Presseinformation, 2. September 2019

Snakemake und Bioconda

Reproduzierbarkeit und Transparenz von Datenanalysen in der personalisierten Medizin

Die Schering Stiftung zeichnet Johannes Kdster mit dem Friedmund Neumann Preis 2019 aus. Der
Bioinformatiker erhélt den Preis fiir seine Beitrage zur Reproduzierbarkeit von Datenanalysen und zur
Qualitatssicherung in der biomedizinischen Forschung.

Biomedizinische Datensatze, die beispielsweise aus der
Analyse des Erbgutes oder aus bildgebenden Verfahren
gewonnen werden, sind umfangreich und komplex. Erst viele
einzelne Analyseschritte machen diese experimentell
gewonnenen Daten erfassbar und biomedizinische
Erkenntnisse méglich. Der Bioinformatiker Dr. Johannes
Kdster, Arbeitsgruppenleiter im Institut fir Humangenetik der
Medizinischen Fakultat der Universitat Duisburg-Essen,
entwickelte Softwarelésungen, die den Prozess der
Datenanalyse strukturieren und automatisieren und so zu
Ergebnissen flhren, die nachvollziehbar und wiederholbar
sind. Mit ,Snakemake*” hat Dr. Késter Biomediziner*innen eine
freie Software an die Hand gegeben, um Datenanalysen
formal zu beschreiben und automatisiert auszufthren. }
Johannes Késter hat dartiber hinaus das Projekt ,Bioconda“ Dr. Johannes Késter | Fotograf: Stefan Arend
ins Leben gerufen, das den weltweit fihrenden Mechanismus

fur die nachhaltige Verbreitung von bioinformatischer Software bietet.

Seine aktuelle Forschung entwickelt zudem eine vereinheitlichte Theorie zur statistischen Analyse von
Mutationen im Genom mit besonderem Fokus auf eine interpretierbare und transparente Bestimmung von
Messunsicherheiten. Die Arbeiten von Johannes Késter unterstiitzen somit die reproduzierbare Datenanalyse
und steigern die Qualitatssicherung in der Biomedizin.

Fir seine herausragenden Forschungsarbeiten erhalt Dr. Johannes Kdster den diesjéhrigen Friedmund
Neumann Preis. Die Schering Stiftung vergibt den mit 10.000 € dotierten Preis an
Nachwuchswissenschaftler*innen, die herausragende Arbeiten in der humanbiologischen, organisch-
chemischen oder humanmedizinischen Grundlagenforschung erbracht und nach der Promotion bereits ein
eigenstandiges wissenschaftliches Profil entwickelt haben. Der Preis will exzellente wissenschaftliche Leistung
sichtbar machen und die wissenschaftliche Etablierung unterstitzen.

Johannes Koster wurde flr den Friedmund Neumann Preis 2019 von Prof. Dr. Sven Rahmann, Lehrstuhl fiir
Genominformatik am Institut fir Humangenetik der Universitét Duisburg-Essen, vorgeschlagen. ,Die Arbeiten
von Johannes Kdster sind enorm vielseitig und umfassen sowohl theoretische Modelle als auch ganz
praktische Software-Werkzeuge flr biomedizinische Datenanalysen. Die Reproduzierbarkeit solcher Analysen
ist extrem wichtig fir die Glaubwurdigkeit der biomedizinischen Forschung. Hierzu hat Johannes Koster
entscheidende Grundlagen gelegt, auf denen nun weltweit zahlreiche Forschende aufbauen.,” so Rahmann.
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In diesem Jahr wird die Preisverleihung von Musiker*innen der Komischen Oper Berlin begleitet. Es singt
die hollandische Mezzosopranistin Maria Fiselier, die als eine der vielversprechendsten neuen Stimmen in
Europa betrachtet wird, gelobt firr ihre auBergewdhnlich warme und reiche Stimme. Sie wird begleitet von
Daniela Braun, StimmfUhrerin der 2. Geigen, und Frank Schulte, Solorepetitor und Orchesterpianist an der
Komischen Oper Berlin.

Anlasslich der Auszeichnung wird Johannes Kdster am 25. September 2019 einen Vortrag vor
Schiiler*innen der Lise-Meitner-Schule in Berlin halten und mit ihnen Uber seine Forschungsarbeit an der
Schnittstelle von Informatik, Biologie und Medizin sprechen.



