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A: Status des Dokuments 
Version 1.0.4 
 
 

B: Bezug zum Projektplan 
Deliverable D4.2: Ergebnisprotokoll – Workshop Genomdaten, Version 1 
 

C: Abstract 
Am 27. März 2012 fand der Workshop „Forschungsdatenmanagement 
biomedizinischer Genomdaten“ mit 23 Teilnehmern aus Forschungseinrichtungen 
aus ganz Deutschland und Vertretern der TMF in Kiel statt. Ausgewählte Referenten 
gaben einen Überblick über die Datenlandschaft, den Entstehungsprozess 
komplexer Genomdaten, mögliche Standards und Nachnutzungsszenarien. 
Insbesondere die dezentralisierte deutsche Forschungsstruktur, in der die 
Datengenerierung an kleineren Zentren geleistet wird, braucht Konzepte für eine 
strukturierte Speicherung und Zugänglichkeit von Genomdaten. Die Nachnutzung 
von Genomdaten ist dabei prinzipiell möglich und wissenschaftlich ergiebig. Hierzu 
wurden Beispiele mit erfolgreichen Genidentifizierungen beispielsweise für die 
Hämochromatose und das Gallensteinleiden unter Nutzung bereits bestehender und 
publizierter genomweiter Assoziationsdatensätze gezeigt. Während im 
Genotypisierungsbereich die Datenstandardisierung weit vorangeschritten ist und 
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damit auch die Nachnutzbarkeit der Daten häufig möglich ist, besteht im Bereich der 
Hochdurchsatzsequenzierung noch großer Handlungsbedarf. Das Feld ist 
technologisch noch stark im Fluss, so dass im Moment nur industriell geprägte de-
facto-Standards verfügbar sind. Probleme des Datenschutzes und der Re-
identifizierbarkeit von Datensätzen wurden diskutiert und hierfür gestufte Zugangs- 
und Authentifizierungsmodelle als Lösungsmöglichkeit diskutiert. Insgesamt wurde 
der große Bedarf für strukturierte Archivierungs- und Nachnutzungskonzepte in der 
Genomforschungsszene deutlich und die Anforderungen an die 
Pilotimplementierungen im Rahmen des Workshops genauer gefasst.  
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D: Änderungen 
 
Version Datum Name Kurzbeschreibung 

1.0.1 29.04.2012 Alexander Herrmann Erste Dokumentversion 

1.0.2 30.04.2012 Jochen Hampe Überarbeitung und Freigabe 

1.0.3 17.06.2012 Alexander Herrmann Überarbeitung nach Rückfrage 
Projektkoordination 

1.0.4 17.06.2012 Jochen Hampe Überarbeitung und Freigabe 

1.0.5 22.06.2012 Romanus Grütz Überarbeitung 

1.0.6 22.06.2012 Alexander Herrmann Überarbeitung und Freigabe 
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1 Einleitung 
Um die Herausforderungen der Langzeitarchivierung von Forschungsdaten einer 
breiteren Community nahezubringen, wurde am 27. März 2012 der Workshop 
„Forschungsdatenmanagement biomedizinischer Genomdaten“ im Kiel mit 
entsprechendem Fachpublikum durchgeführt. Ausgewählte Referenten gaben dabei 
einen Überblick über die Datenlandschaft, den Entstehungsprozess komplexer 
Genomdaten, mögliche Standards und Nachnutzungsszenarien. 
Die dezentralisierte deutsche Forschungsstruktur, in der die Datengenerierung an 
kleineren Zentren geleistet wird, braucht Konzepte für eine strukturierte Speicherung 
und Zugänglichkeit von Genomdaten. Dabei sollen die Probleme des Datenschutzes 
und der Re-identifizierbarkeit von Datensätzen beachtet werden. 
Der Bereich der Hochdurchsatzsequenzierung ist technologisch noch stark im Fluss, 
so dass im Moment nur industriell geprägte de-facto-Standards verfügbar sind. Die 
Nachnutzung von Genomdaten ist prinzipiell möglich und wissenschaftlich ergiebig. 
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2 Material und Methoden 
Am 27. März 2012 wurde von 14.00 bis 18:00 Uhr im Ärztekasino, 2. OG, Klinik für 
Innere Medizin I, Kiel der Workshop „Forschungsdatenmanagement biomedizinischer 
Genomdaten“ durchgeführt. Das detaillierte Workshop-Programm ist im Anhang 5.1 
eingefügt. Die sieben Vortragenden haben in Kurzvorträgen (10-20 Minuten) mit 
anschließender Diskussion (10-15 Minuten) das Projekt und erste Lösungsansätze 
im Detail vorgestellt. Daneben berichteten ausgewählte Referenten über den 
Entstehungsprozess und die Archivierung digitaler Forschungsdaten. Abschließend 
nahmen die insgesamt 23 Anwesenden an einer offenen Diskussion über das Thema 
„Forschungsdatenmanagement“ teil. 
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3 Ergebnisse und Diskussion 

