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GHGA - Das Deutsche
Humangenom-Phdanomarchiv

Die Expertise fur humane Omics-Daten:
Wir machen Daten nutzbar.
Wir schuitzen Daten.

Das erkldrte Ziel des Deutschen Humangenom-Phdnomarchivs (GHGA)

ist es, das volle Potenzial humaner Omics-Daten auszuschopfen. Vereinte
Krafte aus Forschung und Medizin bauen dafiir ein Portal fiir die sichere
Archivierung, gemeinsame Nutzung und Analyse solcher Daten auf. Durch
die Biindelung von Fachwissen etablieren wir ein technisch sicheres Daten-
portal und schaffen gleichzeitig einen ethisch-rechtlichen Rahmen. Dies
ermoglicht eine sichere gemeinsame Nutzung humaner Omics-Daten.

Wie kann die Omics-Forschung ihr Potenzial zur Verbesserung der Gesund-
heitsversorgung entfalten? Welche Bedeutung hat die gemeinsame Daten-
nutzung fiir die Forschung, und wie konnen die Interessen der Patient*innen
gewahrt werden? In dieser Broschiire prdsentieren wir die Ansatze, die GHGA
zur Losung dieser Fragestellungen verfolgt. Von Softwareentwicklung tiber
Datenanalyse bis hin zur Umsetzung der FAIR-Prinzipien und Gewdhrleistung
der Datensicherheit - GHGA wird zur deutschen Ressource fiir effiziente
Genomforschung!

Die Broschiire gibt einen Einblick, wie die gemeinsame Nutzung von Omics-
Daten die Forschung und Gesundheitsversorgung revolutionieren kann, und
zeigt, dass GHGA eine Schliisselrolle in dieser Vision fir Deutschland spielt.

Die Redaktion,

Jorn Walter Eva Winkler

GHGA Co-Sprecher fiir Offentlich- GHGA Direktorium,
keitsarbeit, Universitat des Saarlandes NCT Heidelberg
Juliane Winkelmann Jan Korbel

GHGA Co-Sprecherin fir Offentlich- GHGA Direktorium,
keitsarbeit, Helmholtz Munich EMBL Heidelberg
Oliver Kohlbacher Oliver Stegle
GHGA Direktorium, GHGA Direktorium,

Universitat Tubingen DKFZ Heidelberg
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DNA
I

Die DNA ist im Zellkern
in Form von Chromatin

verpackt und organisiert.

Sie enthdlt den Bauplan
des Organismus in Form
von Genen. Diese ent-
halten Anweisungen fir
Proteine und den Aufbau
sowie die Funktion des
Korpers. Das Genom

- also der vollsténdige
Satz genetischer Infor-
mationen - ist in jeder
Zelle identisch.

Klinische Daten

Das Epigenom umfasst
reversible chemische
Modifikationen der DNA
oder des Chromatins.
Diese beeinflussen
nicht die DNA-Sequenz,
sondern regulieren

die Genaktivitat, d. h.
wann und wo die Gene
abgelesen werden. Die
epigenetischen Muster
unterscheiden sich je
nach Zelltyp und be-
stimmen ihre Identitat
und Funkfion.

Was sind Omics-Daten?

Krankheits-
relevantes Gewebe

RNA
I

J

PROTEINE
l

RNA ist eine Kopie
(ein Transkript) eines
bestimmten DNA-Ab-
schnifts. Einige RNAs
enthalten Bauanleitun-
gen fur Proteine, wdh-
rend andere regulato-
rische oder strukturelle
Aufgaben erflllen. Das
Transkriptom ist die
Gesamtheit der vom
Genom franskribierten
RNAs. Es unterscheidet
sich von Zelle zu Zelle
und im Laufe der Zeit
oder Entwicklung.

Transkriptomik

Proteine sind die
Bausteine der Zellen und
Ubernehmen die meisten
zelluldren Funktionen.

Je nach Zelltyp oder
Entwicklungsstatus
werden unterschiedliche
Arten von Proteinen
produziert. Dabei
werden die in der

DNA gespeicherten
Informationen in RNA
transkribiert und diese
Anweisungen in Profeine
Ubersetzt.

Proteomik

PATIENT*IN
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OMICS-DATEN
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Datenintegration
& -interpretation
Identifizierung von:

* Biomarkern fur Diagnose
und Prognose

* Krankheitssignaturen

* Netzwerken

* Therapeutischen Zielen

INTEGRATION




)
I\

Jd,/

GG

d./

OMICS-DATEN

Omics-Daten: Eine treibende Kraft
fur Forschung und Gesundheits-

versorgung

Moderne Sequenzierverfahren erlauben es, immer effizienter Omics-Daten in
Forschung und Medizin zu erzeugen. Diese Daten werden in der Molekular-
diagnostik eingesetzt, um die Prdvention, Diagnose und Behandlung von be-
stimmten Krankheiten zu verbessern und die Gesundheitsversorgung zu
revolutionieren. Allerdings sind das Management und der sichere Austausch

von Omics-Daten eine Herausforderung.

Erschwingliche Genomsequenzierung
durch technologischen Fortschritt

Im Jahr 2001 wurde das erste menschliche Genom

im Rahmen des Humangenomprojekts sequenziert.
Seitdem sind die Kosten aufgrund rasanter techno-
logischer Entwicklungen (z. B. Hochdurchsatz-Sequen-
zierung/Next Generation Sequencing [NGS]) erheb-
lich gesunken. Heute liegen sie bei etwa 300 Euro pro
Genom. Fortschrifte in der Bioinformatik haben die
Sequenzierung als gdngiges Verfahren in Forschung
und Diagnostik gefestigt.

Omics-Daten auf dem Vormarsch

Mit der Weiterentwicklung der Sequenzierungsverfah-
ren steigt nicht nur die Zahl der pro Jahr sequenzier-
ten Genome, sondern auch die gewonnene Informa-
tionsdichte. Es werden vermehrt Multi-Omics-Ansdatze
eingesetzt, bei denen verschiedene Arten von Omics-
Daten von ein und derselben Person oder Probe
analysiert werden. Die Fulle an verfligbaren Daten
stellt eine Herausforderung dar, bietet jedoch auch
eine noch nie dagewesene Chance fur die Forschung.
Sie ermdglicht ein besseres Verstdndnis komplexer
Wechselwirkungen.

Revolution im Gesundheitswesen:
Omics-Daten verbessern Pravention,
Diagnose und Behandlung

Omics-Daten gewinnen in der Gesundheifsversorgung
zunehmend an Bedeutung. Sequenzierung ermoglicht
die Diagnose von (Seltenen) Erkrankungen, indem sie
die zugrunde liegenden genetischen Verdnderungen
identifiziert. Die Ermittlung erblicher Risikofaktoren
kann bei der Krankheitsprdvention helfen und eine
engmaschige Uberwachung Betroffener erlauben.
Auf Genomanalysen basierende personalisierte The-
rapien berlcksichtigen die individuellen biologischen
Unterschiede zwischen Patient*innen. Sie haben das
Potenzial, jenen zu helfen, bei denen herkdmmliche
Therapien nicht ansprechen. Sei es bei Krebs oder
Seltenen Erkrankungen: Omics-Daten kdnnen einen
wichtigen Beitrag zur Uberwachung und Verbesse-
rung des Gesundheitszustands leisten und sich direkt
auf die Versorgung der Patienten*innen auswirken.