Hintergrundinformationen

Die Reproduzierbarkeit von Datenanalysen ist ein zentrales Thema in der Wissenschaft — insbesondere in
Zeiten von immer groBer werdenden Datenmengen. Mit Snakemake hat Dr. Johannes Kdster ein Werkzeug
geschaffen, das es ermdglicht Datenanalysen in leicht zu verstehende Bestandteile zu zerlegen, diese formal
zu beschreiben und ohne Modifikation auf beliebigen Berechnungsplattformen (vom PC Uber
Hochleistungsrechner bis hin zur Cloud) automatisiert auszuflhren. Snakemake ist heute eines der
international fihrenden Systeme auf diesem Gebiet und wird unter der Leitung von Johannes Kdster von
einem internationalen Team kontinuierlich weiterentwickelt.

Datenanalysen kénnen jedoch nur reproduzierbar sein, wenn die zugrundeliegenden Software-Bibliotheken
leicht auf neue Berechnungsplattformen Ubertragbar sind. Zu diesem Zweck hat Johannes Késter 2015 das
Bioconda-Projekt gegriindet, welches sich seither zum Ruckgrat der reproduzierbaren Datenanalyse in der

Bioinformatik entwickelt hat. Das Projekt wartet und erweitert unter Beteiligung von tber 600 internationalen
Forscher*innen einen Katalog von mehr als 7.000 Software-Paketen aus dem Bereich der Bioinformatik, die
auf einfache und vereinheitlichte Weise automatisiert installiert werden kénnen.

Zusammen bilden Bioconda und Snakemake eine vollstandige Lésung flr die reproduzierbare Datenanalyse
in den Lebenswissenschaften und finden in zahlreichen Forschungsprojekten auf der ganzen Welt
Anwendung. Auch Johannes Kdster nutzt sie in eigenen Projekten im Bereich der Tumorforschung und
personalisierten Medizin.

Hierbei fokussiert er die Mutationsanalyse von genomischen Daten. Diese kann wichtige Hinweise auf die
Entstehung und mégliche Behandlungen von Krankheiten wie Krebs oder von erblichen Syndromen geben.
Das Forschungsfeld der Mutationsanalyse war bisher zersplittert in diverse Speziallésungen flr bestimmte
Fragestellungen. Zum Beispiel gibt es Modelle fiir die Bestimmung von Mutationen, die exklusiv im Tumor
vorkommen, aber nicht im gesunden Gewebe desselben Patienten. Es gibt Modelle fiir die Detektion von
groBen, strukturellen Veranderungen im Genom und Modelle fir den Austausch, die Einfilgung oder Léschung
von wenigen Nukleotiden (den Bausteinen, aus denen das Genom zusammengesetzt ist). Basierend auf einer
Kooperation mit Prof. Dr. Alexander Schénhuth vom CWI Amsterdam setzt ein aktuelles Forschungsprojekt
von Johannes Késter an diesen Bruchstellen an, indem es eine vereinheitlichte statistische Theorie der
Mutationsanalyse aufstellt. Diese ermdglicht die Betrachtung séamtlicher Arten von Mutationen unter
Berlcksichtigung von allen bekannten Arten von vorkommenden Messunsicherheiten. Letztendlich wird das
Projekt jegliche Art von Mutationsereignis so bestimmbar machen, dass samtliche auftretende
Unsicherheitsfaktoren berlcksichtigt und Bewertungen sowie Therapieentscheidungen aufgrund von leicht
interpretierbaren und transparenten WahrscheinlichkeitsmaBen getroffen werden kénnen.

Johannes Koéster promovierte 2015 an der TU Dortmund in Informatik und entwickelte hierbei das
Datenanalyse-Framework Snakemake, welches seither ein weitverbreiteter Standard zur Sicherstellung der
Reproduzierbarkeit von Datenanalysen geworden ist. AnschlieBend war er Postdoktorand im Department of
Biostatistics des Dana-Farber Cancer Institutes und der Harvard University, wo er sich mit neuen statistischen
Modellen fiir Einzelzellanalyse und CRISPR/Cas9 beschaftigte. Zudem griindete er 2015 das Bioconda-
Projekt, welches in kurzer Zeit zum meistgenutzten Mechanismus zur nachhaltigen Verfligbarmachung von
bioinformatischer Software geworden ist. 2016 wechselte Dr. Késter an das Centrum Wiskunde & Informatica
in den Niederlanden und forschte im Bereich der reproduzierbaren Datenanalyse. 2017 wurde er
Arbeitsgruppenleiter in der Medizinischen Fakultat der Universitat Duisburg-Essen und am
Universitatsklinikum Essen. Sein Forschungsschwerpunkt liegt zurzeit in der Entwicklung von neuartigen
Bayesschen Modellen fiir die Analyse von genomischen Daten sowie in der Fortsetzung und Anwendung
seiner erfolgreichen Projekte fir reproduzierbare Datenanalyse im Bereich der personalisierten Medizin.
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