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TMF-WorkshoP 27. Mai 2019 Quo vadis, Germany?
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m Bundesministerium
fiir Gesundheit

Kick off — 30. November 2020

|
genomDE

genomDE: g

Nationale und europdische Genominitiativen
30. November 2020 DIGITALE VERANSTALTUNG

DE: Das B inisterium fir G dheit hat einen Plan zur Einrichtung einer nationalen

. Genominitiative angekindigt. genomDE ist ein bund ites, wisser endes, a ichertes,
- per isiertes, iebenes Ver k . das unter Beachtung ethischer und rechtlicher

**  Standards der Versorgung und der klinischen Forschung in sinnvoller Weise zum Wohle des Einzelnen
ineinandergreift.

DIE KONFERENZ

N | m |

GELEGENHEIT BETEILIGUNG DISKUSSIONSFORUM AMNALYSE
fiir gemeinsame von Interessenvertreter (iber die Herausforderungen  der Ubertragbarkeit und
Uberlegungen (ber die aus Wissenschaft,  und Maglichkeiten, die mit der ~ Anpassungsfahigkeit der
wichtigsten nationalen und Gesundheitswesen, Umsetzung und dem besten Verfahren in der

transnationalen Initiativen in akademischen, Management der Genomik Genomik auf das

der Genomik mit Schwerpunkt politischen und verbunden sind und fiir die deutsche
auf der Verbreitung von Mi"a_sl?rr_' ent- Einrichtung von genomDE Gesundheitssystem
genomDE bieten Organisationen relevant sind
HAUPTFIGUREN

FRR i
270 31

PERSONEN waren REDNER
beteiligt an der Veranstaltung aus Wissenschaft,

FUR MEHR ALS
70% 50 % DER ZEIT

6 4

PRASENTATIONEN PRASENTATIONEN
von europdischen
First-Level-Genomiks

zu einigen der
Gesundheitswesen, wichtigsten

akademischen, politischen deutschen Projekten
609 FURMEHR ALS und Manag = Leuchtt jekt
55 % DER ZEXT Organisationen

“Mit genomDE verfolgen wir das Ziel, die Genomsequenzierung in Deutschland in die Regelversorgung einzufihren; zuerst

das in die Forschung einflieft und so zu einer besseren, noch gezielteren Versorgung fithrt. Das alles geschieht natirlich nur

mit Einwillingung der Patientinnen und Patienten” Jens Spahn, Bundesminister fiir Gesundheit

in den Bereichen Krebs und seltene Erkrankungen. Genomdaten der Patientinnen und Patienten werden mit anderen
! G dheitsdaten gefihrt und fir eine optimale Versorgung benutzt. Dabei entsteht newes Wissen,

“Wir befinden uns in der EU an einem kritischen Punkt: wir sind gerade dabei, die Z lichkeiten iten und
systematische Rahmenbedingungen und Strukturen zu entwicklen, um die kin die i ige G i gung bei
seltenen Krankheiten und Krebs einzufithren, Dafiir missen wir nachhaltige Modelle der Finanzierung und Organisation entwickeln.
Diese Modelle miissen dem Gesundheitsfachpersonal bekannt sein, gut in das Gesundheitssystem integriert sein und allen
Patientinnen und Patienten, die davon profitieren kénnen, offenstehen.” Elisa Ferreira, Kommissarin fiir Kohdsion und Reformen
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Quelle:
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https://www.bundesgesundheitsministerium.de/fileadmin/Dateien/3 Downloads/G/genomDE

/Dokumente/genomDE_Conference Infographics DE.PDF
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Die Genomsequenzierung soll in die deutsche Regelversorgung
eingefuhrt werden

Ziel ist es, klinische, phanotypische und genomische Daten fir die
Gesundheitsversorgung zu nutzen. Dabei neu entstehendes Wissen
flielt in die Forschung ein

Dieses wissensgenerierende Versorgungskonzept soll die
Gesundheitsversorgung in Deutschland wesentlich verbessern

Die nationalen Aktivitaten werden mit der ,, 1+Million Genomes“
Initiative verknlpft (gemeinsamer europaischer Datenraum)

