genetika

o metaboliCke bolesti



genetika neplodnosti
razvojni poremecaji
kardiovaskularna genetika
neurogenetika i neuromisi¢na genetika
o ostale subspecijalizacije od specificnog interesa
Poznavanje medicinskih etickih nacCela u dijagnostici i istrazivanju (npr.
informirani pristanci, privatnost, autonomija).
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C. Timski rad i komunikacijske vjeStine:

Razvijanje dobrih komunikacijskih vjestina sa suradnicima u genetskim
centrima i drugim specijalistima i zdravstvenim djelatnicima.

Razumijevanje ne samo bioloSkog, vec i klinicCkog znaCaja nalaza vaznog za
dijagnostiku i obradu pacijenta.

Dobra komunikacija s laboratorijskim osobljem u svrhu ucinkovitog izvrSenja
poslova, uklju€ujuci timski rad i rukovodece sposobnosti.

Razumijevanje etiCkih naCela i vaznosti pristanka i povjerljivosti.

Po mogucnosti, medusobno usavrSavanje s drugim struénjacima kao Sto su
specijalisti klinicke/medicinske genetike.

D. Laboratorijske vjestine:

Temeljito poznavanje laboratorijske prakse (ukljuCujuéi higijenu i sigurnost) te
sposobnost vodenja i organizacije laboratorija (neke zemlje mogu imati
definiran minimalni period edukacije i/ili broj provedenih analiza u razli¢itim
podrucjima; kao orijentacija za nacionalne kriterije preporu¢a se nizozemski
kurikulum).
Poznavanje nacina rukovanja, oznaCavanja, obrade, transporta i arhiviranja
uzoraka i materijala za ispitivanje, ukljuCujuéi znanje o bazama/bankama
bioloSkih uzoraka.
Odredivanije prioriteta u provodenju testiranja s obzirom na klini¢ku hitnost.
Izvrsno poznavanje interpretacije genetskih laboratorijskih nalaza, konkretno iz
podrucja citogenetike, molekularne citogenetike, genetike tumora, molekularne
genetike i biokemijskih genetskih analiza. Korelacija sa fenotipom.
Prakti¢no iskustvo i znanje predanalitiCkih i analitickih tehnika i metoda koje se
mogu primijeniti u genomskoj dijagnostici: kultivacija stanica, izolacija DNA,
kariotipizacija i razliC¢ite metode bojenja, FISH, PCR, varijacije u broju kopija
(CNV), gel elektroforeza, Sangerova metoda sekvenciranja, nove metode
sekvenciranja, tehnologija mikroCipova, hibridizacija po Southernu, skrining
metode (HRMCA, analiza heterodupleksa, DGGE, SSCP, PTT, itd.), analize
duljine fragmenta i ispitivanje RNA.
|zvjeStavanje: interpretacija i izdavanje nalaza

o izrada potpunog i odgovarajuéeg opisa provedenog testa;

o samostalna interpretacija rezultata provedenog testiranja u kontekstu

dijagnostickog ispitivanja i donoSenja zakljuCka, po potrebi uz pomoé¢
primjene drugih metoda ili pretrazivanja strucne literature;



o poznavanje najvaznijih implikacija dijagnoze;
o poznavanje mogucnosti i ograniCenja primijenjenih metoda te njihove
razloge;
o razumijevanje pozitivnih i negativnih prediktivnih vrijednosti testa;
o integracija multidisciplinarnih podataka na ispravan nacin;
primjena nacionalnih i medunarodnih dostignuéa u podrucju molekularne
i citogenetske dijagnostike;
o svijest o vaznosti konzultacija kod kompleksnih sluajeva (povijesti
bolesti);
o priprema razumljivih izvjeStaja sukladno medunarodno priznatim
standardima,;
Poznavanje novih tehnologija:
o poznavanje potencijalnin novih metoda, tehnika i saznanja u
bioinformatici;
prepoznavanje dijagnostiCkih mogucénosti novih metoda;
sposobnost procjenjivanja ucinkovitosti, kvalitete i troSka novih metoda;
utvrdivanje kriterija za uvodenje novih tehnologija;
o procjena novih metoda i tehnika;
Vjestina za razvoj, optimizaciju, procjenu i uvodenje novih dijagnostickih
postupaka.
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E. Poznavanje dobre medicinske prakse (Good Medical Practice):

Sudjelovanje u procesima kontrole kvalitete.

Drzati se utvrdenih procesa suglasnosti i povjerljivosti.

Razumijevanje eti¢kih i pravnih pitanja.