Genomik wird Teil der Regelversorgung

Bislang ist die molekulare Analyse von Genomdaten
zur Diagnose oder flr personalisierte Therapien in
Deutschland selten Teil der medizinischen Regel-
versorgung. Das ist jedoch im Begriff, sich zu dndern.
Im Jahr 2021 wurde mit einem Gesetz die rechtliche
Grundlage fur ein Modellprojekt geschaffen, mit

dem die nationale Initiative genomDE ab 2024

die Genommedizin in die klinische Regelversorgung
integrieren soll.


https://codedeslebens.podigee.io/3-mondlandung_genomforschung

GHRG

I\

Q.
3.

genomDE ist eine nationale Initiative, die
die notwendigen Konzepte und Infrastruk-
turen entwickelt, um die Anwendung von
Genomik im alltdéglichen Gesundheitswe-
sen zu fordern. GHGA hat zur Entwicklung
dieser Konzepte beigetragen und berei-
tet seine Datenknoten darauf vor, in der
Zukunft als Genomdatenzentren fir das
Gesundheitswesen zu dienen.

“ Ob in der Forschung oder Medizin -
Daten sind unverzichtbar. Erst durch das
Zusammenfiihren und die gemeinsame
Nutzung von Daten aus grofleren Kohor-
ten konnen neue Forschungsergebnisse
und wissenschaftliche Entdeckungen
vorangetrieben werden.


https://www.genom.de/
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Was ist Big Data?

70%

der Krebsfalle werden
bis 2027 mit Hilfe
von Genomanalysen
diagnostiziert

Exabyte an mensch-
lichen Genomdaten
entstehen bis 2025
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Bytes

1 Milliarde
Filme

i)

66 Jahre
Musik

Millionen
sequenzierte
Genome bis
2025 in den
G20-Staaten

20

Millionen von
Seltenen
Erkrankungen

- 40

Millionen
von Krebs


https://www.biorxiv.org/content/10.1101/203554v1
https://www.biorxiv.org/content/10.1101/203554v1
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/Genomic-Data-Science
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/Genomic-Data-Science
https://www.biorxiv.org/content/10.1101/203554v1
https://www.biorxiv.org/content/10.1101/203554v1
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DATEN TEILEN

Datenaustausch: der Schlussel
zu einer besseren Versorgung

Daten werden meist nur lokal von der Person oder Institution, die sie erhoben
hat, gespeichert und stehen damit nicht fiir die weitere Forschung zur Verfii-
gung. Die gemeinsame und sichere Nutzung von Omics-Daten wird das volle
Potenzial der Daten freisetzen und wissenschaftliche Entdeckungen sowie die
Entwicklung von Diagnoseverfahren und Therapien ermoglichen. Die folgen-
den Beispiele zeigen, wie die gemeinsame Datennutzung die Forschung und

Gesundheitsversorgung beeinflusst.

Bevolkerungsdaten fiir die
Forschung nutzen

Die NAKO Gesundheitsstudie ist eine Langzeit-
Bevdlkerungsstudie, die von einem Netzwerk deut-
scher Forschungseinrichtungen organisiert und
durchgefuhrt wird. Ziel ist es, die Ursachen von Volks-
krankheiten wie Krebs, Diabetes, Herz-Kreislauf- und
Infektionskrankheiten zu erforschen und den Einfluss
von Faktoren wie Umwelt, Erndhrung, Lebensstil und
Genetik zu verstehen. Die Studie umfasst Daten von
mehr als 200.000 Teilnehmenden und wird nun auf
Omics-Daten ausgeweitet. Mit Hilfe dieser Daten kdn-
nen die Ursachen und Risikofaktoren weit verbreiteter
Krankheiten erforscht und Moglichkeiten der Friher-
kennung und Prdvention ermittelt werden. Die Omics-
Daten werden in GHGA gespeichert und stehen so
fUr weitere Forschungsprojekte zur Verfigung.

KI-gestitzte Gesundheitsversorgung

Klnstliche Intelligenz (KI) ist im Gesundheitswesen
bereits weit verbreitet: robotergestttzte Chirurgie;
Apps, die bei der Erkennung von Hautkrebs helfen;
Auswertung von MRT- und Ronfgenbildern; Wearables
fUr Diabetespatient*innen sind nur einige Beispiele.
Um die KI-Algorithmen hinter diesen Anwendungen
zu frainieren, werden grof3e Datensdtze bendtigt. Die
Weiterentwicklung der KI-gestitzten Gesundheitsfir-
sorge konnte weltweit jahrlich Milliarden von Euro ein-
sparen. GHGA wird sicheren und einheitlichen Zugang
zu grof3en Datensdtzen bieten, um KI-gestUtzte Aus-
werftungen fur Forschung und klinische Versorgung zu
unterstlitzen und voranzutreiben.

Gemeinsame Datennutzung fiir die
Prazisionsmedizin

Umfassende Genom- und Transkriptomanalysen
ermdglichen personalisierte Medizin und kdnnen

die Patient*innenversorgung verbessern. So zeigt
das DKFZ/NCT/DKTK MASTER (Molecularly Aided
Stratification for Tumor Eradication Research)-
Programm, dass umfassende molekulare Unter-
suchungen diagnostische und therapeutische Vor-
teile fir Krebspatient*innen bieten. Mithilfe eines
standardisierfen Prdzisionsonkologie-Workflows am
DKFZ und am NCT Heidelberg werden das Tumor-
und das Konfrollgenom von Patient*innen mit unter-
schiedlichen Krebserkrankungen analysiert und die
Ergebnisse in einem multidisziplindren molekularen
Tumorboard diskutiert. In mehr als 85 % der Falle wer-
den Empfehlungen fir zielgerichtete Behandlungen
ausgesprochen, die derzeit in mehr als einem Drittel
der Fdlle umgesetzt werden kdnnen. Im Vergleich zu
vorausgegangenen Therapien Iasst sich durch diesen
Ansatz bei mehr als einem Driftel der Patient*innen
ein verléngertes, progressionsfreies Uberleben errei-
chen. Damit demonstriert das MASTER-Programm
den klinischen Nutzen der individualisierten Krebs-
medizin, bei der die Zusammenfuhrung und gemein-
same Nutzung von Informatfionen der Schlissel zur
Akkumulation grofier genomischer und klinischer
Datensdtze ist. Der mehr als 1300 Patient*innen um-
fassende MASTER-Datensatz war der erste, der in
GHGA verfugbar war.


https://nako.de/
https://www.nct-heidelberg.de/forschung/molecular-stratification/master.html
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Die gemeinsame Datennutzung kann das volle

Potenzial von Daten ausschopfen. GHGA ermoglicht
die sichere Archivierung und den effektiven Zugang zu
humanen Omics-Daten, was innovative Forschung und
Programme fur die Gesundheitsversorgung fordert.

