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• Sieben Versorgungsnetzwerke setzen in kleineren Verbünden bereits seit einiger Zeit genomische 
Medizin an der Schnittstelle zur Forschung um

• Finanzierung aus verschiedenen Quellen – in der Regel Forschungsmittel

• Netzwerke haben jeweils eigene 
> Einschlusskriterien

> Zu dokumentierende Datensätze

> Dateninfrastrukturen

> Teilnehmende Einrichtungen

• Idee
• genomDE nutzt existierende Strukturen der Netzwerke (technisch und organisatorisch)
• Netzwerke werden für alle Universitätsklinika mit Zulassung zum genomDE MV geöffnet 

Sieben Versorgungsnetzwerke 
Vorreiter in der genomischen Medizin

DNPM
Deutsches Netzwerk 

Personalisierte Medizin

nNGM
Nationales Netzwerk 

Genomische Medizin Lungenkrebs

NCT/DKTK MASTER
Molecularly Aided Stratification

for Tumor Eradication

DK-FBREK
Deutsches Konsortium Familiärer 

Brust- und Eierstockkrebs

GfH-NET
Netzwerk Erbliche Tumorerkrankungen

NSE
Netzwerk Seltene Erkrankungen

DK-FDK
Deutsches Konsortium 
Familiärer Darmkrebs



• Das Deutsche Humangenom-Phänomarchiv ist eine Nationale Forschungsdateninfrastruktur (NFDI) 

• GHGA besitzt sechs Datenhubs – Rechenzentren, die im großen Maßstab Genomdaten zur Forschung 
verwalten

• Idee

• Data Hubs in GHGA besitzen die Infrastruktur und Personal zum Management von Genomdaten
• Nutzung dieser Infrastruktur schafft Synergien und senkt Kosten für genomDE

German Human Genome-Phenome Archive (GHGA)
Nationale Forschungsdateninfrastruktur für Genomdaten



Klinischer Datenknoten
(KDK)

Speichert strukturierte klein. Daten

ermöglicht die Qualitätskontrolle und 
Datenbereitstellung für klinische 

Daten über existierende Netzwerke

Genomrechenzentrum
(GRZ)

speichert Genomdaten

ermöglicht Analyse und Bereitstellung
der Rohdaten über

Forschungsdateninfrastruktur

Datendienst
(DD)

stellt prozessierte Daten
Aus KDK und GRZ bereit

- noch in Vorbereitung-

• Vorteil: Betriebsstart durch Nutzung bereits existierender Strukturen etwa 2 – 3 Jahre früher und mit 
geringeren Kosten möglich

• Nachteil: Harmonisierung und Konvergenz der Infrastruktur aufwändig und Abstimmung sehr komplex

• Abwägung: Früherer Zugang zum Modellvorhaben für Patient:innen rechtfertigen Komplexität und 
geringeren Harmonisierungsstand

genomDE - Infrastrukturkomponenten



• Infrastruktur setzt auf existierende 

Komponenten – mit nachgewiesener 

Eignung

• Ausschreibungsverfahren: 

Leistungserbringer bewarben sich um 

Zulassung als KDK und GRZ

• Zugelassen vom BfArM

• Sieben KDK (je einer pro Netzwerk)

• Sechs GRZ (GHGA Data Hubs)

• Verteilte Dateninfrastruktur vom 

Plattformträger mit der Umsetzung des 

genomDE MV beauftragt

• Betreiber haben Dienstleistungsverträge 

mit BfArM geschlossen

Zulassung GRZ und KDK

LE (28)

KDK (7)

GRZ (6)

BfArM (PFT)

RKI (VST)



KV Uniklinik

KDK

GRZ

genomDE-
Plattform
(BfArM)

