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MIRACUM - BAUSTEINE FUR
DIE MEDIZINISCHE FORSCHUNG

Trotz der MIRACUM-Gréite, die mit I
13 Partnern auRergewdhnlich ist, schaffen

die Beteiligten einen Teamspirit, der einen
Grundstein filr eine neue Dimension des I Erganzende Férdermodule >
Miteinander legt. Die drei Use Cases werden
in den kommenden vier Jahren einen
grofen Schritt in Richtung integrierte, .
evidenzbasierte und patientenzentrierte
Versorgung gehen.

Begleitende Aktivititen >

2016-2017 2018-2021 2022 - 2025

ALUSTRATION: Nina Eggemann

FROM DATA TO KNOWLEDGE -
KLINISCHE PROZESSE REVOLUTIONIEREN

Gigantische Datenmengen werden jeden Tag im deutschen
Gesundheitswesen erzeugt - bislang zumeist weitgehend
ungenutzt. Dabei sind uniiberschaubare Mengen an Daten genau
die richtige Voraussetzung, um damit valide Pradiktionsmodelle
2u entwickeln - ganz so wie es in Use Case 2 angestrebt wird.
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ALERTING IN CARE - OPTIMIERUNG f

DER ERFOLGSQUOTE
Klinische Studien scheitern heute noch viel zu
oft an fehlenden Teilnehmern. Mei. aus

purer Unwissenheit - nicht etwa aus fehlender
Bereitschaft. Doch noch fehlt der aktuelle
Studieniberblick im System - das soll sich nun
andern. Use Case 1 kiimmert sich um das
Klick-and-Win.

UCs3

FROM KNOWLEDGE TO ACTION -
HANDREICHUNG ZWISCHEN
FORSCHUNG UND VERSORGUNG

Es geht darum, immer noch ein bisschen
mehr herauszufinden. Immer noch

ein bisschen tiefer zu gehen, genauer
hinzusehen und so doch noch das

alles entscheidende Puzzleteilchen zu
finden, mit dem die richtigen Schliisse
gezogen werden konnen. Molekulare
Tumorboards sind die Splirnasen unter
den Medizinern und werden in Use Case
3 ndher an die Versorgung heranriicken.
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Use Case 3 - Ziel

miracum
Unterstiitzung zur klinischen Entscheidungsfindung
» Aufbereitung und Visualisierung der genetischen NGS
Sequenzierungsdaten fur die Mitglieder eines MTB zur fasl'tq
Unterstitzung der Therapieempfehlung Pre-Processing

. . . FASTQC, Trimmomatic
» Implementiert als voll automatisierter Workflow I

» Erforderlicher Input Alignment

» .fastq files (Tumor / Normal Paar), bei targeted NGS nur Tumor m

» Geschlecht

Coverage Variant Calling
» Output !
» Annotierte SNVs, InDels, LoH, CNVs, Coverage Analysis Annotation I/1I Analysis
. . R ANNOVAR, R R
» Interaktiver PDF Bericht
» Export zu cBioPortal J/

» Standige Weiterentwicklung / Implementierung neuer Datenbanken L 3

» MIRACUM-Pipe zertifiziert vom Bund Deutscher Humangenetiker
(BVDH)
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Interaktiver PDF Report

Analyse-Ergebnisse auf einen Blick

Tabelle 1: Schlusselergebnisse der Analyse

Eigenschaften Wert
Mutationslast (VAF > 10%) 8.29 Mb
Anzahl Mutationen (VAF > 10%) 11
Mikrosatelliten Status Non-MSI-H
CNVs Keine
Fusionen CD74-NRG1

Tabelle 2: Cancergene und Mutationen mit ACMG Klassifizierungen. Hotspots sind

fett dargestellt.
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Pathogen 5|5 D (0.9) KRAS p.G12D 10.7 OG Link
Wahrsch. Pathogen 3 | 4* D (0.9) rEei p.G533S 46.7 LG link
vus 3]. N (0.1) TCF3 p.A161V 519 TSG Link
: 3. N(0.2) TCF3 p.A402T 492 TSG Link
3|2 N (0.1) FAT1 p.l1125L 48.5 TSG Link
3. D(0.9) FGFR3  p.E608V 481 OG Link
31 N (0.1) BCORL1 p.K1053R 46.3 TSG Link
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Documentation Tools
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Visualisierung — Klinische Informationen - cBioPortal

4" BioPortal

DataSets Web APl R/MATLAB Tutorials/Webinars FAQ News Visualize Your Data About

Patient:  ETYOL1, male MTB Freiburg (pseudo)
Samples: @ETYSL1 TDA, @ETYSLI TD B, Node), NOS)
Summary  Genomic Evolution  Clinical Data ~ MTB  ClinicalTrialsGov
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Schnittstelle zum Endanwender

Elektronische Krankenakte

Aufruf aus Patientenkontext

Therapieempfehlung

Klinische Daten

=

Staging

Molekularbiologische

Daten

||

Pseudonymisierung

Klinikum

Pipeline

a=> cBioPortal

FOR CANCER GENOMICS

Versorgung

a=> cBioPortal

FOR CANCER GENOMICS

Forschung
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Status Quo

* Bereitstellung der Tools (Pipeline — PDF Report, cBioPortal) an den
Standorten (Uber die Konsortien hinweg)

» Anforderungsanalyse durchgefihrt und publiziert (Buechner et al. 2020)
* Schnittstellen zu den Primarsystemen zum Teil vollzogen
* Mitarbeit an den Kerndatensatzen

e Datenaufbereitung im DIZ

* Anstehend: Studie zum Nachweis der Erfillung der Zweckbestimmungen
fiur MIRACUM-Pipe und cBioPortal-Plattform mit Unterstitzung
entsprechend kompetenter Firmen
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