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Unterstitzung Molekularer Tumorboards (MTB)

miracum

T Warum benotigen wir eine el

8 Unterstiitzung im MTB?
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Technologischen Veranderungen

miracum

1983 2021

Mobile phone inventor Martin Cooper
Prototyp: Motorola Dynatac 8000X

Smart Phone
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Personalisierte Medizin/Prazisionsmedizin
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Molekulares Tumorboard Freiburg des CCCF

miracum
Interdisziplinare Plattform fur individuelle Teilnehmende Disziplinen

Patientenversorgung - Med. Onkologie

' - Gastroent. Onkologie
- Ped. Onkologie

- Gyn. Onkologie

- Dermat. Onkologie
- Neuroonkologie

- Pathologie

- Bioinformatik

- Molekularbiologie
- Humangenetik

- Strahlentherapie

- Urologie

Sprecherteam:
* Onkologie, Pathologie und
Systemmedizin/Bioinformatik

Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021 4



MTB Freiburg Ubersicht

Zeitraum: 03/2015 -12/2018 miracum
MTB-Boards: 95

Patienten: 488 \ET  Other

Fille: 1072 (2/pt) Ovary Lower GI

Lung N
* Progress nach systemischer Standardtherapie (@ 2.0): 78% Hematologic
* Seltene Entitat: 14% Gyn (others) Pancreas
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Was bené')tigen ‘Wi - Verbésserung des OS bei Uméetzung der
Th u  Therapieempfehlung
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iracum
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Prozesse des Molekularen Tumorboard

--------------
---------------
----------------
---------------
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miracum

[ Sequencing ]

Interpretation + Presentation Documentation +
PDF Report MTB MTB Archiving

Data Input:
e target NGS, WES, WGS, RNA-Seq, Methylom
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Use Case 3 - Ziel

--------------
---------------
----------------
---------------
oooooooooooooo
--------

. o . . miracum
Unterstiitzung zur klinischen Entscheidungsfindung

: . . : . NGS
» Aufbereitung und Visualisierung der genetischen Sequenzierungsdaten fastq

fur die Mitglieder eines MTB zur Unterstlitzung der Therapieempfehlung Pre-ProIcessing

i icl FASTQC, Tri ti
» Implementiert als voll automatisierter Workflow Q fimmematic

» Erforderlicher Input Alignment

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

» Geschlecht

Coverage Variant Calling
» Output i
» Annotierte SNVs, InDels, LoH, CNVs, Coverage A"a;VSiS A':\':l‘;ltg\t/i&" F'!" A"aéysis
» Interaktiver PDF Bericht '
» Export zu cBioPortal l
» Standige Weiterentwicklung / Implementierung neuer Datenbanken N J

» MIRACUM-Pipe zertifiziert vom Bund Deutscher Humangenetiker

(BVDH) 2019 und 2020 (nehmen beim aktuellen Ringversuch 2021
wieder teil)
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MIRACUM-Pipe Erweiterungen

miracum

* Erweiterung der bestehenden MIRACUM-Pipe (WES)

e ,TJumor only” Analysen
* tNGS (targeted Next Generation Sequencing), z.B. TST170, TSO500

* Analyse des RNA Anteils der Sequenzierungs-Panels
 RNA-Fusions Analyse

 Uberarbeitung des PDF Berichtes
e Struktur
* Interaktive Elemente / Links zu weiterfiihrende Informationen

e Zuklnftige Entwicklung
 RNA-Sequenzierungs-Pipeline
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Interaktiver PDF Report

miracum

Documentation aols GitHub

Analyse-E rg ebnisse auf ei nen B I ick KRAS  p.GI2D  Missense Mutation  SNP  chriZg25308284CT c35G>A  ENSTOO000256078  NML 333602 [SON  All tanscripts ©

o120
.

