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1. Helyzetelemzés 

 

A személyre szabott orvoslás (SZSZO) az egyén genomikai adottságainak és az azt befolyásoló 

környezeti tényezőknek ismerete alapján az optimális prevenció és kezelés lehetőségét tudja 

megteremteni az esetleges mellékhatások kivédése mellett. Ennek köszönhetően a gyógyítás 

eredményesebbé és egyben költséghatékonyabbá válik. Az SZSZO paradigmaváltást jelent a 

gyógyításban. A XX. század első felében a terápiás módszerek bevezetésénél az élettani – döntően 

állatkísérletes – módszerekkel nyert eredmények extrapolálása történt, ahol a vizsgálatok rendszerint 

kísérleti állatokon, szöveteken vagy sejteken történtek. A mindennapi rutin terápiás gyakorlat ezen 

megfigyeléseken, valamint jelentős mértékben a kezelőorvos intuícióján alapult. Ennek megfelelően, 

az egyes ellátó helyek között igen nagy volt a praxis variáció. A XX. század második felében a terápiás 

döntéseket egyre inkább a klinikai epidemiológiai kutatási módszereken – pl. több ezer beteget 

bevonó multicentrikus, randomizált kontrollált vizsgálatok – alapuló eredmények határozták meg. 

Ma a tapasztalatokon alapuló orvoslás mellett a molekuláris biológiai technológiák fejlődésének 

köszönhetően egyre inkább tért hódít, a személyre szabott orvoslás. A személyre szabott terápia a 

betegség kezelése során az egyes egyének klinikumát, genomikáját és a rá ható környezeti tényezők 

összességét, valamint a betegsége egyedi jellemzőit integrálja. A betegségek molekuláris alapjainak 

megértésével, beteg-alcsoportok, és azok bizonyos betegségekre való hajlamának meghatározásával 

segíti elő a megelőzés, az egészségügyi ellátás, a gyógyszeres kezelési stratégia optimalizálását. Célja 

az egyes betegek egyéni jellegzetességeinek megfelelő, individualizált kezelési és prevenciós stratégia 

felállítása.  

 

A terápiás beavatkozások szisztematikus elemzése megbízható statisztikai módszerekkel kimutatja, 

hogy az adott betegpopuláció átlagában, egy adott kezeléstől mekkora eredmény és milyen 

mellékhatás gyakoriság várható. A hatás mértékét és megbízhatóságát statisztikai fogalmakkal 

(esélyhányados, abszolút és relatív kockázatcsökkenés, „number needed to treat”) írták le, ezen 

eredmények alapján születtek a napjainkban használt, általánosan elfogadott bizonyítékokon alapuló 

klinikai irányelvek. Ezek az irányelvek általában nem veszik figyelembe a beteg egyedi biológiai és 

környezeti jellegzetességeit. A molekuláris biológiai és új imaging metodikák számos olyan 

biomarkert azonosítottak, amelyek mind a betegségek diagnosztikájában, az egyéni rizikó 

megbecslésében fontos támpontot nyújtanak. Ennek köszönhetően az egyes nagy 

betegségkategóriákban alcsoportok alakultak ki. Új célként jelent meg a korai diagnózis felállítása 
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mellett az adott egyén metabolizmusát is figyelembe vevő optimális hatóanyag és dózis kiválasztása. 

A „one fits for all” elv megszűnése várható, a genomiális varianciánk fogja az optimális kezelési 

stratégiát meghatározni. Erre egyre nagyobb az igény, mert a jelenlegi gyakorlatban USA statisztikák 

alapján az asthma ellenes és cholesterin csökkentő kezelések 40-70%-a, az antidepresszáns kezelések 

20-50%-a hatástalan. Ugyanakkor a gyógyszer mellékhatás következtében történő halálozás a 6. 

leggyakoribb halálok az USA-ban. Jelenleg a reaktív orvoslást gyakoroljuk, azaz a már bizonyos ideje 

tünetekkel rendelkező betegeket gyógyítjuk és sok esetben többszöri próbálkozás eredményeként 

találjuk meg a hatékony gyógyszert. 2009 nyarán a GNTP Személyre Szabott Orvoslás 

Munkacsoportja által 45 vezető klinikus és kutató körében végzett felmérés során a megkérdezettek 

100%-a vélte szükségesnek a SZSZO gyakorlatának bevezetését, 64%-a vélte úgy, hogy multiplex 

biomarkerek fogják a krónikus betegségeket prediktálni és a kezelési stratégiákat irányítani, és 59% 

szerint az SZSZO 10 éven belül reformváltozásokat hoz a hazai egészségügyben. A munkacsoport 

definiálta az SZSZO fogalmát, a vitaindító definíció szerint az SZSZO: „A személyre szabott terápia a 

betegség kezelése során az egyes egyének klinikumát, genetikáját, genomikáját és a rá ható 

környezeti tényezők összességét integrálja. A betegségek molekuláris alapjainak megértésével 

segíti elő az egészségügyi ellátás, a gyógyszeres kezelési stratégia optimalizálását. Célja az egyes 

betegek egyéni jellegzetességeinek megfelelő, individualizált kezelési és prevenciós stratégia 

felállítása.” 

A kérdőív alapján a definíciónak magába kell foglalnia, hogy az SZSZO 

 A beteg egyéni jellegzetességein túl a betegségek egyedi tulajdonságait is figyelembe veszi 

 Várható mellékhatást prediktálja beteg csoportokként 

 Az adott betegség profilját meghatározza egyén specifikusan 

 Költséghatékony diagnosztikához és terápiához vezet 

 Beteg alcsoportok felállítását teszi lehetővé a betegségekre való hajlam mértéke alapján 

 A személyre szabott orvoslás az orvosi gyógyszeres kezelési protokollt a betegek egyéni 

genomikai és környezeti jellegzetességei alapján állítja föl. A genomikai metodikák 

segítségével az egyes betegségeken belül alcsoportokat képez a betegségre való hajlam és a 

várható terápiás válasz alapján. Az adott kezelést csak azon betegeken alkalmazza, akiknél jó 

terápiás válasz és kevés mellékhatás várható. 

