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genomDE Modellvorhaben (MV GenomSeq): Historie

Teil der Nationalen Strategie fir Genommedizin des BMG ,,genomDE“

02/2019
Launch of the
national genomDE
strategy

*l

Bundesinstitut
fir Arzneimittel

11/2020
Public presentation
genomDE

2021-2024
Data infrastructure
concept

04/2024
Start of the
Model project

07/2024
Start built-up data
infrastructure

04/2024
Entry into force
GDNG
Amendment § 64e

07/2021
Entry into force
§ 64e SGB V

GenDV
Ordinance to
§ 64e SGB V

und Medizinprodukte

&

12/2024
Start of Patient
enrollment
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Das Modellvorhaben Genomsequenzierung § 64e SGB V

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 fur Versorgung (Diagnose, Therapie) und Forschung
nutzbar gemacht werden sollen

— Konzeption, Vorbereitung & Initiierung unterstitzt durch Expertinnen
und Experten der genomDE Initiative und durch die TMF

— Rolle des BfArM: Plattformtrager der Datenplattform im MV GenomSeq,
verantwortlich fiir Aufbau, Betrieb und Kontrolle der Datenplattform
und Weiterentwicklung des Vorhabens

Bildquelle: Getty images



Model Project Genome Sequencing

Konzept
- Netzwerke (SE und ONKO) verfigen bereits Uber etablierte Daten-Infrastrukturen - Q\\ @\@ﬁ
- Die Medizin Informatik Initiative (MIl) nutzt geeignete Strukturen und Modi fir &% &l . "’\\®C
Datenaustausch, lokale Vertrauensstellen, Struktur fir Broad Consent etc. @@\
~a '
- MV soll existierende organisatorische und Daten-Infrastrukturen nutzen &7 B
L @ cm———@

- Das MV soll in Phase 0 nach Pilot-/Testphase (mit Dummy Daten) strukturell mit %@
einer schlanken, ausbaubaren Minimalstruktur (dem Minimal Viable JX@ @ )3

Product/MVP) beginnen

- Im Laufe des MV (lUber 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)



Gesamtstruktur MV GenomSeq
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MV GenomSeq: PatientInneninformation und Einwilligung
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und Tellnah rkldrung zum ,Modellvorhaben

lerung bei sel und bel onkologisch

Erkrankungen* nach § 64e SGB V sowie Einwilligung in die
Vornahme einer Genomsequenzierung
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Patient information and declaration regarding both participation in
the "Genome sequencing model project for rare and oncological
diseases" in accordance with Section 64e SGB V as well as consent
to genome sequencing
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WHdopmauuna ana nayveHTa u 3aasneHne o6 yyacTuu B «MUNoTHOM
npoekTe Mo ceKBEHUPOBaHNIO FTEHOMa NPU PEAKNX U OHKONOTUYECKUX
3a0oneBaHMAX» B COOTBETCTBMMU C § 64e Kogekca couuanbHOro
obecnevenusn, yacTb V (SGB V), a Taoke Cornacue Ha npoBefeHne
ceKBeHUPOBaHWA reHoma

Haasanue dokymenma: Patienteninfo TE Einwilligung MVGenomSeq, Version Nr.: 01

Y nauueHTka! vi A nayueHT!
YBamaeMble POAUTENM M 3AMEHRAIOIME UX NHual

Balu Bpay NpeANOKUN BaM NPUHATL YUacTHe B NUNOTHOM NpoekTe. Heobxoaumoe ana
aToro 3anenenme o0 yyacTuu Tawke BrniovaeT B ceba Cornmacve Ha npoeedeHue
CEKBEHMPOBAHWA rEHOMA M WCONb30BAHWE STUX [AaHHbIX ANA YNYHWEHNA NEYeHnA,
0BecneusHUa KauecTBa M OLEHKW MMNOTHOrO MnpoekTa. Mbl Taike xotenu Gbl
NpoMHOPMUPOBATL Bac 0 BO3MOKHOCTM MCMOMb30BAHWA BaILMX AAHHLIX NauneHTa B
WCCne1oBaTeNbCKUX LenAx. [0aToMy, noxanyicra, BHUMaTENbHO 03HAKOMBTECH CO
Ccrefylolelt MHGOPMaLMeR U 3aTeM, O3HAaKOMUBLLMCb C HEWd, yOenuTe [OCTATOUHO
BpeMeHu, uToBbl 0GyMaTb CBOS pellsHue W mnocnefylollee cornacue. OBpaTute
BHWMaHWe, YTO NPaso Ha camoonpejeneHne TaKke BKNIOYaeT B ce0A nNpaso He OblTk
NPOUH(OPMUPOBAHHLIM O PE3YNLTATAX FeHSTUUECKUX faHHLIX. Ecnu y Bac BO3HUKNM
KakMe-nMG0 COMHEHWA WNW BOMPOCHI (MMM eClM BaM HyHa OONONHWTENbHaA
wHcopmauma), To, noxanyiWcra, obpaTuTeck K Bawemy rnevawujemy Bpaudy.
COOTBETCTBYHILME KOHTAKTHIE [laHHbIe NPUBE/IEHEI HA NOCTIEQHER CTPaHuLEe 3TOro
[IOKyMeHTa.