Tabelle 1: SchlUsselergebnisse der Analyse

Eigenschaften Wert Lo
Mutationslast (VAF > 10%) 8.29 Mb
Anzahl Mutationen (VAF > 10%) 11
Mikrosatelliten Status Non-MSI-H
CNVs Keine Therapeutic implication: OneokB & ::::4";1 ::Vcior:‘:‘min;b‘l' Tra:mmib. :ir\imztinlh
Fusionen CD74-NRGH1 o
Biological function: OncokB & Galn-af-function, Oncogenic
Functional prediction: PolyPhen-2 (£ benign
SIFTES deleterious
Tabelle 2: Cancergene und Mutationen mit ACMG Klassifizierungen. Hotspots sind [—— ponsoes soes

fett dargestellt.

The Variant Interpretation for Cancer Consortium Meta-Knowledgebase

hy
a Welcome to the Variant Interpretation for Cancer Cansortium (VICC) meta-knowledgebase (v1). This is a search interface for cancer variant interpretations assembled by aggregating and harmonizing across multiple cancer variant interpretatio
§ C‘? :”‘:’::‘g:::: time here, reading the helg and trying the el Please send
(_J § q.}g‘ ¥ d g ‘ P rying ph q
. q" Also sae our paper and license FAQ. Other useful links: Data Downloads, API, and analysis toalkit.
§ Ar&\ ~/ g)‘p o@\' é’-.q SGJ KRAS G120 [
5 £y §’ bt o 3 033
¥ 0 G & - & & & - o
Ry XS & <3 < X d 0 AL : g o
Pathogen 5|5 D(0.9) KRAS p.G12D 107 OG Link 1280 {
Wahrsch. Pathogen 3| 4* D (0.9) HEI p.Gb33s 46.7 ua link
vUs 3]. N (0.1) TCF3 p.A161V 51.9 TSG Link b
3| N(0.2) TCF3 p.A402T 49.2 TSG Link ) =
3|2 N (0.1) FAT1 p.l1125L 485 TSG Link e e
3] D(0.9) FGFR3  p.E608V 481 OG Link o ‘
3|1 N(0.1) BCORL1 pK1053R 463 TSG Link sin o i

disease
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Ergebnisse der Pipeline

miracum
L i Tabelle 12: Plot identifizierten Fusionen. Der senkrechte Strich markiert den Bruch-
Tabelle 9: Identifizierte Fusionen punkt.
Fusionen Bekannt Heziprok Re adthmugh Cosmic Gen1 Gen2 Ansicht des Fusionsprodukt mit Angabe der Domainen
BRAF-TSNAX-DISC1 Nein Nein Nein Nein NsTOOOO e Eher o006z
FGFR2-YAF2 Nein Nein Nein Mein
TKT-EREB2 Nein MNein Nein MNein q
BRAF  TSNAX-DISC1 o
Tabelle 10: Unterstiizende Reads der identifizierten Fusionen d Ao acis positon ws 191
Geni Gen2 Split Reads Supporting v CFR2YAFZ
BRAF TSNAX-DISC1 4 2
FGFR2 YAF2 4 2 FGFR2 YAF2
TKT ERBB2 17 2 Fset

Amino acid pasition

Tabelle 11: Bruchpunkie der identifizierten Fusionen S o S
G en 1 B rUCh 1 G en 2 Br ue h 2 Eﬂe kt TKT ERBB2 Transketolase N QF_recep_IV . Pki.nase_Tyr
BRAF  7:140534409:- TSNAX-DISC1 1:231752390:+ in-frame Recto J domein  Tiekx THimix
FGFR2 10:123298106:- YAF2 12:42555567:- out-of-frame o 153 ' ' ' S oz
TKT 3:53271813:- ERBB2 17:37871539:+ in-frame Amino acid peaition
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MIRACUM-Pipe in zwei Versionen: Bash/R und Galaxy

e Bash undR: miracum

» Skripts zur Verkettung von selbst zu installierenden
Konsolen-Tools

 Fur ,Hardcore“-Anwender mit Bioinformatik-
Kenntnissen

* Einsatz in Freiburg, GieBen und Mainz, Test in
Erlangen, BZKF-Standorten sowie Halle

