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A genetikai tesztek jelentosege
a szemelyre szabott orvoslas
korszakaban

Molndr Mdria Judit?, Magyarési Szilvia"?, Németh Gyorgy*’

'Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Semmelweis Egyetem, “Richter Gedeon Nyrt., Budapest,
*Magyar Személyre Szabott Medicina Tarsasag

A genomika fejlédése tette lehetévé, hogy manapsdg a genetikai markerek a betegelldtds tobb szintjén is meghatdrozd
fontossdguiak (prevencid, menedzsment, terdpia monitorozdsa). Mindezek kdvetkezménye az lett, hogy az orvostudomdny
a bizonyitékon alapulo betegelldtdsi elvek fel6l a személyre szabott elldtds felé kezd elmozdulni. Ennek alapfeltétele
azonban az, hogy megfelel6 mindségli validdlt genetikai tesztek dlljanak rendelkezésre. Az Uj genetikai teszteknek szdmos
formdja alakult ki, mint a prekoncepciondlis, preimplantdcids, prenatdlis, preszimptomds, diagnosztikus és a betegnek,
mint fogyaszténak kézvetleniil kindlt forma. Valamennyire érvényes, hogy a teszteknek analitikai és klinikai validdldson kell
dtesnilik széles kort felhaszndldsuk engedélyezése elétt. Ugyanakkor e tesztek elterjedését alapvetden befolydsolja druk,
illetve a biztositok dltali befogadds. Magyar Onkologia 57:16-20, 2013
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Due to the rapid development in genomics, genetic markers gain importance in all areas of medicine including prevention,
management and therapy of patients. As a result, medicine started to shift away from evidence based procedures to
a more personalized one. However, the later one requires high quality validated genetic tests. These new tests appeared as
preconceptional, preimplantational, prenatal, presymptomatic, diagnostic and direct to consumer forms. Before approval
such tests must be analytically and clinically validated. Broader use of these genetic tests is dependent on their price and
reimbursement schemes.
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BEVEZETES

Moore torvénye szerint a szamitogépek teljesitménye 18
havonta megduplazddik, talan ehhez hasonlithatjuk a mo-
lekuldris bioldgiai technoldgianak koszonhetd fejlédést
a genomika tertiletén. Az elmult hasz évben a molekuldris
bioldégiai technologidknak készonhetéen a human genom
szekvenalasi koltségei rendkiviili médon csokkentek. Mig
2003-ban a teljes human genom szekvenaldsanak koltsé-
ge tobb mint 1 millidrd USD volt, addig napjainkban alig
haladja meg az 1000 USD-t. Ennek koszonhetéen a nyil-
vanosan elérheté teljes human genomok szama fokozato-
san emelkedik, amely a genomikai adatoknak a klinikai
diagnosztikdban val6 felhaszndlasat egyre jobban felgyor-
sitja. A genetikai tesztek a személyre szabott orvosldsban
kiilonosen fontos szerepet kapnak, hiszen szdmos esetben
az individualizalt kezelés alapjat genomikai biomarkerek
képezik (1).

MONOGENES VERSUS POLIGENES BETEGSEGEK

A humidn betegségek kozott vannak egy gén altal megha-
tarozott un. monogénes betegségek, melyekben egy adott
gén hibdja mellett igen nagy valdszintséggel kialakul
a betegség; ill. poligénes, komplex betegségek, melyekben
a genetikai tényezdk csak a genetikai hajlamot hatarozzak
meg, de azok dnmagukban nem elegendéek betegség ki-
alakitdsahoz. Ahhoz, hogy a komplex betegségek kialakul-
janak, a genetikai rizikotényez6k mellett kiillonb6zé kor-
nyezeti tényezdk is sziikségesek.

A monogénes betegségek kutatdsa az elmult 20-30 év-
ben rendkiviil sikeres volt, ugyanis mig 1982-ben egyetlen
monogénes betegségben ismertiik a betegség hatterében
allo genetikai rendellenességet, a mai ismereteink szerint
tobb mint 3500 humdn monogénes betegségben ismert
a korképet eredményez6 géndefektus. A poligénes, komp-
ményes.

