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Das genomDE Modellvorhaben: 
Genomsequenzierung für Diagnostik und Therapie

Biobankenforum TMF, Berlin, SEP 2025

PD Dr Andreas Till, Leiter Datenplattform MV GenomSeq
Kontakt: PlattformMvGenomseq@bfarm.de



BfArM | Workshop Modellvorhaben| 01.10.2025   2
 

Teil der Nationalen Strategie für Genommedizin des BMG „genomDE“

04/2024
Inkrafttreten 

von GDNG
Amendment § 

64e

GenDV
Verordnung zu

§ 64e SGB V
 

07/2021
Inkrafttreten 

von § 64e SGB V

07/2024
Start des 

Ausbaus der 
Daten-

infrastruktur

04/2024
Start des
Modell-

vorhabens

2021-2024
Konzept 

Dateninfra-
struktur

11/2020
Öffentliche 

Präsentation 
von genomDE

02/2019
Auftakt der 
Nationalen 
Strategie 
genomDE

Das Modellvorhaben Genomquenzierung nach § 64e SGB V

12/2024
Start des 

Patienten-
einschlusses

07/2025
Start der 

Initialphase 
Plattform-

betrieb
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MV GenomSeq
- ein Modellvorhaben zur Verbesserung der Versorgung von seltenen 

Erkrankungen und onkologischen Erkrankungen durch Genomsequenzierung 
- Laufzeit: 2024 - 2029
- Ziel : Integration der Genommedizin in die Gesundheitsversorgung

− Kernpunkt: Aufbau und Betrieb einer 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

Das Modellvorhaben Genomsequenzierung § 64e SGB V

− BfArM: Plattformträger der Datenplattform im MV GenomSeq, verantwortlich 
für Aufbau, Betrieb und Kontrolle der Datenplattform und Weiterentwicklung 
des Vorhabens 

− RKI: Zentrale Vertrauensstelle ( Vorgaben für Pseudonymisierung und Data 
Linkage) 
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Das Modellvorhaben Genomsequenzierung § 64e SGB V

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 Testphase strukturell mit einer schlanken, 

ausbaubaren Minimalstruktur beginnen 
- Im Laufe des MV (über max. 5 Jahre): schrittweise Integration und Harmonisierung 

der Daten und Strukturen
- Patienteneinschluss seit Winter 2024

Rechtlicher Rahmen
- Gesundheitsdatennutzungsgesetz (GDNG)
- § 64e Sozialgesetzbuch Buch V (SGB V)
- Genomdatenverordung (GenDV, 12.7.24)



BfArM | Workshop Modellvorhaben| 01.10.2025   5
 

Seltene Erkrankung, hereditäres 
Tumordispositionssyndrom, 

fortgeschrittene onkologische 
Erkrankung

64e- LEISTUNGSERBRINGER

Board: Fallvorstellung
1. Vorteil für Patient/in durch 

Genomsequenzierung?
2. Check: Einschlusskriterien
3. Entscheidung bzgl. 

Genomsequenzierung

Beratung /
Einwilligung

BOARD / MTB
Board: Entscheidung & Empfehlung

1. Interpretation der molekularen 
Daten

2. Empfehlung klinisches Vorgehen
3. Follow-up

Beratung /
Klinische 

Maßnahmen

PATIENT

GENOM-DIAGNOSTIK

Sequenzierung Bioinformatik Ergebnis

Zwecke:
Klinische Versorgung, QC, 

Evaluation, Forschung

KDK

GRZ

Patientenpfad –Wie werden Patienten eingeschlossen?
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genomDE Modellvorhaben: Patienteninformation und Einwilligungen

Teilnahmeerklärung 
MV GenomSeq

Information & Aufklärung 
MV GenomSeq

Forschungseinwilligung
(MII Broad Consent)
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MV GenomSeq: PatientInneninformation und Einwilligung

Anpassung der Dokumente nach den 
ersten Monaten Einhscluss im Test-

Betrieb:

Für Duo- / Trio-Sequenzierung: 
Möglichkeit der separaten Einwilligung 
durch die Eltern des Indexpatienten in 

die Teilnahme am Modellvorhaben

Erforderlich: Einvernehmen durch BfDI und 
Patientenbeauftragtem der Bundesregierung
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Gesamtstruktur MV GenomSeq

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)

…



BfArM | Workshop Modellvorhaben| 01.10.2025   9
 

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 Anbindung LE nach Indikation und Konsortialzugehörigkeit

GRZ werden von Forschungsinstitutionen betrieben, stellen GHGA Data-Hubs dar. 
(Folie: BfArM)
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LE
Patient

GRZ

KDK

Plattform-
träger

Kostenträger

genomDE MV: Komplexes Vertragsnetzwerk

Rechtsrahmen: 
GDNG, DGSVO, § 64e SGB V, GenDV, GenDG

Klinische Netzwerke

GHGA eigenverantwortlich

Auftragsverarbeiter

Behandlungsvertrag

DLV + AVV
„64e-Vertrag“

eigenverantwortlich

Auftragsverarbeiter

DLV + AVV
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genomDE MV: Welche Daten werden erhoben?
• Harmonisierte und genau definierte Datensätze für klinische und genomische Daten
• Datenkategorien und Inhalte gesetzlich geregelt (§ 64e SGB V & GenDV)
• Spezifikationen (definiert durch BfArM) folgen nationalen und internationalen Standards
• Alle Daten sind pseudonymisiert!