 Deployment: Docker

e Galaxy:

# Trimmomatic @ x MIRACUM -
. . Input FASTQ file (R1/first of pair) postprocessin
* |Im Galaxy Framework als vorinstallierte Workflows e
[ NORMAL @ x pair)
forward reads e Capture reg
inkl. Int ti GEMINI s
I n . n eg ra I O n VO n fastg_out_unpaired # Map with BWA-MEM ) x T-output
[ NORMAL @ x P .
e yeads fastg_out_rl_paired % Select first set of reads 2:output (tab
° F oe . I P .o f oupR fastg_out_r2_paired s .selecf.sec‘{."d set of rvea‘ds ) 8:calmd_outp
u r l \n We n e r l I I I = ra e re n Z fastq_out_r1_unpaired bam_output (bam) - 9:output (tab
f 2_unpaired 10:0utp
. . # Trimmomatic &% DCapture WES @ x
L4 [ TUMOR forward @) x fReglons
r a n ge n re I u rg I e e n u n a r u rg Input FASTQ file (R1/first of pair) «§ MIRACUM -
’ ’ G=EE OUIPIR: postprocessinc
Input FASTQ file (R2/second of
oue pair) O:input datase
* Deployment: Docker e T
reads RS
‘ fastq_out_unpaired # Map with BWA-MEM @] x 0O:output
uuuuu
2 fastq_out_r1_paired = Select first set of reads lioutput
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Verfugbarkeit als Docker

miracum

 MIRACUM-Pipe R/Bash
e https://github.com/AG-Boerries/MIRACUM-Pipe-docker
o https://gitlab.miracum.org/miracum-pipe/miracum-pipe-docker
* https://docker.miracum.org/harbor/projects/102/repositories/miracum pipe

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

* Installationsanleitung
* https://confluence.imi.med.fau.de/x/FAB5Bw
* https://confluence.imi.med.fau.de/x/EIByBw

* Ressourcen: Abhangig vom verwendeten NGS Ansatz und dem
Durchsatz

* Beispiel WES: ~12 CPUs, ~150 GB RAM, 250 GB Storage (davon ~150 GB
Annotation, Referenzgenome, Tools, etc.)
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https://github.com/AG-Boerries/MIRACUM-Pipe-docker
https://gitlab.miracum.org/miracum-pipe/miracum-pipe-docker
https://docker.miracum.org/harbor/projects/102/repositories/miracum_pipe
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Schnittstelle zum Endanwender

KAS

Klinische Daten

B
—
L ]
Staging

Molekularbiologische
Daten

Pipeline
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Aufruf aus Patientenkontext

Therapieempfehlung

Pseudonymisierung

>

¢ BioPortal
Versorgung

& BioPortal
Forschung

miracum
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cBioPortal mit eigenen Patienten: MTB-Patientensicht

miracum
Aus elektronischen Patientenakte (Soarian) direkt (iber den am PC gewohnten Login zu dem Patienten in cBioPortal...

@ Patient  Testpatient, Breast Carcinoma, LIVING (12 months), Recurred/Progressed (4 months)
Samples: @ Testpatient 01 @ Testpatient 02

Summary Clinical Data MTB ClinicalTrialsGov
o im m m am
L | f 1 f
surgery
Status ® o
Treatment
Medical Therapy
Radiation Therapy
Rad_X

Allergien: (0) [missing "de_DE.alg.NRS_AL_PTHOR_NOT_CONFIGURED" fra...

