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Teil der Nationalen Strategie für Genommedizin des BMG „genomDE“
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genomDE Modellvorhaben (MV GenomSeq)
- ein Modellvorhaben zur Verbesserung der Versorgung von seltenen 

Erkrankungen und onkologischen Erkrankungen durch Etablierung von 
Genomsequenzierung in der Routineversorgung

- Laufzeit: 2024 - 2029
- Ziel : Integration der Genommedizin in die Gesundheitsversorgung

− Kernpunkt: Aufbau und Betrieb einer Infrastruktur (Datenplattform) mit 
dezentralen Datenknoten (Genomrechenzentren, Klinischen 
Datenknoten), in der genomische und klinische Daten von Patient*innen 
gespeichert und für Versorgung (Diagnose, Therapie) und Forschung 
nutzbar gemacht werden sollen

− Konzeption, Vorbereitung & Initiierung unterstützt durch Expertinnen 
und Experten der genomDE Initiative und durch die TMF

Bildquelle: Getty images

Das Modellvorhaben Genomsequenzierung § 64e SGB V

− Rolle des BfArM: Plattformträger der Datenplattform im MV GenomSeq, 
verantwortlich für Aufbau, Betrieb und Kontrolle der Datenplattform 
und Weiterentwicklung des Vorhabens 
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Model Project Genome Sequencing 

Konzept

- Netzwerke (SE und ONKO) verfügen bereits über etablierte Daten-Infrastrukturen
- Die Medizin Informatik Initiative (MII) nutzt geeignete Strukturen und Modi für

Datenaustausch, lokale Vertrauensstellen, Struktur für Broad Consent etc.
- MV soll existierende organisatorische und Daten-Infrastrukturen nutzen
- Das MV soll in Phase 0 nach Pilot-/Testphase (mit Dummy Daten) strukturell mit

einer schlanken, ausbaubaren Minimalstruktur (dem Minimal Viable 
Product/MVP) beginnen

- Im Laufe des MV (über mind. 5 Jahre): schrittweise Integration und 
Harmonisierung der Daten und Strukturen

- Patienteneinschluss seit Winter 2024

Rechtlicher Rahmen
- GDNG, §64e SGB V & Genomdatenverordung (GenDV, 12.7.24)
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Gesamtstruktur MV GenomSeq

Patient:in

Leistungserbringer (LE)
UK Aachen (SE&OE)

Charite Berlin (SE&OE)
UK Bonn (SE&OE)

UK Dresden (SE&OE)
UK Düsseldorf (SE&OE)
UK Erlangen (SE&OE)

UK Essen (SE)
UK Freiburg (SE&OE)

UK GM, Standort Gießen (OE)
UK GM, Standort Marburg (OE)

UK Göttingen (SE&OE)
UK Halle (Saale) (OE)

UK Hamburg (UKE) (SE&OE)
MH Hannover (SE&OE)
UK Heidelberg  (SE&OE)

UK Jena (SE&OE)
UK Köln (SE&OE)
UK Leipzig (SE)
UM Mainz (OE)

LMU München  (SE&OE)
TUM München (SE&OE)

UK Münster (SE&OE)
UK Regensburg (SE&OE)

UK Schleswig-Holstein (SE&OE)
UK Tübingen (SE&OE)

UK Ulm (SE&OE)
UK Würzburg (SE&OE)
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MV GenomSeq: PatientInneninformation und Einwilligung

https://www.bfarm.de/DE/Das-BfArM/Aufgaben/Modellvorhaben-Genomsequenzierung/Informationen-und-downloads/_node.html
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Datenknoten

Datenknoten: Von BfArM zugelassen Juni 2024

Die Datenhaltung in der Plattform erfolgt dezentral in klinischen Datenknoten (KDK) und Genomrechenzentren
(GRZ).

KDK werden von klinischen Netzwerken betrieben.

GRZ werden von Forschungsinstitutionen betrieben, stellen Data Hubs des 
Deutschen Humangenom-Phenom-Archiv (GHGA) dar. 
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MV GenomSeq: Zu übermittelnde Daten
Genomic data ( GRZ) Clinical data ( KDK) Consents ( GRZ & KDK)

Raw sequencing data 
(FASTQ, BAM) + VCF, BED

General data (e.g. demographic
data, board decision)

Participation in model
project GenomSeq

Dependent on indication: 
Seq panels, WES, WGS

Clinical data (e.g. diagnosis, 
histology, phenotype)

Genetic diagnostics
(GenDG)

Sequencing metadata (e.g. 
sample type, library type, 

instrument)

Data on previous genetic
diagnostic and treatment

Research consent (Broad 
consent, MII)

