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Az elmult évtizedekben lejzajlott, nagy felbontasu
genomikai, proteomikai, metabolomikai kutatasok
eredményei lehet8séget adtak szamos komplex,
heterogén viselkedésld betegség (pl. daganatos,
sziv- és érrendszeri, anyagcsere-betegségek stb.)
kialakuldsanak és progresszidjanak hatterében
hlizédoé bioldgiai folyamatok feltérképezéséhez és
megértéséhez. A testlnkben zajlé molekularis
folyamatok, valamint a genetikai-epigenetikai
hattér és a kornyezet kolcsonhatdsanak atfogd
orvosbioldgiai kutatdsai paradigmavaltdst eredmé-
nyeztek nemcsak a gyodgyitasban, hanem a
megel6zésben is. A Human Genom, Epigenom,
Mikrobiom Projektek eredményeinek transzlacioja
az orvostudomany kilonbdz8 terileteire alapot
nyujt az egyes betegségekre vald hajlam meghata-
rozasahoz, markerként funkciondlnak a betegségek
diagndzisahoz. A betegségek molekuldris eltérése-
ken alapuld osztélyozasa segiti a hatékony és
specifikus kezelés kivalasztasat, ezaltal névelve az
alkalmazott terdpia hatékonysagat.

A személyre szabott prevencid a betegségek
megel6zésére irdnyul az egyén szintjén. A genomika
kontextusaban ez azt jelenti, hogy genetikai
informacidkat hasznalnak a kilonb6z6 betegségek
kialakuldsa szempontjdbdl magas kockazatu
egyének azonositdsdra, lehetévé téve a célzott,

egyénre szabott megel6z§ intézkedések, stratégiak
kidolgozadsat. A prevencid terlletén a genomikai
informaciok eredményes hasznalata egyel6re a ritka
betegségek esetében bizonyult hatékonynak, ahol
altaldban egy genetikai I6kuszt érint6, magas
penetrancidju alteracio all a betegség kialakuldsa-
nak hatterében. A komplex betegségek esetében a
genomikai informacidk prevencids hasznalhatdsa-
garol még nincs meggydz§ bizonyiték, mivel ezek a
betegségek tobb I6kuszt érintd genetikai és
epigenetikai eltérések, tovabba kornyezeti és
életmodbéli tényez8k eredbjeként alakulnak ki.
Ebbdl kifolydlag a megfelel§ szenzitivitasu, specifici-
tasy, prediktiv genomi, kornyezeti és tovabbi
bioldgiai markerek kombinacidjara lenne
szUkségink a betegség kialakuldsa kockazatanak
becslésére.

Ugyanakkor a biomarkerek nemcsak az egyén
szintjén alkalmazhaték kockazatbecslésre, hanem
lehet6vé teszik Uj prognosztikai alcsoportok felalli-
tdsat, tovabba fontos szerepet jatszanak a terdpia
megvalasztasdban is. Az extrém magas kockazatu
személyeknek jellemz8en egy gént érintd eltérésuk
van, ez az eml6daganatok esetében a BRCA1 vagy
BRCA2, a vastagbéldaganatoknal az FPC vagy
HNPCC gének alterdcidit jelentik. A biomarkerek
tovabbi klinikai alkalmazédsara jo példa az
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epidermalis novekedési faktor (EGFR) gén mutacio-
janak, illetve expresszidjanak vizsgdlata, amely
nemcsak a terapia megvalasztasaban jatszik
szerepet, hanem prognosztikai jelent6ségd is. Tud6-
daganatok onkolégiai kezelésében az anti-EGFR-
terapia latvanyos eredményeket hozott, de ahhoz,
hogy ki lehessen valasztani azokat a betegeket,
akiknél ez a kezelés hatasos, a patoldgiai mintak
célzott molekularis vizsgalata (EGFR-immunhiszto-
kémia, EGFR-mutéacid) szikséges, igy elkilonitve az
EGFR-pozitiv alcsoportba tartozé eseteket, amelyek
gerfitinib-  vagy erlotinibkezelésre reagdlnak.
A kandidans molekularis alteraciok detektalasa
mellett egyre nagyobb szerepet kap az alacsony
penetrancidju genetikai, epigenetikai, génexpresz-
szidés, metabolomikai és mikrobiom-variaciok

TANULSAGOK A HAZAI SZAKEMBEREK SZAMARA

egylttes vizsgalata a betegség kockazatanak kitett
személyek azonositdsaban, illetve a mar meglévé
betegségek klinikai csoportositdsaban. A nagy
felbontasu vizsgalatok adatait a betegségek kliniko-
patoldgiai paramétereivel osszehasonlitva
lehet6ség nyilik olyan molekuldris klaszterek azono-
sitasara, amelyek eltérései szoros korrelaciét
mutatnak a betegség progresszidjaval. A nagy
felbontdsd microarray génexpresszids adatok
validalt klinikai alkalmazdasdra j6 példa az Oncotype
Dx  (https://www.breastcancercare.org.uk/ on-
cotype-dx) nevd, 21 gént vizsgdld teszt, amely
személyre szabott prediktiv és prognosztikus
eredménnyel segiti a korai eml6rakos betegekkel
kapcsolatos terapias dontést.

A személyre szabott prevencid a népegészségilgyi beavatkozdsokat precizebbé és hatékonyabbd teszi.
A célzott, illetve nagy felbontdsu technikdkat alkalmazd kutatdasoknak kdszdnhetéen mar szamos olyan
molekuldris alteraciét azonositottak, amely betegség kialakuldsédra hajlamosit. A molekularis eltéréseken és
variaciokon, valamint kdrnyezeti markereken nyugvd egyéni kockazatbecslés, majd azt kdvetéen a megfeleld
primer prevencios lépések révén lehetévé valik a betegség kialakuldsanak megel&zése. Ezenkivil a molekularis
klasszifikacié alapot nyujt a mar kialakult betegségek eredményesebb kezelésére. Remélhetbleg a kdrnyezeti
és/vagy bioldgiai markerek hasznélatan alapuld, személyre szabott prevencidé a jov6ben hozzéjarul a ritka
betegségek, a daganatos betegségek és tovabbi komplex betegségek megel6zéséhez.
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