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A medicina lehetéségeinek béviilése
biotechnolégiai médszerek alkalmazasaval

Kosztolanyi Gyorgy

Az elmdlt évtizedek folyamatos biotechnoldgiai
fejlédése a XXI. szdzad kezdetére ugrasszerd val-
tozdshoz vezetett a biomedicindban. Az emberi
genom bazissorrendjének feltardsa novekvd
érdeklGdést keltett a genetika irdnt, noha valto-
zatlanul zavar tapasztalhaté a genetika hatdsa-
nak megitélésében az orvosi gyakorlatban. A
genomika fogalma még misztikusabb. A jelen
munka roviden attekinti a biotechnolégiai fej-
I6désnek koszonhetd legfontosabb el6nyoket.
Ezek révén az orvostudomany olyan szakaszhoz
érkezett, amelyben az egyének genomjanak
vizsgdlata segitségére lesz az orvosnak, hogy
meghatdrozza az optimalis megel6z6 intézke-
dést, a helyes diagndzist és a terapia megvalasz-
tasat.

genomika, genetikai hajlam,
polimorfizmus, genom és kornyezet,
genomikai kutatas

NEW PROSPECTS IN MEDICINE BY
THE APPLICATION OF BIOTECHNOLOGICAL
METHODS

The recent completion of the sequence of the
human genome — thanks to the developments in
biotechnology — has increased interest in ge-
netics, but confusion remains about the role of
genetic information in the medical practice. The
role of genomics (a term coined only 15 years
ago) in medicine is even more confusing. This
review summarizes briefly the most important
advances relating to the robust development in
biotechnology, by which the practice of me-
dicine has entered an era where the individual
patient’s genome could help to determine the
optimal approach to care, whether it is pre-
ventive, diagnostic, or therapeutic.

genomics, genetic susceptibility,
polymorphism, genome and environment,
genomics research
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z elmalt évtizedek folyamatos biotechnoldgiai
A fejlddése a XXI. szdzad kezdetére ugrisszeri
véltozashoz vezetett a biomediciniaban. Ennek
konkrét terméke kétségtelentiil az ember genetikai dllo-
ményanak, bizissorrendjének feltirdsa (7, 2). Valés
lehet8séggé vilt, hogy molekularis szinten értelmezni
lehessen az ember minden biolégiai, testi, szellemi tu-
lajdonsagat, az emberi populdci6 tagjainak egyediségét,
a populdcién beliili variabilitdst, a betegséghez vagy 1d8

Elfogadva: 2005. augusztus 8.

elstti haldlhoz vezetd hajlamot. Noha a bazisszek-
vencia feltdrdsa, a szervezet felépitését és miikodését
irdnyit6 gének megismerése — és ebbdl adédéan vizs-
gilhat6siga — dnmagiban még nem jelenti azt, hogy
tisztdz6dik a normilis és kéros folyamatok mechaniz-
musa is, a genom feltirisa megnyitotta az utat a
patomechanizmusok hibads kéd felsl indulé kutatdsa
elétt, illetve a kédolérendszerbe valé beavatkozis, a
génterapia felé is (3, 4).
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Genetika versus genomika

Az emberi genom bézissorrendjének feltirdsa névekvd
érdeklddést keltett a genetika irdnt, noha véltozatlanul
zavar tapasztalhat6 a genetika medicindra gyakorolt ha-
tisdnak megitélésében (5). A genetika mindent athaté
szerepének gyakori talértékelése mellett tovdbbra is él
az a kordbban megfogalmazott vélemény, hogy a geneti-

ka nem gyakorol lényeges hatdst az or-

Mig a genetika

vosldsra, mert a picienseknek csak egy
kis korére irdnyul. A legtobb monogénes

az egyes rendellenesség  ritka, azonban ezek
géneket és azok egylittes népegészségiigyi hatdsa mir
L. jelent8s, rdadasul az egyes monogénes

hatasait ) . h .
betegségek mechanizmusinak feltirisa

. gs¢cg
tanul MAaNyOZZa,  olyan alapvets patofiziolégiai ismeretek-
a genomika hez vezetett, amelyek mas, rokon allapo-
gének tok értelmezésében is szimos hasznos
sokasaganak informaciét eredményeztek. A genetika
interakcioit révén a XX. szdzadban nemcsak a
snek ! mendeli tdrvények szerint 6rokléds,
a gene Ggynevezett monogénes betegségeket
L ugy g gseg