® 2 Rl +§i % | [ Patientenakte [T]Uber = o sooe e B : : : : : S

Allgemeine Soarian Infos

5 Mutations (page 1 of 1)

Arcadia mit Pat.Bezug

M I RA C U M Samples Gene Protein Change Annotation ¥ Mutation Type Cohort
Ambriefsch rﬂ-bu ng DE (-] BRAF V600E cermins I £ 2e] Missense _— 500k
oe IDH1 R132H cemine XS Missense —1000%
i i o KRAS G12¢ ) - -
Arztbriefschreibung FE & issense mos
(-] MTOR S2215F @ ! Missense - 50.0%
e P53 R248 @ ! Missense s0.0%

Arzthriefschreibung KI
Showing 1-5 of 5 Mutations

Klinische [
Arztbriefschreibung NL Username or email T

v Arztt &rzthriefschreibung ST
v Mc

Password

| cBioPortal mit Patientenbezug

[ Remember me

GAID Arzneimitteldokumentatio

v Medi
GAID Arzneimittelverordnung

7 Entl

IMS Bildaufnahme

¥ Radi yc apieitung Arztbriefschreibung

¥ Gyni Lauris mit Benutzerbezug
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https://cbioportal.diz.uk-erlangen.de/patient/summary?caseId=Testpatient&studyId=testpatient#navCaseIds=testpatient:Testpatient

cBioPortal mit eigenen Patienten: Erweiterte OncoKB

KRAS G12C

FOR CANCER GENOMICS

O . » .
===" cBioPortal Data Sets Web APl R/MATLAB Tutorials/Webina Oncogenic Gain-of-function - ‘miracum

Patient: ~ Testpatient, (Mary Jane), Female, 60 years old, Breast Carcinoma, LIVIl KRAS, a GTPase which functions as an upstream regulator of the MAPK and PI3K Testpatient
Samples: @ Testpatient 01, Primary, MSI-H (@), TMB-H @ Testpatient_02, Metastasis, MSI pathways, is frequently mutated in various cancer types including pancreatic, colorectal and
lung cancers.

Summary Pathways Clinical Data MTB ClinicalTrialsGov The KRAS G12C mutation is known to be oncogenic.

Biological Effect = Therapeutic Implications Diagnostic Implications

a
SPECIMEN (1]
SURGERY L Level Alteration(s) Drug(s) Level-associated
STATUS cancer type(s)
LABTEST » ° . ] i i
TREATMENT - (Ri1) Oncogenlc Cetuxi Colorectal Cancer =/
Medical Therapy ¥ Mutations
Chemoth »
m:::o erapy’ @ Oncogenic Panitu Colorectal Cancer =/
Radiation Therapy® Mutations —
o G12C Sotoragip Non-Small Cell Lung Cancer &
@ G12C Adagra Non-Small Cell Lung Cancer &
5 Mutations (page 1 of 1 . . - . -
(pag ) € Oncogenic Cobimg Histiocytosis & j Q
Samples Gene Protein Change R ClinVar dbSNP
P KRAS G120 o I\Oﬂr::;)t?;e:;c Trameti All Solid Tumors &
(1 2] IDH1 R132H
° LA VG00E The information above is intended for research purposes only and should not be used as a
2 MTOR S2215F substitute for professional diagnosis and treatment.
(2] TP53 R248

Levels of Evidence

Melanie Bérries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021 OnceKB Feedback 16




Plattform zur Biindelung von Informationen von
Medikamenten/Wirkstoffen

https://componc.github.io/cancerdrugs/#/drugs/Dabrafenib (in Frankfurt entwickelt)

& cancerdrugs DOWNLOADS ABOUT

Dabrafenib

OVERVIEW BEIOMARKER MARKETING STATUS EXTERMNAL REFERENCES

Synonyms BRAF Inhibitor GSK2118436
Benzenesulfonamide, N-(3-(5-(2-amino-4-pyrimidinyl)-2-(1,1-dimethylethyl)-4-thiazolyl)-2-fluorophenyl)-2,6-
difluoro-
DABRAFENIB
Dabrafenib
GSK-2118436
GSK-21184364
GSK2118436

FDA UMII Code QGPAHAAGIE
Chemical Formula CZ23H20F3N50252
CAS_Registry 1195765-45-7