3.1 Langzeitarchivierung: Beweisfunktion vs. Sharing-Option 

 
Bei der Archivierung der Sequenzierungsdaten sind zwei prinzipielle 
Anwendungsfälle relevant: Einerseits kann die Archivierung zur Nachvollziehbarkeit 
von Daten, Analysen und Experimenten dienen, um später evtl. Fehler zu finden und 
den Richtlinien zur Aufbewahrung und Nachvollziehbarkeit der Projektförderer zu 
genügen. Ein anderer Anwendungsfall ist das Data Sharing, wo die Daten zur 
Nachnutzung anderen Forschern zur Verfügung gestellt werden. Jeder dieser 
Anwendungsfälle hat unterschiedliche Anforderungen beim Datenschutz, bei dem 
Detailgrad der zu speichernden Daten und in der Relevanz der Daten für die 
Nachnutzbarkeit. Die kontinuierliche Finanzierung der Datenarchivierung ist ein 
Infrastrukturproblem, das von den Universitäten/Klinika übernommen werden sollte 
und schwer über Projekte zu finanzieren ist.  
 
Eine wichtige Anforderung an die Zielinfrastruktur zur Archivierung der 
Sequenzierungsdaten ist die Möglichkeit der automatischen Metadatenextraktion. 
Diese Metadaten sind für das Wiederauffinden der Forschungsdaten und weitere 
Analysen relevant. Wichtig ist dabei ein sinnvolles Verhältnis von Aufwand 
(Dateneingabe) für den Forscher und den späteren möglichen Nachnutzungen.  
 

3.2 Qualitätsunterschiede der Sequenzierungstechniken 

 
Im Vortrag von Dr. Nothnagel wurden die Qualitätsunterschiede zwischen aktuellen 
Sequenzierungstechniken am Beispiel der Genomsequenzierung im 1000-Genome 
Projekt dargestellt. Es wurde deutlich, dass jede Sequenzierungstechnik eine eigene 
Fehlersignatur zuzuordnen ist und evtl. mit angepassten Algorithmen die Fehlerrate 
reduziert werden kann. Als Empfehlung sollen die Rohdaten 5 Jahren archiviert 
werden um entsprechend mit neueren besseren Algorithmen ausgewertet werden zu 
können.  
 

3.3 Archivierungsdaten und Methoden 

 
Der Umfang der zu archivierenden Daten hängt von den Nachnutzungsszenarien ab: 
Die bei der Sequenzierung anfallenden Rohbilddaten werden aktuell in den meisten 
Zentren nicht archiviert. Die daraus via Primäranalyse generierten Sequenzen im 
FASTQ Format bilden im Moment bei allen Sequenzierzentren die Rohdaten für 
weitere Analysen und stellen einen de-facto-Standard dar. Bei der 
Langzeitarchivierung werden die Sequenzen mit Standardtools wie ZIP komprimiert 
gespeichert. Die speziell für Sequenzen entwickelte Komprimierungsalgorithmen 
können den Speicherbedarf bei der Archivierung erheblich minimieren. Einige neue 
Entwicklungen und Verallgemeinerungen der entsprechenden Algorithmen in einem 
nachnutzbaren Framework wurden im Vortrag von Prof. Kurtz aus Hamburg erläutert. 
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Die Ergebnisse der sekundären Analyse sind unter Umständen eine Alterative zu 
den Rohdaten. Da die analysierten FASTQ-Rohdaten lassen sich effizient im z.B: 
BAM-Alignment Format experimentbezogen speichern. Es könnten sowohl die 
FASTQ Sequenzen aus dem BAM Format erneut extrahiert werden als auch das 
Experimentwissen und der Analyseansatz erhalten bleiben. 
 
