
Patrick Werner

HL7 Deutschland e. V.
MOLIT Institut

1

Update zu den Aktivitäten
von HL7 Clinical Genomics

18. Oktober 2023 17:45 Uhr

Courtyard by Marriott Berlin City Center

Axel-Springer-Strasse 55, 10117 Berlin
Saal: Berlin



Über mich

• Patrick Werner, M.Sc. Medizininformatik
• Prozesse & Interoperabilität @MOLIT Institut
• Geschäftsführer echinos GmbH
• Co-Chair: Genomics Workgroup, HL7 Int.
• Stellvertretender Leiter: TC Terminologie HL7 Deutschland
• hapi & FHIR core contributor
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HL7 Clinical Genomics

• Updates des Genomic Reporting Implementationguide
• Operations
• MolecularConsequence
• HGNC/ HPO CodeSystem
• Implications
• Biomarker

• NHS: FHIR Genomics Implementation Guide
• Ausblick: Entwicklung des Genomic Reporting Implementationguide
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Operations

§ kein Ersatz für REST Interaktionen, sondern Ergänzung
§ “advanced Topic”: Operationlogik muss von jedem Server händisch 

implementiert werden 
§ Gedacht für Forschung und Genomic Repositories

§ Normalisierung während der Verarbeitung der Anfrage
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MolecularConsequence

§ Repräsentiert die beobachtet, aber meist berechnete Auswirkung 
einer genetischen Variante 

§ Ziel: saubere Trennung der Variante, der Auswirkung und 
Implikationen 
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MolecularConsequence
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HGNC/ HPO CodeSystem
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• Update der zu nutzenden CodeSystem URIs:
• HGNC
• GeneNames: http://www.genenames.org
• GeneGroups: http://www.genenames.org/genegroup

• HumanPhenotypOntology
• Alt: http://hpo.jax.org/app/
• Neu: http://human-phenotype-ontology.org



Implications
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• TherapeuticImplication
• Verwendung des gleichen Codes für Observation.code & 
• Observation.component[TherapeuticImplication].code 



MolecularBiomarker
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• Neues Profile als Basis für (genetische) Biomarker
• Beispiele: TMB, MSI, HER2 Staining



MolecularBiomarker
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MolecularBiomarker
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NHS: FHIR Genomics Implementation 
Guide
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• Das NHS bitte um Feedback für die erste Version ihres FHIR 
Genomics Implementation Guide
• Schwerpunkt: OrderEntry Management
• Befunde aktuell noch vor allem PDF Dokumente
• IG: NHS Genomics IG
• Zulip Diskussion: NHS Genomics IG Zulip Thread

https://simplifier.net/guide/fhir-genomics-implementation-guide?version=0.2.0
https://chat.fhir.org/


Ausblick Genomics IG
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• Neue Ressourcen in R5: 
• GenomicStudy (Metadaten einer genetischen Untersuchung, wird es auch als 

R4 Backport geben
• MolecularSequence (Ressource wurde aufgeräumt, da Überschneidungen mit 

Genomics IG vorhanden waren)
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Danke
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