 

A fentiek figyelembevételével a munkacsoport által elfogadott új definíció:  

A gyógyszergyárak jelenlegi blockbuster stratégiájának átalakulása várható, egyre inkább 

támogatottságot kap a „nichebuster” stratégia, melyben a fejlesztendő terapeutikumok és hozzá 
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kapcsolódó diagnosztikumok együttfejlesztése elengedhetetlen. Ennek feltétele az akadémiai szféra 

és az ipar szoros együttműködése. A GNTP felmérés és a 2009 decemberében rendezett „Személyre 

Szabott Orvoslás” workshop az SZSZO megvalósítás legfontosabb feltételének az oktatás fejlesztését 

vélte. Az oktatásban a graduális, a postgraduális képzésben, valamint a lakosság ismeretterjesztése 

szintjén is számos teendő van. A graduális képzésben új struktúrájú és tematikájú multidisciplinaris 

curriculum kialakítása szükséges, melyben a transzlációs medicina oktatásában az alapkutatók, a 

klinikusok, patológusok, labororvosok is szerepet kapnak. A postgraduális képzésben és az egyetemi 

oktató-kutatórendszerben a vertikális mobilitás fokozása szükséges, mely segítségével nagyobb 

merítésből válogathatók a legjobb képességű személyek. 

1.1 Jogszabályi háttér 

 

Az Európai Tanács Miniszteri Bizottságának az embereken végzett orvosi kutatatás alapelveiről szóló 

ajánlása, valamint az orvosbiológiai kutatásokra vonatkozó szabályok, melyek a 30/1998. (VI.24) NM 

és 31/1998. (VI.24) NM rendeletben találhatók (NK 1998. 12 sz.). A genetikai adatok védelmét és a 

biobankok működési rendjét a XXI/2008 2008. évi XXI. Törvény a humángenetikai adatok védelméről, 

a humángenetikai vizsgálatok és kutatások, valamint a biobankok működésének szabályairól és az 

2008.VII.11. i EüM rendelet szabályozza.  

 

1.2 A nemzetközi trendek bemutatása 

 

A fejlett országok öregedő népessége növekvő terhet ró az állami költségvetésre, jelentősen 

növekednek az egészségügyi kiadások. A kor előrehaladtával egyre több betegséggel kell számolni 

minden egyén esetében. A betegségek okozta kiadások csökkentése érdekében jelentős pénzek 

jelentek meg a kutatás és fejlesztés terén, melyek egyes betegségek kialakulásának lefolyásának 

megismerésére és megelőzésére irányulnak. Világszerte, de elsősorban a nyugati társadalmakban 

állami pénzekből finanszírozott kutató csoportok, kutató laboratóriumok működnek. A kutatásuk 

eredményeként elért vívmányokat az ipar bevonásával a klinikum által alkalmazható technológiákká 

igyekeznek formálni.  Az Egyesült Államok szenátusának bizottsága már elkészítette a személyre 

szabott orvoslással foglalkozó munkaanyagát. Több program is indul világszerte a nagy tömegeket 

érintő betegségek kialakulásának megelőzésére (népbetegségek – daganatos megbetegedések, 

elhízás…). Ma azonban kevesebb, mint 40 gyógyszer esetében alkalmazzuk hatékonysági vagy 

biztonságossági predikcióra a SZSZO-t világszerte ld. Táblázat . Ezek túlnyomó többsége az onkológia 

területére koncentrálódik. A hazai klinikai gyakorlatban ezeknek csak a töredéke valósul meg (A 

nemzetközileg elfogadott és alkalmazott személyre szabott orvoslási gyakorlatot az alábbi 
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táblázatban foglaltuk össze). Az igény sokkal nagyobb, mint a rendelkezésünkre álló lehetőségek, 

ezért a terület folyamatos fejlesztését kívánatosnak tartjuk.  

 
Terápia Biomarker/Teszt Indikáció 

Herceptin® (trastuzumab) 

Tykerb® (lapatinib) 

HER-2/neu receptor Emlőrák: metastatizáló emlőrákos betegek 

kezelésénél, ahol a tumor szövetben HER2 

expresszió észlelhető, és a beteg  már kapott 

kemoterápiát 

Gyógyszeres és műtéti 

prevenció és követés 

BRCA 1,2 Emlőrák: az emlő és a petefészekrákra hajlamosító 

genetikai tényezőkön alapuló megelőző kezelés és 

felügyelet 

Tamoxifen Aviara Emlőrák 

IndexSM (HOXB13, 

IL17BR) 

Emlőrák : a kiújulás kombinált rizikó elemzése ER-

pozitív és tumor-negatív emlőrák esetében  

tamoxifen kezelés után  

Kemoterápia Mammostrat® Emlőrák: előzetes immunhisztokémiai tesztet 

használnak a menopauza utáni, nodus-negativ, 

ösztogén receptort expresszáló emlőrákos 

hormonkezelésben részesülő pácienseknél, akik az 

adjuváns  kemoterápia eldöntésére 

Kemoterápia MammaPrint® Emlőrák: 70 gén expressziós profiján alapuló teszt a 

távoli metasztázisok megítélésre 

Coumadin® (warfarin) CYP2C9 Kardiovaszkuláris betegség: ú CYP2C9*2 vagy a 

CYP2C9*3 allél esetén a vérzéses szövődmény 

rizikója fokozódik 

Coumadin® (warfarin) VKORC1 Kardiovaszkuláris betegség: VKORC1gén 

polimorfizmusai (különösképp a -1639G>A allél) 

összefüggést mutatnak a warfarin alacsonyabb 

dózisú igényével 

Coumadin® (warfarin) PGx PredictTM: 