Bei GHGA arbeiten wir
gemeinsam daran, dass
Omics-Daten in den Fokus
ricken und sowohl von der
Forschung als auch von der
Gesundheifsversorgung
effektiv genutzt werden
kénnen.

Datenaustausch in Krisenzeiten:
die Corona-Pandemie

Die Genomforschung hatte einen entscheidenden
Einfluss auf die Corona-Pandemie. Sie ermdglichte
die Entschlisselung des SARS-CoV-2-Genoms,
beschleunigte die Impfstoffentwicklung, half bei der
Uberwachung von Virusvarianten und informierte die
Gesundheitspolitik. Durch die Genomsequenzierung
der Patient*innen konnten individuelle Risikofaktoren
vorhergesagt werden.

Die gemeinsame Datennutzung spielte hierbei eine
entscheidende Rolle und trieb die Forschung voran.
In Krisensituationen ist es besonders wichtig, For-
schungsdaten sicher und schnell zu teilen. Der Aufbau
einer Infrastruktur, die einen sicheren und zugleich
FAIRen Daftenzugang (siehe S. 15) fur legitime For-
schungsfragen ermdglicht, wird fur Deutschland eine
solide Grundlage flr die Zukunft der Wissenschaft
schaffen. Wahrend der Corona-Pandemie hat sich
GHGA an Inifiativen wie DeCOI und CoGDat beteiligt
und ein Portal zur Sammlung und gemeinsamen Nut-
zung von SARS-CoV-2-Sequenzrohdaten eingerichteft,
um die molekulare Uberwachung von Virusvarianten
in ganz Deutschland zu ermdéglichen.

Aufbau einer Referenzgenomsammliung
fiir Seltene Erkrankungen

Seltene Erkrankungen werden oft durch Abweichun-
gen im genetischen Code verursacht. Nur wenn
grof3e Sammlungen von Referenzgenomen angelegt
und von den Kliniken gemeinsam genutzt werden,
kann die Diagnose von Patient*innen gelingen. Je
seltener eine Krankheit ist, desto grof3er mussen diese
Datensammlungen sein, um die genetische Ab-
weichung zu finden. Eine schnelle und korrekte
Diagnose sowie richtige Behandlung sind sowohl flr
die einzelnen Patient*innen als auch fir das Gesund-
heifssystem eine Entlastung. Frihzeitig eingesetzte
Sequenzierungstechniken kdnnen die diagnostische
Erfolgsquote mehr als verdreifachen, und das bei
einem Drittel der Kosten pro Diagnose. GHGA
arbeitet eng mit Forschenden und Interessengruppen
im Bereich der Seltenen Erkrankungen, wie z. B.
Solve-RD, zusammen, um eine Referenzgenom-
sammlung aufzubauen und Analysemethoden bereit-
zustellen, die auf die BedUrfnisse dieser Gruppen
zugeschnitten sind.

10


https://www.uni-bonn.de/de/neues/115-2020
https://cogdat.de/
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GHGA: Die nationale Infrastruktur
fur den sicheren Datenaustausch

Indem GHGA ein sicheres Zuhause fliir humane Omics-Daten schafft,
werden erstmals Datensdtze aus ganz Deutschland in einer einzigen
Infrastruktur zugdnglich gemacht. Als nationale Initiative konnen wir
Forschenden einen ethisch-rechtlichen Rahmen bieten, der in Einklang
mit der Datenschutzgrundverordnung (DSGVO) steht.

Genomforschung vorantreiben

Da humane Omics-Daten meist lokal gespeichert
werden, kdnnen Forschende nur schwer Datensdtze
finden oder teilen. GHGA wird deutschen Instfitutionen
dabei helfen, Daten zu blindeln und besser auffind-
bar zu machen. Forschende kdnnen so ihre Ergebnisse
mit weiteren Datensdtzen Uberprifen und innovative
Methoden fur grof3e Datenmengen (Big Data) nutzen.
Dadurch werden weitere Erkenntnisse gewonnen und
neue Forschungsergebnisse kdnnen in die klinische
Regelversorgung einflieen. Dies wird den Patient*in-
nen zugutekommen und den Wert der genomischen
Medizin erhdhen.

Von der Infrastruktur-
entwicklung bis hin zum
ethisch-rechtlichen Rah-
men fur die gemeinsame
Nutzung von humanen
Daten arbeitet unser
interdisziplindres Team
zusammen, um optimale
Lésungen zu finden.

11



Datenpotenzial voll
ausschopfen

Die in humanen Omics-Daten
enthaltenen Informationen kénnen
zur Beantwortung einer Vielzahl von
Forschungsfragen beifragen - weift
Uber die urspringliche Fragestellung
hinaus. Stellt man die Daten anderen
Forschenden und Arzt*innen zur
Verfugung, kénnen neue Forschungs-
hypothesen getestet werden, ohne
dass neue Daten erhoben werden
mussen. Das spart Zeit und Geld.

Nachhaltige Forschung
fordern

Ein Langzeitarchiv wie GHGA
gewdhrleistet eine nachhaltige
Datennutzung, indem es infernatio-
nale Standards nutzt und Infrastruk-
turen fUr alle humanen Omics-Daten
bereitstellt. Zentrale Datenspeiche-
rung reduziert den Bedarf an Daten-
kopien. Dies ermdglicht eine effizi-
enfe Nutzung von Speicherplatz und
reduziert Kosten, Energieverbrauch
und Umweltauswirkungen.

Forschung und Gesundheits-
versorgung verkniipfen

Die Verbindung zwischen Forschung
und klinischer Versorgung schafft
einen Kreislauf. Forschungsergebnisse
beeinflussen die Enfscheidungen im
Gesundheitswesen, angefangen bei
Diagnosen und Therapien bis hin

zur Gesundheitspolitik. Gleichzeitig
ermdglicht der Zugang zu klinischen
Daten neue Forschungsergebnisse.
Patient*innen profitieren so von einer
Forschung, die auf umfangreiche
Datensdtze zurickgreift.

Sichtbarkeit der deutschen
Forschung steigern

Als deutscher Knotenpunkt des fode-
rierten European Genome-phenome
Archive (EGA) und der European
Genomic Data Infrastructure (GDI)
wird GHGA nationale Datenschutz-
bestimmungen einhalten und
gleichzeitig eng mit infernationalen
Dateninfrastrukturen verkntpft sein.
So gestalten deutsche Forschende
zukUnftige weltweite Standards fur
den Datenaustausch mit und Uber-
nehmen eine flhrende Rolle in infer-
nationalen Forschungskonsortien.

