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A genetikai kutatasok az elmilt évtizea.ekben‘ alapvet6 at
atalakulas maga utan vonja valafnennyi vele dsszefiiggd al
lasat is. A genetikai kutatas nem pusztan megismerd, kognit
érinté tudomanyos-technologiai aktivitas, hanem tarsadalmat,
skulturalis” tevékenység is. Kétrészes cikkiinkben a genetikai

A genetikai  kutatdsok
eredményessége, hatékony-
saga, kockdzatai és pers-
pektivai osszefliggnek a tarsadalmi
kornyezet értékeivel, normaival, to-
lerancia- és kommunikaciés képes-
ségetvel, miveltségével. Pragmati-
kus megkozelitéssel ez sziikségessé
teszi azt, hogy tervszerlen foglal-
kozzunk a genetikai-genomikai-
epigenetikai kutatashoz és az ered-
mények gyakorlati alkalmazasihoz
sziikséges tamogatd és befogado tar-
sadalmi és politikai kornyezet
kialakitdsaval és fenntartdsi-
val. Az atfogd, sokrétd, hosszi
tavh & el6re nem latott hatd-
sok miatt azonban a pragmati-
kus megkozelitést lényegesen
meghalad6 elemzésekre, tarsa-
dalmi parbeszédre ésa tanulsa-
gok levonasara is szitkség van.

Az elmult évtizedekben ro-
hamosan béviiltek genetikai
ismereteink. Ezt elsédlege-
sen a korszer( orvosbiologia
fejlédése hozta magaval,
amit azonban jelent&sen fel-
gyorsitott az USA, az EU,

kai vonatkozasait boncolgatjuk.

Japan, Kina és Nagy Britannia po-
litika1 dontéshozdinak a timogatasa,
amit a ,,Human Genome Project” és
kapesolodd  posztgenomikai prog-
ramjai m@kodtetéséhez nygjtott. A
program az eredetileg tervezettnél
sokkal gyorsabban teljesitette elsé
szakaszanak 6 célkit(izését, neve-
zetesen az emberi génillomany —
genom — molekularis szint§ leirdsat.
Ez tudomanyos és tudomanypoliti-
kaitényezSknek egyarant koszonhe-
t6 volt.

2ntek

ule
ghatarozott szektorokat
eti paradigmakat formalo
‘ cai kutatasok bioeti-

resztiil.

Hatalmas mértékben felgyorsult a
nanobiotechnol6gian alapul6 nagy at-
eresztSképesség i, Ggynevezett ,,high-
throughput™  metodikik fejleszése
(nukleotid szekvencia-meghatarozas,
microarray technologia, teljes genom
vizsgalatok), hiszen egyre nagyobb
kutatasi teljesitményt egyre olcsébban
lehetett elérni. Kiilon kiemelendék az
Gjgeneracids szekvenalasi eljardsok be-
kertilésének hatdsa.

Egyre tobb és egyre teljesebb, in-
terneten elérhetd adatbi-
zis valt hozzaférhetéveé a
kutaték szdmdra. Létre-
jott a térbeli és idSbeli
korlatokat  virtudlissa
tevd ,,in silico” (kompu-
ter el6tti) kutatds lehet6-
sége. Bz egyben a tudo-
many rendkivil szélesko-
ri  demokratizalodasat
eredményezte és eredmé-
nyezi ma is.

Kiteljesednek a bioin-
formatikai elemzések a
nagy elemszamu biologiai
rendszerek  adattengeré-
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nek elemzésére is, Gtvonal- és génha-
l6zat-analizisek és az ennek meg-
felel$ szoftverek sokasaga jelent
és jelenik meg napjainkban. A
hagyominyosabb,  Ggynevezett
Hfrekventista™ analizisek mellé be-
léptek a nagy halmazokat kezels
matematikai-statisztikai eljarisok
(példaul a Bayes-halo eljaras).