Warfarin 

Kardiovaszkuláris betegség: CYP2C9 és a  

VKORC1 genotípusok megjósolják  a warfarin 

terápianak mellékhatásait 

Coumadin® (warfarin) Protein C 

hiány 

Kardiovaszkuláris betegség: a protein C vagy a 

kofaktorának a protein S-nek az öröklött vagy 

szerzett deficienciája összefüggést mutat a warfarin 

beadást követő szöveti nekrózissal 

Gyógyszeres és életmódbeli 

prevenció  

Familion® 5-gén 

profil 

Kardiovaszkuláris betegség: szívritmuszavar 

megelőzésre és gyógyszer szelekcióra használható a 

Long QT Syndromában (LQTS)  szenvedő 

betegeknél  

Statinok PhyzioType SINM Kardiovaszkuláris betegség: 50 gén kombinált 

genotípusán alapuló a statin indukálta neuro-
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myopathia rizikójának kimutatására 

Atorvastatin LDLR Kardiovaszkuláris betegség: a gyógyszer dózisnak 

individualizálására. Homozigóta (10-80mg/nap), 

heterozigóta (10-20mg/nap) familiáris 

hypercholesterinaemiában 

Camptosar® (irinotecan) UGTIA1 Vastagbélrák: a UGT1A1 gén variációi 

befolyásolják a irinotecan lebontását, amely 

következtében magas serum szint és mellékhatások 

alakulhatnak ki 

Erbitux® (cetuximab) 

Gefitinib 

Vectibix® (panitumab) 

EGFR expresszió Vastagbélrák:: a  DakoCytomation EGFR 

PharmDx™ teszt kit- tel. EGFR pozitiv egyének 

jobban reagálnak a kezelésekre, mint  az alacsony 

EGFR expressziót mutatók 

Erbitux® (cetuximab) 

Gefitinib 

Vectibix® (panitumab) 

KRAS Vastagbélrák: bizonyos KRAS mutációt hordozó 

betegek nem reagálnak a kezelésre 

Erbitux® (cetuximab) and 

Vectibix® (panitumab) 

Fluorouracil 

Camptosar® (irinotecan) 

Target GI™ Vastagbélrák: a terápiát befolyásoló KRAS, TS, and 

TOPO1 molekuláris statust térképezik föl 

Tegretol (carbamazepine) HLA-B*1502 Epilepszia és bipoláris betegség: a HLAB* 

1502 allélt hordozó betegeknél a  carbamazepine 

súlyos bőrreakciót eredményezhet.  

Immunszupressziv 

gyógyszerek  

AlloMap® gén 

profil 

Szív transzplantáció:a betegek transzplantációra és 

az alkalmazott immunszupressziv terápiára mutatott 

válaszát monitorozza 

Ziagen® (abacavir) HLA-B*5701 HIV: a HLA-B*5701 allélt hordozó betegeknél az 

abacavirra adott hiperszenzitiv reakció gyakrabban 

alakul ki.  

Selzentry® (maraviroc) CCR5 receptor (1) HIV: csak  CCR5-tropic HIV-1 fertőzött betegeknél 

javasolt a Selzentry és más antivirális szer 

kombinációja 

Budesonide IBD serologia 7 Gyulladásos bélbetegség: azonosítja a budesonide 

respondereket 

Gleevec (imatinib mesylate) BCR-ABL Leukémia: a Gleevec (imatinib mesylate) 

Philadelphia kromoszóma pozitív  (BCR-ABL) 

újonnan diagnosztizált és felnőtt és gyermek 

betegeknél alkalmazható, akiknél krónikus myeloid 
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leukémia (CML) krónikus fázisa áll fenn. 

Dasatinib Philadelphia 

kromoszóma 

Leukémia: Dasatinib azon felnőtt betegek esetében 

használható, akiknél Philadelphia kromoszóma 

pozitív akut lymphoid leukémia (Ph+ ALL) áll fenn 

és rezisztensek, vagy intoleránsak a korábban 

alkalmazott terápiával szemben. 

Busulfan Philadelphia 

kromoszóma 

Leukémia: A Busulfan kevésbé hatásos azoknál 

krónikus myelogen leukémiás betegeknél, akiknél 

hiányzik a Philadelphia kromoszóma (Ph1) 

Purinethol (mercaptopurine) 

Thiaguanine 

Azathioprine 

TPMT Leukémia: lymphoblastos leukémiában szenvedő 

betegeknél aaz öröklötten alacsony, vagy hiányzó a 

tiopurin S-metiltranszferáz (TMPT) aktivitás a 

szokásos adagolás mellett emeli a kockázatát a 

Purinethol mérgezésnek  

Tarceva (erlotinib) EGFR expresszió Tüdőrák: a responderek kiválasztását segíti. 

Capecitabine DPD Többféle rákbetegség: a ritkán és váratlanul fellépő 

súlyos 5-fluoroacillal mérgezés a dihidropirimidin-

dehidrogenáz (DPD) aktivitás hiányának 

tulajdonítható.  

Gyógyszeres és sebészeti 

kezelési lehetőségek és 

követés 

MLH1, MSH2, MSH6 Többféle rákbetegség: a tumorokra hajlamosító 

genetikai rizikó tényező  preventív kezelést tesz 

lehetővé  a vastagbél- és egyéb rákbetegségekben  

Kemoterápia CupPrint Többféle rákbetegség: segít az ismeretlen primer 

tumorok azonosításában 

Kemoterápia Aviara CancerTYPE ID Többféle rákbetegség: az ismeretlen eredetű primer 

tumorok 39 típusát azonosítja a gén expressziós 

profil alapján 

Elitek (rasburicase) G6PD hiány Többféle rákbetegség: glükóz-6-foszfát-

dehidrogenáz (G6PD) hiányos betegnél a 

Rasburicase, súlyos hemolízsit okozhat. ELITEK 

terápia megkezdése előtt ajánlott a G6PD hiányra 

hajlamos betegek szűrése. 