CHEBI ID

miracum
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https://componc.github.io/cancerdrugs/#/drugs/Dabrafenib

Suche einer passenden Studie zu einem Patienten

miracum
Z.B. ,,KRAS-Mutation in noch rekrutierenden Studien in den USA”
L] L] ”
@ Patient:  Testpatient, Breast Carcinoma, LIVING (12 months), Recurred/Progressed (4 months) Testpatient
Samples: @ Testpatient 01, MS-H@ . TME-H@ @ Testpatient 02 MS-H @ . TME-H @ € | < 1 of 1patients | » | *
Summary Pathways Clinical Data MTE
KRAS X
Select NECESSARY mutations andfrdditional search keywords. ..
Recruiing X
United States
Select age....
Al
Select patient location...
[ Set maximum distance in km
[ Y Felimans - a
Status Matching Criteria Study Title Conditions Interventions Eligibility Criteria Locations
Recruiting « Age is matching Clinical Validation of the Role « Cancer « KRAS-variant and Inclusion Criteria: Personal or family » Los Angeles: MiraKind:
« Gender is matching of microRNA Binding Site microRNA binding site history of cancer Personal history of California
« Condition is matching Mutations in Cancer Risk, mutation testing endometriosis, or autoimmunity
« Found keywords: KRAS Prevention and Treatment Exclusion Criteria: Younger than 18
Non-english speaking and unable to
understand and sign the consent
Show:4
Recruiting « Age iIs matching A Phase la/lb Dose-Escalation « Non-Small Cell Lung « GDC-6036 Inclusion Criteria: Histologically « Duarte: City of Hope
« Gender is matching and Dose-Expansion Study Cancer « Atezolizumab documented advanced or metastatic Comprehensive Cancer
« Condition is matching Evaluating the Safety, » Colorectal Cancer o Cetuximab solid tumor with KRAS G12C mutation. Center: California
« Found keywords: KRAS Pharmacokinetics, and Activity « Advanced Solid Tumors « Bevacizumab Women of childbearing potential must » La Jolla: UCSD Moores
of GDC-6036 as a Single o Erlotinib agree to remain abstinent or use Cancer Center: California
Agent and in Combination With contraception, and agree to refrain = San Francisco: Univ of

Other Anti-cancer Therapies in from denating eggs during the Calif, San Francisco; Breas



Vorbereitung einer Therapieempfehlung fiir den Patienten
(vom Mockup zur evaluierbaren Komponente)

miracum
Edit therapy recommendation

Reasoning:

Genomic alterations:
Clinical data / molecular diagnostics:
Select...
Drug(s):
Afatinib %
Comment:
Select...
Evidence Level:

m1B

Reference(s):

32289276: Targeting the MAPK Pathway in KRAS-Driven Tumors. X X ~ ’

Dismiss Save Changes

Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021 19



cBioPortal fiir die Forschung mit eigenen Patienten:

MTB als ,,Studie”

Aus der Leistungsstellentiibersicht direkt tiber den am PC gewohnten Login zu cBioPortal...

%—-" Cerner Marcus Sommer UKER

miracum

Abmelden

von und zu Dipl.-Betriebsw

Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021

TB Molekulares Tumorboard ~
as Alle Abteillungen - Alle Aufenthaltsorte = Alle Leistungen
0 1
| W
Patient 3 AIG Fallnummer
= Testpatient Produktiv Fretherr  g.06.1966 S T704134603

Altiv Neu
1 1
Abteilung Aufenthaltsort

Kiin. Immunologie
u. Rheumatol

M3 B2-2 Schénlein-

In Bearbeitung

Status

0

Befund vorlgufig
0

16.08.2020 - 15.10.2020 *
Leistung

TE Molekulares Tumorboard {PH}

0

Anleitungen Soarian

Befund endg....

