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pharmakogenetischem Expertenwissen mittels digitaler Losungen
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Bereits seit vielen Dekaden liegen Erkenntnisse zu Assoziationen zwischen Im Folgenden werden die Ursachen sowie Losungen hierfur dargestellt,
haufig vorkommenden genetischen Varianten und deren Auswirkungen auf die unter anderem innerhalb des europaischen Konsortiums zur
Arzneimittelwirkungen vor. Darlber hinaus existieren darauf basierende Implementierung pharmakogenetischer Erkenntnisse ,Ubiquitous
konkrete pharmakologische Empfehlungen, die von internationalen Pharmacogenomics” (UPGx) seit 2017 in sieben Landern implementiert
Expertengruppen ausgearbeitet worden sind. wurden.

Im Kontrast zu dem schon vorhandenen exzellent validierten Ebenfalls Bestandteil des Projektes ist eine klinische Studie, welche die
pharmakogenetischen Wissen findet eine klinische Anwendung bisher Untersuchung einer Population von 8.000 Patienten zum Ziel hat.

tatsachlich nahezu nicht statt.

Eine erfolgreiche Implementierung pharmakogenetischer Diagnostik (PGx) Genotypisierungen erfolgen an allen sieben Implementierungsorten mit

ist in hohem Male davon abhangig, dass interpretatorische Kompetenz einer ausgewahlten Plattform (SNPIline, LGC). Es handelt sich hierbei um
(Expertenwissen) direkt am Ort der Verschreibung zur Verfligung steht. eine flexible und hochskalierbare, PCR-basierte Genotypisierung fur den
Die Ubersetzung genetischer Rohdaten kann dabei allein schon aufgrund hohen Durchsatz. Ein Workilow zur Erstellung von mehr als 1,000,000

der Menge der Daten und der damit verbundenen vielen klinischen Datenpunkten/ Tag und Laboratorium ist hiermit moglich.

Empfehlungen nicht mehr individuell durch einen behandelnden Arzt Die Varianten des Untersuchungspanels wurden systematisch nach
vorgehalten werden. definierten Kriterien, bzw. nach klinischer Relevanz und Verfligbarkeit von
Aus diesem Grund sind firr eine Implementierung von PGx in die klinische klinischen Empfehlungen selektiert und umfassen aktuell 48 Varianten aus
Praxis digitale Clinical Decision Support (CDS)-Tools erforderlich. 12 Genen [2].

Die verschiedenen essentiellen Bestandteile eines solchen CDS bildet ein
Genetic Information Management System ab (GIMS, Abb. 1). Hiermit ist eine
automatisierte Ubersetzung der genetischen Rohdaten in klinisch
anwendbare, von einer internationalen Expertengruppe z.B. des KNMP
(DPWG) validierte Empfehlungen und Leitlinien moglich. Dartber hinaus

kdnnen auch verschiedene weitere wichtige Funktionen zur Unterstitzung
der Anwendung erfolgen (smart functions) [1, 3]. '? KNMP o
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Abb. 1: Prinzip einer digitalen Infrastruktur zur einfachen Bereitstellung von Abb. 2: Ubersicht der im Rahmen des UPGx-Projektes bestehenden Workflows
hochfragmentiertem Expertenwissen am klinischen Einsatzort und zur direkten und deren digitale Unterstiutzung
Nutzung durch Patienten
der erfolgreiche Einsatz eines GIMS im Kontext des europaischen die Im Rahmen dieses Projektes und dartiber hinaus in weiteren
Konsortiums ,UPGx" stellt einen wichtigen Meilenstein auf dem Weg zur klinischen Anwendungen entwickelten digitalen Werkzeuge stehen nun
Implementierung der Pharmakogenetik im klinischen Alltag dar far eine einfache Implementierung in jedem Laboratorium und
Krankenhaus zur Verfigung

eine Umsetzung von validierten PGx-Erkenntnissen wurde in der
jeweiligen Landessprache fir sieben europaische Lander realisiert mit der Integration genetischer Informationsmanagementsysteme
(GIMS) und elektronischer Gesundheitsakten (EHR) in die
Versorgungsstrukturen kann nun eine sichere und wirksamere
Arzneimitteltherapie realisiert werden

iIm bisherigen Projektintervall wurde plangemal} etwa die Halfte der
Probanden fur die klinische Studie auf Basis der PGx und CDS-tools

hinsichtlich der Medikamentenverschreibung eingebunden.
damit wird unser Gesundheitssystem einen Leistungsstandard

erreichen, wie er in anderen Lebensbereichen aufgrund der Einbettung
digitaler Losungen langst Realitat ist

signifikante Effekte waren bereits in der bisher untersuchten Population
im Vergleich zur Kontrollgruppe festzustellen (Publikation in Vorbereitung)
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