A program vezetSinek sikerult
folyamatosan fenntartani a prog-
ram kozpolitikai és kozigazgatasi
timogatasat, és a média segitségé-
vel a tarsadalmi tdmogatasat is. A
fel-fellingolé vitdk ellenére a
tobbség nem vonta kétségbe, hogy
helyes elsébbséget adni ennek a
programnak, mert hossz(i tavon
ebbdl szarmazhat a legtobb elény a
legtobb ember szamdra, s mindez
elfogadhatd, kezelhet§ kockazatok-
kal jar.

Craig Venter

kozelitéssel jard sajatossigokat, ami
jelent8s maganforrasok bevonasaval
és tovabbi szerepldk, célok, tavlatok
megjelenésével jart. Lejobb példa er-
re a Craig Venter nevével fémjelzett
maginvallalkozis, a Celera, mint
konkurrens megjelenése az allami-
lag finanszirozott HUGO (HUman
Genome Organisation) mellé, me-
lyet James Watson utin Francis Col-
lins iranyitott.

Az emberi civilizaci6 jelen alla-
pota, a nagy népbetegségek terje-
dése, mint kihivas, kuilonosen ked-
vez az orvosbiologiai és a techno-
l6giai megkozelitések dsszekapesolo-
dasanak. A biotechnolégia, az infor-
macids technolbgia és mas Gj technol6-
gidk (pl. nanotechnologia) szinergikus
miikodése az orvosbiologiai kutatisi
modszertan és eszkoztar 6riasi fejls-
dését inditotta el és tartja fenn.A ge-
netikai kutatdsokra épiilé
alkalmazasok elterjesztése
mdara minden olyan orszig
szamara kiemelt jelent8sé-
g, amely lakossiganak el-
fogadhat6 életmindséget
torekszik biztositani és sa-
jat gazdasagot, kulturalis
szférat fenntarthatéan ki-
van miitkodtetni. Nagy fel-
adat azonban a gyakorlati
alkalmazdsok nemkivina-
tos velejaréinak kikiisz-
obolése, amit mindenek-

A tdmogatdssal a program veze-
téinek sikeriilt az érintett vala-
mennyi szakteriilet kivalo, és mo-
tivalt miveldit, kutatéesoportokat
és fejleszt S teameket, megfeleld in-
tézményi hattérrel, j6l szervezet-
ten, fokozatosan kib&vilé nem-
zetkozi egytittmikodés kialakita-
saval hatékonyan mtkodtetni.

A program el6re nem latott hasa-
ddsa és az lizleti nyereséget ered-
ményez$ hasznositast elStérbe he-
lyezd ,,kihivo™ fellépése végss so-
ron nemhogy veszélyeztette volna
az eredetileg kitGizote célok eléré-
sét, hanem a kivaltott versengéssel
egyértelmten felgyorsitotta a
programot. Ez a kozérdek mellé
beillesztette a maginérdekl meg-

el6tt az etikai elfogadha-
tosag biztositasat jelenti.
Ennek eszkozei lehetnek példaul az
altalanos és a szakmai oktatas, kép-
z&s, a szakmai, etikai és jogi szabalyo-
zas és betartasuk osztonzése, az etikai
bizottsigok, a hatésigi tevékenység
(engedélyezés, ellendrzés), a szakmai
szervezetek autoném szerepvallalasa,
és a tarsadalmi parbeszéd.

A jelenleg jellemz& helyzet var-
hatéan még j6 ideig érvényes ma-
rad. Ezt a tudomanyfejlédés mel-
lett a tarsadalmi szlikségletek és el-
varasok, a meghatarozé geopoliti-
kai folyamatok, gazdasigi, politi-
kai és kulturalis trendek is eldre
vetitik. Mindezt kiilonféle — poli-
tikai, gazdasigi, tarsadalmi — val-
sagok atmenetileg megzavarhat-
jak, de meg nem hitsitjak.

A genetikai kutatds eredményei-
nek egyik elsédleges alkalmazasi
tertilete az emberi diagnosztika és
gyogyitas. A bekovetkezett fejlédés

Francis Collins

hatasira megvaltozik a klinikai or-
vosi szemlélet és gyakorlat. Ennek
salypontja a tinetekkel jelentkezd
beteg kezelésérdl fokozatosan athe-
lyez8dik a tiinetmentes allapot idején
folytatott diagnosztikai tevékenység-
re alapozott megelézésre és a sze-
mélyre szabottan tervezett & végre-
hajtott orvosi beavatkozasokra.