Bawe y4acTve B NWNOTHOM NPOEKTe ABNAeTcA AoOpoBoNbHbIM. Ecnk Bbl He B

MONHON Mepe cornacHbl © HWXxe n CTbK
Bawux WK ecnuy Ha Bawv He Gbinun Y

YO0BNeTBOPUTENBbHbIE OTBETHI, TO BaM HE CNeayeT 3aABNATbL 0 CBOEM Y4acTUN.

Hipxe Mbl XOTEnMU Bbl NPeACTABUTE BaM 06LLYI0 HHCOPMALMIO O MMMOTHOM NPOEKTe Mo
CeKBEHMPOBAHMI reHOMA, BO3MOKHOCTAX BaLLEro Y4acTHA W NCTONb30BaHMN AaHHBIX
B NWNOTHOM NPOeKTe. ECnK Bbl 3aMHTEPECOBaHbI B Y4aCTN B HACTOALLEM NPOEKTE, TO
Bbl MOXETe NOATBEPAUTL CBOE YUacTUe, NOANUCAR COOTBETCTBYIOLLSE 3anBNeHUe (CTP.
14).

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

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

(GRZ).

GRZ Betreiber

GRZ Berlin

Max Delbriick Zentrum Berlin

GRZ Dresden

Technische Universitdt Dresden

GRZ Heidelberg

DKFZ Heidelberg

GRZ Kéln

Universitat zu Koln

GRZ Miinchen

Klinikum rechts der Isar, TUM

GRZ Tiibingen

Eberhard Karls Universitat Tiibingen

GRZ werden von Forschungsinstitutionen betrieben, stellen Data Hubs des
Deutschen Humangenom-Phenom-Archiv (GHGA) dar.

Betreiber Klinisches Netzwerk Klinischer Fokus
Fiir Krebserkrankungen:
KDK Heidelberg NCT Heidelberg NCT/DKTK MASTER verschiedene Tumorentitdten
KDK Kéln Uniklinik Kéln nNGM nicht-kleinzelliger Lungenkrebs
KDK Tiibingen Universitatsklinikum Tibingen DNPM verschiedene Tumorentitdten
Fiir erbliche Tumorpradispositionssyndrome:
KDK Dresden Universitatsklinikum Dresden ET seltene genetische Tumor-Risikosyndrome
KDK Leipzig Universitat Leipzig DK-FBREK fortgeschrittener Brust- und Eierstockkrebs
KDK Leipzig Universitat Leipzig DK-FDK kolorektaler Krebs
Fiir seltene Erkrankungen
KDK Tibingen Universitatsklinikum Tibingen NSE ungeloste Falle seltener Erkrankungen

KDK werden von klinischen Netzwerken betrieben.

Datenknoten: Von BfArM zugelassen Juni 2024



MV GenomSeq: Zu ubermittelnde Daten

Genomic data (= GRZ)

Raw sequencing data
(FASTQ, BAM) + VCF, BED
Dependent on indication:

Seq panels, WES, WGS
Sequencing metadata (e.g.
sample type, library type,
instrument)
Quality metrics (e.g. mean
coverage)




MV GenomSeq: DNA Sequencing Technologien

NGS-Panel NGS short read NGS short read
Whole Exome Whole Genome
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MV GenomSeq: Zu ubermittelnde Daten

Genomic data (= GRZ)

Clinical data (= KDK) Consents (= GRZ & KDK)

Raw sequencing data General data (e.g. demographic Participation in model
(FASTQ, BAM) + VCF, BED data, board decision) project GenomSeq
Dependent on indication: Clinical data (e.g. diagnosis, Genetic diagnostics

Seq panels, WES, WGS histology, phenotype) (= GenDG)
Sequencing metadata (e.g. Data on previous genetic Research consent (Broad
sample type, library type, diagnostic and treatment consent, Mll)

instrument)
Quality metrics (e.g. mean Follow up data (e.g. therapy,
coverage) outcome)

- Datenmodelle (JSON, zukiinftig auch FHIR) mit Spezifikationen und QC-Parametern veroffentlicht
- Aktuell: Technische Anbindung LE <-> Datenknoten <-> Plattformtrager



MV GenomSeq: Spezifikationen zum Datenkranz

Datenkranz klinische und genomische Daten (inkl. Spreadsheet mit Dokumentation:
Metadaten) als JSON:
MVGenomseq_KDK / KDK / (0 Weitere Informationen und

Download-Bereich
J1 poetschkeBfArM Add files via upload

Name Datensatzspezifikationen 0
.. Fir die Dateniibertragung der Leistungserbringer an die klinischen Datenknoten und

M data-types Genomrechenzentren finden Sie hier die entsprechenden Datensatzspezifikationen

als PDF Datei und als JSON auf unserem Repository.