Als Speichermedium werden am Standort Kiel zurzeit SATA-Festplatten als 
Archivierungsmedium benutzt. Wegen stetig wachsendem Datenaufkommen sind 
Bandlösungen in der Planung. Eine entsprechende GRID-Anbindung müsste 
demnach eine sehr hohe Bandbreite im Zugriff und Speicherkapazität bereitstellen. 
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4 Ausblick 
Die Weiterentwicklung der neuen Komprimierungsmethoden der biomedizinischen 
Genomdaten soll weiterverfolgt werden. Die zwei unterschiedlichen 
Archivierungsszenarien erfordern weitere detaillierte Analysen. Probleme des 
Datenschutzes und der Re-identifizierbarkeit von Datensätzen wurden diskutiert und 
hierfür gestufte Zugangs- und Authentifizierungsmodelle als Lösungsmöglichkeit 
sollen im der Pilotimplementierung realisiert werden. 
 
Der Workshop hat die Bedeutung der Pilotimplementierungen unterstrichen. Eine 
weitere Verfeinerung wird auf dem Workshop bei der TMF im Juni erfolgen. 
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5 Anhang 

5.1 WORKSHOP Agenda 

 
„Forschungsdatenmanagement biomedizinischer Genomdaten“ 

 
Die Archivierung der im Rahmen von genomischen Forschungsansätzen anfallenden 
Datenmengen, die zum einen die Anforderungen für Nachvollziehbarkeit der 
Forschung gemäß den DFG-Richtlinien erfüllen und gleichzeitig sinnvolle und 
rationelle Nachnutzung der Daten erlauben, ist eine große und bisher ungelöste 
Herausforderung. Im Rahmen des Workshops soll ein Eindruck aus der Praxis über 
die Datenstandards, Nutzungsmuster und Fragestellungen in der nachhaltigen 
Nutzung genomischer Daten gewonnen und diskutiert werden. 

am 27. März 2012 von 14.00 bis 18:00 Uhr in Kiel 
- Ärztekasino, 2. OG, Klinik für Innere Medizin I - 

 

14.00 Uhr Begrüßung J. Hampe 

14.15 Uhr Gesamtvorstellung des Projektes LABIMI F. Dickmann 

14.35 Uhr Problemstellung Datenarchivierung von 
Genomdaten: Sicherheit / Zugriff / 
Metadaten? 

J. Hampe 

14.45 Uhr Praxisbeispiel: Aufklärung der Genetik von 
Hämochromatose und Gallensteinleiden 
durch „Nachnutzung“ von GWAS-Daten 

S. Buch 

15.15 Uhr Praxisbeispiel: NG-Sequencingdaten – 
Artefaktsammlung oder Datenschatz – lohnt 
sich die Archivierung? 

M. Nothnagel 

15.45 Uhr Kaffeepause  

16.15 Uhr Datenstandards bei Sequenzierungsdaten A. Herrmann 

16:45 Uhr Eine neue effiziente Datenstruktur  
für die Speicherung und Abfrage  
multipler Biosequenzen 

S. Kurtz 

17.00 Uhr SNP array und Next-Generation 
Sequenzierungs Daten; Qualität und 
Analysestrategien 

M. Wittig 

17.30  Uhr Diskussion und Lösungsstrategien F. Dickmann / J. Hampe / M. 
Krawczak 
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5.2 Vorträge 

5.2.1 Vortrag - Dickmann 

5.2.1.1 Folien 
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5.2.1.2 Diskussion zu den Folien 

F: Klinische Daten usw. werden ausgeblendet?! 
A: Ja, wegen der Größe des DFG-Projektes, klarer Rahmen, Projekt ist allerdings 

erweiterbar. 
F: Ist im Hinblick auf das world data center (auch zitationsfähig) so etwas bereits 

vorhanden? 
A: Genomexpresion Omnibus, webbasierte Lösung, allerdings keine übergreifende 

Interaktionen oder Möglichkeit Daten im Grid direkt an Programme zu schicken. 
F: Wieso Grid-Technologie? Finanzierbarkeit / Nachhaltigkeit? 
A: Verweis auf die Entwicklung von Governance Konzepte, Strategie siehe 

Workshop im Juni, Ergebniskonferenz ergab: keine weiteren Grid-Förderungen, 
Infrastruktur bleibt bestehen (Rechenzentrum), aber die Ressourcen müssen nach 
dem Projekt beschafft werden. 