Daten einfacher teilen
und trotzdem schiitzen

Datenproduzent*innen kdnnen

die optimierten Prozesse und
Infrastruktur von GHGA nutzen,

um Daten sicher mit anderen
Forschenden zu teilen. Sie entschei-
den dabei selbst, wem sie Zugriff
gewdhren. Dadurch wird die
gemeinsame Datennutzung
effizienter und Forschende kdnnen
schneller mit ihrer Arbeit beginnen.

Patient*innen
einbeziehen

Um den ethischen und rechtlichen
Herausforderungen bei der gemein-
samen Nutzung von Omics-Daten zu
begegnen, entwickelt GHGA Leitlinien
und Module fur Einwilligungserkla-
rungen. Diese informieren Patient*in-
nen und unterstiitzen Arzt*innen und
Forschende. Ein offener Dialog mit
den Patient*innen und transparente
Einblicke in die GHGA-Struktur ermdg-
lichen die aktive Beteiligung aller
Interessengruppen.

Sensible Omics-Daten
schiitzen

Sensible Omics-Daten mUissen
geschutzt werden. GHGA verfolgt
daher einen mehrschichtigen Ansatz.
Wir schaffen eine sichere Software-
Infrastruktur mit einem ethisch-recht-
lichen Rahmen, der nicht nur dem gel-
tenden Datenschutzrecht entspricht,
sondern auch im Austausch mit und
ausgerichtet auf die BedUrfnisse der
Patient*innen entwickelf wird.

Genomforschung
vermitteln

Eine transparente Kommunikation
Uber die fir GHGA relevanten Themen
- wie gemeinsame Datennutzung und
Datenschutz - wird der Open-Science-
Bewegung unter Forschenden und
Kliniker*innen weiteren Auftrieb
geben. Die aktive Einbindung der
Offentlichkeit wird zudem den Nutzen
der Genommedizin flr die Gesundheit
jedes Einzelnen hervorheben.

12


https://youtu.be/wYDJXEksZjw?si=6Zt3ui0aCFsC4Bme
https://youtu.be/wYDJXEksZjw?si=6Zt3ui0aCFsC4Bme
https://www.ghga.de/de/ueber-uns/wie-wir-arbeiten/gdi
https://www.ghga.de/de/ueber-uns/wie-wir-arbeiten/gdi
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EIN STARKES NETZWERK

Ein starkes Netzwerk in Deutschland

und daruber hinaus

GHGA agiert als deutschlandweites Netzwerk. Als deutscher Knotenpunkt
in europaischen Initiativen gestaltet GHGA zukiinftige internationale
Standards fiir den Datenaustausch mit und tragt zu einer nachhaltigen

Dateninfrastruktur weltweit bei.

Foderiertes Netzwerk mit einheitlichem
Datenzugang

Das GHGA-Datenportal wird als zentrale Anlaufstelle
fur das Hoch- und Herunterladen und die Analyse von
Omics-Daten dienen. Hinter den Kulissen wird diese
wzentrale“ Anlaufstelle von GHGA von Datenknoten
bedient, die als foderiertes Netzwerk arbeiten. Diese
sogenannten Data Hubs sind mit lokalen GHGA-Part-
nerinstitutionen - fihrenden Einrichtungen in der
Genommedizin und Hauptproduzenten von Omics-
Daten (wie NGS-CN) - verbunden. Wir knlpfen an
bestehende Infrastrukturen an, indem wir mit lokalen,
regionalen und nationalen Hochleistungsrechenzent-
ren sowie Zenfren mit bestehenden Cloud-Infrastruk-
turen (wie de.NBI/ ELIXIR-DE) zusammenarbeiten.
Diese verfluigen Uber die Kapazitat und Erfahrung fur
den nachhaltigen Betrieb einer robusten und skalier-
baren Infrastruktur.

Fachwissen flir ein gemeinsames
Ziel biindeln

Bei GHGA arbeiten Expert*innen aus den Bereichen
Softwareentwicklung und IT-Betrieb, Ethik und Recht,
Bioinformatik und Biologie sowie Medizin gemeinsam
am Aufbau einer sicheren Infrastruktur fir Omics-
Daten. Unterstitzt wird das Team von renommierten
Forschenden aus 21 Universitdten, Helmholtz-Zentren
und Forschungseinrichfungen in ganz Deutschland,
die ihre Expertise in das Projekt einbringen.

GHGA wird, unter dem Dach der Nationa-

len Forschungsdateninfrastruktur (NFDI),
durch die Deutsche Forschungsgemeinschaft
(DFG) gefordert. Im Rahmen der NFDI werden
Daten aus Wissenschaft und Forschung syste-
matisch erschlossen, vernetzt und nachhaltig
verfugbar gemacht.

Das Next Generation Sequencing Compe-
tence Network (NGS-CN) ist eine von der
DFG geforderte Initiative bestehend aus vier
spezialisierten Zentren. Sie stellt Infrastruktur
und Expertise fir die Hochdurchsatzsequen-
zierung zur Verfligung und macht Omics-For-
schung fir die Lebenswissenschaften und
Medizin zugdnglich.

Mehr liber
unsere
Arbeitsweise
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https://www.ghga.de/de/ueber-uns/wie-wir-arbeiten
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https://www.nfdi.de/
https://www.nfdi.de/
https://ngs-kn.de/
https://ngs-kn.de/

Ein starker Partner in Europa

Derzeit werden personenbezogene genetische und
phdnotypische Daten, die fir Forschungsprojekte in
Europa gesammelt werden, im European Genome-
phenome Archive (EGA) gespeichert. Innerhalb des
foderierten EGA hat sich ein Netzwerk nationaler Kno-
ten auf gemeinsame Standards und Infrastrukturen
verstdndigt, um den Datenaustausch in ganz Europa
zu ermoglichen. GHGA ist der deufsche Knoten in
diesem Netzwerk.

Die europdische Initiative 1+ Million Genomes
(1+MG) hat das Ziel, Daten von mehr als einer Million
humaner Genome zu sammeln. Sie wird europaweit
einen sicheren Zugang zu den Daten ermdglichen

- fUr bessere Forschung, personalisierte Medizin und
gesundheitspolitische Entscheidungen. Um die Vision
von 1+MG zu verwirklichen, wurde die Einrichtung
einer europdischen Infrastruktur im Rahmen des

@ GHGA standort
G DFG Seq. Zentrum
de.NBI Knoten

@ GHGA Knotenpunkt

Projektes European Genomic Data Infrastructure
(GDI) finanziert. Aufbauend auf einem Netzwerk nati-
onaler Infrastrukturen werden technische Standards
angeglichen und ein gemeinsamer ethisch-rechtlicher
Rahmen unter Beriicksichtigung nationaler Anforde-
rungen definiert. GHGA bildet den deutschen GDI-
Knoten, der die in GHGA gespeicherten Genomdaten
an die paneuropdische GDI-Infrastrukfur anbindet
und unsere Expertise in das Netzwerk integriert.