Sortierung ™

cBioPortal

Doku Anwesenheitsliste
Haufig gestellte Fragen

ID Psych allgemein

Infos Dekubitusprophylaxe
Intranet Kinikum
Rechneradresse/IP-Adresse anzeigen
Soarian Scheduling

Soarian Support
Studienstatus
Textblock-Editor
UpToDate-Medizindatenbank
UR Zentrumsauswertungen
WebRIS Arzt allgemein
Arbeitsherichte

Einrichtung zum Nachdrucken / Druckstatus

20


https://cbioportal.diz.uk-erlangen.de/study/summary?id=MTB

cBioPortal mit eigenen Patienten: MTB als ,,Studie”

.
miracum
. .o - - .o . Ll Ll .o L
Aus der Leistungsstellentibersicht direkt Gber den am PC gewohnten Login zu cBioPortal in die MTB-Studie...
[ ] -

" cBioPortal DataSets WebAPI RI/MATLAB TutorialsiWebinars FAQ News Visualize Your Data About Logged in as jan christopn@uk-eriangen.de ~
u FOR CANCER GENOMICS
MTB Click gene symbols below or enter here m
Galaxy Test

Summary Clinical Data Selected: 44 patients | 44 samples @ RN X

CancerType Mutated Genes (44 profiled samples) Mutation Count Alter Einweiser
# Freq = T Gene # Mut # Freq = 12

I_- Lung Adenocarcinoma 09 20_5%' +  CHEK2 56 037 841% =~ i 12

M Lung Squamous Cell Carcinoma 4 9.1% ATR 50 33 75.0% 4 [

M Colon Adenocarcinoma 02 4.5% AR K [ 25 56.8% 2 ;

W Gliocblastoma o2 4.5% MLLT3 32 024 54.5%

B Rectal Adenocarcinoma 02 45% P53 25 024 545% %2500 0 0B DY, %P Y BP0 DY

 Anaplastic Oligoastrocytoma 01 2.3% MN1 36 023 52.3% Geschlecht

M Angiosarcoma 01 2.3% ARID1B 30 23 52.3%

M Bladder Urothelial Carcinoma 01 2.3% ELMSAN1 21 021 A7.7%

H Cholangiocarcinoma 01 2.3% TET2 20 19 43.2%

Hl Cutaneous Squamous Cell Car... 01 2.3% NOTCH3 24 018 40.9%

M Endometrial Carcinoma 01 23% ¥  BRCA1 22 017 386% ¥

Search... Search...

Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021 21




MTB als ,,Studie” explorieren

miracum

Lungenkarzinom-Patienten mit ERB3-Mutation selektieren und als Kohorte sowie individuell ansehen

MTB
Galaxy Test
Seeced: 2 patets | 2 sample .
CancerType : [ETGEGE DRI = Clear All Filters e .
4’ 1 1
Summary Clinical Data I l I I
P L T T ) I EEEEEEEE
CancerType Mutated Genes (9 profiled samples)
# Freq = T Gene # Mut # Freq =
|= Lung Adenocarcinoma g 205% [ ERBB2 4 2 22.2%
—
M Lung Squamous Cell Carcinoma O4 9.1% I ERBB3 2 2 222% I @ Patient. 1707883869 (Lung Adenocarcinoma)
) Samples: @ UKER29
M Colon Adenocarcinoma 2 4.5%
. Summary Clinical Data MTB ClinicalTrialsGov
l Glioblastoma 2 4.5%
[l Rectal Adenocarcinoma 2 4.5% - ! : z 2 . ‘ . : e
[l Anaplastic Oligoastrocytoma 01 2.3%
l Angiosarcoma 01 2.3% 16 Mutations {page 1 of2)
. . Gene Protein Change Annotation ¥ Mutation Type
[l Bladder Urothelial Carcinoma 1 2.3% e > @10 e
M Cholangiocarcinoma 01 2.3% GNAQ Tees @ h Missense
KDR C482R @ N Missense
[l Cutaneous Squamous Cell Car... 01 2.3% P33 vizec ® » Missense
M Endometrial Carcinoma 01 23% T ATR {rrats @ Fsins
- ) ERBB3 L1771 Missense
:eaICh"' | Erd I Select Samples I CHEK2 K416E Missense
EP300 Q2223P Missense
TET2 G376D Missense
BRCA2 L2106P [©) Missense
Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021 22