Rifampin 

Isoniazid 

Pyrazinamide 

NAT Több betegség: N-acetiltranszferáz lassú és gyors 

acetilárorok azonosítása. A lassú acetiláció a 

gyógyszer magas szintjét eredményezheti a vérben 

és ez megnövelheti a toxicitást 

Rituximab PGx PredictTM: 

Rituximab 

Non-Hodgkin’s lymphoma: az IgG Fc receptor 

génben lévő polimorfizmusok (FcgRIIIa) a 

rituximab responderek kiválasztásában segítenek 

Celebrex® (celecoxib) CYP2C9 Fájdalom:: a P450 2C9 lassú metabolizálóknál a 

celecoxib könnyen kórosan magas magas 

plazmaszintet eredményezhet 
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Risperdal® (resperidone) 

Zyprexa® (olanzapine) 

PhyzioType PIMS Pszichiátriai betegség: a páciens 50 génjének 

kombinált genotípusán meghatározásával jósolható 

a metabolikus syndroma 

Gleevec® (imatinib 

mesylate) 

c-KIT Gyomorrák: Gleevec kezeléstre jól reagálhat  a Kit 

(CD117) pozitiv 

metastaticus  malignus gastrointestinalis stromalis 

tumor (GIST) 

 

Az oktatásban Magyarország nem maradt le számottevően, ugyanis csak néhány egyetem építette be 

eddig curriculumába a genetika és genomika oktatását. Comprehensiv genomikai oktatási program 

csak a világ néhány országában történik, mint pl. a Tel Aviv University School of Medicine, a San 

Fransiscoi California Egyetem és a Duke Egyetem. Valamivel több egyetemen található meg a klinikai 

rezidensek curriculumában a genimiális medicina, ezek a Harvard Egyetem, a Cleveland Clinic Lerner 

College of Medicine és a Baylor College of Medicine. A nem orvosi képzések közül a Genetic Nursing 

Credertialing Commission (GNCC) és az International Society of Nurses in Genetic (ISONG)  kínál a 

nővérek számára genetikai specializációt.  Az USA-ban a National Colaition for Health Professional 

Education in Genetics (NCHPEG) dolgozik jelenleg  az American Academy of Family Physicians-el 

együtt  egy web alapú orvosi oktatási program kialakitásán.  

1.3 SWOT  elemzés – HAZAI 

 

Erősségek 

 Magyarországon az egyes megbetegedések esetében (elsősorban onkológia) a már létező 

személyre szabott terápiákat a minden napos gyakorlatban alkalmazzák és ezeket az 

Országos Egészségbiztosítási Pénztár finanszírozza.  

 A SZSZO alappillérét képező hazai biobankok egy része példaértékű, mind részletes 

adatbázisát, mind a betegcsoportok homogenitását és a gyűjtött biológiai minta minőségét 

illetően.  

 A hazai klinikusok, kutatók és a K+F tevékenységet végző gyógyszergyárak fogékonyak a 

technológiai fejlesztések iránt 

 A felsőoktatási intézetek nyitottak új curriculumok indítására. Az oktatók képzettsége jó, a 

felsőoktatás minősége európai viszonylatban jó 

 A hazai szellemi töke erősségét bizonyítja a hazai kutatók jó szereplése számos nemzetközi 

projektben 
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 A jogszabályi környezet jelenleg megfelelő, mind a biobankokat, mind a genetikai 

diagnosztikát törvény szabályozza 

 

Gyengeségek 

 A hozzáférhető technológia elmarad az egyéb uniós országok és amerikai laborok 

technológiájától 

 A hazai egyetemek, intézetek közötti együttműködések szegényesek  

 A hazai egyetemek és az ipar közötti együttműködés nem optimális 

 A hazai ipari szereplők közötti együttműködés gyér 

 A nemzetközi K+F együttműködések fejlesztendőek 

 A rendelkezésre álló K+F források alacsonyak 

 A társadalombiztosítói/finanszírozói befogadás nem minden ma már megvalósítható SZSZO 

klinikai gyakorlatot támogat 

 IT környezet fejlesztendő 

 Újonnan felvetődő etikai és személyiségi jogi kérdések vetődnek föl, melyek megoldására 

nincsenek útmutatások  

 A szakemberek/orvosok/kutatók szakmai ismerete egyenlőtlen  

 A laikusok/betegek ismerete a témát illetően nagyon hiányos  

 A kutatások során azonosított genetikai/klinikai korrelációk validálásának hiánya a genomikai 

alapú diagnosztika esetében 

 A genetikai, genomikai diagnosztikát végző laboratóriumok minőségbiztosítása nem egységes  

 A biztosítási fedezet, és kifizetés nem képes kompenzálni az analitikai és klinikai validálásra 

fordított időt és pénzt. 

 

Lehetőségek 

 A SZSZO lehetőségek a kórházakban a „best practice” gyakorlat részévé váljanak 

 A hatóságok a genetikai teszteket építsék be egyes gyógyszerek alkalmazási leiratában a 

mellékhatások csökkentése és a hatás optimalizálása céljából 

 Az új pharmakológiai fejlesztések építsék be a  genetikai variáció hatásának elemzését a 

fejlesztésekbe 

 Az SZSZO ne csak az onkológiában , hanem a cardiovascularis betegségek, a fertőző 

betegségek, a neurológiai és psychiatriai betegségek területén is terjedjen el 

 Az akadémikusok, orvosok és az ipar együttműködésének fejlesztése 

 A fenti szereplők közötti közös stratégia kialakítása 
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 A nemzetközi kutatások eredményének hazai validálása és  hasznosítása 

 A stratégiához igazodó új finanszírozási rendszer kialakítása 

 A hazai biobankok nemzetközi biobankokkal való harmonizálásának lehetősége új nemzetközi 

együttműködéseket alapozhat meg  

 A megfelelő jogszabályi háttér kialakítása (mire gondoltok itt?) 

 Az orvos-, és betegképzés fejlesztése 

 Mivel a nagy értékű termékek valós klinikai hasznot kell jelentenie a célcsoport számára, a 

klinikai hasznosíthatóság és validáltság kritériumát és bizonyíthatóságát is ki kell fejleszteni, 

szabványosítani. 

 A teljes mértékben interoperábilis, standardizált orvosi adatbázisok lehetővé teszik az adatok 

aggregát módon történő elemzését. Az orvosok így teljes körű képet kaphatnak a betegek 

kórtörténetéről. Ez az adatbázis felbecsülhetetlen értékű, kutatási célra is használható 

platformként is értelmezhető a klinikai jelenségek genomikai markereinek vonatkozásában.  

 Az orvosi feljegyzésekkel (phenomikai megfigyelések) összekötött orvosi döntést segítő 

eszközök elengedhetetlenek az új személyre szabott diagnosztikai tesztek létrejöttéhez, 

csakúgy, mint a teszteredményekhez történő automatikus hozzáférés. 

 Olyan eljárások kialakítására van szükség, melyek lehetővé teszik a genetikai „újlenyomat” és 

a megbetegedések közötti összefüggések feltárását, miközben egyben védik is az egyén 

személyiségi jogait – anonymizált, de részletes klinikai adatokkal rendelkező biológiai minták 

vizsgálata 

 

 

Veszélyek 

 A területen működő felek érdekei nem egyeznek (a fő konfliktust a klinikus és a finanszírozó, 

valamint a gyógyszeripar és finanszírozó, diagnosztikai laboratórium és finanszírozó) 

 Az állami szerepvállalás elmaradása  

 Az országon belüli az egyes térségek változó mértékű fejlettsége nem teszi lehetővé az  

országban az SZSZO egységes bevezetését – a kezeléseket illetően nagy egyenlőtlenségek 

alakulnak ki  

 Rossz finanszírozási, támogatási szerkezet 

 Állami pénzek elmaradása miatt nem kerül sor az egyetemek, kutatóhelyek fejlesztésére 

 Az orvosok/betegek újítással szembeni ellenállása, a szemlélet megváltoztatása időnként 

hosszú időt vesz igénybe  

 A jogi szabályozás elmaradása, nem megfelelő volta 
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 Személyiségi jogok sérülése: Olyan, nagy, átjárható és széles körben elérhető elektronikus 

adatbázisban tárolt genetikai információk látnak napvilágot, melyek sokkal jobban sértik a 

beteg személyiségi jogait, mintha azokat az egyén papír alapon magánál tartaná.  

 Az ellátottakra nehezedő túlzott anyagi teher 

 A társadalmi támogatottság hiánya miatt az SZSZO által predikált egészségügyi reform 

elmarad 

 A genomikai technológiák fejlődésével az alap és szakellátásban dolgozó orvosok nem tudnak 

lépést tartani, egyes betegek a saját betegségük területén képzettebbek lesznek az illető 

betegség diagnosztikája és személyre szabott terápiája vonatkozásában,  
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2. Jövőkép 

 
 

 Gyenge vagy átlagos 

társadalmi elfogadottság 

Optimális társadalmi 

támogatottság 

Nincs stratégia, vagy nem 

valósul meg 

„sodródás” 

 

A genomikai technológiák, 

üzleti alkalmazások hazai 

fejlődése a jelenlegi szinthez 

képest is visszaesik  

Külföldi innovatív termékek 

„fogyasztása” 

Alul- és dezinformált 

társadalom negatív attitűddel 

Romló kutatói, oktató kilátások, 

csökkenő színvonalú 

élettudományos közép- és 

felsőfokú oktatás  

„megszegett ígéretek” 

 

Koordinálatlan fejlődés a K+F, 

innovációs törekvések, orvosi, 

üzleti alkalmazások területén 

Csökkenő kihasználtságú 

genomikai infrastrukturális 

kapacitások. 

Az ipar számára érdektelen 

akadémiai K+F tevékenység 

Külföldi innovatív termékek 

„fogyasztása” 

A kutatók és a társadalom 

közötti párbeszéd ad hoc 

jellegű, szervezetlen. 

Aktív, megvalósuló stratégia „lassú víz” 

 

Lassú fejlődés, azaz a 

nemzetközi lemaradás tartós 

fennmaradása.  

A kutatási eredmények a 

nemzetközi trendeknél 

lassabban kerülnek át a 

gyakorlatba. 

A társadalom elégtelen, nem 

meggyőző informálása, 

bevonása az etikai döntésekbe 

 

„felzárkózás és kitörés” 

Gyors felzárkózás a nemzetközi 

élvonalhoz; egyes területeken 

(pl. IT, gyógyszeripar) kitörési 

lehetőségeket nyújtó 

fejlesztések és alkalmazások 

bevezetése 

Aktív és szervezett párbeszéd 

folyik a kutatók és társadalom 

között.  

Egészségesebb társadalom, 

költséghatékony egészségügyi 

finanszírozás  

 

Aktív megvalósuló stratégia esetén az alábbi kimenetelek lehetségesek:  
 

2.1 Gyenge társadalmi elfogadottság mellett – „lassú víz” 
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A társadalmi elfogadás optimalizálásához a gyógyításban résztvevő családi orvosok, 

szakorvosok képzése mellett a szakpolitikusok, a döntéshozók és a finanszírozók képzése, 

valamint a lakosság képzése is elengedhetetlen. Mindaddig, amíg az egészségügyi 

ellátórendszer valamennyi szintjén nem tudatosul a SZSZO által nyújtott haszon, nem 

várható az, hogy a jelenlegi hátrányok csökkenjenek. Abban az esetben is, ha a betegek és a 

szolgáltatók elfogadják az SZSZO gyakorlatát, de a finanszírozás legalább részben nem valósul 

meg csak limitált fejlődés valószínűsíthető. A társadalmi elfogadottság Magyarországon 

nagymértékben függ a társadalombiztosítás finanszírozási hajlandóságától és a szakpolitika 

döntéseitől.  Az egyes diagnosztikai módszerek bevezetését is az egészségügyi kassza 

helyzete, a finanszírozási protokollok határozzák meg.  

