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oder wie genomische Daten sicher in der
Forschungsgemeinschaft genutzt werden kdnnen

In cooperation with



Wer bin ich?

Dr. Ulrike Trager
Leiterin der Kommunikation bei GHGA



Innovation in der Forschung oder
Gesundheitsversorgung braucht Daten.
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Was sind
Omics-Daten?

DNA RNA PROTEINE
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Datenintegration
& -interpretation
Identifizierung von:

Biomarkern fir Diagnose

und Prognose
* Krankheitssignaturen

* *  Netzwerken
* Therapeutischen Zielen




Was steckt im Erbgut?

5 Millionen Varianten im Genom aller Menschen.

Vielfalt macht uns zu dem was wir sind. Aber kann auch
Krankheiten verursachen.

— Nadel im Heuhaufen

Besonderer Schutzstatus unter der
DSGVO.



Wie entstehen Omics Daten?
Eine technische Revolution Personaisierts

Sequenziersysteme

. . Next 1+ Million
Entdeckung der Sequenzierung menschliches Generation Genomes
DNA-Struktur Mitochondrial-Genom Pyrosequenzierung Sequencing project
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Friedrich Miescher Entwicklung der Kommerzialisierung The Human Long-read Tragbarer Mini-
entdeckt die DNA Sanger-Methode der Sanger-Methode Genome Project Sequenzierung  Sequenzierer




Wie entstehen Omics Daten?
Eine technische Revolution

Genomsequenzierung ist mittlerweile erschwinglich und wird
zunehmend Teil der Standardversorgung.



Wie entstehen Omics Daten?
Eine technische Revolution

Genomsequenzierung ist mittlerweile erschwinglich und wird
zunehmend Teil der Standardversorgung.

genomy DE

Modellprojekt 'Genomsequenzierung’ (sé4e SGB V, 2024 - 2028)
e Demonstration der Machbarkeit
e Kostenubernahme durch Krankenkassen und
Gesundheitsministerien



Wie entstehen Omics Daten?
Eine technische Revolution

Genomsequenzierung ist mittlerweile erschwinglich und wird
zunehmend Teil der Standardversorgung.

60

Millionen
sequenzierte
Genome bis
2025 in den
G20-Staaten
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- 20

Millionen von
Seltenen

~| Erkrankungen

- 40

Millionen
von Krebs

40

Exabyte an mensch-

lichen Genomdaten
entstehen bis 2025

S

u 1 Milliarde
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ﬁ 66 Jahre
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Wie entstehen Omics Daten?
Eine technische Revolution

— Es werden mehr Daten produziert, aber lokal gespeichert
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UK Genomics Danish Estonia Deutschland
Biobank England genome Biobank

Datenverwaltung und -infrastruktur sind
ein grof3er Engpass fur die Forschung



Wie entstehen Omics Daten?
Eine technische Revolution

— Es werden mehr Daten produziert, aber lokal gespeichert

-

Omics-Daten haben das Potenzial, das Gesundheitswesen
zu revolutionieren und die Pravention, Diagnose und
Behandlung bestimmter Krankheiten zu verbessern.
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Data-Lifecycle: vom Kreis..
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Data-Lifecycle: zu Kreislauf

.
Erbgut Isolation "
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Datenspeicherung
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Potenzial



Vielfalt braucht Daten

Seltenheit und Individualitat von genetisch-bedingten Erkrankungen erfordern
grof3e Kohorten (ideal >10 Mio. Probanden) fur Diagnosen

— Bedarf fur Analyse-Methoden
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Vielfalt braucht Daten

Seltenheit und Individualitat von genetisch-bedingten Erkrankungen erfordern
grof3e Kohorten (ideal >10 Mio. Probanden) fur Diagnosen

Solve@

Solving the Unsolved Rare Diseases
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Forschungsprojekt

Genetische Ursachen fur bisher ungeloste Seltene Erkrankungen zu
identifizieren

Sammlung existierender Daten und deren Reanalyse

Erstellung einer genetischen Wissensdatenbank (TREATABOLOME), basierend
auf dem Wissen uber Gene, genomische Varianten und Behandlungen —
Verbesserung der Therapien von Patient:innen



Zusammenhange verstehen -
neue Therapien finden

Article | Published: 30 June 2022 nature mediCine

Systematic pan-cancer analysis of mutation-treatment
interactions using large real-world clinicogenomics
data