funkcigjat ismertitk meg, hanem az elmult egy-két
elemzi. évtizedben feltdrisra keriiltek az egyes

mutacidtipusok és ezek funkciondlis ko-

vetkezményei (baziscserék, insertiok,

deletiok, nonsense, missense, frame-shift
mutacidk, loss-of-function, gain-of-function, regulatory
mutacidk), tovibbd a nem mendeli 6roklgdést eredmé-
nyez8 monogénes anomalidk is (imprinting, uniparen-
talis disomia, trinucleotid-repeat-expansion — e kifejezé-
sek tartalminak magyarizata meghaladni a kézlemény
kereteit). Hamarosan eljutunk oda, hogy a specialis ge-
netikai informacié meghatérozé jelents-

Két nem rokon
egyén DNS-
szekvencidja
99,9%-ban
azonos,

a 0,1%-nyi
bazis azonban
elegendé az

ségli lesz minden egyes ember egészség-
tigyi ellitdsaban (5, 6).

Ha a genetika megitélése nem egyér-
telmd, a genomika fogalma még miszti-
kusabb. A 15 évvel ezelStt bevezetett
terminolégia (7) szélesebb és ambicié-
zusabb teriiletet jeld] meg célként, mint
a genetika: mig ez utébbi egyes géneket
és azok hatdsait tanulminyozza, a ge-
nomika gének sokasaganak interakcioit,

emberi a gének funkcidjat elemzi, s erre egyre
populacié tobb emberi betegségben van méd. Ha

. ma példdul az asthma, a hypertonia, a
gyalforlatllag kovérség vagy a zoldhélyog hatterében
Vegtelen all6 genetikai hajlamrél beszéliink, mar

variabilitdsdhoz.

betegségenként 6t-tiz-hasz génre gon-
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dolunk. Ezek az ismeretek egyelre
nem jelentenek diagnosztikus értékd
tampontot, s prediktiv jelent8ségiik is csak korldto-
zott, mégis rendkiviil fontosak abbdl a szempontbdl,
hogy rdmutatnak azokra a kandidins génekre, ame-
lyeknek tanulmanyozisa elvezethet az adott kérkép
patomechanizmusdnak feltirdsdhoz, s ezen keresztiil
kezelési lehet8ségek kimunkélisihoz (8).

A genomikai tanulminyok hatdsa az dgynevezett
gyakori, komplex betegségek mechanizmusinak felta-

rasan keresztill fog érvényesiilni a medicindban. Az
ezekkel a betegségekkel kapcsolatban 4ll6 gének egyik
csoportja azon az alapon jitszik szerepet, hogy igen
nagy a penetrancidjuk, s igy muticiéik kozel mendeli
betegségcsoportot eredményeznek (példiul a BRCA1
és BRCA2, valamint az APC gén muticiéi emls- és
ovariumrikot, a HNPCC vastagbélrikot, a MODY 1,
2, 3 diabetest okoz); e mutaciék populiciés gyakorisa-
ga 1/100-1/10 000 kozdtt van. A gyakori betegségekkel
kapcsolatban all6 gének masik csoportjaba olyan gén-
muticiok sorolhatok, amelyeknek penetrancidja kisebb,
populiciés gyakorisiguk viszont nagyobb; ilyenek pél-
daul a CHEK-2 gén colorectalis carcinomédban vagy a
Leiden-faktor V. mutaciéja thrombophilidban. Tovabb
tarkitja a képet, hogy példaul Alzheimer-betegség kiala-
kuldséban mind a ritkdbb, nagymértékben penetrild
muticiék (presenilin 1 és 2), mind a masik csoportba
tartoz6 apolipoprotein E4 allél szerepet jitszik.

Genetikai variabilitds, polimorfia

A genomialis medicindban kiilonos jelent8séget nyer
az emberi genom variabilitdsa (9, 10). Két nem rokon
egyén DNS-szekvencidja 99,9%-ban azonos (1, 2), a
0,1%-nyi1 bézis azonban elegend8 az emberi populicié
gyakorlatilag végtelen variabilitidsdhoz. A populicién
beliil — a monogénes ikrek kivételével — nincs két egy-
forma ember, minden egyén genomja egyedi, és ebbdl
ad6déan minden ember betegségekkel szembeni rizi-
kéja mas. A gének bazissorrendjének elemzésébdl azt
is megtudtuk, hogy egy ,normalist6]” valé eltérés a
szekvencidban nem jelenti azt, hogy a betegség bizto-
san bekovetkezik (betegséget okoz6é muticié vs. poli-
morfia) (11, 12). A polimorfidk vizsgilhatésigival
konkrét tartalommal t6lt8d6tt meg a betegségekre va-
16 hajlam fogalma, s ennek nyoman konkretizalédni
fog a kornyezeti faktorok betegségokozé szerepe is.

