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Radgivende gruppe for brugen af referencekohorte

1. Baggrund

Nationalt Genom Center (NGC) repraesenterer Danmark i det tveereuropaeiske 1+
Million Genomes Initiativ og de dertilhgrende arbejdsgrupper og projekter. Som en
del af dette arbejde, har NGC valgt at indga i projektet “Genome of Europe” (GoE)
som har til formal at udvikle en kombineret tvaereuropaeisk referencedatabase, der
kan styrke fortolkning af genetisk data i bade klinik og forskning. Projektet er med-
finansieret af EU under Digital Europe programmet.

NGC udvikler i samarbejde med Statens Serum Institut (SSI) det danske bidrag til
GoE-projektet. Det betyder, at vi skal etablere en referencekohorte som har til for-
mal at styrke fortolkningen af genetiske data i bade klinik og forskning og samtidigt
fgde ind i en tvaereuropaeisk referencedatabase. Det danske bidrag skal efter etab-
leringen forankres i NGC's infrastruktur og gores tilgaengeligt for det danske sund-
hedsvaesen og forskningsmiljg, samt indga i GoE-projektet.

Til etableringen af en referencekohorte knytter sig en raekke beslutninger, der har
betydning for materialets brugbarhed og veerdi i bade klinik og forskning. Der er
derfor behov for at etablere en gruppe af eksperter/slutbrugere, der kan radgive
om, hvordan en referencekohorte bedst konstrueres, sa den giver mest vaerdi for
det danske sundhedsvaesen og forskningsmiljg.

2. Gruppens formal og opgaver

Gruppens formal er at radgive NGC om, hvordan en national referencekohorte
bedst tilpasses den danske kontekst indenfor de rammer der er fastsat af GoE-pro-
jektet, sa vi kan sikre, at det danske bidrag er anvendeligt i det danske sundheds-
vaesen og forskningsmiljg.

Gruppen skal

e radgive NGC om brugen af en referencekohorte i klinisk fortolkning.

e radgive NGC om brugen af en referencekohorte i forskning indenfor personlig
medicin.

e radgive NGC om inklusions- og eksklusionskriterier.

e radgive NGC om hvilke faenotypiske data der er relevante at inkludere.

e radgive NGC om konstruktionen af referencekohorten.

e radgive NGC om samtykke og proces for tilbagemelding af sekundaere fund.

e radgive NGC om andre afledte spgrgsmal relateret til etablering af en reference-
kohorte.

Styregruppen for det danske bidrag til GoE orienteres Igbende om den radgivende

gruppes arbejde og indstillinger og modtager i relevant omfang de output, der pro-
duceres, fx mgdereferater og lignende.
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3. Den radgivende gruppes medlemmer

Den radgivende gruppe nedsaettes af NGC og bestar af eksperter med konkret og
aktuel erfaring med fortolkning af omfattende genetiske analyser inkl. helgenomse-
kventering i klinisk praksis, samt repraesentanter for det danske forskningsmiljg in-
denfor personlig medicin. Det er vaesentligt for gruppens virke, at medlemmerne
repraesenterer potentielle slutbrugere af en referencekohorte, samt har en betyde-
lig indsigt i nuvaerende og fremtidige behov i relation til (klinisk/diagnostisk/forsk-
ningsmaessig) fortolkning af omfattende genetiske analyser. Ydermere vil det veere
hensigtsmaessigt, at der i gruppen er viden om etablering af en referencekohorte.

Repraesentanter for klinisk fortolkning af omfattende genetiske analyser udpeges af
NGC pa baggrund af forslag fremsendt af de videnskabelige selskaber 'Dansk Sel-
skab for Medicinsk Genetik’ og 'Dansk Selskab for Kliniske Akademikere’, samt af de
to nationale laboratoriefaciliteter. NGC udpeger 2 medlemmer fra hvert videnska-
beligt selskab samt et medlem fra hver af de to nationale laboratoriefaciliteter.
NGC udpeger tre repraesentanter fra det danske forskningsmiljg indenfor personlig
medicin. Medlemmerne udpeges alene pa baggrund af deres faglige ekspertise.

En bred national og faglig repraesentation fra hhv. kliniske miljger og forskningsmil-
joer, der aktuelt fortolker omfattende genetiske analyser, er pakraevet.

NGC varetager formandskabet.

Gruppen bestar af fglgende medlemmer:

e 1 medlem fra Nationalt Genom Center (formand)

e 2 medlemmer fra Dansk selskab for medicinsk genetik

e 2 medlemmer fra Dansk selskab for kliniske akademikere

e 2 medlemmer fra de nationale laboratorieenheder

e 3 medlemmer fra forskningsmiljg indenfor personlig medicin med kendskab til
brug af referencekohorte og/eller etablering af referencekohorte

Medlemmer, der udpeges til den radgivende gruppe, skal underskrive en habilitet-
serklaering samt fglge NGC’s habilitetspolitik.

Fra NGC deltager relevante medarbejdere ved behov eller for at bidrage til speci-
fikke opgaver. Den radgivende gruppe kan indkalde andre faglige eksperter efter
behov.

Formandskabet sikrer koordination og sammenhaeng pa tvaers mellem den radgi-
vende gruppe, juridisk og etisk radgivende gruppe for etablering af referenceko-
horte samt GoE- projektet.

Antallet af medlemmer i den radgivende gruppe kan Igbende justeres, hvis styre-
gruppen vurderer at der er behov for at inddrage yderligere kompetencer eller re-
ducere antallet af medlemmer. Z£ndringer i medlemmer godkendes i Styregruppen
for det danske bidrag til GoE.
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4. Mgder og sekretariat

Projektet forventes at Igbe fra august 2024 frem til december 2027. Der forventes
at blive afholdt 3 mgder i projektets fgrste ar - hhv. 1 mgder i efteraret 2024 og to
meder i foraret 2025. Herefter forventes det, at der vil blive afholdt 1-2 arlige meg-
der frem til projektets afslutning. Den radgivende gruppe kan ogsa blive bedt om at
kommentere skriftligt pa projektmateriale.

NGC yder administrativ stgtte til den radgivende gruppe i form af forberedelse af
dagsordener og udarbejdelse af mgdereferater.

Den radgivende gruppes kommissorium, sammensatning samt referater fra mgder
og andet relevant materiale offentligggres pa www.ngc.dk.

5. Den radgivende gruppes kommissorium
Den radgivende gruppes kommissorium er godkendt af NGC og SSI.

Vaesentlige aendringer i den radgivende gruppes kommissorium godkendes i Styre-
gruppen for det danske bidrag til GoE.
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