
Datenbank genomischer Varianten für die 
klinische Anwendung und die  

medizinische Forschung  

TMF-Workshop, 19. März 2014, Essen 



NGS - Kosten 

http://www.genome.gov/sequencingcosts/ 



NGS in der Versorgung ? 

Yang Y et a. (2013) New Engl J Med 369:1502-1511. 
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Befundung 

Das Problem der Inversen Wahrscheinlichkeit 

C: "causality", E: "evidence" 

Thomas Bayes 

(1702-1761) 

Pierre-Simon de Laplace 

(1749-1827) 

Sir Harold Jeffreys 

(1891-1989) 



)E|nC(P

)E|C(P

Befundung 

)nC|E(P

)C|E(P

k

1

)nC(P

)C(P
üblicherweise: 
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Polymorphismus 

(MAF>5%) <<1 <<1 

rekurrente Mutation 

vergleichbare Klinik >>1 >>1 



Evidenzquellen 



Evidenzquellen 

https://de.surveymonkey.com/s/X82ZKVQ 



In der Routinediagnostik mittels NGS wird beim 
einzelnen Patienten eine Vielzahl seltener Varianten 
entdeckt, die nach derzeitigem Wissensstand klinisch 

nicht hinreichend interpretierbar sind.  

Evidenzquellen 

Es bedarf einer Datenbank, die systematisch 
genotypische und phänotypische Information aus 

dem Versorgungskontext in Deutschland integriert.  

1) Evidenzbasis für die NGS-basierte Diagnostik 
2) Aufwertung existierender Forschungsressourcen 



Evidenzquellen 



https://www.tmf-ev.de/ 


