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Use Case 3 - Ziel

Unterstützung zur klinischen Entscheidungsfindung
� Aufbereitung und Visualisierung der genetischen 

Sequenzierungsdaten für die Mitglieder eines MTB zur 
Unterstützung der Therapieempfehlung 

� Implementiert als voll automatisierter Workflow
� Erforderlicher Input

� .fastq files (Tumor / Normal Paar), bei targeted NGS nur Tumor
� Geschlecht

� Output
� Annotierte SNVs, InDels, LoH, CNVs, Coverage
� Interaktiver PDF Bericht
� Export zu cBioPortal

� Ständige Weiterentwicklung / Implementierung neuer Datenbanken
� MIRACUM-Pipe zertifiziert vom Bund Deutscher Humangenetiker 

(BVDH)
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Interaktiver PDF Report

Visualisierung – Klinische Informationen - cBioPortal

MASTER HH7QRE - Report

AG Börries

1. September 2020
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Status Quo

• Bereitstellung der Tools (Pipeline – PDF Report, cBioPortal) an den 
Standorten (über die Konsortien hinweg)

• Anforderungsanalyse durchgeführt und publiziert (Buechner et al. 2020)

• Schnittstellen zu den Primärsystemen zum Teil vollzogen

• Mitarbeit an den Kerndatensätzen

• Datenaufbereitung im DIZ
• Anstehend: Studie zum Nachweis der Erfüllung der Zweckbestimmungen 

für MIRACUM-Pipe und cBioPortal-Plattform mit Unterstützung 
entsprechend kompetenter Firmen
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