Ruishan Liu, Shemra Rizzo, Sarah Waliany, Marius Rene Garmhausen, Navdeep Pal, Zhi Huang, Nayan
Chaudhary, Lisa Wang, Chris Harbron, Joel Neal, Ryan Copping & James Zou

Analyse der Mutationsprofile von 40.000 Krebspatient:iinnen in
Zusammenhang mit der Behandlungsgeschichte

Entdeckung von neuen Zusammenhangen zwischen Mutationen und
dem Ansprechen auf Behandlungen

= Mogliche Grundlage fur neue Behandlungsempfehlungen



GHGA



GHGA: was wir erreichen wollen

.. die Datenschatze heben und ihnen ein Zuhause geben

Das volle Potenzial der Daten fur Forschung und
Gesundheitsfursorge erschliefen

Erleichterung der Bildung von Referenzdatensdtzen
und grofien Kohorten fur neue Methoden (z. B. KI)

Demokratischer, sicherer Datenzugang fur Forschende
uber Datenzugangsausschusse



GHGA: wer wir sind .

Ein Portal von Forschenden fur o
Forschende.

Ein nationaler Zusammenschluss
von 22 Institutionen.

Ein Netzwerk von Datenknoten, die
foderierte Datenspeicherung in
Zusammenarbeit mit den grossen [ GHGA )
Datenproduzenten erlauben. @ Gchoasie

. DFG Seq. Center

& GHGA Data Hub

) GHGA Cloud Site




GHGA: wer wir sind

Interdisziplindres Team:

+ Softwareentwicklung

« Ethisch-rechtlicher Rohmen
 FAIRer Datenaustausch

- Standartisierte Datenanalyse




GHGA: wer wir sind

Ein Datenauftragsverarbeiter.

Ein “Vermittler” zwischen den Datenproduzenten (Kliniker:innen
und Forschenden) und Datensuchenden.

Forschende oder Institutionen, die Daten bei GHGA ablegen,
bleiben aber fur die Daten verantwortlich.

GHGA bietet Forschenden einen sicher Weg Daten zu teilen und
Zu nutzen.

GHGA erhalt und speichert nur pseudonymisierte Daten.



Wie Daten geteilt werden

vertrag

1. Datenverarbeitungs- |

€] [€7.)

Central

Verarbeiter |

Verantwortliche

& i

Datenproduzenten

2. Anfrage auf I
Datenzugang

T

Forschende

Anforderer




Wie erhalt man Zugang zu Daten?

& AR E—
Zugriff auf - Freigabe aus wissenschaftlicher Perspektive

Studiendaten = Prifung auf wissenschaftlichen Nutzen und §
Machbarkeit - Priifung bzgl.
\_=> Ethik - Einwilligungs-

erkldrung und

\ DSGVO j
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Szu(?r'fLGUf -  Vertragliche Regelung zum Datentransfer
tfudiendaten C Rechte und Pflichten der Vertragsparteien
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Wie Daten geteilt werden

vertrag

1. Datenverarbeitungs- |

€] [€7.)

Central

4.
Genehmigung

des Antrags

Verarbeiter

Verantwortliche

3. Datenlibertragungs-
vertrag
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5. Datenzugang

2. Anfrage auf
Datenzugang
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Forschende

Anforderer




Wie Daten geteilt werden

vertrag

1. Datenverarbeitungs- |
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Datenschutz ist unsere Prioritat

Einwilligungserklarungen
Patient:innen bestimmen wie
und wer Daten nutzen darf

Vertrage
Vertrdge zwischen beteiligten
Parteien legen Rahmen fest

Beschrankter Zugang
.. fiir relevante und von einer Ethikkommission genehmigte Projekte
.. zu pseudonymisierten Daten!
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Datenschutz ist unsere Prioritat

Patient:innenbeteiligung
Patient:innen haben Mitsprache in
Entwicklung und Durchfiihrung

Cybersecurity
Daten sind sicher gespeichert in
neuartiger Software!
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GHGA Vision

Genomische Medizin ermoglichen
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© -

Balance
zwischen
Datenschutz

Diagnose/ und

Therapie Datennutzung
in der
Forschung!

Aufbau einer DSGVO-konformen und sicheren Omics-Dateninfrastruktur
fur den Datenaustausch fiir die Forschung
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