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Ein wissenschaftliches und
kulturelles Pionierprojekt unter dem
Ehrenschutz von Margit Fischer



Warum sind wir heute hier?

Wir sind heute hier, um Uber das Thema
Erbgut-Sequenzierung zu reden.




lhre Gesprachspartner

Giulio Superti-Furga, Molekularbiologe und seit 2005
Wissenschaftlicher Direktor des CeMM

Helga Nowotny, Wissenschaftsforscherin und Vorsitzende des
ERA Council Forum, Mitglied im Steering Board von Genom Austria

Wolfgang Schutz, Rektor der Medizinischen Universitat Wien,
die als Projektpartner bei Genom Austria ein wichtige Rolle hat

Christoph Bock, Projektleiter von Genom Austria,
Genom-Wissenschaftler und Forschungsgruppenleiter am CeMM
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Unser Thema

— Wir sind heute hier, weil die DNA-Sequenzierung
auf dem Sprung zur Alltagsprozedur ist, und
wir uns mit den Chancen und Risiken befassen
mussen.

— Rasante Entwicklung der Technologie macht
personliche Genome erstmals bezahlbar
(heute € 7.500 fir eine vollstandige Genomanalyse
am CeMM).




Eine revolutionare Technologie

Computer

Wer hat einen Computer?

1970 Forschungsinstitute
1980 Universitaten & Konzerne
1990 Schulen & Unternehmen
2014 Fast jeder & fast immer

2014

DNA-Sequenzierung

Wessen Genom wurde sequenziert?
1996 Das erste Bakterium (E. coli)

2001 Referenzgenom des Menschen
2007 Erste personliche Genome

2014 Viele tausend personliche Genome



Sind wir darauf vorbereitet?

— Niemand redet daruber.

— Chancen und Risiken sind der Offentlichkeit
zu wenig bekannt.

— Es herrscht sowohl Angst, als auch Gbermal3ige
Erwartung.

— Die sachliche Diskussion wird erschwert.

— Ein aktives Mitgestalten wird verzogert,
wenn nicht verhindert.




Darum: Reden wir daruber!

— Wenn wir uns als Gesellschaft auf die DNA-
Sequenzierung vorbereiten wollen, missen wir
Uber die Rahmenbedingungen reden.

— Genau dafir gibt es das Projekt Genom Austria!




Genom Austria mochte

— Das Eis brechen und die Diskussion auf
allen Ebenen anstol3en

— anhand offentlicher, personlicher Genome
zum Anfassen

— um Bewusstsein fur die Entwicklung der Genom-
sequenzierung und ihre Konsequenzen zu schaffen

— und den geeigneten Rahmen fur den
offentlichen Dialog zu bieten.




Wie lauft es ab?

Mit Genom Austria werden erstmals in Osterreich die
ganzen Genome freiwilliger Pioniere veroffentlicht!

— Sequenzierung der Genome

— von heute 2, und im Jahr 2015 von 20 Freiwilligen

— die bereit sind, die Daten mit der
Offentlichkeit zu teilen

— selbstverstandlich nach entsprechender
Aufklarung und Zustimmung




Die Prinzipien von Genom Austria (1)

— Freiwilligkeit
— Offentliche Daten und freier Zugang
— Ethische Prifung

— Keine diagnostischen oder finanziellen Interessen




Die Prinzipien von Genom Austria (2)

— Aufklarung und Nachweis des Verstandnisses von
Risiken und Chancen

— Kein Anonymitatsversprechen, da aufgrund der
geringen Anzahl der Pioniere nicht haltbar

— und vor allem, um dem didaktischen und
aufklarerischen Anspruch gerecht zu werden.
Konkreter Vergleich Genotyp-Phenotyp




Was genau wird veroffentlicht

— 2-3 Absatze Text zur EinfUhrung und Zusammenfassung
der wissenschaftlichen Interpretation der Daten

— Rohdaten (BAM-Files) und Genotyp-Informationen (VCF-Files)
— Visualisierung des Genoms und Links zu Analyse-Tools

— Spater: Freiwillige thematische Fragebdgen
(z.B. Nahrung oder Sport)

— Genom Austria verfolgt keine diagnostischen oder
kommerziellen Zwecke!