A polimorfidk kutatisa jelenleg két fogalom koré
dsszpontosul (8-15). Az egyik, az Ggynevezett ,single-
nucleotide-polymorphism” (SNP), egybazisnyi eltérést
jelent a populdcids tobbséghez képest. Ilyen SNP-k a
genom 3,1 millidrd bizisan beliil milliés nagysigrend-
ben vannak jelen, s ezek révén mindannyian mintegy
harommilli6 bazist tekintve heterozig6tik vagyunk. A
maésik a haplotipus, amely tébb ezer bazistartalmt
szakaszt jelent, s egyiitt, egy blokként 6roklsdik. Né-
hany polimorfia kézvetleniil is hatdssal van az egyén
fenotipuséra, a tobbség azonban csupan markere a bio-
légiai diverzitdsnak, s a betegségokoz6 génekhez valé
kozelségitk révén nyernek jelent8séget az orvoslasban
(linkage disequilibrium”). Mind az SNP-k, mind a
haplotipusok kulcsszerepet jitszanak az asszocidcids
tanulmanyokban, amelyek révén nagyszidmi érintett
paciens és kontrollegyén 6sszehasonlité elemzése nyo-
mén lehet eljutni az adott kérallapot kialakuldsiban
szerepet jatsz6 genetikai faktorokhoz — hasonléan ah-
hoz, amit a csalddvizsgalatok jelentettek a monogénes
betegségek hatterében all6 gének azonositisiban.

A polimorfidk genomszint{ vizsgilata lehet8séget
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nydjt a genotipus-fenotipus Osszefiiggések mélyebb
szinten valé Gjraértékelésére, aminek tébb vonatkozas-
ban is igen nagy jelent&sége van, hiszen segithet a ge-
netikai heterogenitdsbél ad6dé szdmos tisztizatlan,
gyakorlati szempontbél igen jelent8s kérdés megvala-
szolasaban. Mind az allélikus heterogenitasbél (egy
génlocus mutdcior eltérd klinikar képet okoznak),
mind a locus-heterogenitdsbél (egyféle vagy hasonlé kli-
nikai kép hitterében kiilonb6z8 locusok mutacién 4ll-
hatnak) ad6dé nehézségek csak olyan adatok segitsé-
gével oldhatok meg, amelyek tudomanyos igényesség-
gel folytatott geno- és fenotipusbeli elemzésekbdl szii-
letnek (16-18).

Genetikai determinéici6
és kornyezeti provokicié

A betegségek elSidézésében a kornyezeti és genetikai
okok részesedésének aranyarol koronként valtozott az
elképzelés. A mult szizad els§¢ kétharmadiban vi-
szonylag nagyobb jelent8séget tulajdonitottak a kor-
nyezeti artalmaknak (mikrobidlis fert8zések, tiplilko-
z4s, foglalkozasi artalmak), és nem vették figyelembe
kells mértékben az egyéni hajlamot. A genetikai isme-
retek novekedésével valtozott az ardny, és megjelent az
a talz6 szemlélet, amely minden — vagy csaknem min-
den — rendellenességet, betegséget génjeink hibdival
probélt magyardzni. A ,tdlgenetizicié” azonban tudo-
ményosan tarthatatlan, amire paradox médon a leg-
Gjabb genetikai ismeretek is utalnak: az emberi genom
mintegy harmincezer génje (alig tdbb, mint a muslicdé
vagy egéré) kevés annak a végtelen varidcionak az
el8idézéséhez, ami az emberi populacié tagjait jellemzi.
A populdciés variabilitds, a betegségekkel szembeni
egyéni hajlam megértéséhez elengedhetetlen egyrészt a
gének kozti, masrészt a gének és a kdrnyezet kozti kol-
csonhatdsok feltételezése. A genomika megteremtette
annak a lehet8ségét, hogy a genetikai hajlamot egzakt
moédon lehessen értelmezni és vizsgélni.