Magyarország a K+F területen „begyűjtött” lemaradásának lefaragása a Magyarország 

fejlesztési tervben büszkén emlegetett magyar „szürkeállomány” kihasználásának, 

felhasználásának támogatását célzó intézkedések megjelölésével lehetséges. A koncentrált 

K+F központok kialakításával, közöttük lévő kapcsolatok erősítésével a rendelkezésre álló 

pénzeszközök minél hatékonyabb felhasználása segíthet a technológiai hátrány 

lefaragásában.  

A finanszírozás átrendezése lehetővé tenné a még drága (ám a fejlesztések előrehaladásával 

csökkenő költségű) technológiák megismerését, használatát a hazai gyakorlatban. K+F 

tevékenység ösztönzése pályázatok és egyéb támogatások formájában, a jelenlegi rendszert 

újragondolva az értelmetlen kiadások lehetőségét felszámolja (kiadványok, túlzott 

tanulmányutak stb.) 

 

2.2 Optimális társadalmi elfogadottság mellett – „felzárkózás és kitörés”-re van lehetőség 

 

A személyre szabott orvoslás kialakításában, meghonosításában, gyakorlásában érdekelt 

felek együttműködésének, együtt gondolkodásának eredményeként szakmai ajánlás 

jogszabályi keretbe öntésével szakmailag alátámasztott, átgondolt rendszer alakulna ki, 

melyhez a finanszírozói oldal, a társadalombiztosítási rendszerrel  rugalmasan tud idomulni. 

Ennek feltételei az érdekelt felek optimális kollaborációja mellett a jogszabályi háttér 

optimalizálása, a gyógyszeripar kötelezettségeinek definiálása, a betegjogok megnevezése, 

és a finanszírozás átgondolása. 
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Magyarország a K+F területen „begyűjtött” lemaradásának lefaragása a Magyarország 

fejlesztési tervben büszkén emlegetett magyar „szürkeállomány” kihasználásának, 

felhasználásának támogatását célzó intézkedések megjelölésével lehetséges. A koncentrált 

K+F központok kialakításával, közöttük lévő kapcsolatok erősítésével a rendelkezésre álló 

pénzeszközök minél hatékonyabb felhasználása segíthet a technológiai hátrány 

lefaragásában.  

A finanszírozás átrendezése lehetővé tenné a még drága (ám a fejlesztések előrehaladásával 

csökkenő költségű) technológiák megismerését, használatát a hazai gyakorlatban. K+F 

tevékenység ösztönzése pályázatok és egyéb támogatások formájában, a jelenlegi rendszert 

újragondolva az értelmetlen kiadások lehetőségét felszámolja (kiadványok, túlzott 

tanulmányutak stb.) 

 

A kitörés és felzárkózás megvalósulásához az alábbi feltételek megvalósulása 

elengedhetetlen: 

1. A szereplők együttműködésének fejlesztése 

2. Az IT rendszerek optimalizálása– orvosi „bejegyzések” gyűjtésére, biztonságos tárolására, 

melyek a személyiségi jogokra figyelemmel tárolják az adatokat  

3. Egységes működési renddel rendelkező biobankok- biobankhálózatok  működtetése 

(betegség-specifikus, kohort specifikus, populációs ) azok nemzetközi biobankokkal való 

harmonizálása 

4. Erőteljesebb állami szerepvállalás – koordináló, ösztönző, finanszírozó szerep 

genomikai, biomarker kutatások előretörése – kutatólaboratóriumok fejlesztése 

5. Nemzetközi kapcsolatok, külföldi kutató laboratóriumokkal történő kapcsolattartás 

erősítése 

6. A fejlesztések gyakorlatba ültetése, validálása 

7. A fejlesztések gyakorlatba ültetése, elérhetővé tétele – képzés, finanszírozás 

genomikai kutatások eredményeihez igazodó terápiás eljárások 

 

A hiányzó stratégia esetén várható sodródás és megszegett ígéretek scenário 

mindenképpen elkerülendő. A jelen helyzetet a GNTP SZSZO munkacsoport felmérése 

alapján leginkább a megszegett ígéretek scenario jellemzi, ugyanis a hozzáférhető 

technológia sok esetben elmarad a nemzetközi színvonaltól, a kutatók és az orvosok 
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megbecsülése elégtelen, a finanszírozó se a diagnosztikákat, se a terápiákat nem optimálisan 

finanszírozza, a diagnosztikai laborokban a minőségbiztosítás egyenlőtlen, és nincs 

egészségügyi IT rendszer fejlesztésére koncepció.  A fiatal kutatók és orvosok itthon tartására 

irányuló kezdeményezések  még nem hozták meg a kívánt hatást. A szakpolitikusok és 

döntéshozók nem kezdeményezik a párbeszédet az akadémiai, a klinikusi és a gyógyszeripari 

szférával.  Optimális stratégia segítségével innen tudna az ország kimozdulni.   

 
 

2.3 Optimális jövőkép (utópisztikus) 

 

A fenti tényt figyelembe véve, a gyógyítás mellett erősödő hangsúllyal megjelenik a prevenció, ami az 

egyént születésétől élete végéig elkíséri. A rendelkezésre álló ismeretek és technológiák lehetővé 

teszik, hogy a születés pillanatában megismerhessük az egyén betegségekre való hajlamosságát, 

illetve a szabályozott születés esetében a rizikó faktorok akár erőteljesen csökkenthetők is (ez 

azonban súlyos etikai kérdéseket vet fel). A betegségekre való hajlam, a családi kórtörténet, az 

életvitel, és az életkörülmények ismeretében komplett egészségmegőrző programokkal a 

megbetegedés bekövetkezése elodázható, vagy akár el is kerülhető. Ennek köszönhetően az aktív 

korú, kereső lakosság a gazdasági termelésben rendseresen részt vesz (kevesebb betegszabadság, 

táppénz, csökkenő kiadások az egészségügy terén), hosszabb ideig képes dolgozni. 

Egészségmegőrző programok, megfelelő életvitel tanítása, elsajátítása óvodás kortól. 

