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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

WGSerfolgreich



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

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



Danke für Ihr Aufmerksamkeit
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