A genetikai program adott kornyezetben, annak
fiiggvényében realizdlodik. A kdrnyezet mar a méhen
beliili magzati életben meghatirozza azt, hogy az
egyén milyen irdnyban fejl8djon, mig késsbb, az élet
sordn, jelent8s mértékben befolydsolja az ,egészség-
gel” jelzett egyenstlyt vagy a betegség megjelenését. A
poligénes meghatirozottsig és a kornyezeti provoka-
ci6 egyiitthatdsit fejezi ki az dgynevezett gyakori,
komplex betegségek koreredetére hasznalt multifakto-
ridlis megjelolés. A posztgenomikus id&szak dttdrését
jelzi, hogy a hajlamosité poligénekbél egyre tobb valik
ismertté és vizsgalhat6va.

Mind t6bb adat utal arra is, hogy a genetikai allo-
mény kordntsem olyan stabil, mint hittiik, és hogy a
kérnyezet jelent8s mértékben meghatirozza a genom
aktudlis allapotat (79). Ha figyelembe vessziik az élet
soran szerzett szomatikus muticiékat, illetve azokat a
molekularis médszerekkel megismert mutdciétipuso-
kat, amelyeknek a kialakuldsdban epigenetikai tényez8k
vagy transzgenerdcids késleltetések jatszanak szerepet,
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akkor megallapithatjuk, hogy a human genom nem sta-
tikus, merev rendszer, hanem sokkal inkabb a kérnye-
zettel dinamikus kapcsolatban 4ll6, egyenstlyi allapo-
tit folyamatos o©nszabilyozdssal fenntartani képes
szervez&dés.

A genetika és a genomika
népegészségiigyl jelentSsége

Az emberi genom megismerése azt eredményezte,
hogy az orvosi genetika célcsoportjait jelentd veleszii-
letett fejlédési rendellenességek, a mendelien 6roklsds
ritka betegségek mellett vizsgalhat6va és lelettel alata-
maszthatéva valt az egyén élete késébbi szakasziban
jelentkez8 gyakori, komplex betegsé-
gekre (sziv- és érrendszeri zavarok, da-

ganatok, asthma, allergia, diabetes,
psziché6zisok stb.) valé hajlam is, amire
eddig csak a csalddi halmozédasbél ko-
vetkeztethettiink (5, 11).

Az utébbi évek molekularis geneti-
kai vizsgilatai nemcsak a poligénesen
determindlt gyakori betegségeket, ha-
nem a monogénes rendellenességekhez

Az emberi
genom mintegy
harmincezer
génje alig tobb,
mint a muslicaé
vagy az egeéré.

vezetd muticidkat is mas megvildgitds-
ba helyezték (712, 20). A klasszikus
mendeli  6rokl8dés szabalyai szerint autoszomilis
recessziv génmuticiok csak homozigéta egyénekben
okoznak tiineteket. Ma mir tudjuk ezzel szemben,
hogy néhiny gén recessziv hib4ja akkor is fenotipusbeli
eltérést okoz, ha csak az egyik locuson van jelen. Igy
példaul azoknak az egyéneknek, akik a GH-1 génnek
homozigétikban izoldlt nodvekedésihormon-hidnyt
okoz6é muticidjit heterozigéta formdban hordozzik,
szignifikinsan kisebb az dtlagos testmagassdguk, mint
a normélis homozig6tdké, anélkiil, hogy ki lehetne mu-
tatni a novekedési hormon hidnyat.(Mas példikat is
emlitve: az a génhiba, amely homozigé-

ta konstellicioban Stargard-féle 1aco-
ideg-degenericiét, silyos fiatalkori 13-
tascsokkenést okoz, heterozigéta alla-
potban id8skori litdsromldst idézhet

els. A Connexin 26 gén mutici6ja, ha monogénes
mindkét allélon jelen van — homozigéta betegségeket

allapot —, velesziiletett siiketséggel jar,
viszont heterozigéta formaban 1d&s-
kori halliscsokkenésre hajlamosit.)

A recessziv 6roklédésti monogénes form?ban
betegségeket okozé mutdcidk tehdt sem drtal-
heterozig6ta formaban sem 4rtalmatla- matlanok.

nok: vagy fokozott betegséghajlamot

A recessziv
oroklédés

okozd mutaciok
heterozigéta

jelentenek az egyénnek, vagy olyan jel-
leget, amely meghaladja a populiciés
variancia normdlis hatdrait. Ez egyuttal jelent&sen
béviti azok koérét, akik egy gén hibdja kovetkeztében
betegség tiineteit mutatjak.

A genetikai tesztvizsgalatok kell§ felkésziiltség ese-
tén tomegméretekben is alkalmazhatdk, és populicids

e

sziir8vizsgdlatra is bevonhaték (21). Az eddigi geneti-
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kai tevékenység, amely ritka, a népesség kis részét
érint8 — igaz, az egyént és csalidjit jelentSsen stjté —
rendellenességekre, betegségekre iranyult, az Gj lehe-
t8ségek révén jelentds mértékben béviil. Igy az orvosi
genetikai tevékenység népegészségiigyl jelent8ségii
egészségmegdrz8 és életmindséget meghatirozé tevé-
kenységgé vilik.

Klinikai kutatis

Noha a bazisszekvencia, a szervezet felépitését és miiks-
dését irdnyit6 gének megismerése és ebbdl ad6do vizs-
galhat6sdga dnmagiban még nem jelenti azt, hogy tisz-
taz6dik a normilis és kéros folyamatok mechanizmusa

is, a genom feltirisa megnyitotta az

utat a patomechanizmusok hibds kod

A genomika felsl indulé kutatdsa (funkcionalis ge-
hamarosan nomika, proteomika) elstt is. Az ,egy
kézponti helyet gén — egy fehérje” tedria helyett ma mar
alternativ splicingrél beszéliink, amely-
foglal el nek révén egy génrdl tobb fehérje, az

a klinikai

orvoslasban is.

ember 30-35 000 génjérdl igy t6bb mint
100 000 fehérje termel&dhet. Tovabb-

menve: szimos epigenetikai viltozis,

elsésorban  metildcié, befolydsolhatja
egy gén hatasit. Ezenkiviil molekularis események soro-
zata irdnyitja a gének miikodésének be-, illetve kikapcso-
lasat a kiilonboz8 szovetekben vagy kiilonb6z8 1d6-
pontokban (3, 5, 12, 22).

A medicina olyan szakaszihoz érkezett, amelyben az
egyének genomjinak vizsgilata segitségére lesz az or-
vosnak, hogy meghatirozza az optimélis megelz8 in-
tézkedést, a helyes diagnézist és a terdpia megvalaszta-
sit. A genomika, amely viharos gyorsasiggal vilt a
biomedicindlis kutatds alapjivd, hamarosan koézponti
helyet foglal el a klinikai orvoslédsban is. Egyedi igények

jelennek meg a diétdban, a mikrokér-

A megvaltozott
diagnosztikus
protokollok
atalakitjak
a hagyomanyos
sémakat,
$zamos
tradicionalis
vizsgalatot
molekularis
tesztek
valtanak fel.

nyezetben, a gyégyszerelésben (farma-
kogenomika), és a prevenci6 j alapok-
ra keriil azdltal, hogy a kérnyezet beteg-
ségokozd veszélye individualizalhat6
lesz: példaul a dohanyzds, az alkohol,
kiilonféle tiplilékok, egyes gydgysze-
rek stb. kdros hatdsit egyénre jellemz3
moédon lehet ma]d megadni (23, 24).

Amig egy péciens teljes genomjdnak
szekvenciaanalizise lehet&vé nem valik
a klinikai gyakorlatban, addig a poli-
morfidk (SNP-k és haplotipusok) ta-
nulmanyozisa lesz a genomikus medi-
cina legfontosabb eszkéze az egészség-
igyi ellatas individualizélisihoz vezetd
aton (8, 16).
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A hajlamosité gének vagy komplex
betegséget okoz6 gének identifikaldsa
bonyolult kutatémunka, az emberi genom ,szken-
nelésének” eredménye lehet. Els§ 1épésben olyan
DNS-polimorfidkat kell keresni, amelyekrs] nagysza-
mu beteg és csalidtagjaik vizsgalata alapjin megallapit-

hato, hogy egyiitt 6roklédnek a betegséggel, jelenlétitk
jelzi azt (linkage-analizis). A polimorfidk kereséséhez
200-300 olyan csalad kell, ahol legaldbb két beteg test-
vér van, és minden csalidtag genomjinak egészére
kiterjedd 300-400 SNP vagy ezeket tartalmaz6 DNS-
szakasz (haplotipusblokk) vizsgilata sziikséges.

