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Datenbasis: 
Å Umfang: Panels, WES, WGS
Å Typen: SNP, CNV, genefusions, methylations, 

RNA expressionΣΧ

Prozessdes MolekularenTumorboards



Sequencing
Alignment+ 

Variant Calling
Annotation

4

Interpretation + 
Vorbereitung

MTB

Präsentation im 
MTB

Dokumentation + 
Archivierung

Alignment& Variant Calling: 
Å am Standort bestehende Pipeline kann verwendet 

werden.
Å Angebot: Optimierte und abgestimmte Pipeline 

möglich aus Freiburg als 
Å Skript-basiert (verfügbar ab September 2018)
Å Galaxy Docker-Container (ab Herbst 2018)
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Annotation der Varianten:
Å Annotation von Mutationen mit klinisch relevanten 

Details aus diversen Datenbanken (z.B. ClinVar, COSMIC, 
ExAC, OncoKB)

Å Speicherung und Prozessierung mittels
GEMINI.

Å Fakultatives Pooling, z.B. mittels
Beacon-Netzwerk, CIViCo.ä.

Prozessdes MolekularenTumorboards
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Interpretation der Varianten, Vorbereitung & Durchführung des MTB:
Å cBioPortal+ zu entwickelnde Visualisierungen

Prozessdes MolekularenTumorboards
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Dokumentation und Archivierung
Å Ontologie / Standards (vgl. ICD-O, OPS, ACT, SNOMED-CT)

Prozessdes MolekularenTumorboards
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Immuntherapie

CTLA4 leicht exp+
exp-: CD274, PDCD1LG2
PDCD1 durchschnittlich

TyrosineKinases

snv: FLT4 nicht in RNA 
exp-
exp+: MST1R
exp-: ERBB4

CellCycle

snv: TP53 stopgain C* 
exp- (del chr17), PLK3

RAF-MEK-ERK

snv: KRAS C* G12V
exp+: WNK2 (dup 9q)

PI3K-AKT-mTOR

Developmental 
Pathways

indel: fs ins APC exp-
exp+: WIF1, WT1, 
HOXA9/A11/A13 (fokale 
dup chr7), TMPRSS2
exp- :HOXC13 (del)

Other

snv: DNMT3A, SMAD4

10 100

DNA DamageResponse

fokale high level amp 
13q (BRCA2 exp+)
exp+: RAD51

Single NucleotideVariants(SNVs) 67

Insertions/Deletions(Indels) 3

Mutationslast des Tumors

Signatur entspricht: Chromothripsis chr12+14 

snv= singlenucleotidevariant, in = insertion, del = deletion, amp= amplification, exp+ = increasedexpression
exp- = decreasedexpression, fus= fusion

Fokusder IT-Unterstützung: von hierΧ
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überΧ
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ZentraleKomponente: cBioPortal

vomMemorial Sloan-Kettering Cancer 
Center entwickeltund gepflegt:

Å ÖffentlicheVersion mit vielengroßen
onkologischenStudien:
http://www.cbioportal.org/index.do

Å Auch eigeneάlokaleέ Lƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ƛƴ-
house mitάeigenenέ Patienten
möglich!

Beinhaltet aktuell:

Å Visualisierungen

Å Analysen

Zusätzlich geplant:

Å Integration zusätzlicher Annotationen

Å Integration Beacon-/Miracum-Netzwerk
Å Dokumentation der Therapie-Empfehlungen

http://www.cbioportal.org/index.do
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PatientenzentrierteSicht


