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Nem vé let le nül tart ják a mo dern ge ne ti kát az évized,
egy ben az új év ez red leg di na mi ku sab ban fej lô dô tu do -
mány á gá nak. A mo le ku lá ris bi o ló gia ki ke rül he tet len vál -
to zá so kat ho zott, a gya kor la ti lag me di ci na szin te va la -
mennyi szub spe ci a li tá sá nak tan köny ve it át ír ta.

Ez a Hu mán Genom Project ered mé nye i hez köt he tô. A
prog ram ke re tén be lül a hu mán ge ne ti kai ál lo mány 3.3 mil -
li árd bá zis pár nyi DNS bá zis sor rend jét ha tá roz ták meg.
Nem vé let le nül, so kan ez em be ri meg is me rés ed di gi leg je -
len tô sebb ered mé nyé nek tart ják, be le ért ve a mag fi zi ka el -
ért ered mé nye i tôl a holdraszállást is. Mi ért? A vá lasz egy -
sze rû: mert en nek a he ro i kus vál lal ko zás nak az ered mé -
nye it fo lya ma to san él vez ni fog ja az em be ri ség, új te re ket
nyi tott a di ag nosz ti ka és a te rá pia szá má ra. Nem vé let len,
hogy az elô ze tes ered mé nye ket 2000 jú ni u sá ra idô zít ve, az
ez red for du ló nyi tá nyán, Clin ton el nök és Blair mi nisz ter el -
nök kö zö sen je len tet ték be, kö zö sen dek la rál ták, hogy a
genom min den kié, az az az ered mé nyek sza ba don hoz zá -
fér he tôk min den ki szá má ra; majd a tu do mány két ve ze tô új -
sá ga, a Nature és a Science 2001. feb ru ár ban köz zé tet te
az ada to kat. 

A tu do má nyos vi lág 2011-ben meg kezd te a 10 éves ju -
bi le um ün nep lé sét. Már a project ki vi te le zé se alatt is az ad -
dig is mert ge ne ti kai en ti tá sok, az az az egy más tól el kü lö nít -
he tô be teg ség tí pu sok szá ma ex po nen ci á li san kez dett gya -
ra pod ni, tel jes ség gel meg vál to zott a ge ne ti ká ról al ko tott el -
kép ze lés vi lág is. Az elô zô év ez red vé gén a ge ne ti ku sok te -
vé keny sé ge több sé gé ben a csa lád a la pí tás-gyer mek vál la lás
kör re szû kült, és va la hogy az át lagem be rek kép ze le té ben a
ge ne ti ku sok ma guk is egy ilyen be ál lí tott sá gú spe ci a lis tá nak

szá mí tot tak. Ez so kak sze mé ben még je len leg is va la hogy
így néz ki, a va ló ság ban fun da men tá li san meg vál to zott a kli -
ni kai ge ne ti ku sok sze re pe a me di ci ná ban. 

Meg vál to zott, több ok mi att is. Ma már tud juk, hogy ha el -
kép ze lünk egy na gyon hosszú egye nest, ami nek egyik vé gé -
re a 100%-ban ge ne ti kai be teg sé ge ket tesszük, az egye ne -
sen va la mennyi be teg ség he lyet kap, mi u tán mind en nek van
va la mi fé le ge ne ti ká ja, ta lán az egye nes má sik vé gén el he -
lyez ke dô tra u má nak nincs. Je len tôs ge ne ti kai is me ret hal mo -
zó dott fel szá mos ne u ro ló gi ai, neurogenetikai, ve le szü le tett
fej lô dé si rend el le nes ség gel já ró be teg ség rôl, úgy szin tén ha -
tal mas ge ne ti ká ja van ma már az on ko ló gi ai be teg sé gek szé -
les spekt ru má nak. Ezek mel lett, ma már tud juk, hogy an nak
is le het ge ne ti kai hát te re, ha va la ki eset leg “vé dett” bi zo nyos
fer tô zô ágen sek el len, meg for dít va, bi zo nyos ge ne ti kai va ri -
án sok hor do zá sa haj la mo sít hat bi zo nyos fer tô zé sek kel szem -
ben. De a be teg sé ge ken túl me nô en, ma már tud juk, hogy pél -
dá ul a vi sel ke dé sünk leg kü lön bö zôbb ele me it, mond juk si ke -
res kez de mé nye zô ké pes sé gün ket, pár vá lasz tá sun kat, szo -
ká sa ink szé les spekt ru mát, úgy szin tén be fo lyá sol hat ják DNS
szin ten meg ta lál ha tó ge ne ti kai de ter mi nán sok.

Vi lá go san lát szik, hogy sok té ren le ma radt a ke let ke zett
ered mé nyek és fô kép pen a gya kor lat ban hasz no sít ha tó in -
for má ci ók gya kor ló or vo sok fe lé tör té nô kom mu ni ká lá sa. A
ju bi le um tisz te le té re meg je le nô ve ze tô köz le mé nyek ezt kel -
lô kép pen meg is vi lá gít ják. A fej let tebb tár sa dal mak ré szé rôl
vi lá gos a fel is me rés, hogy ak tí vab ban, a sze rep lôk mé lyebb
be vo ná sá val kell el ér ni az új ered mé nyek kom mu ni ká lá sát a
gya kor la ti fel hasz ná lás to váb bi si ke res ki ter jesz té se ér de ké -
ben. A 10 éves ju bi le um szel le mé ben meg in dí tott ro vat ban
en nek szel le mé ben pró bá lunk meg mi is se gí te ni.
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Ritka betegségek – személyre szabott orvoslás
A Deb re ce ni Egye tem Or vos- és Egész ség tu do má nyi Cent rum Rit ka Be teg sé gek Tan szé ke ne gye dik al ka lom mal szer -
vez te meg a rit ka be teg sé gek szim pó zi u mát 2011. má jus 26-án, a Deb re ce ni Aka dé mi ai Bi zott ság Szék há zá ban. A ta -
nács ko zás fô té má ja idén a sze mély re sza bott or vos lás volt, ami a XXI. szá zad gyó gyí tá sá nak, a rit ka be teg sé gek el lá tá -
sá hoz is szo ro san kap cso ló dó új és iz gal mas ki hí vá sa. A szim pó zi u mon ne ves szak em be rek vi tat ták meg a leg ú jabb te -
rá pi ás le he tô sé ge ket, szó ba ke rül tek töb bek kö zött az „ár va” gyógy sze rek, a sze mély re sza bott or vos lás al kal ma zá sa az
in ten zív el lá tás ban. A szak em be rek fog lal koz tak to váb bá a leg kor sze rûbb di ag nosz ti kai el já rá sok kal, azok szer ve zé si
rész le te i vel, a rit ka la bo ra tó ri u mi vizs gá la tok or szá gos re gisz te ré tôl a mo le ku lá ris di ag nosz ti kán ke resz tül a kép al ko tó el -
já rá sok na no tech no ló gi á já ig.
A Deb re ce ni Egye tem Or vos- és Egész ség tu do má nyi Cent ru ma út tö rô sze re pet vál lalt a rit ka be teg sé gek gyó gyí tá sá ban,
ku ta tá sá ban, ok ta tá sá ban. Az or szág ban el sô ként itt hoz ták lét re a Rit ka Be teg sé gek Tan szé két Dr. Pfliegler György egye -
te mi do cens ve ze té sé vel. A si ke res fej lô dés újabb ál lo má sa a Deb re ce ni Aka dé mi ai Bi zott ság Kli ni kai Ge ne ti kai és Rit ka
Be teg sé gek Mun ka cso port ja meg a la ku lá sa. Szerk.