"N

Wie funktioniert die Sequenzierung

Extrahierte DNA Blutprobe / Speichelprobe
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DNA-Fingerabdruck DNA-Typisierung DNA-Sequenzierung




ATCTAGTATGGTTAAAGTCCATACAATGTATCATGCAACCAACCCATTCCTAATCATCCACTCTGGGAGCTTTGGGGCTTTCTTGCCTATGTGCACAGGAGACATGCACACTAATATGTATGG
CAAAAACTGGAAACAGCCACATGTACATCAATAGGAAACTGGTGAAATTGTGGTAAAACGATATGTAAGCCTTCAGCAGTAAAAATGAATGAATGACAGCCTCCCACACCACAGATAACTCCT
ACACATAATGTGCATCATGGGAAAATACATGCAGTAGGAATTTGCTATACAGGAAGCTTAAAAACCAGCAAAACTAACTGAGGTTTGTTTTGGGGAGATATATATATATATATATTTATTGCA
CAAATCTTTGAAGGAATACAAAGGAATATGTATCACACGCACACACCCCAGGATGGAGTCTCCTGCTGAGACCAGCGCGGTCAGGGAGACCCTAACCCAGTGGTGCTAGAGGAATTAAAGACA
CACACACAGAAATATAGAGGTGTGAAGTGGGAAATCAGGGGTCTCACAGCCTTCAGAGCTGAGAGCCCGGAACAGAGATTTATCCACATATTTATTAACAGCAAACCAGTCATTAGCTTTGTT
TCTATGGATATTAAATTAGCTAAAAGTATCCCTTATAGGAAACGAAGGGATGGGCCAAATTAAAGGAATAGATTGGGCTAGTTAACTGCAGCAGGAACACACCCTTAAGACACAGATCGCTCA
TGCTATTGTTTGTGGCTTAAGAATGCCTTTAAGCAGTTTTCCGCCCTGGGCAGGACCGGTGTTCCTTGCCCTCATTCCCGTGAACCTGCAACCTTCCAGCTTGGGCGCTAGGGCCATTATGAA
CATGTTACAGTGCTGCAGAGATTTTGTTTATGTCCAGTCTTGGGGCCAGTTTATGGCCAGATTTTGGGGAGCTTGCTCCCAACATCTCTCCCTTCTTTGATTTGTAAGGAGATAAAAGCAAGG
GCTGCTTTGTCACGGTGAGCTACTTCTTGCAGGAATCGGGATCTGCATCTGCAGACTATATGAAGACAAACAACATAGATTAAAAGCACAGTCATCATTGAAATCACAGAGCTTCCAAGTGTT
TTTATCCATTTTAATGGGTTACTAGCTGCTAATTTGTCGGCAGCTCCTTTAAGCACTCCAGTTTCTGGCATTAAGTTCAGGTGTTCCTGAGATGCTTTACATATTTCTTCTTTTAATTTTAAA
TCCTTATGTTAAGCTCCTACAGTGGGCCATATCATTTCAGGTTGAGGTGCCACTATACCGCCATGGTTCCAGATAATAGGAACTTTTGCCATACTTCTTATCATTTCTACCATCTGACCATTT
TGTTCAGATCATCTGAATATAGTGTGACCATGGCATGCAGACTGAGAGGTGCAATTCAAGCTAAACATCCCCTTAGGGGACCAATTAATGATTCCATAGGAATTATTGTGCAGCACCTCTGCC