Auf globaler Ebene arbeitet GHGA mit der Global
Alliance for Genomics and Health (GA4GH) zusam-
men. Wir unterstitzen den Aufbau und die Umsetzung
intfernationaler Standards und harmonisierter Ver-
fahren fir einen effektiven und verantwortungsvollen
Austausch genomischer und gesundheitsbezogener
Daten auf der ganzen Welt.


https://www.ghga.de/de/about-us/how-we-work/fega
https://www.ghga.de/de/about-us/how-we-work/fega
https://digital-strategy.ec.europa.eu/de/policies/1-million-genomes
https://www.ghga.de/de/ueber-uns/wie-wir-arbeiten/gdi
https://www.ga4gh.org/
https://www.ga4gh.org/
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Portfolio

GHGA Metadata Catalog

+ Erste operative Phase
« Sammlung bestehender nationaler Studien

» Standardisierte Datensatzbibliothek mit
(EGA-kompatiblem) GHGA-Metadatenmodell

PORTFOLIO

GHGA Archive

+ Nationale EGA-Funktionalitdt

+ Opftimierte Dateneinreichung

« Zenftrale Infrastruktur fir Datenzugriffsverfahren
 Einheitlicher ethisch-rechtflicher Rahmen

* Harmonisierte Metadaten

« Standardisierte Datenauswertung
+ Datenvisualisierung
+ Statistik und Zusammenfassung

« Integrafion mehrerer Omics-Modalitaten
und VerknUpfung von Omics-Daten mit
phdnotypischen Daten

+ Cloud-basierte Analyseplattform (PaaS)
fUr umfangreiche Omics-Datensdtze

« Community-spezifische Datenportale

Mehr zum
aktuellen Stand
der Entwicklungen

15


https://www.ghga.de/de/ueber-uns/mission
https://www.ghga.de/de/ueber-uns/mission
https://www.ghga.de/de/ueber-uns/mission

GnGA

Jd./
Jd,/

Daten gemeinsam nutzen - aber FAIR

Man kann Daten nicht teilen, ohne sie zu beschrei-
ben. Metadaten sind hierbei entscheidend und liefern
Informationen Uber die Eigenschaften eines Daten-
satzes: das ,Was“, ,Wann®, ,Wo*, ,Wer“, , Wie“ und

L, Warum®. Ohne detaillierte Metadaten kdnnen Daten
nicht gefunden, verwendet oder interpretiert wer-
den. Metadaten beschreiben zum Beispiel Zell- oder
Gewebetyp der Probe, Krankheitsstatus oder Proto-
kolle oder Instrumente, die zur Erzeugung der Daten
verwendet wurden. Sie kdnnen auch Details Uber den/
die Datenspender*in (z. B. Alter oder biologisches
Geschlecht) enthalten.

Das GHGA-Metadatenmodell wurde entwickelt, um
die Beschreibung von Daten zu harmonisieren und
damit die gemeinsame Nufzung von Daten in der
Forschung zu erleichtern. Die Verwendung etablierter
und weit verbreiteter Ontologien und Vokabularien
hilft den Datenproduzent*innen, ihre Daten auf FAIRe
Weise zu beschreiben und relevante Daten abzurufen.

Die erste Phase von GHGA - der GHGA Metadata
Catalog - ist ein 6ffentliches Portal flr die Suche
nach humanen Omics-Studiendaten von deutschen
Forschungseinrichtungen. Der Katalog erméglicht die
Suche nach nicht-personenbezogenen Metadaten.

Er sammelt Informationen Gber humane Omics-
Datensdtze, die von deutschen Institutionen fir die
Sekunddrforschung unter konfrollierten Zugangsbe-
dingungen verfligbar sind.

Mehr zum
GHGA-Metadaten-
Modell

Was ist FAIR?

Die FAIR-Prinzipien sind ein Leitfaden
zur Verbesserung der Verwendung und
Speicherung von Daten. Daten sollen
dabei die folgenden Kriterien erfiillen:

Findable - Auffindbar
(Meta-)Daten sollen durch die Verwen-
dung eindeutiger Kennzeichnungen
und umfassender Beschreibungen
fUr Personen und Computersysteme
leicht zu finden sein.

%

Accessible - Zugdnglich
Die Verfahren flr einen sicheren
und fransparenten Zugang mussen
klar definiert sein, damit die
Nutzer*innen wissen, wie sie auf
die Daten zugreifen kdnnen.

e
—
Interoperable - Interoperabel
Mithilfe von (Metadaten-)Standards
und Ontologien kénnen Daten Uber
verschiedene Arbeitsabldufe oder

Systeme hinweg genutzt und mit
anderen Daten integriert werden.

R—
Reusable - Wiederverwendbar
Detaillierte (Meta-)Daten ermdglichen
eine optimale weitere Nutzung.
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DATENSCHUTZ

Schutz sensibler Patient*innendaten
auf mehreren Ebenen:
Unsere Datenschutzstrategie

GHGA verfolgt einen mehrschichtigen Ansatz in Bezug auf die Datensicherheit.
Wir bauen eine hochmoderne Infrastruktur als Basis fiir eine sichere Datenarchi-
vierung und -weitergabe auf. Der Rahmen fiir die DSGVO-konforme Datenver-
arbeitung und der kontrollierte, aber dennoch FAIRe Datenzugriff bilden eine
weitere Ebene, um sicherzustellen, dass die Daten geschitzt sind und gleichzeitig
ihr Potenzial fiir die Forschung ausschopfen.

D)

0,1%

Wie unser Fingerabdruck ist
auch unsere DNA-Sequenz
einzigartig. Lediglich 0,1 %

der genetischen Information

unterscheidet sich von Mensch
zu Mensch.

Cybersicherheit durch
innovative Infrastruktur

DSGVO-konformer
Datentransfer

Einwillungserkldrungen:
ein Leitfaden

Kontrollierter
Datenzugriff

g

Sichtweise von
Patient*innen einbeziehen

Warum sind Omics-Daten
besonders schiitzenswert?

Unsere DNA enthdlt Informationen Uber
sensible Merkmale wie Krankheitsrisiken,
biologisches Geschlecht und ethnische
Zugehorigkeit. Beim Umgang mit die-

sen Daten ist daher besondere Vorsicht
geboten. Zu Forschungszwecken erhobene
Daten werden in der Regel pseudony-
misiert. Einzelne Gensequenzen kdnnen
aber trotzdem zu einer Re-Identifizierung
fUhren. Omics-Daten sind in der Regel nicht
offentlich zuganglich, sondern werden in
sicheren Archiven aufbewahrt und nur
berechtigten Forschenden unter bestimm-
ten Bedingungen zur Verfligung gestellt.

