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Genetik umfasst die Untersuchung bestimmter, in ihrer Anzahl begrenzter 
Gene oder Teile von Genen mit bekannter Funktion. 

Genomik bezeichnet die Untersuchung der Gesamtheit aller Gene eines 
Organismus, d.h. des sogenannten „Genoms“. Mit Hochleistungsrechnern 
und speziellen mathematischen Techniken (Bioinformatik) werden dabei 
umfangreiche DNA-Sequenzdaten nach Veränderungen durchsucht, die 
sich auf Gesundheit, Krankheit oder Medikamentenansprechen 
auswirken. 

https://www.jax.org/personalized-medicine/precision-medicine-and-you/genetics-vs-genomics

Genetik vs. Genomik



Die medizinische Genetik ist der Zweig der Medizin, der sich mit der 
Diagnose und Behandlung von Erbkrankheiten befasst. […] Genetische 
Medizin ist ein neuerer Begriff für medizinische Genetik.

https://en.wikipedia.org/wiki/Medical_genetics
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Medizinische Genetik



Die Genommedizin ist eine aufstrebende medizinische Disziplin, die die 
Nutzung genomischer Informationen in der klinischen Versorgung (z.B. 
für diagnostische oder therapeutische Entscheidungen) zum Gegenstand 
hat. 

Genommedizin hat bereits große Bedeutung für Onkologie, 
Pharmakologie, Seltene Erkrankungen und Infektionskrankheiten.

https://www.genome.gov/health/Genomics-and-Medicine
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Use Case (generisch)

herkömmliche genetische Analyse 
(Einzelgen, Panel, WES)

erfolgreich nicht erfolgreich

Data Sharing 
(konsortial, national, international) 

Datenabgleich

erfolgreich nicht erfolgreich

klinische Nutzung
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§ 64e - SGB V: Modellvorhaben zur Genomsequenzierung

• Spitzenverband Bund der Krankenkassen (GKV-Spitzenverband) schließt bis zum 
1. Januar 2023 mit Leistungserbringern […] einen einheitlichen Vertrag zur 
Durchführung eines Modellvorhabens zur umfassenden Diagnostik und 
Therapiefindung mittels einer Genomsequenzierung bei seltenen und bei 
onkologischen Erkrankungen (Laufzeit: mindestens 5 Jahre, bis 2027)

• Modellvorhaben umfasst die […] zu erbringende Diagnostik und eine 
personalisierte Therapiefindung mittels einer Genomsequenzierung bei dem 
Versicherten

• Diagnostik- und Therapiefindungsdaten sind von den Leistungserbringern 
innerhalb von drei Monaten in einer Dateninfrastruktur zu dokumentieren 
(Träger: BfArM, Vertrauensstelle: RKI).

Verkündung:11.07.2021



Pilotprojekt genomDE
• Detailkonzeption und pilotartiger Aufbau einer bundesweiten Plattform zur 

medizinischen Genomsequenzierung 
• im Zusammenspiel mit den Modellvorhaben nach §64e SGB V 
• Infrastrukturbildung für genomische Medizin zur Ermöglichung der verstärkten 

klinische Anwendung der Ganzgenomsequenzierung (WGS) 
• Integration von Forschung und Patientenversorgung
• Beitrag zur qualitätsgesicherten und standardisierten Diagnostik und 

personalisierten Therapiefindung in ausgewählten Krankheitsbereichen 
• zunächst auf Seltene Erkrankungen und Krebserkrankungen beschränkt 

(perspektivische Ausdehnung auf andere Indikationen)

Einreichung: 24.08.2021 (Start: 01.10.2021) 



Souche, E., Beltran, S., Brosens, E. et al.
Recommendations for whole genome sequencing in 

diagnostics for rare diseases. Eur J Hum Genet (2022)

Eckpfeiler (1)



# 1
Einführung der WGS in die Diagnostik zur relevanten Verbesserung von Qualität, 

Effizienz oder diagnostischem Ertrag
# 2

Durchführung von diagnostischer WGS nur in akkreditierten Laboren
# 8

Ausrichtung diagnostischer WGS auf die Beantwortung der klinischen Frage
# 11

Analyse und Mitteilung extra-exomischer Varianten nur, wenn diese 
(wahrscheinlich) pathogen sind

# 14
Übermittlung von Varianten an breit zugängliche (föderierte, nationale, 

internationale) Datenbanken

Eckpfeiler (2)



# 20
Validierung der Bioinformatik-Pipelines, regelmäßig und bei relevanten 

Änderungen
# 25

Sicherstellung der langfristigen Speicherung aller relevanten Daten
# 31

Implementierung eines Protokolls für den Umgang mit Zusatzfunden
# 32

Angebot zur genetischen Beratung und Einholung einer Einverständniserklärung
vor Durchführung einer diagnostischen WGS

# 36
Forschungsnutzung diagnostischer WGS-Daten nur mit angemessener informierter 

Einwilligung der Betroffenen

Eckpfeiler (3)



Arbeitsgruppen

AG0 (Projektkoordination TMF)
AG1 (Versorgungsintegration) 
AG2 (Sequenzierung) 
AG3 (Informatik) 

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

AG4 (Governance) 
Plattform-Management, Data Governance, ELSI 

AG5 (Outreach)
AG6 (Bioinformatik)





Klausurtagung genomDE-Steuerungsgremium, Potsdam, 20.-21.10.2022
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