TGTTCTGCAAAGCAATCTTCCTAAACAAGTATGTTCATTTTTTCTAACTGGGTCCAATTTTGTTTCCAAATACGTTTTTGAGGGTGGTATGCCTCAATTATAGGAGCAGATTTATTATGGTAA
ATACTGAGAGCAGAAAGCATGTGTAACCATGTCATAGAGTGATTGCATCCAGGCATTATTACAAACCCTTATTGAAGGAATACTCACGGCAGTGGTGATAACCGCTATCATAGCTGCCATTAA
ATTATTCATTGTGACTGGTTGTCCTGCTTTCCTCAGGTTTTCTTCTGCCATCTGTGACAGCTTCTTCATCTGCCCCCAGGTAGGTGGCTGTGTTTGACAGGTGTTGCTCATGACAGTTGGGGT
CCTCCTCAGCATCAGTCTCAACATGGCTGCAACCGAGGGGTCCTCGGGATCCTCCTGGAGTCTCTTCCTTGGCATCTGGCTCATGGTAAGGTTTCAGGTATCTTGATGGTATCCAAATTGGCT
GTTGATTTTGGCCTGGAGAAATACAAGCATAGCCCCTACCCCAAGTTATTATTTTACCTATTTTCCAATTTTTGTTATCGGATCTCTCCACCAAATCAGTTGTTCTGTTTCTGTCTTTGCAGC
TGATTTCTGTAGATGCTGTTCAGCTGCTGATAACATCTGGCCTTTGGGCAGGCTCAAAAAATTTAAAGTTAATAATGATAAGTTCAGTTGCATTTGTGGGGTTCCATATTCTCTGTCTCTCCC
TTTCCGCTTTTGCAACTGCTGTTTTAGGGAGAGATTCATTCTTTCCACTATGGCTTGTACTTGAGAATTACATGGGATACCAGTAATGTGTTTAATAGTCCACATAGAGAAAAATGTAGCTAA
AGCTTGGCTAGTAGAGCCTTGGGCATTATCTGTTATAATAGAAGCTGGAATGCCCATCACTGCAAAACACTGCAAAAGATGACGTTTAACACAGGCAGAAGACTCTCCTGTTAGGCATGAGCC
CAGACAAAGTGAGAAAAGGTGTCCACACATACATGTACATAAGCTAGTCTCCCAAGCCAGGGAACATGTGTGACATCCATTTGCCAAACAGAGTTAGATTCCAGTCCTCAAGGATTAACTCCT
CCTGTAAAAGATGAGGAACGTACCATTTGGCAAGATGGGCATCGCTGGATAATAGCTTTAGCTTCTTTCCAGGTAATGCTGTATCTGCGTTTGAGACCAGAGGCATTAACATGGGTTAAATTG
TGAAAGTGTCTAGCATTAAATATTGCAGTAGCAACTAAGCAATCAGCCATTTGATTCCCTTCAGTCAAAGGTCCTGGAAGAGGTGTATGAGCCCTAATATGAGTGATGTAAAAAGGATGCATT
CTACTCCTAACTGCTGTTTGCAATTGGGTAAATAAAGTCATCAGTTGTTCATCTGTATGAAATTGTGAGAATTTTAAATAACTGTGTGGAGTGAACCATCCATGAAGAATCAGAAATCACATT
AATAGGCATATCAAAAGCAGTCAATACCTCAATTACAGCTACAAGCTCTGCTTTTTGAGCTGAAGTATAGGGCGTCTGAAAAACTTTACTTTTTGAGCCAGAATAAGAAGCTTTACCATTACT