• Einwilligungen: Teilnahme am Modellvorhaben, Durchführung Diagnostik, 
Forschungsnutzung der Daten (optional!)

• Genomdaten: Rohdaten, DNA Sequenzinformation, Informationen zu benutzten Geräten 
(Sequenzierern), Software, Methoden, Qualitätsmerkmale

• Klinische Daten: demographisch (Geschlecht, Alter, Wohnort,..), Diagnosen, Symptome, 
Behandlungen (Medikamente, OP,..), Follow-up (Behandlung, klinische Studien, 
Krankheitsverlauf,…)

Daten-Verknüpfung (Data Linkage)
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genomDE MV: Technologien für DNA-Sequenzierung

Budgetverteilung in der Startphase des Projekts

NGS-Panel NGS short read 
Whole Exome

NGS short read 
Whole Genome

NGS long read 
Whole Genome

Panel WES WGS (sr) WGS (lr)

Coverage

Seltene 
Erkrank-
ungen

- - 100% (€) in späteren Phasen 
des Projekts

Onkologische 
Erkrank-
ungen

<50% (€) 30% (€) >20% (€) in späteren Phasen 
des Projekts

Gen1 Gen2 Genn Gen1 Gen2 Genn Gen1 Gen2 Genn Gen1 Gen2 Genn
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Research 
Data Archives
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SPE

GenomDE MV: Zukünftige Datennutzung
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genomDE Modellvorhaben: Operativbetrieb

07/2025
Bereitschaftsmeldung 

Datenknoten

Technische und 
organisatorische 

Bereitschaft

End-2-End Tests 
mit LEs

Initialbetrieb 
Datenknoten mit allen 

betriebsfähigen LEs

Abrechnungen bereits 
möglich

Prozessoptimierung & 
Stabilitätsnachweis

Q4/2025
Meldung volle 

Funktionsbereitschaft
OPERATIVBETRIEB

Einzelknoten  
Datenplattform
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genomDE Modellvorhaben: Wo stehen wir?

patients RARE       patients ONCO patients total

2823 2348 5171

55% 45% 100%

Patient Enrolment genomDE MP (by end of July 2025)  
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genomDE Modellvorhaben: Wo stehen wir?

- Bei SE (rare) > 40% als Duo- oder TrioSeq, (bei OE/onco: ca 3%)

- Therapieempfehlungen ausgesprochen basierend auf Genomdaten: 349

- Erwartete Patienteneinschlüsse: ca. 10.000 – 12.000 bis Ende 2025.
(Stand Juli 2025, Rückmeldung aller LE)
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1+Mio Genome
Model project
§ 64e SGB V

National Health 
Data 

infrastructure
GDI

EHDS

Cancer registries Geplante zukünftige Vernetzung: 

• Landeskrebsregister /Cancer registries

• FDZ Gesundheit

• European Genome Initiatives 

• NFDIA4health

• European Health Data Space

• …

GenomDE MV: Perspektiven

The Health Data Landscape
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The Big Picture: Perspektiven

Genetische Varianten

Erkrankungsmechanismen

Innovative Therapien (Gentherapie,..)
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Besonderen Dank an die Patientenvereinigungen ACHSE e.V.

und Haus der Krebs-Selbsthilfe und 

an alle beteiligten klinischen Netzwerke! 

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
Sarah Hartmann
Henriette Rau
Ulrike Wanderer

GKV-SV:
Ronald Schwarz
Dr. Nadin Kastirke

BMG:
Dr. Jana Straßburger
Dr. Sophia Schade
Dr. Dorothee Andres
Anika Anker
Giacomo Puccio

VUD
Jens Bussmann
Iris Pöhlmann

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

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

IFT Fraunhofer
Prof. Dr. Thomas Berlage
Carlos Velasco Nunez

TMF e.V.
Sebastian Semler
Friedrich von Kessel
Roman Siddiqui
Kerstin Splett
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MV GenomSeq: PatientInneninformation und Einwilligung
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MV GenomSeq: Wissensgenerierende Versorgung für Tausende von Patienten

Seltene Erkrankungen (50%)

I Patient/in mit Verdacht auf eine seltene Erbkrankheit, Fall 
ungelöst 

I Derzeit sind die genetischen Ursachen von etwa 7.500 
verschiedenen genetischen Erkrankungen in 4.900 Genen 
bekannt.

I Die Indikation und Beurteilung erfolgt in interdisziplinären 
Fallkonferenzen an einem Universitätszentrum für seltene 
Krankheiten.

I Zusammenarbeit zwischen allen medizinischen 
Fachgebieten

 Ziel ist es, eine Diagnose zu stellen
 Neuanalyse der Daten nach ca. 2–3 Jahren
 Forschungsprojekte

Fortgeschrittene Krebserkrankungen (50%)

I Krebspatient/in nach Standardtherapie, der/die von 
GenomSeq profitieren kann

I Biomarker-basierte Auswahl einer personalisierten Therapie 
zum richtigen Zeitpunkt

I Die Indikation und Bewertung erfolgen interdisziplinär im 
Molekularen Tumorboard

I Zusammenarbeit zwischen allen Fachbereichen mit 
onkologischem Schwerpunkt

 Das Ziel ist es, durch optimierte Therapien die 
Lebensqualität und Prognose zu verbessern

 Forschungsprojekte

Einschlusskriterien
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