A mai orvoslas az Ggynevezett 4P
medicina egységét jelenti, ahol a
prevencid, a prediktiv kutatds, a
perszonalizalt (személyre szabott)
medicinalis gyakorlat kiegésziil az
orvos-beteg kétoldala, aktiv, ne-
velésre alapulé kommunikacidjaval

(participatory).

A tudominyban nagyon fontos a
hatirok ismerete. S6t egy tudo-
manyt az tesz tudomannya, hogy is-
meri a hatdrait. Nem akar olyan ko-
vetkeztetéseket levonni, amire nincs
feljogositva. A 1ét és a nemlét kérdé-
sére masként valaszol a filozdfia, a
teologia és masként a biologia. Az
élet keletkezésének csodajara mai is-
mereteink szerint nincsen kielégits
tudomdnyos valasz. Vannak hipoté-
zisek, feltételezések, de nincsenek
mindent eldoénté  bizonyitékok. A
matériaval foglalkoz6 tudds, legyen
az agy, az elme, a DNS szakértSje,
nem adhat valaszt az élet ,,miért”-jé-
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nek a kérdésére. Akar-

milyen elmélytilt a sajat

szakmagban,  senki

nem llithatia, hogya DINS a vi-
lag ura, & mindent a DNS vak
véletlene dont el. Ezt a sorok irdja
mint vulgarmaterialista ,,hatar-
sértést” értelmezi. (A miasik ,,ha-
tarsértés” a ,vulgirteologia”,
amely fundamentalista mo6-
don értelmezve a hitvalla-
sok iratait-példaul a Bibliat-
annak szavait kéri szamon,
az amagy teljesen mdas keér-
désre valaszolé kinyilatkoz-
tatas allitasain és modelljein.)

James Watson

Fontos genetikai kutatasi
irany a gyakori, nem fert6z8
krénikus betegségek — ma-
gas vérnyomas, rak, diabé-
tesz, kronikus gyulladasos,
neuropszichidtriai megbete-
gedések stb. — vizsgalata. Ez
nagyon komplex feladat, mi-
vel t6bbségiikben a genetikai
tényezd mellett  kérnyezeti,
tarsadalmi, gazdasagi, kultu-
ralis és egyéb mis tényezSk
(azaz epigenetikai faktorok)
kolesonhatasa eredményezi a
kérképet. Kutatasuk komoly
kutatasetikai problémat je-

A genomikai, proteomikai,
meta-bolomikai és bioinformatikai
megkozelitést 1s integrald rendszerbio-
l6giai szemléletG humangenetikai ku-
tatds kezdve hagyomanyos terepén, a
mendeli oroklésmenetd  betegségek
kutatasan, kiteljesedve a teljes ge-
nomszint{ analizisek (GWAS= ge-
nom-szint{i- asszociacids vizsgalat)
magaban foglalja a gyakori nem
fert8z8 betegségek kockizati té-
nyezGinek kutatdsat, a személyre
szabott diagnosztikat és terapiat
célz6 farmakogenomikat, s vallal-
kozik a nagy populicidkban kimu-
tathaté normal és kéros genetikai
varidcidk vizsgalatira és feltérké-
pezésére 1s.

A genetikai kutatds, a biotechno-
logia és a (biojinformatika parhu-
zamos fejlédése Oridsi mennyiségi
adat gydjtését, rogzitését, raktiro-
zasat, feldolgozasat, elemzését te-
sz1, tette lehetévé. Nagy értéket je-
lentenek a kilonféle forrasokbol
szarmaz6 genetikai informacidk,
amelyek elérhetSsége, mindsége,
hozzaférési és felhasznilasi lehetd-
sége nélkilozhetetlen a tovabblé-
péshez. Nagyon sokféle genetikai
adatbank, biobank jott létre az el-
mult évtizedekben. Mind a kuta-
tasnak, mind a tdrsadalomnak az
az érdeke, hogy ezt a hatalmas in-
formaciés potencialt optimdlisan
ki lehessen haszndlni a kutatdsra és
az alkalmazasok kifejlesztésére,
egészséglejlesztési, klinikai és gaz-
dasidgi hasznositasira.