AGACCCATCTGTAAAAACATTCTCAGCACCTTCAATTGGTTTAAGTTTATTTTAGGGAGAATCCAATTAGTTAATTTGAAAAACTGAAACAGCTTCATTTTAGGAAAATGATTATCCAGAATA
CCCACAAAGTCAGCTAAAATGGGTTTGCTGAGTAAGACTATTTATAAAAGCTTGCGTATTTGTGCCTTCGTGAGAGGGACAAGAATTTTTCCAGGATCATATCCATGTAATTTAACAATCCGA
GTTCTCCCAATCCCTATCATAGTAGTGAGTTGATCTAAATAAGGAGTTAGAGTCCATAAATTAGTATGTGAAAGAAAAAGCCACTCCACTAAGTCCTGTTCTTGGACAATAACACCAGTAGGT
AAATGCTGAGTTGAAAAAATTAGCAAATCTAGAGTCTTCTCTGGATCTATTCTATTTAACTGAGCTTTATGGACTTGCTCCTCAATCAGTTGTAACTCTGCCTCTGCCTCCTTTGTTAATTGC
TGAGGGTTAGTGAGACCAGGCTTTCCTTTAAGGATAGAAAAGAGATTACTCATGGCATAGGTAGGAATGCTTAGAGCAGGTCGTATCCAATTAATATCCCCTAGTAATTTTTGAAAGTCATTT
AATATTTTTAGTTGATCCCTACGTAAGTTACTGTCTGTGGCACAATGGTAGTGGCATTTAATAAGGTCCCTAAGTTGGAGTATGGAGTAGTGGTCTGAATTTTGTCAGGAGCTATAATTAAAT
CAGCATGAGAAATCGAATTTTGCAAGTGATCATAACATTGAAGTAATATTTCTCGAGTGGGGGCAGCACAAACTATATCATCCACATAGTGAATAATGCAACATAGTGAAAATTTTTTACAAG
TAGGATCAATTICTTACCCCACATATGTCCGGCAAATTITTGGGACTGTTTAACATGCCCTGTIGCAACACTTTCCAATGATAACACTTAGCAGGCTGCAGGTTGTTTIATTGCAGGAATTGTAA
ATGCAAACCGTTCACAGTCTTGCTCAGGTTATAGGGATAGTAAAGAAACAGTCCTTTAAATCTATGACTATTAAAGGCCAATTTTTTTGAATTATAGCAGGAGAAAGTAATCCTGGCTGTAAT
GCTCCCATAGGTTGGATAACTGAATTGATGGGTCTTAAGTCAGTTAACATTCTCCATTTACCTGATTTTTTCTTAATTAAAAAAAACTGGAGAATTCCAAGGGGAAAATATTGGAGCTATGTG
CCCATTTTCTAATTGTTCAACAACTAATTTCTCTAAAGCCTCCAGTTTTTCTTTACTTAGTGGCCATAGTCCTATCCAAATTGGCTTATCCAATAACCCTTTTAAAGGTATAGGTTCGGAAGG
CTTAACAATAGCCACCATAAAAAATGATATCTTAATCTTTGGTGGGAACTTTTTAAACCTTGCAAATTCTTTTCTAGTCCCATACCAGGGACATACCCCATTTCATGCATTGTTTGTTGATTT
TCAGGGATATATAATTGATCTGGAATTAGAACTTGTGCTCTCCATTGTTGTAATAAATCTCTTCCCCATAAATGTATAGGTACAGAAGT

