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Rovatindito — Genetika

Orvosi genetika orvosi vezetoknek.

bek6szénto egy uj rovat elé a 10 éves jubileum apropdjan

Prof. Dr. Melegh Béla, tanszékvezetd egyetemi tanar, PTE KK, Orvosi Genetikai Intézet

Nem véletleniil tartjak a modern genetikat az évized,
egyben az uj évezred legdinamikusabban fejl6d6 tudo-
manyaganak. A molekularis bioldgia kikerulhetetlen val-
tozasokat hozott, a gyakorlatilag medicina szinte vala-
mennyi szubspecialitasanak tankényveit atirta.

Ez a Human Genom Project eredményeihez kéthets. A
program keretén belll a human genetikai allomany 3.3 mil-
liard bazisparnyi DNS bazissorrendjét hataroztak meg.
Nem véletlenil, sokan ez emberi megismerés eddigi legje-
lent6sebb eredményének tartjak, beleértve a madfizika el-
ért eredményeitdl a holdraszallast is. Miért? A valasz egy-
szer(i: mert ennek a heroikus vallalkozasnak az eredmé-
nyeit folyamatosan élvezni fogja az emberiség, Uj tereket
nyitott a diagnosztika és a terapia szamara. Nem véletlen,
hogy az elézetes eredményeket 2000 juniusara id6zitve, az
ezredforduld nyitanyan, Clinton elndk és Blair miniszterel-
nok kozosen jelentették be, kdzésen deklaraltak, hogy a
genom mindenkié, azaz az eredmények szabadon hozza-
férhet6k mindenki szamara; majd a tudomany két vezet6 Uj-
saga, a Nature és a Science 2001. februarban kozzétette
az adatokat.

A tudomanyos vilag 2011-ben megkezdte a 10 éves ju-
bileum Unneplését. Mar a project kivitelezése alatt is az ad-
dig ismert genetikai entitasok, azaz az egymastol elkllonit-
hetd betegségtipusok szama exponencidlisan kezdett gya-
rapodni, teljességgel megvaltozott a genetikardl alkotott el-
képzelésvilag is. Az el6z6 évezred végén a genetikusok te-
vékenysége tobbségében a csaladalapitas-gyermekvallalas
korre szikilt, és valahogy az atlagemberek képzeletében a
genetikusok maguk is egy ilyen beallitottsagu specialistanak

szamitottak. Ez sokak szemében még jelenleg is valahogy
igy néz ki, a valésagban fundamentalisan megvaltozott a kli-
nikai genetikusok szerepe a medicinaban.

Megvaltozott, tébb ok miatt is. Ma mar tudjuk, hogy ha el-
képzellink egy nagyon hosszu egyenest, aminek egyik végé-
re a 100%-ban genetikai betegségeket tesszik, az egyene-
sen valamennyi betegség helyet kap, miutan mindennek van
valamiféle genetikdja, talan az egyenes masik végén elhe-
lyezkedd traumanak nincs. Jelentds genetikai ismeret halmo-
zbdott fel szamos neuroldgiai, neurogenetikai, veleszuletett
fejl6dési rendellenességgel jar6é betegségrdl, ugyszintén ha-
talmas genetikaja van ma mar az onkoldgiai betegségek szé-
les spektruméanak. Ezek mellett, ma mar tudjuk, hogy annak
is lehet genetikai hattere, ha valaki esetleg “védett’ bizonyos
fert6z6 agensek ellen, megforditva, bizonyos genetikai vari-
ansok hordozasa hajlamosithat bizonyos fert6zésekkel szem-
ben. De a betegségeken tulmenden, ma mar tudjuk, hogy pél-
daul a viselkedésulink legkulénbdzébb elemeit, mondjuk sike-
res kezdeményezSképességinket, parvalasztasunkat, szo-
kasaink széles spektrumat, ugyszintén befolyasolhatjak DNS
szinten megtalalhatd genetikai determinansok.

Vilagosan latszik, hogy sok téren lemaradt a keletkezett
eredmények és f6képpen a gyakorlatban hasznosithaté in-
forméciok gyakorlo orvosok felé tértén6 kommunikalasa. A
jubileum tiszteletére megjelend vezetd kézlemények ezt kel-
I6képpen meg is vilagitjak. A fejlettebb tarsadalmak részérdl
vilagos a felismerés, hogy aktivabban, a szereplék mélyebb
bevonasaval kell elérni az uj eredmények kommunikalasat a
gyakorlati felhasznalas tovabbi sikeres kiterjesztése érdeké-
ben. A 10 éves jubileum szellemében meginditott rovatban
ennek szellemében probalunk meg mi is segiteni.

Ritka betegségek — személyre szabott orvoslas

A Debreceni Egyetem Orvos- és Egészségtudomanyi Centrum Ritka Betegségek Tanszéke negyedik alkalommal szer-
vezte meg a ritka betegségek szimpdziumat 2011. majus 26-an, a Debreceni Akadémiai Bizottsag Székhazaban. A ta-
nacskozas f6 témaja idén a személyre szabott orvoslas volt, ami a XXI. szazad gyogyitasanak, a ritka betegségek ellata-
sahoz is szorosan kapcsolddo Uj és izgalmas kihivasa. A szimpdziumon neves szakemberek vitattdk meg a legujabb te-
rapias lehetéségeket, szoba kerultek tébbek kézétt az ,arva” gydgyszerek, a személyre szabott orvoslas alkalmazasa az
intenziv ellatasban. A szakemberek foglalkoztak tovabba a legkorszerlibb diagnosztikai eljarasokkal, azok szervezési
részleteivel, a ritka laboratériumi vizsgalatok orszagos regiszterétdl a molekularis diagnosztikan keresztil a képalkoté el-
jarasok nanotechnoldgiajaig.

A Debreceni Egyetem Orvos- és Egészségtudomanyi Centruma Uttdrd szerepet vallalt a ritka betegségek gyogyitasaban,
kutatasaban, oktatasaban. Az orszagban elséként itt hoztak létre a Ritka Betegségek Tanszékét Dr. Pfliegler Gyérgy egye-
temi docens vezetésével. A sikeres fejl6dés Ujabb alloméasa a Debreceni Akadémiai Bizottsag Klinikai Genetikai és Ritka
Betegségek Munkacsoportja megalakulasa. Szerk.
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