Patient*innen mochten die
Forschung mit ihren Daten
unterstutzen

Omics-Daten sind sensibel und bendétigen
besonderen Schutz. Patient*innen wissen
das. Dennoch sind sie bereit, ihre Daten
der Wissenschaft zur Verfligung zu stellen
- in der Hoffnung, klinftigen Betroffenen
mit neuen Entwicklungen und Behand-
lungsmoglichkeiten zu helfen. Eine Studie
mit Krebspatient*innen ergab, dass 97 %
grundsdtzlich bereit sind, ihre klinischen
Daten fur die biomedizinische Forschung
zur Verfugung zu stellen. Die wichtigste
Bedingung fiir ihre Zustimmung? Eine
groBBtmogliche Datensicherheit. Ein Ziel,
das GHGA anstrebt.
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Cybersicherheit durch innovative
Infrastruktur

GHGA ermdglicht es, hochsensible Omics-Daten in
einem einheitlichen, datenschutzkonformen Rahmen
zu speichern und zu analysieren. Die Sicherheit der
Infrastruktur und der Datfen steht hierbei an oberster
Stelle. Unsere private Cloud-Umgebung beherbergt
alle Daten physisch an GHGA-Datenknoten. Dadurch
vereinen wir die Vorteile des modernen Cloud-Com-
putings mit der Datensicherheit und Kontrolle von
IT-Infrastrukturen vor Ort. Wir stellen damit sicher,
dass keine Ressourcen mit anderen Nutzern geteilt
werden und alle Vorschriften eingehalten werden.
Darilber hinaus wird auf allen Ebenen der Anwendung
das Zero-Trust-Modell umgesetzt: Alle Benutzer*innen,
innerhalb oder auf3erhalb des Netzwerks, durchlaufen
eine strenge Identitdtsprifung, bevor sie Zugang zu
autorisierten Daten erhalten.

Sichere Daten-
speicherung an den
GHGA-Datenknoten
mit dem Zero-Trust-
Modell.

DSGVO-konformer Datentransfer

Sensible personenbezogene Daten, wie humane
Omics-Daten, sind durch die europdische Daten-
schutzgrundverordnung (DSGVO) geschutzt. Die
Auslegung der DSGVO richtet sich nach dem Land,
in dem die Daten verarbeitet werden. Als nationale
Initiative befasst sich GHGA mit der Rechtsgrundlage
fur die Datenverarbeitung in Deutschland. Darlber
hinaus arbeiten die GHGA-Expert*innen an Risiko-
bewertungen, De-Identifizierungs- und Anonymisie-
rungsmethoden sowie an einem Verhaltenskodex
fUr eine gemeinsame Datennutzung.

Mehr als nur Gesetze - wie Patient*innen
GHGA mitgestalten, Seite 24
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Die Datenverwaltenden

(Data Stewards) unterstltzen
die Nutzer*innen beim Hoch-
und Herunterladen ihrer Daten
sowie bei Fragen zum konftrol-
lierten Datenzugriff.

{9

GHGA setzt sich aktiv fir die Einhaltung der Daten-

schutzvorschriften innerhalb der EU und in inter-
nationalen Datenraumen ein. Als Teil von EU-Initia-
tiven wie FAIR Data Spaces und GA4GH gestalten
unsere Expert*innen internationale Standards mit.
Die grenziiberschreitende Datennutzung fordert die
internationale Zusammenarbeit, steigert die Sicht-
barkeit der deutschen Forschung und verbessert
gleichzeitig die Qualitat der Wissenschaft. So wird
der Nutzen fir die Bevolkerung erhoht.

Einwilligungserkldrung: ein Leitfaden
fiir Forschende und Kliniker*innen

In der Regel ist die Zustimmung von Patient*innen
und Forschungsteilnehmenden erforderlich, um
Omics-Daten und damit verbundene Gesundheitsda-
ten zu Forschungszwecken weiterzugeben. Wir haben
Module entwickelt, die in Einwilligungsformulare integ-
riert werden kdnnen. Diese kdnnen von Kliniker*innen,
Forschenden und Institutionen genutzt werden, die
Daten Uber GHGA teilen wollen. Die Module informie-
ren Betroffene Uber die Moglichkeit, ihre Omics-Daten
mit Genomarchiven wie GHGA zu feilen.

In dem Bemihen, bereits vorhandene Daten flr For-
schungszwecke verfligbar zu machen, haben wir eine
App entwickelt, die die Beurteilung der rechtlichen
Gultigkeit der Datenfreigabe anhand einer beliebigen
friheren (Alt-)Einwilligungserkldrung unterstufzt.

Mehr zu
den Hilfsmitteln fir
Einwilligungserklarungen

Kontrollierter Datenzugriff

Der Datenzugang innerhalb des GHGA Datenportals
ist streng kontrolliert. Nur nicht-personenbezogene
Metadaten sind offentlich zugdnglich. Forschende,
die archivierte Daten nutzen oder personenbezogene
Metadaten einsehen méchten, missen den Zugang
beantragen - in der Regel bei der Person oder
Institution, die die Daten eingereicht hat. Ein Daten-
zugriffskomitee (DAC) oder eine vergleichbare Instanz
pruft den Anfrag, bevor der Zugang gewdhrt wird.
Dieser Schritt stellt sicher, dass nur Forschende mit
einem legitimen Forschungsvorhaben Zugriff zu
sensiblen Daten erhalten.

Forschende oder Institutionen, die Daten an GHGA
Ubermitteln, sind nach wie vor selbst flr die Daten
verantwortlich. Es ist ihre Entscheidung, wer Zugriff
zu den Daten erhdlt. GHGA dient in diesem Prozess
als Auftragsverarbeiter. Speziell geschulte Datenver-
walter*innen (Data Stewards) an den GHGA-Daten-
knoten werden den Nutzer*innen bei der Einreichung
von Daten helfen, sie bei der Verwaltung von Zugriffs-
anfragen beraten und einen sicheren Zugang tber
verschlisselte Downloads ermdglichen.
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Der nachste Schritt:

MEHR ALS EIN ARCHIV

Standardisierte Datenanalyse
und Interpretation erleichtern

Die Mission von GHGA reicht liber die reine Archivierung von Daten hinaus.
Wir wollen die einheitliche Auswertung der Daten, die in GHGA gespeichert
sind, fordern, indem wir optimierte Analysemethoden bereitstellen und

globale Standards fiir den Datenaustausch und die Auswertung von Daten

entwickeln.

Dezentrale Datenspeicherung

Die Entwicklung einer Software, die Uber mehrere
Datenknoten hinweg eingesetzt und gleichzeitig fle-
xibel an die ortlichen Ressourcen angepasst werden
kann, erfordert agile Entwicklungs- und Implementie-
rungspraktiken. Wir betrachten Softwareentwicklung
und -beftrieb als eine Einheit und verwenden eine
fortschrittliche, dennoch zuverldssige domain-driven
Microservice-Architektur. Um unabhdngig von einer
bestimmten IT-Infrasftruktur zu sein und eine kontinu-
ierliche Bereitstellung sicherzustellen, setzen wir auf
Container-Orchestrierung mittels Kubernetes und des
damit assoziierten Okosystems.