F: Kann ich mir aussuchen wo ich Daten speichere oder geschieht dies irgendwo? 
A: XtreemFS, abhängig von der Laborimplementierung, auch lokale Silos sind 

möglich, ggf. RAID-Konzept auf die unterschiedlichen Töpfe anwendbar, 
Laborimplementierung richtet sich nach den Anforderungen der Forscher, 
OneClickIngest ist gewagt, es kommt mehr Arbeit auf die Forscher zu (bzgl. 
Forschungsdatenmanagement). 

F: In welche Tiefe soll man dokumentieren? Forensisch / sinnvoll, was sind die 
Vorstellungen? 

A: Wunsch: totale Überwachung, sinnvoll eher nicht, eher 80/20. Automatische 
Metadatenextraktion sollte aber implementiert werden. Ziel ist minimaler Aufwand 
(Dateneingabe) für den Forscher, vor allem ist der Erkenntnis des Problems 
wichtig. Keine 100% Eingabe. Wiederholbarkeit und Weiternutzen der Daten ist 
wichtig. 
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5.2.2 Vortrag – Hampe 

5.2.2.1 Vortragsfolien – Hampe 

 

5.2.2.2 Diskussion zu den Folien 

F: Soll ich alles aufbewahren? 
A: Bewertung in der Diskussion, ich würde Enddaten aufbewahren, Rohdaten 

bringen kontextabhängig Vorteile.  
F: In dem Moment der Generierung kennt man den Wert ggf. nicht besser einfach die 

DNA aufheben? Mehr Informationen, kann sie aber zwischendurch nicht nutzen? 
A: Differenzieren: 1xArchivieren zur Nachvollziehbarkeit um Fehler zu finden etc.; 2x 

Data Sharing, Nachnutzbarkeit; beides muss getrennt behandelt werden, da 
unterschiedliche Anforderungen: bspw. beim Datenschutz; Relevanz der Daten 
(für die Nachnutzbarkeit bspw. nichts/weniger Wert); Finanzierung der Infrastruktur 
(sollte von den Universitäten/Klinika übernommen werden) schwer über Projekte 
zu finanzieren.  
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5.2.3 Vortrag – Buch 

5.2.3.1 Vortragsfolien 
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5.2.3.2 Diskussion zu den Folien 

F: Viele Daten wurden verarbeitet, wurden diese veröffentlicht (Nachvollziehbarkeit / 
Excel Tabellen)? 

A: Als Supplements. Genomweite Profile, gehören diese in ein öffentliches 
Repository? -> Rückschlüsse / Re-Identifizierung möglich bei vielen Daten?! 
Daher eingestellt. Bei NIH wird dies jedoch gemacht, weitere Gegenargumente 
bspw. Aufklärung der Patienten. Daten -> Vor-/Nachteile Public Domain (vs. 
Nachnutzen). 
Problem: Qualitätssicherung der Daten, wie kann diese gewährleistet werden? 

F: Journals verlangen wegen Transparenz die Daten, Unterscheidung public access / 
managed access, access Comites, wie lässt sich das klären? 

A: Unterscheidung, worum es geht! Archivierung zur Prüfung (siehe oben)  
Delegation an Access Comites in den USA ist ein großer Unterschied zur 
Speicherung hier, man muss dies den Patienten erklären! 

F: Wie groß wären die Daten gewesen? 
A: Beispiel für Nachnutzung von Daten, geringe Datenmengen, die Daten sind in der 

Public Domain verfügbar. Die meisten Studien veröffentlichen nur die Top Luci 
Gute Annotation zur Nachnutzung (ab call) 
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5.2.4 Vortrag – Nothnagel 

5.2.4.1 Vortragsfolien 
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5.2.4.2 Diskussion zu den Folien 

F: Lohnt es sich die Enddaten als die Rohdaten archivieren? 
A: Erstmals auch Rohdaten, nach ca. 5 Jahren könnten sie gelöscht werden, dann 

wird es (hoffentlich) Tools / de-facto-Standards geben. 
F: Qualitätsparameter von FASTQ? 
A: SAM, öffentliche Daten aus dem Netz. 
F: Wird immer mit 2-3 Sequenzierungstechniken gearbeitet? 