A szamos, nagy kohorton végzett teljesgenom-asszo-
ciacids vizsgalatok (GWAS) sem tudtak tisztazni sok olyan
betegségben a genetikai hétteret, ahol a heritabilitas iker-
vizsgalatokkal bizonyitott. Csak néhdny betegségben sike-
riilt a megoldast megtalalni, ilyen pl. az id6éskori makula-
degeneracio, ahol a komplement faktor H polimorfizmusa
igazolddott a betegség hatterében (2), vagy az Alzheimer-
kér, ahol az ApoE &4 polimorfizmusanak jelenléte id8s
korban hajlamosit a betegségre.

A t6bbi kérképben, ahol nem sikeriilt a genetikai
etiologiat egyértelmtien tisztdzni, manapsag a kozlemé-
nyek a ,,missing heritability”-r6l szdmolnak be és ennek
az okat elemzik.

Genetikai tesztek a személyre szabott orvoslas koraban

A GENETIKAI MARKEREK SZEREPE
A BETEGELLATASBAN

A genetikai markerek a betegellatas tobb szintjén (preven-
ci6, menedzsment, terapia monitorozasa) is meghatdrozo
fontossaguak.

1. Preventiv orvoslas: mig a tiinetmentes iddszakban
a poligénes, komplex betegségekre hajlamosité genetikai
markerek felismerése, addig a monogénes betegségekben
a preszimptémas allapotban a betegség azonositdsa a {6
feladat. A monogénes betegségekben az ismert génmutdcio
megteremti a prenatalis diagnosztika lehetdségét.

2. Betegségmenedzsment: a genetikai markerek szere-
pelhetnek diagnosztikai markerekként, elésegitve a pon-
tos molekularis diagnozis felallitasat; a heterogén, nagy,
un. spektrumbetegségekben az egyes alcsoportok azono-
sitasat teszik lehet6vé; az onkoldgidban citogenetikai val-
tozasok, génexpresszids mintazatok valtozdsa segithet az
optimalis terdpia kivalasztdsaban. Szerepet jatszhatnak
a betegség klasszifikaciéjaban, megallapithatjak a hordo-
z0i statuszt és a tumorok esetében diagnosztikai segitséget
jelenthetnek.

3. Terdpids kovetés, farmakogenomika: az egyes gyogy-
szerek hatékonysagat, mellékhatasat a genetikai markerek
meg tudjdk josolni, illetve segithetik az egyes klinikai
vizsgalatokban az optimalis kohort kialakitasat.

A genetikai, genomikai markerek az egészségiigyben
megkonnyitik a preventiv, hatékony egészségmenedzs-
ment megvaldsulasat, hiszen ez esetben az egészséges po-
puldcidt sziirjiik még a klinikai tiinetek kialakuldsa el6tt.
Ennek segitségével felismerjiik, hogy az adott populaci6-
ban kik azok, akik hajlamositottak bizonyos betegségek
kialakulasdra.

Az 6 esetiikben tovabbi biomarkerek kovetésével mar
nagyon korai stadiumban feldllithat6 a betegség diagno-
zisa, és a farmakogenomikai paraméterek ismeretében
mar koran az optimalis gyogyszert tudjuk felirni a sza-
mukra. Igy mar a klinikai tiinetek korai stddiuméban
kezelhetd a beteg, és elkeriilhetiink szdmos masodlago-
san kialakul6 kovetkezményt. Ezzel szemben a mai or-
voslast un. reaktiv orvoslasnak nevezziik. A mai orvosi
gyakorlat szerint a beteg altalaban mar kifejezett klini-
kai tiinetekkel rendelkezik, amikor orvoshoz fordul. Ek-
kor kiilonb6z6 hosszusagu idé alatt sikeriil a diagnozist
felallitani, és sok esetben a sokadik gyogyszervalasztast
kovetSen taldljuk meg az optimalis terdpiat és kezdenek
el enyhtilni a beteg panaszai. Ezzel id6t veszitiink, els-
rehaladottabb allapotban kezeljiik a tiineteket, silyosabb
szovédmeények, sok esetben gyogyszermellékhatasok ala-
kulnak ki, amely tényez6k a kezelés koltséghatékonysa-
gat csokkentik.
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KLINIKAI PELDAK A GENOMIKAI MARKEREK
FELHASZNALASARA