Standards und Best Practices

Wir setzen uns intensiv fUr die Anpassung an natio-
nale und infernationale Software-Standards ein

und treiben deren Entwicklung voran. So beteiligen
wir uns aktiv an den Gemeinschaftsprojekfen von
NFDI, ELIXIR Europe, nf-core und GA4GH. Beispiels-
weise wurden in Ubereinstimmung mit den GA4GH-
Standards Konzepte fur die Datenverschlisselung
(Crypt4GH-kompatibel), foderiertes Identitdts- und
Zugriffsmanagement (GA4GH Visa- und Passport-
kompatibel) und Services zur Ausfihrung von Work-
flows (WES, GA4GH-kompatibel und durch Nextflow
implementiert) entwickelt.

Kollaborative und standardisierte
Datenanalyse

Um aus Rohdaten aussagekrdftige Erkenntnisse zu
gewinnen, bedarf es einer bioinformatischen Analyse
der Daten. Standardisierte Analyseabldufe (auch als
Workflows bezeichnet) ermodglichen reproduzierbare
und effiziente Forschung und Diagnostik. Unser Ziel
bei GHGA ist es, robuste, prdzise und reproduzierbare
Workflows bereitzustellen, z. B. fur die Identifizierung
kritischer Variationen innerhalb einer bestimmten
Genomsequenz. Dabei nutzen, verbessern und ver-
gleichen wir bestehende Workflows und orientieren
uns an den von Netzwerken wie GA4GH, nf-core und
NGS-CN definierten Standards.

Studienubergreifende Vergleiche und die gemeinsame
Analyse mehrerer Kohorten erfordern eine einheit-
liche Verarbeitung der Datensdtze. GHGA-Workflows
werden gemeinsam mit den Forschenden und Netz-
werken entwickelt und frei zugénglich gemacht (z. B.
Uber nf-core). Sie kdnnen selbsténdig und lokal von
den Nutzer*innen ausgefihrt werden. In spdteren
Phasen von GHGA kénnen die Workflows in einer von
den Dafenknoten bereitgestellten vertrauenswtirdigen
Forschungsumgebung genutzt werden. Das macht
den Transfer der Daten Uberflissig. Unabhdngig
davon, wo die Workflows ausgeflihrt werden, werden
die Ergebnisse reproduzierbar und vergleichbar sein.
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GHGA ist nicht auf sich allein gestellt,
sondern arbeitet mit globalen Initia-
tiven zusammen, um gemeinschaft-
liche Standards fur die Nutzung von
humanen Omics-Daten festzulegen.

>

Eine FAIRe Plattform
mit Hilfsmitteln zur
Verwaltung von
Metadaten

S

N

N

Ein sicherer und
foderierter Daten-
speicher fir grofie
Omics-Datensdtze

Ein Identitdts- und

Berechtigungsmanage-
ment fiir Nutzer*innen
und Zugriffsanfragen

©

Einhaltung von
und Beitrag zu globalen
Standards und
Losungen
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Das Potential von

DATENPOTENZIAL

Forschungsdaten kommunizieren

Die Kommunikationskandle von GHGA sind vielfaltig. So erreichen wir
unterschiedliche Zielgruppen mit der gleichen Botschaft: Wenn wir die

richtigen Sicherheitsmaf3nahmen treffen, ist das Teilen von Daten sicher

und entscheidend fiir den Fortschritt in der Wissenschaft. o

Eine Infrastruktur fiir die
Forschungsgemeinde

Wir stehen in standigem Austausch mit den Daten-
produzent*innen und Nutzer*innen von Omics-Daten.
Nur wenn wir wissen, was Forschende unterschied-
licher Disziplinen brauchen, kdnnen wir eine Plattform
bereitstellen, die allen Anforderungen gentgt.

Schulung kiinftiger
Wissenschaftler*innen

GHGA bildet Studierende und Forschende durch
Vortrage, Webinare und praktische Schulungen im
Hinblick auf die Herausforderungen und Maoglich-
keiten der Omics-Forschung und der gemeinsamen
Datennutzung weiter. Unsere Schulungen befassen
sich mit Themen wie Metadaten, FAIRe Datennut-
zung, Einwilligungserkldrungen und Datenschutz
sowie bioinformatischen Analysemethoden und
Statistik - zugeschniftten auf eine Vielzahl von
GHGA Communities.

Mehr zu
unseren Schulungs-
angeboten

Omics-Forschung sichtbar machen

GHGA liegt der Austausch mit der Offentlichkeit am
Herzen. Wir wollen das Verstandnis fur und Vertrauen
in die Forschung erhéhen und damit letztlich fundierte
Entscheidungen Uber die gemeinsame Nufzung von
Daten ermoéglichen. Genomforschung kann lebensret-
tend sein, ist interessant und betrifft uns alle. Daher
suchen wir den Dialog mit der Offentlichkeit, unter
anderem durch lokale Veranstalfungen wie Science
Slams, Science Pop Up Stores oder unseren Podcast
,Der Code des Lebens®.

DER

CODE
DES
LEBENS

Hier geht
es zu unserem
Podcast
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Die Sichtweise von Patient*innen

einbeziehen

Die aktive Beteiligung von Betroffenen stellt nicht nur sicher, dass wir Verant-
wortung uibernehmen, sondern verbessert auch Forschungsergebnisse. Wenn
Patient*innen ein Mitspracherecht an dem haben, was erforscht wird, profitiert
letztlich die Versorgung. Durch die Einbeziehung der Patient*innen in die
Ablaufe von GHGA erhoffen wir uns, die Transparenz zu optimieren und den
Betroffenen eine aktive Rolle in den Diskussionen liber ihre Daten

zu ermoglichen.

Wir sind entschlossen, die
Bedurfnisse und Erwartun-
gen der Patient*innen durch
aktive und konftinuierliche
Beteiligung zu erfullen.

Dialog mit Betroffenen

GHGA mochte die Erwartungen und Sorgen der Pati-
ent*innen verstehen. Schon frih in der Projektplanung
wurden Betroffene und Vertreter*innen von Patient*in-
nenverbdnden flr Seltene Erkrankungen und Krebs in
beratenden Foren zu ihren Ansichten bezuglich einer
fransparenten und vertrauenswirdigen Leitung sowie
Verwaltung von GHGA befragt. Durch einen kontinu-
ierlichen Austausch von Ideen und Perspekfiven rund
um Omics-Daten hoffen wir, die Betroffenen - und
nicht nur ihre Daten - zu einem integralen Bestandteil
des Wachstums und der Entwicklung von GHGA zu
machen.

Den Patient*innen Gehor verschaffen

Durch die Zusammenarbeit mit Betroffenen und
ihre Beteiligung an der Verwaltung und Aufsicht
von GHGA stellen wir sicher, dass die Stimme der
Patient*innen nicht nur gehort wird, sondern auch
einen bedeutenden Einfluss hat.

Die Einrichtung eines Patient*innenbeirats gibt den
Betfroffenen ein direktes Mitspracherecht bei Entschei-
dungsprozessen. Indem die Sichtweise der Patfient*in-
nen in der Offentlichkeitsarbeit von GHGA einbezogen
wird, kdnnen Angelegenheiten, die den Patient*innen
am Herzen liegen, in den Mittelpunkt gertickt werden.
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EIN BLICK IN DIE ZUKUNFT

Die Zukunft der Genommedizin

Die Frage, wie Prézisionsmedizin genau die Menschen
erreichft, die von ihr profitieren kdnnen, ist eine der
grof3ten Herausforderungen in der Onkologie.