Politische Einbettung: Koalitionsvertrag der Bundesregierung /
Hightech-Strategie 2025 / Kl-Strategie (2018) / Eckpunktepapier
Datenstrategie (2019) und umfassende DigitalisierungsmalRnahmen
des BMG
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Historie - Ausgangslage im Dezember 2021 genomDE

* Bundesministerium
T fiir Gesundheit

genomDE genomDE genomDE
genom DE Recherche EU-Projektférderung BMG-Zuwendung
Pilotprojekt zum Aufbau (TMF, ZSE, IGES) Konzept - SRSP

einer bundesweiten
Plattform zur medizinischen

Genomsequenzierung Q4 2019 Q32020 - Q22021 Q3 2021

R. 116 BMG Recherche Kick-off Konsortium + Antrag Vorzeitiger MaRnahmen-
06.Dez.2019 30.Nov.2020 Mai — August 2021 beginn am 01.10.2021

Q4 2021 -31.12.2024

* Bundesministerium
T fiir Gesundheit

564e SGB V 02032001
Modellvorhaben I m

Genomsequenzierung Marz 2021 11.07.2021
GVWG AA CDU/CSU & SPD: GVWG - §64e SGB V: ,,Modellvorhaben | GVWG - §64e SGB V —Absatz 12
,Modellvorhaben Genomsequenzierung” Rechtsverordnung
Genomsequenzierung” + BfArM & RKI (Abs. 9) Start Modellvorhaben:
+ Rechtsverordnung (Abs. 12) 01.01.2023
|
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Forderaufruf
zur Forderung eines Pilotvorhabens zur Etablierung
einer bundesweiten Plattform zur medizinischen
Genomsequenzierung genomDE

ﬁé Bundesministerium
fiir Gesundheit

§ 64e SGBV (vom 20.07.2021)
Modellvorhaben zur umfassenden Diagnostik und
Therapiefindung mittels Genomsequenzierung bei seltenen und
bei onkologischen Erkrankungen, Verordnungsermachtigung
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Ziele — entsprechend Forderaufruf (1 von 2)

genomDE

Aufbau einer bundesweiten, eigenstandigen Plattform zur medizinischen Genomsequenzierung

Zusammenspiel mit den Modellvorhaben nach §64e SGB V — zur qualitatsgesicherten und
standardisierten Diagnostik und personalisierten Therapiefindung mittels Ganzgenomsequenzierung
(WGS)

Ausgewahlte Krankheitsbereiche: Seltene Erkrankungen und Krebserkrankungen - perspektivisch
weitere Indikationen

Detailkonzeption und pilotartiger Aufbau (Validierungssprints) einer bundesweiten Plattform zur
medizinischen Genomsequenzierung unter Integration von Patientenversorgung und Forschung

Etablierung eines interdisziplinaren Konsortiums zum Aufbau der Plattform (Vertreter medizinischer
und bioinformatischer Forschungs- und Versorgungseinrichtungen mit Datenschutzexperten und
Patientenorganisationen, Kostentragern, Gesundheitsdienstleistern, Krankenkassen und Politik

Vernetzung der Bereiche Versorgung, Forschung und Entwicklung, der Wissenstransfer untereinander
sowie die Zuganglichkeit zu den verschiedenen Stakeholdern in der Gesundheitsversorgung und -
forschung
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Ziele — entsprechend Forderaufruf (2 von 2)
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Entwicklung entspr. klinischer Leitlinien (MTB, Fallkonferenzen), Patienteninformationen,
Patienteneinwilligungen (z. B. Broad Consent der M), Kerndatensatze

Qualifikationen und Ausbildung von Fachpersonal in der Humangenetik und bioinformatischen
Analysemethoden

Finanzierungs- und Erstattungsfragen
Ethisch rechtliche und datenschutzrechtliche Fragestellungen

Fortlaufende Einbindung weiterer Akteure mit entsprechender Expertise zur Identifizierung
moglicher ethischer, rechtlicher und regulatorischer Einfliisse unter Berticksichtigung der
relevanten Gesetzgebung und weiterer Forschungsergebnisse