Meldebestätigung

Klinische Daten nach
Spezifikation der
Netzwerke

Genom(roh)daten und
Metadaten

Prüfbericht

Prüfbericht

Qualitätskontrolle

Qualitätskontrolle

Abrechnung

Datenplattform
des

Netzwerks

Mapping auf 
genomDE
Datenkranz

Datenflüsse Modellvorhaben



• §64e SGB V spezifiziert die Datenkategorien (Person, Genom, klinisch, …)

• Genomdatenverordnung (GenDV) definiert einzelne Datenitems

• Technische Spezifikation (JSON-Schema) des BfArM definiert technische Umsetzung
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Modellvorhaben – Die Daten

(10) Die Leistungserbringer übermitteln für die in Absatz 

11 Satz 3 genannten Zwecke für jeden teilnehmenden 

Versicherten

1.an die Vertrauensstelle die von ihnen erstellte 

Arbeitsnummer und die 

Krankenversichertennummer im Sinne des § 290,

2.an ein Genomrechenzentrum die 

Vorgangsnummer und die Daten der 

Genomsequenzierung,

3.an einen klinischen Datenknoten die 

Vorgangsnummer, die klinischen Daten und die 

Daten der jeweiligen Einwilligung.

Die klinischen Daten umfassen die Angaben zu Alter, 

Geschlecht und Kreisschlüssel, die Daten der 

Phänotypisierung sowie die Daten zum 

Behandlungsverlauf.

Für eine in Absatz 9c Satz 7 Nummer 1 genannte 

Fallidentifizierung übermittelt

1.der ersuchende Leistungserbringer an die 

Vertrauensstelle das über einen Datendienst 

breitgestellte Genomdatensatz- oder 

Klinikdatensatzpseudonym,

2.der ersuchte Leistungserbringer an die 

Vertrauensstelle die nach Absatz 9c Satz 3 Nummer 

4 generierte zufällige Vorgangsnummer, die ihm 

vom ersuchenden Leistungserbringer mitgeteilt 

wurde.

[…]

§64e SGB V GenDV
‚Datenkranz‘



Beispiel: Kerndatensatz Seltene Erkrankungen (NSE)
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Detaillierte Beschreibung: 
https://ibmi-ut.atlassian.net/wiki/spaces/DRD/pages/1474938/Data+Model+-+SE+dip

● Transfer TAN
● Consent information
● Submission (e.g., initial, follow-up)
● …

MV GenomSeq Metadata

● Gender
● DOB
● Health insurance
● …

Patient

● Date of documentation
● HPO codes
● …

Phenotype

● Onset data
● Genetic evidence level
● Diagnosis codes (ICD10, ORDO, 

Alpha-ID-SE)
● …

Diagnosis

● Type of sequencing (WGS, 
long/short read)

● Sequencing platform
● Variant information
● …

Diagnostic Report

● Therapy recommendations
● Study enrolment
● Re-evaluation recommendation
● …

Care Plan

● Follow-up date
● …

Follow-Up

● Therapy type
● Medication
● Date
● …

Therapy History

(+ a few smaller details – total 
around 150 data items)



Bereitstellung klinischer Daten

KV Uniklinik

KDK

GRZ

genomDE-
Plattform
(BfArM)

Meldebestätigung

Klinische Daten nach
Spezifikation der
Netzwerke

Genom(roh)daten und
Metadaten

Prüfbericht

Prüfbericht

Qualitätskontrolle

Qualitätskontrolle

Abrechnung

Datenplattform
des

Netzwerks

Mapping auf 
genomDE
Datenkranz



● Integration der Datenerhebung in die 
klinischen Primärsysteme an vielen 
Standorten schwierig (und langsam)

● REDCap ist ein Electronic Data Capture 
(EDC)-System das viele UK nutzen

● System ist sehr einfach und schnell 
konfigurierbar – ideal für frühe Phasen einer
Datenspezifikation

● Daten können einfach in Webformulare
eingetragen werden

● Schnittstellen für Im-/Export sind einfach
ergänzbar
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REDCap – Fallback für lokale Datenerhebung

https://github.com/KohlbacherLab/nse-mv-genomseq

https://github.com/KohlbacherLab/nse-mv-genomseq


SE:dip – Architektur 

UK A

EDC-System

SE:dip-Knoten

RD
Fall

RD
Fall

(PSN)

Lokale 
Treuhandstelle

SE:dip UI
(frontend)

SE:dip BE
(backend)

UK B

SE:dip-Knoten

UK C

SE:dip-KnotenBroker

.