Egy ilyen DNS-marker kérvonalazdsa, ha sikeriilt is
kapcsoltsigat a betegséggel igazolni, még csupin azt je-
lenti, hogy e szakaszon beliil foglal helyet az illet6 hajla-
mosité gén. Ahhoz, hogy igazoljuk az dsszefiiggést a be-
tegséggel, az kell, hogy sok beteg és egészséges egyént
dsszehasonlitva ki lehessen mutatni, hogy a polimorfia —a
varidns vagy mutdns forma — a betegekben szignifikinsan
gyakoribb. E mutdns formanak mds az értelmezése, mint
a kozvetlen betegségokoz6 monogénes mutacioknak, és
legtobbszér olyan polimorfidkrdl van sz6, amelyeknek
populdcids gyakorisiga szdzalékos nagysigrendd.

A betegséggel kapcsoltan 6rokl6ds markerszaka-
szon belil tehdt SNP-ket vagy haplotipusblokkokat
kell taldlni j6] megvélasztott és nagy mintaszdmi eset-
kontroll tanulmany keretében, vagy a polimorfidk
megjelenését tobb generaciét dtfogd csalidokban kell
elemezni (,transmission disequilibrium test”).

Az SNP keresése torténhet vakon (radom médon
vizsgalva a linkage-analizis sordn taldlt szakaszon belii-
li SNP-ket), vagy iranyulhat célzottan olyan génekre,
amelyek létezésérsl van mar tudomdsunk, s funkciéjuk
alapjan sejteni lehet hajlamosité szerepiiket (,candi-
date gene approach”).

Egyetlen génpolimorfia és annak fenotipusbeli k-
vetkezménye kozti 4j dsszefiiggés kimutatdsa egy atla-
gos projektben mintegy 1000 kiillonb6z8 SNP-vizsgi-
latot jelent 2000 mintan (azaz kétmillié genotipizalast)
(8). Ez igen koltséges és nagy munkaigény(i kutatds. A
génvaddszatot nagyfokban segiti a genom haplotipus-
blokkjainak feltérképezése (HapMap project) (25). El-
engedhetetlen a nagy mintaszdm elemzését lehetdvé
tev8 microarray-technolégidk, miszerek, bioinforma-
tikai szoftverek, nagy nemzetkdzi konzorciumok adat-
bazisainak alkalmazisa.

A genomika egészségpolitikai
vonatkozdsai

A biotechnolégiai vivminyok térhéditasinak mar most
jelent8s hatdsa van az egészségiigyi rendszer egészére, és
ez még inkabb igy lesz a kzeljovdben (26). A nagymér-
tékben megndvekedett felhasznalm igény Oridsi piacot
kinél a biotechnolégiai ipar szdmara (laboratériumi mi-
szerek, vegyszerek, diagnosztikus kitek, csipek). A meg-
véltozott diagnosztikus protokollok 4talakitjik a hagyo-
ményos sémékat, szdmos tradiciondlis vizsgilatot mole-
kuléris tesztek véltanak fel, ami 4 koltségvetési szerke-
zetet kivan. Megvéltozik a jdré beteg-fekvd beteg ardny
(hiszen a megcélzott egyének egészségesek). Igen
jelent8s gazdasigi hatds varhat6 attl, hogy egyre tobb
olyan betegség lesz megel6zhetd magzati diagnézis révén,
amely jelenleg még nagy terhet jelent a tirsadalomnak.

A genom adataira épiils diagnosztika, az egyénre

LAM 2005;15(10):745-749.



szabott gy6gyszerelés (farmakogenomika) teriiletén
oOridsi verseny kezd&dott a vegyszer- és gydgyszerkon-
szernek kozt. A vildg vezet8 gazdasdgi hatalmai kiils-
nos gonddal 8rkédnek a genomikdban elfoglalt pozici-
61k megtartdsan, a feltérekv8k mindent elkévetnek az

OSSZEFOGLALO KOZLEMENY

célbél végezhets. Garancidlis szempontbél szitkséges,
hogy az életkoruk, illetve dllapotuk miatt specidlis
helyzetben 1év6 személyek esetében a torvény a teszt
elvégzését meghatrozott — az érintett vagy kozeli hoz-

zitartozbja gyogykezelése érdekében

sziikséges — feltételekhez kosse.