Einbettung von genomDE in die Forschung sowie in internationale Aktivitdten (1+ Mio
Genome) und den europdischen Gesundheitsdatenraum (z. B. EU Health Data Space)

Offentlichkeitsarbeit: Patientenbelange prioritir behandeln und eine qualititsgesicherte
Beratung und Aufklarung zum Thema Genetik und Genomforschung sichern
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Projektorganisation /-struktur
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PTJ

Bundesministerium

BMG # | i Gosunanen

= Scientific Advisory Board

|

1

L
ZPM

Steuerungsgremium 1l

DEUTSCHES o
[ )NCT dkfz KREBSFORSCHUNGSZENTRUM _;ga
@ i CER HELMHOLTZ-GEMEINSCHAFT &% i

AUS DER KREBS-SELBSTHILFE

Koordination

Standiger Expertenrat

BMG

BMBF

BfArM / RKI

Jurisprudenz: N. N.
Gesundheitsokonomie: N. N.

O ANGM E:'ﬁi?;’h:\‘:‘lm.: &“’:ﬁa
: ‘ . seee g[‘h [ ?5%“25&;55”1 @Q§h§e Privatsektor: N. N.
Srewnores  GKGA b DFG @ ELSI: N. N.
g NG AG BioSysMed Datenschutz: N. N.
Global Standards NGS: N. N.
Standards Datenbanken: N. N.
usw.
AG1 AG 2 AG3 AG4 AG 5 ehomDE genomDE
Versorgungs- Sequen- Informatik Governance Outreach : :
: : . Workshop Symposium
integration zierung
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Allianz der genommedizinischen Initiativen (onkologie & seltene Erkrankungen) ~ SENOMDE
e
v # .'“ i‘;.( l
qgw Somatische & Erbliche
,/ \Y ‘l
Rl Tumorerkrankungen
o - o Qi) & DGP
ZPM / DNPM DGP Deutsches Konsortium NCT (MASTER)
MALEK SCHIRMACHER SCHMUTZLER FROHLING
i Seltene Q
L Erkrankungen KD Bundesweite
£.2kG & GfH “« o i
ZSE-ZKGD DFG-NGS Patientenvertreter-
NOETHEN q q
SCHULTZE Organisationen
IT, DB, Daten-
management, )
e (9 | : Security, QM, o
Fraunhofer IT GHGA Ml (NSG) techn. DS e - ACHSE HKSH-BV
BERLAGE STEGLE KOHLBACHER TMF AG BioSysMed MUNDLOS HAHNE
KRAWCZAK
Autom. Analyse
Wissenschaftliche & administrative Koordination Seq u-Standards
SEMLER, SIDDIQUI, v. KESSEL, FECHNER, SPLETT M F QM, Neue
Technologien Steuerungsgremium
Regularien genomDE-Projekt
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Arbeitsgruppen / -pakete
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Koordination
AGO

APO0.1
Koordination der
Steuerungsgremium

AP 0.2
Koordination der AGs

AP 0.3
Koordination
Evaluation SAB

AP 0.4
Offentlichkeitsarbeit
Symposien
Genommedizin

Versorg. Integrat.
AG1

AP 1.1
Kriterien, Mechanism.
Zugang zu WGS-
basierter Diagnostik

AP 1.2
Klinische
Charakterisierung,
Phanotypisierung

AP 1.3
Klinische Nutzung
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DNA-Sequenzierung
AG 2

AP2.1
Praanalytik

AP 2.2
DNA-Sequenzierung

AP23
Qualitatsmanagement

St
L =, S
’s e o MEDIZIN
INFORMATIK

o |NITIATIVE

o
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Informatik
AG3

AP 3.1
Architektur
Datenmanagement

AP 3.2
Konzept. und

prototyp. Implement.