D CHANGELOGmd Technische Spezifikation des Datensatzes

(] Oncology.json -
( \ El Technische Spezifikation Datensatz MV GenomSeq V1-0 fiir das Modellvorhaben
®

PDF, 499KB, Datei ist nicht barrierefrei GenomsecluenZierung § 64e SGBV

0 OncologyCase.json

0 OncologyFollowUp.json

Beschreibung und Dokumentation

[ OncologyMolecular.json @ MVGenomseq Repository - GRZ

\ [ OncologyPlanjson / @ MVGenomseq Repository - KDK
' @ RareDiseases.json ‘

0O RareDiseasesCasejson Qua litdtssicheru ng o

[ RareDiseasesFollowU p.json

O RareDiseasesMolecular.json Zulassung als Genomrechenzentrum (GRZ) bzw. Klinischer Datenknoten (KDK)
\ D) RareDiseasesPlanjson ) fiir das Modellvorhaben Genomsequenzierung nach § 64e Absatz 10a bzw. 10b
SGBV

[3 Submissionjson

D metadata https://www.bfarm.de/DE/Das-BfArM/Aufgaben/Modellvorhaben-
https://github.com/bfarm-MVH/ Genomsequenzierung/Informationen-und-downloads/ node.html



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

MV GenomSeq: Wie erfolgt die Abrechnung?
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MV GenomSeq: Wie erfolgt die Abrechnung?

Statutory & CDN Data platform
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MV GenomSeq - Schnittstellen fur Abrechnung

Kostentrager

e

[e-]

Genomrechenzentrum / MBs

Klinischer Datenknoten ’

Leistungserbringer

(Uniklinikum)
Plattformtrager PFT
- —
| /upload 8 Email + CSV File + QR
> >
Priifbericht PB VNg/VNk R —

(JSON) &
S Meldebestatigung MB
IP filtering Netzwerk BfArM (Bonn) gung
Sender certificate S/MIME
TLS enryption Hash-Value (SHA256)

Hash-Value (SHA256)

IBE+A123456789+A123456789&20250101001&260530103&KDKK00001&0&0&9&1&C&1&1
+9+ 2bff2dd6al74d26d1bf92a127906dc68e6da9d17f0cab8eab964988c77791e09

Aktueller Stand:

- Testphase Plattformtrager <-> Datenknoten zum Austausch des Prifberichts

- Ausgabe Meldebestatigung an LE: Implementierung Verschlisselung und Versand in Abstimmung
mit LE

BfArM | Abrechnungssignal | 15.04.2025 15



Versorgung

MV GenomSeq: Zukiinftige Datennutzung
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MV GenomSeq: Zukinftige Datennutzung
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MV GenomSeq: Wo stehen wir?

*

Enschluss MVGenomSeq

Patientenzahl | Patientenzahl | Patientenzahl | % WGS | % ohne
SE OE insgesamt, Seq
alle Seqg-Arten
1180 729 1909
62% 38% 60% 7%

Es wurden knapp 200 Therapieempfehlungen basierend auf Genomdaten ausgesprochen.

Flr die nachsten 6 Monate werden weitere 6.000 Patienteneinschliisse erwartet.

Bundesinstitut
fir Arzneimittel
und Medizinprodukte

(Stand Marz 2025, Riickmeldung von 25/27 LE)
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MV GenomSeq: Perspektiven

The Health Data Landscape
Vernetzung und Anbindung des MV GenomSeq:

Modellvorhaben

* Landeskrebsregister
§64e SGB V

e Forschungsdatenzentrum FDZ
Krebsregister * Nationale Forschungsdateninfrastrukturen

e Europaische Genominitiativen

Nationale

Gesundheits- e Europaischer Gesundheitsdatenraum (EHDS)

daten-

gLl  weitere nationale und internationale Vernetzung

@ Bundesinstitut
fir Arzneimittel

und Medizinprodukte
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The Big Picture

Erkrankungsmechanismen

Gentherapie



Vielen Dank fiir Ihre Aufmerksamkeit!

& & oh @ 4

BfArM:

Prof. Dr. Britta Hanisch
PD Dr. Andreas Till

Dr. Catharina Scholl
Dr. Tatjana Hubner
Rudolf Klatt

Luca Potschke

% Bundesinstitut
4 fir Arzneimittel

und Medizinprodukte

Anna Libbe
Riudiger Dolle
Ulrike Wanderer

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

GHGA

Prof. Oliver Kohlbacher
Prof. Oliver Stegle

Dr. Jan Eufinger

IFT Fraunhofer

Prof. Thomas Berlage
Carlos Velasco Nunez

Vielen Dank an alle beteiligten Klinischen Netzwerke

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

fur die Unterstlitzung des Vorhabens!

Weitere Partner

Prof Melanie Borries
Prof. Jlirgen Wolf
Prof. Eveline Schrock
Prof. Markus No6then
Prof Malte Spielmann
Prof. Nisar Malek

T. Hartz & P. Kachel

ar

Zertifikat seit 2010
audit berufundfamilie
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