Prevencids orvoslds

A mai mindennapi klinikai gyakorlatban mar tudunk sza-
mos példat hozni. A monogénes betegségekben a betegség
megel6zése a fontos szempont. Abban az esetben, ha a pre-
szimptomas allapotban mar ismerjiik, hogy valaki hordozza
vagy nem a betegséget kivalto genetikai hibat, a prenatalis
diagnosztikdval a kovetkezd generaciéban megelézhetd
a betegség. A poligénes, komplex betegségeknél a betegség-
re hajlamosit6 genetikai-genomikai rizikétényezoket keres-
stik. PL. BRCA1/2 gének mutdcidja az eml6- és petefészekrak
rizikéjat nagymértékben emeli, igy a preszimptémas alla-
potban egy ilyen rizikéfaktornak az ismerete lehet6vé teszi
a beteg szamara, hogy pozitiv csaladi anamnézis mellett
mar a betegség kialakulasa el6tt tegyen annak érdekében,
hogy ne alakuljon ki a klinikai tiinet. Lehet6ség van pl
emldablacidra az emldrak kialakuldsa el6tt.

Betegségmenedzsment

A fenotipus alapjan sok esetben nincs lehetéségiink a pontos
etiologiat megallapitani. Pl. Parkinson-koér esetén a betegsé-
get okozhatja monogénes betegség, pl. a parkin, PINK1, DJ1
gének mutdcidja, de lehetnek a tiinetek poligénes, komp-
lex betegség kovetkezményei, st esetenként encephalitis
kovetkezményeként alakul ki a betegség (pl. Economo-
encephalitis). Ilyen esetben a genetikai diagnosztika na-
gyon fontos a pontos diagnodzis és a betegség stratifikacioja
szempontjabdl.

A poligénes, komplex multifaktoridlis betegségekben, pl.
eml6tumorban bizonyos fehérjék expresszidja (pl. HER2)
lehet6vé teszi olyan gyogyszer valasztdsat, amely csak azon
betegek szamara hatékony, akiknél a HER2 expresszidjat
lehet igazolni a tumorszévetben. Mas esetekben a tobbes
biomarkerek egyideju vizsgalata segit a betegség menedzse-
lésében. PL. a ,Tissue of Origin” teszt 1550 mRNS egyidejii
expresszids mintdzatanak vizsgalatdval segit a primer tu-
mor keresésében.

Bizonyitékokon alapulé orvoslds versus
személyre szabott orvoslds

A XX. szazad végén terjedt el a bizonyitékokon alapuld
orvoslas a klinikai gyakorlatban, és az még napjainkban,
a XXI. szdzad elején is meghataroz6. A molekularis biold-
giai technologiaknak koszonhet6en azonban a bizonyitéko-
kon alapulé orvoslas vagy bizonyitékokon alapulé gyogy-
szerhasznalat fel6l a személyre szabott, azaz individualizalt
orvoslas felé fordul a vilag. Vajon hogyan viszonyul a két
szemléletmdd egymadshoz? A gydgyszerekkel szembeni el-
varasok az elmdlt 100 évben sokat valtoztak. Migaz 1900-as

évek elején a f6 szempont az volt, hogy ne 4rtson a gyogy-
szer, a 60-as éveket kovetden a biztonsagossag mellett a ha-
tékonysag is elétérbe keriilt, a 80-as években a garantalt
mindség is fontos tényez6vé valt, az ezredfordulén a gazda-
sagossag és az ezredfordulo utdn 10-15 évvel pedig az indivi-
dudlis kezelések, a személyre szabott gyogyszeralkalmazas
az egyik legfontosabb elviras. Az egyénre szabott orvoslas
lehetdséget ad szamunkra, hogy ne csak a statisztikai valasz
alapjan dontsiik el egy gyogyszerrdl, hogy hatékony vagy
nem hatékony. A kérdés, hogy pl. egy bizonyos gyogyszer
hatdsos vagy nem hatdsos egy adott indikdciéban, kiilon-
b6z6 mddon kozelitheté meg. Ha tisztan statisztikai oldal-
rol kozelitem meg a kérdést, akkor egy széles indikacioban
(pl. stroke) az adott gydgyszer vonatkozdsaban eddig kozolt
Osszes vizsgalat metaanalizise segitségével keresek valaszt
a kérdésre, és lehet, hogy az elemzés negativ eredménnyel
zarul a vizsgalt kohort heterogenitdsa miatt. Ezzel szemben
a személyre szabott kovetkeztetésnél olyan egyéni jellegze-
tességek érvényesitheték a kohort kialakitdsa sordn, mely
alapjan alcsoportok képezhet6k, és egyes alcsoportokban az
adott gyogyszer hatékony lehet abban az esetben is, ha nagy
heterogén csoportban a statisztika nem hozott egyértelmi
kovetkeztetést.

GENETIKAI TESZTEK

A személyre szabott orvoslas idészakaban a genetikai tesz-
tek egyre fontosabb szerepet toltenek be az orvoslasban.
A kulonboz6 tipust genetikai tesztek ismerete, és az azok-
kal kapcsolatos szabalyozasok és etikai megfontolasok be-
tartasa elengedhetetlen (3).

A genetikai teszteknek szamos tipusa ismert: prekon-
cepciondlis, preimplantdcids, prenatalis, preszimptomas,
diagnosztikus, ,kozvetleniil a fogyasztoknak” genetikai
tesztek.

Prekoncepciondlis sziirés

A fogantatas el6tti genetikai vizsgalat a csaladtervezés
fontos lépese lehet azok szamdra, ahol a csaladokban
kiilonb6z6 genetikai hibak halmozédnak. Ilyen esetben
a hazaspar a gyermekvallalds el6tt szeretné tudni, hogy
milyen betegségek és genetikai rizikotényez6k hordo-
z0i, és ennek alapjan szeretnék a kovetkezd generacioban
becsiilni az egyes betegségek rizikéjat. Azon hazasparok
szamara, akiknél nem ismertek a felmendk kozott geneti-
kai betegségek, elsésorban monogénes betegségekre alli-
tanak Ossze ilyen genetikai szlir6csomagot, mely az egyes
etnikumokban mas és mas betegségekre szlir. A legrész-
letesebb sziir6csomagot jelenleg az askendzi zsidd popu-
lacidban hasznaljak, ahol Tay-Sachs-kor, cisztas fibrozis,
Canavan-kor, familidris diszautonémia, mukolipidozis,
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Niemann-Pick-kér, Gaucher-kér és Fanconi-anémia sze-
repel az alapszir6csomagban. Az europid populacidban
a népesség heterogenitdsa, mas hazasoddsi szokdasa miatt
kevés olyan betegség van, melyekre prekoncepcionalis
szlirés javasolt. A cisztas fibrdzis és a spinalis izomatrofia
az, amelyekben a mutdciét hordozok szdma olyan nagy,
hogy érdemes lehet sziirni az egészséges egyéneket is en-
nek a betegségnek a hordoz6 statuszara. Az afrikai, azsiai
és a mediterran populaciékban a hemoglobinopathiak
szlrését javasoljak.

Preimplantdciés diagnosztika

Egyre tobb esetben kérik a sziil6k, leginkabb vallasi, mora-
lis megfontolasok miatt a preimplantaciés diagnoszti-
kat. Ennek a diagnosztikdanak a lényege, hogy egy 8 sejtes
embrio egy-egy blasztomerjét vizsgaljuk. A genetikai vizs-
galat vélasztja ki azokat az egészséges embriokat, amelye-
ket implantdlnak. Indikaciéja idésebb sziilék esetén az
aneuploiditds, nagyobb kromoszéma-rendellenességek,
olyan korképek, ahol nincs lehetéség genetikai tandcs-
adasra. Ez utobbi kategéridba tartoznak az mtDNS-alapu
mitokondridlis betegségek, amelyekben a betegség jellegé-
bél adédéan nem tudjuk megbecsiilni el6re a kovetkezd
generacioban az ismétlédés rizikojat, hiszen nem tudjuk,
hogy az egyes petesejtekben milyen mdédon fog alakulni
a mutans mtDNS-heteroplazmia ardnya. Ilyen esetekben
csak a preimplantacio segithet az egészséges embriok sze-
lektaldsaban.

Prenatadlis diagnosztika

A prenatalis diagnosztika egy elterjedt genetikai diagnosz-
tikai moédszer, amely sordn korionboholy-bioptatumboél
vagy amniocentézisbdl izolalt magzati sejtekbdl, vagy anyai
vérb6l kivont fotdlis sejtekbdl izoldlt DNS-molekulabol
torténik az adott gén genetikai vizsgalata. Altaléban azon
betegségek esetén szoktuk ezt a diagnosztikat valasztani,
amelyeknek a jelenléte a csalddban ismert, és az adott be-
tegséget, az adott mutdciot keressiik a magzatban.

Preszimptomads genetikai tesztek

Valamennyi olyan genetikai teszt, amely olyan stadiumban
torténik, amikor még az adott betegség klinikai tiinetei nem
jelentkeztek, preszimptomasnak minésiil. Altaldban a csalad-
ban halmoz6dé betegségek hivjak fel a figyelmet arra, hogy
genetikus betegség veszélye 4ll fenn. Ez a vizsgalat csak 18
év folott végezhetd el, amikor az egyén felelésségteljesen tud
donteni arrdl, hogy szeretné-e tudni azt, hogy egy adott, sok
esetben stlyos betegség var rd 10-20 év mulva. Ilyen esetek-
ben a genetikai tanacsadénak nagyon koriltekinté felvilago-
sitast kell adnia a vizsgalatot kérd egyénnek. A felvildgositast
kovetden irdsos beleegyezési nyilatkozat alairdsa utan vehetd
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vér a vizsgalatra, és minden esetben genetikai tanacsadas ke-
retén beliil k6zolhet6 a genetikai vizsgdlat eredménye. Pozitiv
eredmény esetén a betegség jellegétdl fiigg6en a pszicholdgiai
segitségnyujtast is fel kell ajanlani a tanacsot kérének.

»Kozvetleniil a fogyasztoknak” genetikai tesztek

A ,kozvetlenil a fogyasztéknak” szolgaltatott (,direct to
consumer”) tesztek egy 4j kategériat jelentenek. E genetikai
tesztek lényege, hogy a beteg nincs kozvetlen kapcsolatban
a diagnosztikai laboratériummal, akdr postdn is elkiildhe-
ti a biologiai mintajat az elemzésre. A minta altalaban nyal
vagy szajnyalkahartya-kaparék, igy a mintavétel otthon is
megoldhat6. A megfeleld Osszeg befizetését kovetGen né-
hany hét mulva irdsos formaban kapja meg az egyén a be-
tegségekre, gyogyszermellékhatdsokra hajlamosité gének
vizsgalatanak eredményét. A vizsgalatok altalaban a gya-
koribb monogénes betegségekben a mutdcids forrépontok,
egyes alapité mutacidk hianyat vagy jelenlétét, a kiillonb6z6
gyogyszerhatékonysagot, -mellékhatast megjosolé marke-
reket azonositjak.