des WGS-Datenhubs

AP 3.3
Funktionalitdten der
genomDE
Dateninfrastruktur

nfdi e. V

GT&GA

Plattform
Governance
AG4

AP 4.1
Organisationsstruktur

AP 4.2

Aufnahme
genommed. Komp-
Zentren, Ringversuche

AP 43
Finanzierung

AP 4.4 Data
Ownership / Sharing
Consent Mangement

AP 4.5
Ethisch rechtliche
Rahmenbedingungen

Outreach
AG5

AP 5.1
Kommunikations-
malnahmen

AP5.2
Steigerung Awareness
flir Genomdiagnostik

AP 5.3
Einbeziehung von
Patientenverbdnden

AP5.4
eLearning Tool,
Website, Patienten-

App
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[
Funf thematische Arbeitsgruppen / -pakete genomDE

»  AG1 (Versorgungsintegration)

Vernetzung genommedizinischer Versorgungsstrukturen, Patientenzugang zu WGS-
basierter Diagnostik, Indikation zur WGS, klinische Charakterisierung und
Phanotypisierung, klinische Nutzung von WGS-Daten

» AG2 (Sequenzierung)
Praanalytik, Sequenzierungstechnologien, Qualitatsmanagement,
Primardatenmanagement

»  AG3 (Informatik)

Architektur der Dateninfrastruktur (in Kooperation mit: BfArM, RKI), Datenstandards,
Datenschutz und Datensicherheit, Datenanalyse, internationale Vernetzung (1+MG, EU,
Health Data Space etc.)

» AG4 (Governance)

Plattform-Management, Einbindung von weiteren Leistungserbringern, Data
Governance, ELSI

»  AG5 (Outreach)

Offentlichkeitsarbeit, Patient-Involvement, Aus- und Weiterbildung
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Zusammenfassung
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Internationale
Genommedizininitiativen

z. B. 1+MG

§ 64e SGB V

Auftakt-Workshop genomDE | Sebastian C. Semler | Berlin 07.12.2021

genomDE-Projekt gestaltet / unterstiitzt § 64e SGB V zur Implementierung
der Ganzgenomsequenzierung zur umfassenden Diagnostik und
Therapiefindung sowohl bei seltenen (SE) als auch bei onkologischen
Erkrankungen (Pilotindikationen)

Grundlage fur die bundesweit einheitliche Genomsequenzierung im Rahmen
eines strukturierten klinischen Behandlungsablaufs — (Beachtung Mll, NDFI
et al.)

Unterstlitzt standardisierte, Datenzusammenfiihrung von klinischen und
genomischen Daten in einer Dateninfrastruktur (BfArM, RKI) nach hochsten
Kautelen hinsichtlich Datenschutz und Ethik fir ,real time“-Patienten-
behandlung / Versorgung UND Forschung (hier, z. B. 1+MG)

Nutzung der gewonnenen Daten zur stetigen Verbesserung der medizini-
schen Behandlung / Versorgung von Patienten durch Forschung —
,Wissensgenerierende Versorgung”

Verschrankung genomDE & § 64e SGB V: Wissenschaftliche und
regulatorische Voraussetzung fur Finanzierung und Auswahl ausgesuchter
Genome aus dem Behandlungskontext / Versorgung in DE, fiir die Forschung
mit Genomen auch in internationalen Projekten
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I
Ausblick genomDE

= fUr die Patientinnen und Patienten
= fUr die Gesundheitsversorgung
= fUr die medizinische Forschung

Internationale
Genommedizininitiativen

= als sicherer & kontrollierter Bestandteil
des , Gesundheitsdatendkosystems”
in Deutschland

z. B. 1+MG

§ 64e SGB V

(siehe Koalitionsvertrag:
,Gesundheitsdatengesetzgebung”,
,dezentrale Forschungsdateninfrastruktur
[im Gesundheitswesen]”)
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Vielen Dank flir lhre Aufmerksamkeit

Kontakt

Geschaftsstelle TMF e.V. +49 (30) 22 00 24 710
CharlottenstralRe 42/Dorotheenstralle sebastian.semler@tmf-ev.de
10117 Berlin www.tmf-ev.de | @TMF_eV
Quellen:

1. Bundesgesetzblatt Jahrgang 2021 Teil | Nr. 44, ausgegeben zu Bonn am 19. Juli 2021
2. Bundestags-Drucksache 19/30560
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