Kommissorium

Arbejdsgruppen for Tools og Workflows

1. Baggrund

Formalet med Nationalt Genom Center (NGC) er at understgtte den fortsatte udvik-
ling af personlig medicin til gavn for patienterne i samarbejde med regionerne og
det samlede danske sundhedsvaesen, forskningsinstitutioner, patientforeninger
m.v.

NGC skal i taet samarbejde med bl.a. de sundhedsfaglige miljger i regionerne og
forskningsverdenen opbygge en felles, national teknologisk infrastruktur til hel-
genomsekventering og anvendelse af andre relevante oplysninger, og deraf fgl-
gende behov for dataanalyse, lagring og vidensdeling i sundhedsvaesnet. Malet er
at ggre Danmark til et af de fgrende lande pa omradet ved at tilvejebringe en infra-
struktur, der er ”state of the art”.

Veerktgjer til hdndtering og analyse af helgenomdata er et dynamisk omrade i ha-
stig udvikling. Der er derfor behov for at etablere en arbejdsgruppe, der kan rad-
give NGC om hvilke tools og workflows, der skal indga i den falles, nationale tekno-
logiske infrastruktur.

2. Arbejdsgruppens formal og opgaver

Arbejdsgruppens formal er at radgive NGC om tools, pipelines og workflows til hel-
genomanalyse og annotering, der kan anvendes til klinisk diagnostik og/eller forsk-
ning, samt radgive om, hvordan disse metoder kan sammenlignes og valideres, her-
under hvilke benchmark-szet der kan anvendes til valg og validering.

Det indebaerer, at arbejdsgruppen blandt andet skal

e Radgive NGC om bioinformatik, pipelines og databaser til brug for tools og
workflows, herunder eksterne annoteringsressourcer

e Radgive NGC om tools blandt andet til annotering, strukturelle varianter,
Copy Number Variation (CNV), og repeat expansion

e Radgive NGC om kvalitetskontrol og benchmark-studier

e Radgive NGC om standard krav for konsoliderings-workflows og akkredite-
ring, herunder ngdvendigheden af at udfgre benchmarkstudier som del af
akkrediteringsprocessen

Arbejdsgruppen skal Igbende udarbejde rapporter eller indstillinger til NGC, der do-
kumenterer gruppens radgivning.

Styregruppen for implementering af personlig medicin orienteres Igbende om ar-
bejdsgruppens arbejde og modtager i relevant omfang de output, der produceres,
fx mgdereferater, rapporter og lignende.
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3. Arbejdsgruppens medlemmer

Arbejdsgruppen oprettes af Nationalt Genom Center og bestar af eksperter fra regi-
oner og universiteter. Det er vaesentligt for arbejdsgruppens virke, at medlem-
merne har en betydelig indsigt i vaerktgjer til handtering og analyse af helgenom-
data til klinisk brug og til forskning.

Medlemmer udpeges af NGC pa baggrund af indstilling fra regionerne og relevante
universiteter, der hver indstiller 2 kandidater. Medlemmerne udpeges alene pa
baggrund af deres faglige ekspertise og ikke pa baggrund af personlige, politiske el-
ler lign. interesser.

En fglgegruppe kan i relevant omfang etableres for indstillede kandidater, der ikke udpeges til arbejds-
gruppen.

Arbejdsgruppens sammensatning er:
- Chief Bioinformatics Officer, NGC (formand)
- 1repraesentant for WGS gst
- 1reprasentant for WGS vest
- 1 bioinformatik ekspert udpeget af hver region
- 1 bioinformatik ekspert fra Aalborg Universitet
- 1 bioinformatik ekspert fra Aarhus Universitet
- 1 bioinformatik ekspert fra Syddansk Universitet
- 1 bioinformatik ekspert fra Kgbenhavns Universitet
- 1 bioinformatik ekspert fra DTU

Naestformanden udpeges blandt de regionalt udpegede medlemmer.

Medlemmer, der udpeges til arbejdsgruppen, skal underskrive en habilitetserklae-
ring og falge NGC habilitetspolitik.

Fra NGC deltager relevante medarbejdere ved behov eller for at bidrage til speci-
fikke opgaver. Arbejdsgruppen kan indkalde andre faglige eksperter og nedsatte

ad hoc arbejdsgrupper efter behov.

Formandskabet sikrer koordination og sammenhaeng pa tvaers mellem arbejdsgrupper, advisory boards
og specialistnetvaerk.

4. Mgder og sekretariat
Arbejdsgruppen afholder mgder efter behov, forventeligt 2-4 gange arligt.

Arbejdsgruppen sekretariatsbetjenes af Nationalt Genom Center.

Den narmere tilrettelaeggelse af arbejdsgruppens arbejde fastszettes i en forret-
ningsorden, der godkendes pa arbejdsgruppens fgrste mgde.

5. Lgbende evaluering af arbejdsgruppens opgaver og sammen-
satning

Arbejdsgruppens opgaver og sammensatning evalueres minimum én gang arligt.
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Arbejdsgruppens kommissorium godkendes i Styregruppen for implementering af
personlig medicin.

Vaesentlige aendringer i arbejdsgruppens kommissorium godkendes i Styregruppen
for implementering af personlig medicin.
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