Maris oridsi fejl6dés tapasztalhat6 az

orokléds, némi  leegyszer(sitéssel
monogénes eredetlinek tekinthetd
megbetegedések kimutatasira szol-
galo, konnyen alkalmazhaté, vi-
szonylag olcsé tesztek kifejlesztésében
a kapcsoloédd morbiditas és mortalits
valészintségének  elSrejelzésében.
Ugyanakkor nem kovetkezett be 1é-
nyeges attorés e betegségek kezelésé-
ben, amit a génterapids eljarasok fej-
16désétdl vartunk. Ez a helyzet na-
gyon komoly etikai problémakat vet
fel, amit tovabb bonyolit az, hogy az
internetes kereskedelmi forgalomban
barki szdmdra, személyes dontése
fiiggvényében, kénnyen elérhetSek a
géndiagnosztikai tesztek. Sajnalatos
moédon azonban a vizsgalt személy
megfelel§ orvosi-, genetikai tanics-
adas nélkiil maga marad sajat kocka-
zati tényezGivel szembestilve. Ennek
kapesin fontos feladat a tarsadalom
legszélesebb rétegel — egészségligyi és
ezen beliil a genetikai ismereteinek a
novelése & a genetikal tanicsadas
elérhet8ségének a biztositasa a legfia-
talabb korosztalytél kezdve a neve-
lést. Hatalmas jelent&sége van a tudo-
manyos ismeretterjesztésnek, amelyet
atgondolt rendszerben (és nem kam-
panyszerGen) kellene m@kédtetni.

Eeyes genetikai adottsagok 6rokls-
dése nem csak a csaladi, hanem etni-
kai, racialis osszefiiggéssel 1s rendel-
kezik, amit a halmozddasuk jelez a
meghatarozott tirsadalmi csoportok-
ban. Ez egyiitt jarhat a tarsadalmi
stigmatizacio, a diszkriminacio, a ki-
rekesztés jelenségeivel.
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lent, hiszen az elérelépéshez
interdiszeiplinaris — egytttmikodeésre
van sziikség, amiben meg kell haladni
a hagyomanyos orvosbiologiai kuta-
tasi paradigma kereteit, tiszteletben
tartva az emberen végzett kutatds
etikai elveit & normait.

A farmakogenomikai kutatisok
célja a genetikai valtozatok (polimor-
fizmusok) szerepének tisztdzisa a
gyogyszerszeres  kezelésekre adott
valaszok (pl. toxicitds, hatdsossag,
adagolas) egyéni eltéréseiben és a ge-
netikai valtozatossag feltirasaval kii-
lonbozE nagysigh populacidk jel-
lemzése epidemioldgiai vizsgalatok
segitségével.

A sokat igér8 populaciégenetikai
kutatdsok 1s szdmos etikai kihivast
hordoznak. Szamos populicién be-
lali genetikai variacidkat feltérkeé-
pez$ vizsgalat van, ami nem ird-
nyul meghatirozott orvosbiolégiai
adat, informaici6 megszerzésére,
hanem {6 célja kodolt, kétszeresen
kédolt vagy anonimizdlt DNS-
mintak és a hozza kapcsolhatéd ada-
tok felhasznalasa.

A korszer(i molekularis biologia, a
genetikai illetve genomikai (az egész
genomra, genetikai allomanyra) tu-
domdny hirom alapvetSen kapcsolt,
de megkiilonboztetends teriileten je-
lentett attorést a biologiaban (igy az
orvosi biologiaban 15): ezek a biotech-
nolégia, a géndiagnosztika illetve a
génterapia. Mindhirom aspektusa a
molekuliris biologianak jelentds eti-
kai kérdéseket vet fel.
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