Blau: Haufiger Polymorphismus
0.0001% des Genoms von Teilnehmer PGA-1 Rot: Private Variante
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—Ein Genom besteht aus 3 Milliarden Bausteinen

—Das entspricht mehr als hundert dicken Buchern




PGA-1 Analyse

— Ubertrager-Status fUr genetische Erkrankungen

— [B-Thalassamie, Himochromatose, DIDMOAD-Syndrom
— Krankheitsassoziierte genetische Varianten

— Diverse Risikovarianten fur kardiovaskulare Erkrankungen

— Deutlich erhohtes MPN-Risiko (rs12340895(C;G) Variante)
Olcaydu D et al. (2009). Nat Genet 41(4):450-4.

— Geringes Risiko fur Nikotinabhangigkeit
— erhohtes Risiko fir Fettleibigkeit




PGA-1 und PGA-2
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Motivation fur die Teilnahme

— Interesse an Biologie, an Genen und Genomen

— Mitwirkung an einem Bildungs- und
Aufklarungsprojekt

— Beitrag zur Forschung und zur freien
Verfugbarkeit von Daten

— Neue Technologie ausprobieren, sich selbst
besser verstehen




Risiken einer Teilnahme

— Mogliche unerfreuliche Nachrichten Uber
Gesundheitsrisiken (keine Diagnostik)

— Unerwartete Ergebnisse bzgl. Elternschaft,
Herkunft oder Abstammung

— Genetische Diskriminierung
(laut EU-Grundrechtecharta illegal)




Chancen durch die Teilnahme

— Personliche Information Uber Herkunft und
Abstammung

— Wissen Uber die eigenen Anlagen und die
Maglichkeit seinen Lebensstil zu Gberdenken

— Einblick in die Biologie des eigenen Lebens




Nutzen fur die Allgemeinheit (1)

— Beitrag zu einer patientengerechteren Medizin

— Konkrete Beispiele "zum Anfassen", zum Lernen
und zum Mitdiskutieren

— Pioniere erproben als Testpersonen
stellvertretend Chancen und Risiken




Nutzen fur die Allgemeinheit (2)

— Auseinandersetzung mit den vielfaltigen
biologischen, medizinischen, philosophischen,
ethischen, juristischen und sozialen Aspekten der
Genomsequenzierung

— Uberprifen der Wirksamkeit der
Rahmenbedingungen, bieten die Gesetze
ausreichend Schutz?




Chancen fur die Wissenschaft (1)

— Erweiterung des Wissens Uber die genetische
Vielfalt und Variabilitat

— Beisteuerung von Referenz-Genomen zum
internationalen Personal Genome Project
personalgenomes.org




Chancen fur die Wissenschaft (2)

— Forschung und Technik wird verstandlich gemacht

— Daten fUr Ausbildung und Forschungsprojekte

— ,Open Data"

ein Vielfaches an Personen und Expertinnen aus
den unterschiedlichsten Disziplinen werden sich
mit einem Thema und Daten befassen konnen




Ehrenschutz: Margit Fischer

“... Genetik als eine der Leitwissenschaften
des 21. Jahrhunderts muss allen Birgerinnen und
Birgern offen stehen und verstéandlich sein. ..."

Auszug aus Margit Fischers Schreiben zum Ehrenschutz




Die Mitwirkenden beli Genom Austria

— Ehrenschutz Margit Fischer
— Steering Board

— Beirat fUr wissenschaftliche, ethische und
gesellschaftliche Fragen

— Projektteam
— Die Pioniere

— PersonalGenomes.org

— Die Allgemeinheit




Informieren und Mitreden

— Schul- und Lehrerbildungsprojekt in Zusammenarbeit mit den
wissenschaftlichen Vereinen Science Center Network und Open
Science

— OAW Vortragsreihe "Genom &..."
— Diskussionsveranstaltungen in ganz Osterreich
— PersonalGenomes.org Jahreskonferenz in Wien, 17.-19.9.2015

— Sozialwissenschaftliche Begleitstudie (Ulrike Felt, Universitat Wien,
Barbara Prainsack, King's College London)

— Interviews mit Expertlnnen und Pionieren

— Website www.genomaustria.at mit Informationen
und Feedback-Maoglichkeit




Genome im offentlichen Dialog

— Wir suchen die Offentlichkeit, weil wir der Meinung sind,
dass Genome nicht eine Sache der Medizin oder Forschung sind,
sondern viele Bereiche des Lebens betreffen

— Wir denken, dass zum Beispiel Philosophie, Ethik, Recht,
Kunst mitreden sollten und vor allem die Betroffenen, wir alle,
die Gesellschaft, und

—Sie!

Wir bitten um lhre Fragen




