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Genom Evrope (GoE) izhaja iz pobude 1+MG

Cross-border access to genomic data, implementation of genomics-based

health
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i New project in ™, Genome
s - of Europe

quality, 1+MG proof whole genome
sequences across Europe.”

Slide provided by Valentina Oberti — EC officer



* Vzpostaviti referencni genom evropskega
prebivalstva na podlagi 100.000 celotnih genomskih
sekvenc (WGS): " St rerens
O 53 ustanov iz 31 drzav
O Zdrave osebe, starejse od 35 let

O Minimalni nabor podatkov: WGS, spol, starost in
poreklo

Uporaba:
* NatanCen zemljevid genetske strukture po Evropi.

* ReferenCna baza podatkov za iskanje posameznih
variant.

* Referenca za gensko imputacijo glede na poreklo.

Porazdelitve poligenskih ocenjevanj tveganja, prilagojene
glede na poreklo. S—




lzracunano Stevilo
genomov evropskih
drzavljanoy, ki se bodo
sekvencirali v
posameznih drzavah.

~2400 genomov iz
Slovenije

Pri vecjih drzavah
upostevanje
priseljencev in
manjsin!
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Tezave: Pravna, eti¢na in druzbena vprasanja (ELSI)

Vzpostavitev nacionalnega vozlisCa 1+MG/EDIC za sodelovanje v projektu Genome of

Europe (GoE).

Razvoj infrastrukture za varno hrambo in upravljanje genomskih podatkov (GDI

infrastruktura).

Sooblikovanje pravnih in upravljavskih okvirov za deljenje genomskih podatkov v Evropi.
Zagotavljanje skladnosti z GDPR pri obdelavi zdravstvenih in genetskih podatkov.
Uravnotezenje odprte znanosti z varovanjem zasebnosti in pravic posameznika.

2.A - Posebni nacionalni organi za dostop do genetskih podatkov kot
upravljavci

Slike: Jernej Kovac

Ustanovitev posebnih
nacionalnih organov, ki bi
nadzorovali dostop do
nacionalnih podatkovnih
zbirk, ima s strani Clanov
zrcalne skupine najvecjo
podporo.

3.A-

Nacionalni upravljavci s privolitvijo posameznikov

Podatki zaCasno
ostanejo pod nadzorom
in upravljanjem ustanov,
Ki so jin zbrale in so
deljeni na osnovi
podanega soglasja
posameznika.



Zakaj je ELSI pomemben?

*Eticna vprasanja: Kako zagotoviti odgovorno in pravicno uporabo genetskih
podatkov?

‘Pravne posledice: Kako regulirati zasebnost, dostop do podatkov in diskriminacijo?

‘Druzbeni vplivi: Kako genomika vpliva na posameznike, skupnosti in zdravstvene
sisteme?

« Zmanjsuje nepravicno uporabo informacij o
genomih.
LS| in  Pomaga oblikovati politike in regulativo v
i genetiki/genomiki.
« Spodbuja javno razumevanje in sprejemanje
genomike.
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Vzpostavitev sistema in priprava podatkov

« Vzpostavljen informacijski sistem za zbiranje metapodatkov (Molgenis)
* Priprava in sekvenciranje genomov
» Bioinformatski cevovod za pretvorbo surovih sekvenénih podatkov v VCF datoteke

Povezava s platformo za izmenjavo med drzavami

 Definicija podatkov, ki bodo vkljuCeni v nacionalni repozitorij

* Oblikovanje zivljenjskega toka genomskih podatkov

* Vnos, obdelava, iskanje, varna hramba, reguliran dostop

» Usklajenost s smernicami FAIR

» Usklajenot z nacionalnimi in mednarodnimi etiCnimi smernicami



Genomski podatki so obcutljivi osebni podatki

Podatki o Cloveskem genomu so trajni in identifikacijski, zato popolna
anonimizacija pogosto ni mogoca.

Genom posameznika je edinstven in vsebuje informacije o zdravju, fiziCnih
lastnostih in poreklu posameznika. Popolna anonimizacija ni mozna.

Velike genomske baze omogocCajo pomembne raziskave, vendar odpirajo
vprasanja zasebnosti in informiranega soglasja.

Primer privatnega podjetja 23andMe je pokazal, da so podatki o genomih
izpostavljeni tudi kibernetskim tveganjem in vprasanjem lastnistva podatkov.

Potrebni so strogi eti¢ni standardi, zascita podatkov in transparentna
uporaba genomskih informacij.

Nacela odprte znanosti spodbujajo deljenje raziskovalnih podatkov, vendar
pri genomskih podatkih nastaja razkorak med odprtim dostopom za
znanstveni napredek in nujnostjo zascite zasebnosti posameznika.



Uporaba podatkov genoma in izzivi

Primeri uporabe podatkov referenche baze GoE
* |zboljsana diagnostika redkih bolezni
» Bolj ciljno zdravljenje raka
« BoljSe razumevanje stranskih ucinkov zdravil
« Znanstvene raziskave na podrocCju genomike

Etiéni in druzbeni izzivi S
« Zasebnost in varstvo podatkov. |
. Informl_rano soglage In avtonomija. == (g Lo e g
« Posledice za druzinske ¢lane. é’ ceramictzta

Uporaba podatkov genoma v raziskavah.

Kako uporabljati podatke genoma?

Kdo je lastnik teh podatkov?

Kako uravnoteziti zasebnost in znanstveni napredek?
KakSna so tveganja diskriminacije na podlagi genoma?
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Hvala za pozornost!
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