.
PSN

KDK NSE BfArM



Bereitstellung Genomdaten

KV Uniklinik

KDK

GRZ

genomDE-
Plattform
(BfArM)

Meldebestätigung

Klinische Daten nach
Spezifikation der
Netzwerke

Genom(roh)daten und
Metadaten

Prüfbericht

Prüfbericht

Qualitätskontrolle

Qualitätskontrolle

Abrechnung

Datenplattform
des

Netzwerks

Mapping auf 
genomDE
Datenkranz
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GHGA – Technische Architektur



• BfArM hat Qualitätskriterien für Genomdaten definiert, die erfüllt sein müssen

• GDCs müssen dem BfArM für jeden Fall Qualitätskontrollinformationen im Rahmen ihrer 
Verarbeitungspflichten bereitstellen

• Routinemäßige QC bei JEDER Einreichung: Korrektheit der Übertragung, berichtete Sequenziertiefe, ... 

• Stichprobenartige vertiefte QC (2% der Einreichungen jedes Einreichers)
• % der Basen mit Q30 oder höher
• Berechnete Sequenziertiefe
• Anteil der Zielregionen mit minimaler Sequenziertiefe

• GRZ stellen eine QC-Pipeline zur Verfügung, die die benötigten QC-Parameter 

bestimmen kann

• Hoher Rechenaufwand: QC für Ganzgenom ca. 800 CPU-Stunden

Qualitätskontrolle der Daten

https://github.com/BfArM-MVH/GRZ_QC_Workflow



Forschungs-
datenarchiv

Treuhandstelle

ZSE

BfArMmeDICKlinische IT

Humangenetik

REDCap

RD:dip

Genome
Store

ENTICI

KIS/KAS Data Lake
FHIR-
Server

KVNR, Name 
DoB

Arbeitsnr.

GRZ

Genom-
Daten

FASTQ,
Metadata

VNg

Broad
Consent PSN

PSN

PSN

PSN

Klinische
Daten

PSN

REST
Interface

Daten mit
Einwilligung

Beispieldatenfluss - NSE in Tübingen

QC

QCKDK NSE



LE

Patient

GRZ

KDK

Beirat

klinische 
Daten

genomische
Daten

Plattform-
träger

Vorgaben für 
Pseudonymisierung 

und 
Datenverknüpfung

Datenplattform

QC-Prüfberichte, 
Metadaten

QC-Prüfberichte, 
Metadaten

Vertrauensstelle

Meldebestätigungen 
(MB)

Kostenträger

MBs (K + G)

Research 
Data Archives

clinical
data

genomic
data

Antragsteller / 
Nutzer

Analyse-
Ergebnis

Nutzungsantrag

SPE

Vision Gesamtinfrastruktur



• Betriebsstart
• Infrastruktur startet in diesen Tagen den Produktivbetrieb
• Technische Bereitschaft wird schrittweise erreicht werden
• Wir erwarten die Abrechnung erster Datensätze bis zum Ende des Monats
• Onboarding der Leistungserbringer wird sicherlich noch einige Monate dauern

• Konsolidierung der Infrastruktur
• Anpassung von Prozessen
• Harmonisierung mit MII-Kerndatensatz
• Vereinfachung der Datenflüsse

• Ausbau der Infrastruktur
• Erweiterung der sicheren Ausführungsumgebungen (SPEs)
• Implementierung erster Datendienste
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Nächste Schritte
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