Workshop Genomdaten  Version 1.0.4 
 

 
LABIMI/F 18 Deliverable 4.2 
 

A: Nein, es ist extrem teuer. Kommt aber auf das Experiment an. Wenn ich wirklich 
sicher gehen will sollte man 2 nehmen. 

F: Optimale Sequenztiefe? 
A: Sequenztiefe nicht unbedingt entscheidend, wenn systematischer Fehler drin sind 

hilft es nicht die Sequenztiefe zu erhöhen. 
F: Wie lang ist die Analyse her? Filter haben Artefakte. 
A: 1,5a, Reads sind länger geworden, vermutlich kleinere Fehlerrate -> 

Fehlerschätzung schon nicht mehr aktuell. 
Unterstreicht die Notwendigkeit der Speicherung der Daten. Soll „nur“ 
Bewusstsein für diese Fehler schaffen 

 

5.2.5 Vortrag – Herrmann 

5.2.5.1 Vortragsfolien 
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5.2.5.2 Diskussion zu den Folien 

F: Datenschutz beim SRA-Archiv? 
A: verwendete Patienten sind öffentlich. 
F: Die zu vergebene Nummer auch als Handle? 
A: Ja 
F: Gibt es Journals die das Nachladen der Daten fordern? 
A: Unbekannt ob es Pflicht ist, manche machen es. 
F: Re-Identifizierung unmöglich? 
A: Im Probenteil/Probenbeschreibung kann die Information eingetragen werden. 
F: Mehrere Samples möglich? 
A: Ja 
F: Vorschriften für die Samples? 
A: FASTQ-Datei von DNA, Kombination unterschiedlicher Geräte/Methoden muss 

gekennzeichnet werden. Unterschiedliche Geräte können durch mehrere Runs 
realisiert werden 

F: Wieso nicht in EGA 
A: Geschlossenes Archiv, strikter Datenschutz für Datenweitergabe. Für das 

Hochladen muss ein Account  erstellt werden. Der Hochladende muss 
Datenschutz selber klären, das Archiv kümmert sich nicht drum. 
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5.2.6 Vortrag – Kurtz 

5.2.6.1 Vortragsfolien 
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5.2.6.2 Diskussion zu den Folien 

F: Genom-Browser, kennen Sie den GloveGenomeBrowser? 
A: Nein. 
F: GtencSec-Aufbau? 
A: Format ist binär inkl. Metadaten, kann via C / Perl darauf zugegriffen werden. 
F: Toolgebunden? 
A: Ist offen, theoretisch können eigene Entwicklungen getätigt werden. 
F: Abhängigkeit zu dem entwickelten Tool / nachhaltige Finanzierung? 
A: Master/Doktor-Arbeiten / Lehrstuhlfinanziert, keine Projektförderung 

Entwicklung nachhaltiger Lösung: keine Projektmittel. 
  

5.2.7 Vortrag – Wittig 

5.2.7.1 Vortragsfolien 
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5.2.7.2 Diskussion zu den Folien 

F: Scheduler auf Cluster? 
A: PBS. 
F: Eigene Programme auf Cluster? 
A: Alles was im User ist läuft auf den Knoten, manches via Rechenzentrum. 
F: F: Eigene Forschungseinrichtung oder Service-Enrichtung? 
A: Institut allerdings auch Auftragsarbeit, keine Analyse. 
F: Permanente Geräteauslastung? 
A: Im Prinzip schon. 
F: Wie lang reicht der Speicher, wie lang werden die Daten aufgehoben? 
A: 75% voll, es wird knapp -> Bandlösung. 
F: Auftragsarbeit auch langzeitarchiviert? 
A: Reines Service-Institut nicht, Nutzung Externer möglich, Vorteil wenn man selbst 

an den Systemen ist. 
 
 