Quality metrics (e.g. mean 
coverage)

Follow up data (e.g. therapy, 
outcome)
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MV GenomSeq: DNA Sequencing Technologien

NGS-Panel NGS short read
Whole Exome

NGS short read
Whole Genome

NGS long read
Whole Genome

Coverage

Rare 
Diseases

- - 100% at later stages of
project

Oncological
Diseases

20% 30% 50% at later stages of
project
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MV GenomSeq: Zu übermittelnde Daten
Genomic data ( GRZ) Clinical data ( KDK) Consents ( GRZ & KDK)

Raw sequencing data 
(FASTQ, BAM) + VCF, BED

General data (e.g. demographic
data, board decision)

Participation in model
project GenomSeq

Dependent on indication: 
Seq panels, WES, WGS

Clinical data (e.g. diagnosis, 
histology, phenotype)

Genetic diagnostics
(GenDG)

Sequencing metadata (e.g. 
sample type, library type, 

instrument)

Data on previous genetic
diagnostic and treatment

Research consent (Broad 
consent, MII)

Quality metrics (e.g. mean 
coverage)

Follow up data (e.g. therapy, 
outcome)

- Datenmodelle (JSON, zukünftig auch FHIR) mit Spezifikationen und QC-Parametern veröffentlicht
- Aktuell: Technische Anbindung LE <-> Datenknoten <-> Plattformträger
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MV GenomSeq: Spezifikationen zum Datenkranz

https://www.bfarm.de/DE/Das-BfArM/Aufgaben/Modellvorhaben-
Genomsequenzierung/Informationen-und-downloads/_node.html

Datenkranz klinische und genomische Daten (inkl. 
Metadaten) als JSON:

https://github.com/bfarm-MVH/

Spreadsheet mit Dokumentation:

https://www.bfarm.de/DE/Das-BfArM/Aufgaben/Modellvorhaben-Genomsequenzierung/Informationen-und-downloads/_node.html
https://github.com/bfarm-MVH/
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MV GenomSeq – Schnittstellen für Abrechnung

Aktueller Stand: 
- Testphase Plattformträger <-> Datenknoten zum Austausch des Prüfberichts
- Ausgabe Meldebestätigung an LE: Implementierung Verschlüsselung und Versand in Abstimmung 

mit LE

MBs

Kostenträger
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MV GenomSeq: Zukünftige Datennutzung

ForschungVersorgung
Austausch

Innovation
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MV GenomSeq: Wo stehen wir?

Patientenzahl 
SE

Patientenzahl 
OE

Patientenzahl 
insgesamt, 

alle Seq-Arten

% WGS % ohne 
Seq

1180 729 1909   

62% 38% 60% 7%

Einschluss MVGenomSeq

- Es wurden knapp 200 Therapieempfehlungen basierend auf Genomdaten ausgesprochen.

- Für die nächsten 6 Monate werden weitere 6.000 Patienteneinschlüsse erwartet.

(Stand März 2025, Rückmeldung von 25/27 LE)
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MV GenomSeq: Perspektiven

The Health Data Landscape
Vernetzung und Anbindung des MV GenomSeq: 

• Landeskrebsregister

• Forschungsdatenzentrum FDZ

• Nationale Forschungsdateninfrastrukturen

• Europäische Genominitiativen

• Europäischer Gesundheitsdatenraum (EHDS)

• weitere nationale und internationale Vernetzung
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The Big Picture

Genetische Varianten

Erkrankungsmechanismen
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Vielen Dank an alle beteiligten Klinischen Netzwerke

und an alle Expertinnen und Experten der GenomDE Initiative & der TMF 

für die Unterstützung des Vorhabens!

Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit!

BfArM:
Prof. Dr. Britta Hänisch
PD Dr. Andreas Till
Dr. Catharina Scholl
Dr. Tatjana Hübner
Rudolf Klatt
Luca Pötschke

RKI:
Anna Lübbe
Rüdiger Dölle
Ulrike Wanderer

BMG:
Dr. Jana Strassburger
Dr. Sophia Schade
Dr. Dorothee Andres
Anika Anker

GHGA
Prof. Oliver Kohlbacher
Prof. Oliver Stegle
Dr. Jan Eufinger

Weitere Partner
Prof Melanie Börries
Prof. Jürgen Wolf
Prof. Eveline Schröck
Prof. Markus Nöthen
Prof Malte Spielmann
Prof. Nisar Malek
T. Hartz & P. Kachel

IFT Fraunhofer
Prof. Thomas Berlage
Carlos Velasco Nunez

Vorführender
Präsentationsnotizen
bring together
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