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Personalisierte Medizin / 
Präzisionsmedizin

Personalizedcancertherapy.org --- April 2014 @kennamshaw on twitter for announcement
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Prozesse des Molekularen
Tumorboards aus Sicht von UC3

Sequencing
Alignment + 

Variant Calling
Annotation

Interpretation + 
Vorbereitung

MTB

Präsentation im 
MTB

Dokumentation + 
Archivierung



3

MIRACUM-Pipe: Modulares Konzept

Alignment + 
Variant Calling

Annotation

Input: 
• FASTQ-Dateien aus WES (aktuell) bzw. Panels (als nächstes 

geplant) sowie später RNASeq & Methylierungsdaten

Intermediärer Output/Input:
• Alignment mit erkannten Varianten (VCF-Dateien)

Finaler Output
• Annotation der Varianten mit klinisch relevanten Details aus 

Datenbanken z.B. ClinVar, COSMIC, ExAC, OncoKB (annotierte 
VCF*/CSV/MAF-Dateien)

• PDF-Report
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MIRACUM-Pipe: auf GitHub verfügbar!

https://github.com/AG-Boerries/MIRACUM-Pipe

https://github.com/AG-Boerries/MIRACUM-Pipe
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MIRACUM-Pipe in zwei Versionen: 
Bash/R und Galaxy

• Bash und R:
• Skripts zur Verkettung von selbst zu 

installierenden Konsolen-Tools
• Für „Hardcore“-Anwender mit 

Bioinformatik-Kenntnissen
• Bereits im Einsatz in FR sowie für erste Tests 

installiert in Gießen und Mainz

• Galaxy:
• Im Galaxy Framework als vorinstallierte 

Workflows inkl. Integration von GEMINI
• Für Anwender mit GUI-Präferenz
• erste Tests in Freiburg und Marburg

(alle Tools & DB für Forschung ohne Lizenzkosten)
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Stakeholder-Analyse für User-centered 
Design Process

Interpretation + 
Vorbereitung MTB

Präsentation im MTB
Dokumentation 
+ Archivierung

Unterstützung bei der Interpretation der Varianten 
(geliefert durch die MIRACUM-Pipe), Vorbereitung & 
Durchführung des MTB:

• cBioPortal + zu entwickelnde Anpassungen und 
Visualisierungen

Wer sind die Anwender, was wollen & brauchen sie?
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Bereitstellung der annotierten Ergebnisse
in lokalem cBioPortal an jedem Standort

Portal wurde vom Computational Biology Center 

am Memorial Sloan-Kettering Cancer Center 

entwickelt und weiterhin gepflegt

• öffentliche Version mit vielen großen 

onkologischen Studien:

http://www.cbioportal.org

• Nutzung dieser als eigene “lokale” Installation 

in-house mit “eigenen” Patienten
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Stakeholder Analyse in drei Runden: 
Vorarbeit  - Übersicht zum Stand der 
Wissenschaft&Technik

• Übersichtserstellung potentiell hilfreicher Datenbanken, Tools& 
Plattformen

https://confluence.imi.med.fau.de/x/nZ1vB
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Stakeholder Analyse in drei Runden: I –
grundlegende Anforderungen 

• Webkonferenzen mit allen Standorten: 
Demonstration cBioPortal + 
Kernfunktionalitäten anderer Tools/Plattformen

• Ergebnisse:
• Konsolidierung in langer Tabelle (ca. 20 

DIN-A4-Seiten, Stand 30.09.2018)
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Stakeholder Analyse in drei Runden: II 
- Priorisierung

• Per Umfrage im Confluence:
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Stakeholder Analyse in drei Runden: 
Konsolidierung inkl. Mockups

• Wieder per Webkonferenz mit allen Standorten:
• Erstellen von über 60 high-fidelity Mockups aller 

wichtiger Funktionen & Varianten, z.B.:
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Stakeholder Analyse in drei Runden:
Finales Ergebnis

• Ergebnisse:
• Mockups für fast alle diskutierten Funktionen
• Über alle Standorte und Funktionen abschließend diskutierte Liste 

an Anforderungen
• Grundsätzlich gewünschte Features:

• Wenige zusätzliche klinische Merkmale
• Weiterer Annotationen & Einordnungen zu einzelnen 

Mutationen
• Suchfunktion für ähnliche Patienten
• Austausch über mehrere Standorte hinweg
• (Unterstützung zur) Dokumentation Therapie-Empfehlung



13

Übernahme der Stakeholder-
Ergebnisse in Implementationsprozess

• Ergebnisse:
• Grobe Aufwandsabschätzung
• Rahmenkonzept für Implementierung 

• Nachhaltige Übernahme der Implementierungen in cBioPortal

• Absprache (Besuche, Webkonferenzen) mit dem MSKCC

in New York

• Koordinierung mit bereits existierenden

Erweiterungsplänen
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Nächste Schritte…

• Rechtliches:

• Klärung, ob die MIRACUM-Pipe & cBioPortal

Medizinprodukte sind

• Klärung der langfristigen Lizenzfrage (für Forschung 

frei, kommerzielle Nutzung ggf. kostenpflichtig)

• Bereitstellung der MIRACUM-Pipes als Docker-Container

• Beginn der Qualitätskontrollen: Vergleiche der MIRACUM-

Pipe Ergebnisse aller teilnehmenden Standorte

• Beginn der Implementierungen für cBioPortal
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Diese Ergebnisse und Erfolge waren 
nur möglich durch das ganze UC3-Team
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