Ezek a ,direct to consumer” genetikai tesztek napjaink-
ban kb. 1100 kiilonboz8 genetikai marker vizsgalatat kinal-
jak. A tesztet soha nem orvosok indikaljak, direkt mar-
keting, tévé, internet, nyomtatott hirdetések segitségével
talaljak meg a profitorientalt szolgaltatok a felhasznaldkat,
megrendelSket. A tesztek sok esetben nem is egészségiigyi
okokat szolgalnak, hiszen bizonyos tulajdonsdgok predik-
cidjara is véllalkoznak, mint pl. hogy valaki hajlamos-e
a korai kopaszodasra, vagy milyen atlétikai tulajdonsagai
lesznek. A probléma akkor kezdédik, amikor a beteg meg-
kapja a 10-20 oldalas, szamara teljesen érthetetlen geneti-
kai eredményeket, hiszen abban az esetben, ha valakinek
nincs megfeleld genetikai képzettsége, semmitmonddak
a gének nevei, az egyes nukleotid-polimorfizmusokat (SNP)
jelolé rs szamok. A kivancsiskodo ilyenkor genetikai ta-
ndcsadé hidnydban maga probal az internet segitségével
genetikai tandcsot kérni, melyhez kiilonb6z6 honlapok
(pl. ,AskTheGeneticist”) allnak a rendelkezésére. Ha ezzel
nem ér célba, megprobalja a neten egyéb honlapok (pl. az
SNPedia) segitségével az egyes kiilonb6z6 polimorfizmusok
jelentdségét kitalalni, és megérteni, hogy mely betegségekre
nagyobb a hajlama és mely betegségtdl védik a génjei.

Christensen és munkatarsai (4) felmérése szerint a fo-
gyasztok altal indikalt genomikai tesztek rendkiviil nagy
mértékben terjednek a vilagon. Addig, amig az orvosok és
genetikai tandcsadok éltal indikalt genetikai vizsgalatok
egyenletes emelkedést mutatnak, a ,direct to consumer”
tesztek szama exponencialis mértékben nd. Miért is veszé-
lyes ez? A molekularis genetika robbanasszert fejlédése
szamos publikaciét eredményezett a kérdésben viszony-
lag rovid id6 alatt, igy azok nagyon kordn keriltek be
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klinikai alkalmazasba. Sok esetben baj lehet az analitikai
validitdssal, klinikai validitdssal és a klinikai haszonnal. Az
analitikai validitas azt jelenti, hogy akkor pozitiv a teszt, ha
a marker jelen van, és akkor negativ, ha a marker hiany-
zik. Az analitikai validitast befolyasolja a teszt szenzitivi-
tasa és specificitdsa. A klinikai validitds azt jelenti, hogy
a teszt akkor pozitiv az egyénben, ha az adott betegség jelen
van, és akkor negativ, ha nincs jelen. A pozitiv eredmény
prediktalja a betegséget, a negativ eredmény annak a hia-
nyat jelzi. A klinikai haszon pedig azt jelenti, hogy a teszt
elvégzésének a haszna nagyobb a rizikonal. Nem véletlen,
hogy a Magyar Tudomdanyos Akadémia 2012 6szén hiva-
talos alldsfoglalast publikalt a ,kozvetleniil a fogyasztok”
altal rendelt genetikai tesztekrdl, felhiva annak veszélyeire
alakossdg figyelmét. Az allasfoglalas 2 eurdpai szervezet, az
EASAC és FEAM allasfoglalasat vette at (5).

A TECHNOLOGIA HATASA A GENETIKA
DIAGNOSZTIKARA

A technoldgia fejlddésének koszonhetéen olyan 1j perspek-
tivak nyiltak meg a klinikai diagnosztika szamdra, mint
a teljesgenom- és exomszekvenalds, azaz a genom legkomp-
rehenzivebb megismerése (6). Ezek a vizsgalatok fel tudjak
ismerni a genomikai rendellenességek 6sszességét (nukleo-
tidszubsztitacio, strukturalis atrendez6dések, kopiaszdm-
valtozasok, kromoszomalis 4dtrendez8dések). A vizsgalatok
lehet6vé teszik vagy a teljes genom, vagy a teljes kodolé régiok
(exom) szekvencidjanak azonositdsat. A vizsgalat eredmé-
nyeként rendkiviil sok adat keletkezik, melyet nem kénnyt
kezelni. Manapsdg a teljes exomvizsgalatokkal igyeksziink
olyan ritka betegségek hatterét tisztazni, Uj géneket azo-
nositani, melyekben a korabbi diagnosztikdk nem voltak
célravezetdek. A géntérkép megismerése azonban szamos
véletlen talalatot is eredményezhet, azaz olyan informaciokat
hozhat, melyek jelentdsek lehetnek az egyén egészsége szem-
pontjabol, de nem biztos, hogy szeretné tudni azokat. Ezek
avéletlen taldlatok szamos nehéz dontés elé allithatjak a vizs-
galot és a vizsgalt egyént is, olyan etikai dilemmdkat ered-
ményezhetnek, melyekkel korabban nem talalkozhattunk.
Green és mtsai (7) felmérésében azt talaltak, hogy a genetikai
tanacsadoknak csak 60-70%-a mondta volna meg valameny-
nyi véletlenszertien talalt patogén mutdcio jelenlétét a téle
tanacsot kérdnek. A felndttek esetében nagyobb volt a meg-
monddsi hajlanddsag, mint a gyerekek esetében. A gyerekek
esetében csak mintegy 10 korképrél adtak volna felvildgosi-