Provoditi cjelozivotno uc€enje putem trajnog usavrSavanja i pohadanja
odgovarajucih te€aja/kongresa.

F. Informacijske vjestine:

Steéi znanje o uporabi informacijske tehnologije koja se primjenjuje u
laboratorijskom radu i interpretaciji rezultata, vezano uz softverske sustave u
laboratoriju, mrezne izvore i baze podataka.

Znanje o sigurnosti podataka.

G. UsavrSavanje voditeljskih sposobnosti:

Rukovodenje i razvoj multidisciplinarnih vjestina rada u grupi.

Razumijevanje organizacije zdravstvenih i klinickih genetickih usluga.
Sudjelovanje u aktivnostima radne jedinice vezanim uz organizaciju, financijsko
upravljanje te praéenje i odrzavanje razine kvalitete.

Znanje o zakonima u zdravstvu, ciljevima i prioritetima zdravstvene zastite.

H. PoducCavanje:

Poticati vjesStine poduCavanja sudjelovanjem u edukaciji studenata i
zdravstvenih djelatnika te ukoliko je moguce i pacijenata.



Osiguranje kvalitete izobrazbe

1) Za vrijeme izobrazbe, ukoliko nije drugacije odredeno drzavnim propisima,
trebalo bi uspostaviti pismeni kurikulum izmedu vjezbenika/polaznika/pripravnik
i nadlezne ustanove (vidjeti npr. nacionalne uvjete u Nizozemskom kurikulumu).

2) Svi vjezbenici/polaznici/pripravnici bi trebali voditi dnevnik obuke koji bi po
mogucnosti trebao biti u elektroniCkom i prijenosnom formatu. Dnevnik obuke
bi trebao ukljuCivati detalje o klinickom i laboratorijskom iskustvu, edukacijskim
aktivnostima, istrazivanjima i publikacijama.

3) Trebalo bi wuspostaviti mehanizam za kontinuirano pracenje rada
vjezbenika/polaznika/pripravnika u skladu s prihva¢enim standardima kvalitete.
Neke drzave imaju propisane nacionalne sustave za procjenu i ovjeru.

4) U nekim drzavama bi specijalisti¢ko ispitivanje moglo biti obavezno.

Istrazivanje

S obzirom da se u klinickoj laboratorijskoj genetici vrlo brzo poveéava opseg
znanstvenih spoznaja, vjezbenike/polaznike/pripravnike bi trebalo poticati na
sudjelovanje u istrazivanjima.

Vremenski okvir za izobrazbu specijalista

1) Minimalni period obuke bi trebao biti 4 godine u punom radnom vremenu. Rad
u skracenom radnom vremenu produljio bi period obuke.

2) Program obuke prilagodava se za svakog vjezbeniku/polazniku/pripravniku
prema kurikulumu odgovarajuce specijalnosti.

3) Vrijeme provedeno u laboratoriju, broj izdanih nalaza i broj subspecijalizacija
(sustav temeljen na modulu) moze se razlikovati izmedu drzava, ovisno o
drzavnom kurikulumu.

4) Vrijeme trajanja izobrazbe moze se skratiti ukoliko je kandidat prethodno stekao
titulu doktora znanosti (ili drugi viSi ispit) iz srodnog podrucja, i to za vrijeme
propisano nacionalnim smjernicama. U sluaju ne postojanja nacionalnih
smjernica, ne preporuca se skraéenje programa za vise od %2 ukupnog trajanja
specijalizacije.

Na kraju ovog perioda obi¢no je potrebna dodatna laboratorijska praksa i edukacija
kako bi pojedinac bio potpuno sposoban za samostalno vodenje laboratorija odnosno
odredene laboratorijske djelatnosti. Pri tome znanje mora biti u skladu s novim
znanstvenim spoznajama, a koli€ina provedenih pretraga i interpretacija rezultata
dovoljna za samostalnu klini¢ku praksu.



Nacionalni programi obuke

Nacionalni programi specijalizacije trebali bi priznati titulu ,Europski registrirani klinicki
laboratorijski genetiCar (European registered Clinical Laboratory Geneticist — ErCLG)".
Preporu€uje se nacionalnim stru¢nim tijelima da donesu propise za nositelje ErCLG
naslova koji se sele iz drzave u kojoj su stekli titulu u drugu drzavu. Drzava bi na
primjer mogla dodijeliti osobi s ErCLG titulom drzavnu CLG titulu nakon odredenog
vremena rada unutar nove drzave, npr. 3 godine.