 

A bekövetkező megbetegedések esetében a diagnosztika és a terápiák jelentős változáson mennek 

keresztül. Mivel az egyes betegségek kialakulásának és lefolyásának menete ismertté vált (gén, 

genomikai kutatások), hatékonyabb közbeavatkozásra van lehetőség. Az egyes emberek 

génállományának, és a betegségek lefolyásának ismerete meghatározza az alkalmazandó terápiát – 

ami akár minden egyes beteg esetében eltérést mutathat. Hogy ez megvalósuljon, több feltétel 

teljesülésére van szükség: a diagnosztikai eszközök módosulnak (precízebb, finomabb), 

természetesen a vizsgálati helyek számára elérhetők, és a kapott eredmények elemzése során 

megbízható következtetések vonhatók le. 

Az orvosi K+F tevékenység erősödése, az orvosok képzésének módosulása várható. Mindkét tényező 

esetében a finanszírozási/támogatási rendszer megfelelő átalakítása játszik fontos szerepet. 

Az állam szabályozó és finanszírozói szerepkörének eleget téve olyan jogszabályi környezetet hoz 

létre, ahol az orvosok és a betegek jogai és kötelességei, a mozgásterületek jól definiáltak. Fontos 

tényező, hogy az egyes betegeknek kezelése és gyógyszerezésének meghatározása a kezelő orvos 
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kompetenciájába tartozik úgy, hogy az állami finanszírozás, társadalombiztosítás részéről kellőképp 

meghatározott betegcsoportok kialakítása megtörtént. A lakosság anyagi tehervállalására (biztosítók) 

is lehetőség van az ésszerű korlátok betartása mellett. (újabb etikai kérdés: a biztosítók 

megismerhetik a biztosított megbetegedésére való hajlamát?) 

 

A megfelelő terápiák kialakításához, gyógyszerek fejlesztéséhez megfelelően felkészült szakértők, 

illetve felszerelt laboratóriumok szükségesek. Mivel az állam (anyagi) érdeke, hogy a lakosság 

megfelelő egészségügyi állapottal rendelkezzen ahhoz, hogy a nyugdíj korhatárt keresőképes 

állapotban megérje, állami szerepvállalás szükséges a fenti területeken. Az állam és az ipar 

folyamatos együttműködése, a megtérülést jelentő K+F tevékenységek állami támogatása 

elengedhetetlen – a gazdasági szereplőket érdekeltté kell tenni. Ehhez racionális, rugalmas, hosszabb 

megvalósítási időt megengedő pályázati keretek kialakítása járul hozzá. 

 
 

 
 

1. Ábra: A személyreszabott orvoslás jövőképe (Institute of Predictive and Personalized 
Medicine of Cancer, 2008) 
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3. Stratégiai kutatási terv 

 

A személyre szabott orvoslás elterjedését a genomikai alapokon nyugvó diagnosztika fejlesztése és 

alkalmazása alapozza meg. A megvalósításhoz szükséges háttér tényezőket meghatároztuk, s ezek 

közül a technológia/eszközök, jogi szabályozás és a finanszírozás prioritást élvez. A javaslat 

készítése során megvizsgáltuk, hogy (i) mely akadályok merülhetnek fel rövidtávon a kiemelt 

területeken a fejlesztések, és a genomikai alapú molekuláris diagnosztika gyakorlatba ültetésekor; (ii) 

mely akadályok jellemzőek a személyre szabott orvoslásra, de magára az egészségügy egészére már 

nem; mely  akadályok állhatnak  a rövidtávú előrelépés útjában. Az eredmények alapján 

megállapítható, hogy a személyre szabott orvoslás hátterének kialakításához újra gondolandó 

legfontosabb területek a következők: 

 

TECHNOLÓGIA/ESZKÖZÖK: A kutatások során azonosított genetikai/klinikai korrelációk klinikai 

validálása a genomikai alapú diagnosztika esetében a validálási eljárás felgyorsítása megkívánja a 

szükséges technológiák, eszközök, források, standardizált eljárási megközelítést, csakúgy, mint a 

nagyobb mértékű, prioritást élvező befektetéseket. 

 

SZABÁLYOZÁS: Laboratóriumi vizsgálatok szabályozási rendszerének a genomikai vizsgálatokon 

alapuló adatok kezelésére értelmezésére vonatkozó iránymutatás. A szokásos laboratóriumi 

vizsgálatokkal szemben a genomikai alapú molekuláris vizsgálatok nem feltétlenül transzparensek, 

mégis közvetlenül befolyásolják a beteg kezelését. A vizsgálatok nem csupán a beteg genetikai 

profilját (analitikai validálás), vagy egy-két génjét mérik, de összhangban kell állniuk egy sor szilárd és 

reprodukálható klinikai tanulmánnyal (klinikai validálás). 

 

FINANSZÍROZÁS: A harmadik kihívást jelentő terület a biztosítási fedezet, és kifizetés jelenti, mely 

megfelelően képes kompenzálni az analitikai és klinikai validáltságra fordított időt és pénzt. A 

laboratóriumi diagnosztikai finanszírozása tradicionálisan a laboratóriumi eljárások közösségi 

árképzése alapján történt. A genomikai alapú molekuláris diagnosztika nem csupán a laboratóriumi 

és adatelemzési eljárás költségeit jelenti, hanem magában foglalja a klinikai validáció kifejlesztésének 

költségeit is, ami hasonlatos a klinikai vizsgálatokhoz kötött a gyógyszeripari készítményfejlesztés 

költségeihez. Ezért a nagy értékű készítmények esetében alkalmazott érték alapú fedezet és kifizetés 

megvalósítása lenne tanácsos ezen termékek esetében, különben ezen termékek sosem jutnak el a 

betegekig. Sőt, mivel a nagy értékű termékek valós klinikai hasznot kell jelentenie a célcsoport 

számára, a klinikai hasznosíthatóság és validáltság kritériumát és bizonyíthatóságát is ki kell 
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fejleszteni, szabványosítani. Ez a kritériumrendszer fogja a fejlesztési és finanszírozási döntések 

meghozatalát. 