tast. Ezek kozott ritka orokletes tumoros betegségek, mint
pl. az drokletes eml6-, ovariumrak, Lynch-szindroma, APC-
asszocialt polyposis, von Hippel-Lindenau-betegség, MEN1,
MEN2, PTEN hamartoma-szindréma, retinoblastoma vol-
tak azok, melyeket legnagyobb gyakorisaggal megmond-
tak volna a genetikai tanacsadok a betegeknek. A tumorok
mellett a monogénes betegségek koziil a Gaucher-kdr, fenil-
ketonuria, galaktozémia, homociszteinuria, tirozinémia
I-es tipusa, Pompe-kdr, Wilson-kor, Fabry-kor, familiaris
hiperkoleszterinémia, Romano-Ward-szindréma (Long
QT-szindréma) azok a koérképek, amelyeknek az ismeretét
hasznosnak talaltak a genetikai tanacsadok. Egy ilyen vélet-
len taldlatnak a tandcsot kérd felé val6 kommunikaldsa f6l-
veti azt a kérdést, hogy mely eredményeket kozoljiik, hogy
fogadjak ezt az egyének, fog-e ez fesziiltséget, depressziot,
szorongast okozni, meg fogjak-e érteni ezt az informaciot,
fognak-e rd emlékezni, amikor emlékezni kell, vajon hatas-
sal lesz-e az egyén életére. Jelenleg még kérdés az, hogy egy
genetikai riziké informdacidja milyen médon befolyasolja az
egyén viselkedését, az egészségiigyi ellatasnak a kimenetelét
és koltségeit, valamint az, hogy befolyasolja-e a nem orvosi
doméneket, mint pl. a biztositok szokasait, a szocidlis kap-
csolatokat.

KOSZONETNYILVANITAS

A koézleményt a Magyar-Szingapuri (NEUINFO09) TET palydzat és az
NFU (korabban NKTH) altal timogatott BIOINF09 TET 10-1-2011-0058
palyazata tamogatta.

IRODALOM

1. Golubnitschaja O, Costigliola V. EPMA General report & recommen-
dations in predictive, preventive and personalised medicine 2012: White
paper of the European Association for Predictive, Preventive and Person-
alised Medicine. EPMA ] 3:14, 2012

2. Klein R], Zeiss C, Chew EZ, et al. Complement factor H polymorphism
in age-related macular degeneration. Science 308:385-389, 2005

3. http://www.genome.gov/10002335

4. Christensen C, Grossmann J, Hwang J. The innovator’s prescription.
A disruptive solution for healthcare. McGrawHill, 2009

5. http://mta.hu/data/cikk/13/7/19/cikk_130719/EASAC_Genetic_Test-
ing_Web_Summary_HU.pdf

6. Manolio TA, Chisholm RL, Ozenberger B, et al. Implementing ge-
nomic medicine in the clinic: the future is here. Genet Med doi: 10.1038/
gim.2012.157.2013

7. Green RC, Berg JS, Berry GT, et al. Exploring concordance and discor-
dance for return of incidental findings from clinical sequencing. Genet
Med 14:405-410, 2012

© Professional Publishing Hungary