Schnittstelle zum Endanwender

miracum
KAS
Aufruf aus Patientenkontext >
[ ] °
Therapieempfehlung ‘==' CBIOPOI'tal
[ | FOR CANCER GENOMICS
Versorgung
Klinische Daten
—
I
I
Staging
Molekularbiologische | o
Daten _awr cBioPortal
[ | FOR CANCER GENOMICS
u
Forschung
.. Pseudonymisierung
Pipeline
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cbpManager workflow

*8ee
--------

miracum

 Cbp Manager ist eine interactive R Shiny Web Applikation
—> generiert, editiert und validiert die Daten und Metadaten fiir den Import in cBioportal

e Study folder dient als Link zwischen cbpManager und der lokalen cBioPortal Instanz
 cbpManager liest, generiert and modifiziert Dokumente vom Study folder

* Das Hochladen/Upload von Daten in cBioPortal ist ein unabhangiger ProzeR vom cbpManager
* https://bioconductor.org/packages/cbpManager/

Study folder o h
read & write files > =.,@ .

cbpManager

Study X :
mEtaImport,pv > ‘=== CB|0POrtal

Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021
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https://bioconductor.org/packages/cbpManager/

Integration in die IT-Infrastruktur

Manage studies

n Authentication o

Docker container

Docker container

-

cbpManager

i

Explore studies

Docker container

(97

{CLOAK

Melanie Borries | MIRACUM Symposium 2021 | 15.07.2021

Docker stack

g =-- cBloPortal <

FOR CANCER GENOMIC

ETL

Study folder

Study X

Upload

Validate &

miracum
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Status Quo

miracum
* Bereitstellung der Tools (Pipeline — PDF Report, cBioPortal) an den Standorten (R/Bash und Galaxy)

* Anforderungsanalyse durchgefiihrt und publiziert (Buechner et al. 2020)
* Schnittstellen zu den Primarsystemen begonnen

* Cbp Manager eingefiihrt
* Interaktion mit weiteren Konsortien:
 DKTK-MTBA: Deutsches Konsortium flir Translationale Krebsforschung mit dem Joint Funding
Projekt "Molekulare Tumorboard Allianz" (MTBA)
» BZKF: Bayerisches Zentrum fur Krebsforschung (BZKF)
* Weitere MI-I Konsortien: SMITH, DIFUTURE, HiGHmed



Nachsten Schritte

miracum

e Studie zum Nachweis der Erfullung der Zweckbestimmungen fir MIRACUM-Pipe und
cBioPortal-Plattform mit Unterstlitzung entsprechend kompetenter Firmen

e Etablierung und Implementierung der RNA-Seq Pipeline
* Quantitatives Qualitatsassessment

e Schnittstellen-Anbindung der MIRACUM-Pipe sowie der cBioPortal-Instanzen mit KAS&Co
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Erlangen (Jan Christoph (Halle), Philipp Unberath, Alex
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Frankfurt (Sebastian Wagner, Désirée Walther)
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MTB Freiburg (Sprecher: Melanie Borries Lena lllert, Silke
Lassmann, Cornelius Miething)

MTB Erlangen (Florian Haller, Norbert Meidenbauer, Lars Togel)

GEFORDERT VOM

MITGLIED DER
3 o. MEDIZIN 2 ;;\ % ?ynsq?;ministerium
*e’®® INFORMATIK = Z| o o Fl:orzgaung
" = INITIATIVE 25 MF 5 NIVERSITATS
@ ot ZE & INIKUM RRRRRRRR [ |