Naturliche Selektionsmechanismen flhren zur Entste-
hung molekularer Vielfalt und zur Evolution von Tumo-
ren, was wiederum Resistenzen in der Krebstherapie
zur Folge hat. Momentan konzentrieren wir uns bei
molekularen Diagnosen meist auf einzelne Gene oder
Genpanels, die aus sehr kleinen und alten Gewebe-
proben gewonnen wurden. Diese Vorgehensweise ist
vergleichbar mit historischen Straf3enkarten, die keine
aktuellen Informationen zu Baustellen, neuen Straf3en
oder Staus anzeigen. Im Straf3enverkehr hat Google
Maps altmodischen Karten daher den Rang abgelau-
fen. Um das ,,Google Maps“-Prinzip in die Versorgung
der Patient*innen zu bringen, missen wir umfassende
Omics-Daten mit langjéhrigen Gesundheitsdaten aus
der realen Welt kombinieren. GHGA hat das Potenzial,
die Infrastruktur fur solche Entwicklungen bereitzu-
stellen, indem es bisher heterogen erhobene und ana-
lysierte Omics-Daten vereint und mit den zugehdrigen
klinischen Daten auf nationaler Ebene verbindet.

¢

Wir brauchen einen ,,Google-Maps-
Ansatz“ fir die Krebstherapie!
GHGA schafft die Infrastruktur, um
neue Omics-Ansatze mit klinischen
Daten zu kombinieren und somit
dynamische Algorithmen auf Basis
von Schwarmintelligenz fur die
Weiterentwicklung der Gesundheits-
versorgung zu ermoglichen.

Prof. Dr. Thorsten Schiomm

Professor flir Urologie und Direktor der Klinik fir Urologie
an der Charité - UniversitGtsmedizin Berlin; Griinder von

DNA-Med; GHGA Co-Sprecher fir Offentlichkeitsarbeit
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Prof. Dr. Dr. Eva Winkler

Heisenberg-Professorin und Leiterin der Sekfion fur Translationale
Medizinethik am UniversitGtsklinikum Heidelberg und Geschaftsfih-
rende Direktorin des Nationalen Centrums fur Tumorerkrankungen
(NCT), Heidelberg; GHGA Direktorium und Co-Sprecherin fir ELSI

Das Ziel von GHGA ist es, datenbasierte
Forschung im Interesse von Patient*innen
und der Offentlichkeit zu ermdglichen.

Die Einbeziehung von Patient*innen ist fiir
uns ein integraler Bestandteil dieser Mission.
Deshalb arbeiten wir eng mit Patienten-
vertreter*innen und Patient*innenorganisa-
tionen zusammen, um Wege zu definieren,
wie eine sinnvolle Beteiligung der Patient*in-
nen in der Entwicklung und Aufsicht von
GHGA umgesetzt werden kann. Eine sinnvolle
Einbeziehung von Patient*innen in die For-
schung wird dazu beitragen, eine Zukunft

zu gestalten, in der das Gesundheitssystem
die Bedurfnisse und Anliegen derjenigen
ernst nimmt, die auf dieses System
angewiesen sind.
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Prof. Dr. Juliane Winkelmann

Professorin fur Humangenetik an der Technischen Universitat
MUnchen und Direktorin des Instituts fir Neurogenomik am
Helmholtz Munich; GHGA Co-Sprecherin fir Offentlichkeitsarbeit
und Co-Koordinatorin des GHGA-Datenknotens in Minchen

EIN BLICK IN DIE ZUKUNFT

{9

Bei mehr als der Halfte der
Patient*innen mit Seltenen
Erkrankungen konnen wir heute
eine molekulargenetische Diag-
nose mittels Exom- und Genom-
sequenzierung stellen.

Das ist wichtig, um die Prognose
abzuschatzen, unnotige diagnos-
tische Untersuchungen zu ver-
meiden und auch fur die weitere
Familienplanung. In einigen Fdllen
konnen wir sogar eine spezifische
Therapie anbieten.

Den Patient*innen, denen wir noch
nicht helfen konnten, konnen wir
im Sinne einer wissensgenerieren-
den Patient*innenversorgung mit
systemischen Multi-Omics-Analy-
sen im Rahmen von Forschungs-
projekten helfen und so oft doch
noch eine Diagnose stellen. Um
Daten zwischen Forschenden aus-
zutauschen und solche Analysen
zu erleichtern, gibt es GHGA.
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In zehn Jahren sprechen wir hoffentlich
nicht mehr von einer Forschungsinfra-
struktur, sondern von einer Genomdaten-
infrastruktur, die sowohl die Forschung als
auch die klinische Versorgung auf nahtlos
integrierte Weise unterstitzt!

GHGA hat seine Wurzeln in der Forschung - geférdert als Teil
der NFDI und durch das Bundesministerium fur Bildung und
Forschung (BMBF) und die Bundeslander. Die interessante und
spannende Frage lautet: Wie kdnnen Forschungsbemihungen
miteinander verknUpft und mit der klinischen Versorgung ver-
bunden werden?

Wenn wir in die Zukunft blicken, sehen wir eine zunehmende
Verschmelzung von Forschung und Gesundheitsversorgung.
Aber wie kénnen wir einen noch aktiveren Austausch schaffen?
Wie kdnnen wir mehr Forschungsideen in das Gesundheitssys-
tem einbringen und mehr Ideen zur Férderung der Umsetzung
in den Forschungsbereich einbringen?

Wir sind davon Uberzeugt, dass GHGA einen wichtigen Beitrag
zum Erreichen dieser Ziele leisten kann! GHGA ist ein Puzzle-
stick, um die beiden Welten Patient*innenversorgung und
Forschung noch enger miteinander zu verbinden.

Prof. Dr. Oliver Stegle

Leiter der Abteilung Bioinformatik der Genomik und System-
genetik am Deutschen Krebsforschungszentrum (DKFZ) und
Leiter der Gruppe Statistical Genomics and Systems Genetics
am Europdischen Laboratorium flr Molekularbiologie (EMBL)
in Heidelberg; GHGA Direkforium

Prof. Dr.-Ing. Oliver Kohlbacher

Professor fur Angewandte Bioinformatik an der Fakultat fir
Informatik der Eberhard Karls Universit&t Tubingen, Direkfor
des Instituts fUr Bioinformatik und Medizinische Informatik
und Direktor des Instituts fur Translationale Bioinformatik
am Universit&tsklinikum Ttbingen; GHGA Direktorium

Prof. Dr. Jan Korbel

Leiter der Abteilung Data Science am Europdischen Laborato-
rium flr Molekularbiologie (EMBL) in Heidelberg und Leiter der
Abteilung Mechanismen der genetischen Variation und Daten-
wissenschaft am Deutschen Krebsforschungszentrum (DKFZ);
GHGA Direktorium
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