— A miésodik témakér a genetikai
mintdk és adatok kutatdsi céla felhasz-
naldsat szabilyozza. A tervezet rendel-

elitcsoportba keriilésért. A fejldé orszigok kormi-
nyai jelent8s sszegeket dldoznak a nemzeti genomikai
programjaikra. Nemzeteket tdmoritd politikai szovet-
ségek harmonizildst, kolcsonds el6nyszerzést segitd

A genetika inter-
diszciplinaris

konzorcionalis palydzati rendszereket frnak ki geno-  kezik a populdcién végzett genetikai tUdOm‘?nybOI
mikai témakdrben. A legfejlettebb dllamok elndkei,  kutatdsokrdl, és az egyén viselkedésbe- omnidiszcip-
kormanyf6i, viligvallisok vezetdi deklarcidkat, kidlt-  1i jellemz&it vizsgdlé kutatdsokrol is. linaris lett.

vényokat, irinymutatékat fogalmaznak meg.

A biotechnolégiai lehet8ségek megjelenése 0j jogsza-
balyi hatteret igényel. A genetikai tesztek és sz{irvizs-
galatok mir jelenleg is alapvet§ jelent&ségiiek a diagnosz-
tikdban, igényes kutatdsok folynak a betegségek kéroka-
nak, patomechanizmusanak feltarsira, G kezelési lehe-
t8ségek kimunkéldsira. Az egyénekre jellemz8 généllo-
many azonban személyhez {(iz6d6 adatok halmaza, ri-
addsul olyan médon, hogy a személyes adatok a vérro-
konokra vonatkozdan is tartalmaznak informéaciékat. Eb-
bdl az kovetkezik, hogy a diagnosztika, a kutatds szabad-
siga az egyéni dnrendelkezési jog tartalmival taldlkozik
olyan teriileten, amelynek jogszabdlyai még nemzetkdzi
szinten 1s nagyon frissek. 2004 végére hazankban is elké-
sziilt egy tervezet a genetikai adatok gy(ijtésének, kezelé-
sének, a genetikai kutatdsnak tdrvényi szabilyozasira.

A tdrvénytervezet hirom témakorben foglalja 6ssze
a szabilyozést:

— Az éltalinos rendelkezéseket kovetSen — amelyek
meghatarozzik a genetikai adat fogalmat, kezelésének
céljait, a genetikai adatot kezelni jogosultak korét, va-
lamint az érintett személyek jogait, részletezve a tdjé-
koztatdson alapuld, frisbeli hozzajirulds mikéntjét — a
tervezet rogziti, hogy genetikai vizsgilat csak meg-
elézési, diagnosztikai, terdpids, illetve rehabiliticios

— IRODALOM

Szabalyokat tartalmaz a genetikai min-
ta kutatdsra torténd felhasznaldsakor
szitkséges adatvédelmi garancidkra, rogziti az archivalt
gylijteménybe keriilt minték 4 kutatdshoz torténd fel-
hasznéldsanak feltételeit.

— A tervezet harmadik része a biobankok mitkodésé-
re vonatkozé szabilyokat tartalmazza. A tervezet sza-
balyai szerint a genetikai mintdt, illetve adatot kizarés-
lag biobankban, kédolt vagy anonimizélt forméban kell
tarolni. Kimondja az ilyen adatokat tartalmazé nyilvan-
tartds személyazonosité adatokat is tartalmazé nyil-
vantartdssal torténd osszekapesoldsinak tilalmat. Rog-
ziti, hogy biobankot genetikai vizsgilatokra, illetve
megfelel orvostudomanyi kutatdsok végzésére jogo-
sult egészségiigyi szolgiltatd, valamint huméangenetikai
kutatdsok végzésére jogosult més intézmény létesithet
és tarthat fenn. A tervezet rendelkezik a biobankban al-
kalmazandé felelgs személy feladatairél, a biobankban
tarolt adatok meg8rzésérdl és az adatok tovibbitdsirdl,
valamint a biobankokat tartalmazé nyilvantartasrol.

Mindez azt jelenti, hogy a genomialis szemlélet(i gene-
tika bevonult valamennyi orvosi diszciplina eszkdztaraba,
és kikeriilhetetlen gondolatrendszere lett a gydgyitasnak,
a kutatisnak, az egészségiigyi politikinak. A genetika in-
terdiszciplindris tudomédnybol omnidiszciplinaris lett.
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