 

INFORMÁCIÓS TECHNOLÓGIA: Az egészségügyi információs technológiai eszközök, melyek magukban 

foglalják az orvosi, személyes orvosi feljegyzéseket és klinikai döntéshozást segítő rendszereket, 

lesznek a genomikai alapú diagnosztika fejlesztésének és széles körben történő alkalmazásának 

alapvető elősegítői. Teljes mértékben interoperábilis, standardizált orvosi feljegyzések lehetővé 

teszik az adatok aggregát módon történő elemzését. Az orvosok így teljes körű képet kaphatnak a 

betegek kórtörténetéről, továbbá felbecsülhetetlen értékű, kutatási célra is használható 

platformként is értelmezhető a klinikai jelenségek genomikai markereinek vonatkozásában. Az orvosi 

feljegyzésekkel összekötött orvosi döntést segítő eszközök elengedhetetlenek az új betegre szabott 

diagnosztikai tesztek létrejöttéhez, csakúgy mint a teszteredményekhez történő automatikus 

hozzáférés. Több korábbi szakpolitikai javaslat felvetette ezen eszközök szükségességét, és mind az 

állami, mind a magánszféra jelentős erőfeszítéseket tesz ezen igények kielégítése érdekében. 

 

SZELLEMI TULAJDON: A szellemi tulajdon erős védelmének elérése érdekében a szabadalmak voltak, 

és lesznek a gyógyszeripari és biotechnológiai cégek számára a kulcsfontosságú tényezők a nagy, 

magas kockázattal bíró K+F befektetések esetében, melyek célja orvosi újdonságok, többek között 

genomikai alapú molekuláris diagnosztikai termékek fejlesztése.  

 

SZEMÉLYISÉGI JOGOK: USA (2008) Genetikai Információk diszkriminációellenes törvénye – célja: azon 

személyiségi jogi akadályokat felvető genomikai alapú vizsgálatokkal szembeni ellenállás leküzdése, 

melyek miatt több beteg nem vállalkozott vizsgálatok elvégzésére. Bár még a Törvény elfogadását 

követően is vannak aggodalmak a személyiségi jogokkal kapcsolatban a genomikai vizsgálatokhoz 

köthetően a személyiségi jogok biztosítása esetén a szakpolitika célja az adatbázisok biztonságának 

és ellenőrzött használatának megfelelő kialakítása és fenntartása. 

ORVOS ÉS BETEGKÉPZÉS: A genomikai alapú diagnosztikai vizsgálatokból származó adatok megfelelő 

értelmezését segítő képzések elengedhetetlenek az orvosok számára ahhoz, hogy ezek a 

diagnosztikai újdonságok a gyakorlatban elterjedhessenek. A képzés nemcsak hatékony klinikai 

döntést segítő eszközöket igényel, hanem ezek iskolarendszerű képzésbe történő beépítését is. A 

betegek és a közvélemény szintúgy óvatosan kezelendő, reális, és könnyen érthető információra van 

szükségük nagy általánosságban a személyre szabott orvoslásban rejlő lehetőségekről, és az azt  

korlátozó tényezőkről tájékozódhasson. 
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 GAZDASÁG: Több más orvos-technológiai területtel egyetemben a személyre szabott orvoslás  

közép- és hosszú távú fejlődése a piacra vitt személyre szabott gyógyszerek gazdasági 

életképességétől függ. A korábbiakban áttekintett pontok mind-mind hatással vannak a piacon 

megjelenő készítmények árára, valamint a lehetséges financiális megtérülésekre a jóváhagyást 

követően.  

 

3.1 Stratégia K+F területek és célok 

 

A célzott terápiák, illetve a személyre szabott terápiák előretörése megkezdődött, mind az EU-ban, 

mind az USA-ban iniciatívák születtek az ilyen irányú kitörési lehetőségek feltérképezésére, 

megerősítésére. 

 

A célzott terápiák kutatási fejlesztési területei melyek a stratégia részét képezik a célok megvalósítása 

érdekében: 

- személyes genetika megismerése 

- betegségek kialakulásának és lefolyásának megismerése 

- a megbetegedésre való hajlam megbecslésére alkalmas eljárások, eszközök kifejlesztése 

- biomarkerek azonosítására alkalmas eljárások, eszközök fejlesztése 

- biomarkerek, expressziók értelmezése 

- kapott adatok feldolgozása 

- adatok, információk biztonságos kezelése és tárolása 

- biobankok (szövetek, minták megfelelő kezelésének, tárolásának technikája) 

- információs technológia fejlesztése 

 
GENOMIKAI TECHNOLÓGIA ÉS ANALITIKAI ESZKÖZÖK: Jelenleg a megbetegedések genetikájának 

szempontjából folytatott személyes génállomány feltérképezése nem költséghatékony, bár a 

géntérképek elkészítésére használt technika következő generációjának költsége gyorsan csökken, míg 

a minősége és teljesítőképesség javul. Az egyének géntérképei elkészítésének ez az új fajta 

megközelítése már mostanra felülmúlva a várakozásokat egy sor génvariációt mutatott ki, melyek az 

egyes megbetegedésekkel összefüggésben állnak. A szerkezetbeli változások jelentőségére alapozva, 

és a génvizsgálatok javulásával lehetővé válik, hogy az egyének genomikája a DNS variációk 

vizsgálatának standardjává, rutinjává váljon. 
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GÉNTÉRKÉP: Az első, majdnem teljes, végleges géntérkép, ami a 3 millió alap-génpár 90%-át fedte le, 

2000-ben készült el, a teljes géntérkép pedig 2003-ra, melynek összköltsége mintegy 3 milliárd USD 

volt. Ezek a térképek egy sor egyén géntérképének összesítéséből állt össze. Erre az „összeillesztéses” 

technikára az egyének személyiségi jogainak védelme érdekében volt szükség, és bizonyos génsor-

variációk létezéséről már akkor tudtak. A referencia géntérkép birtokában egy sor következő 

generációs génvizsgálati módszert fejlesztettek ki, melyek finanszírozása állami és alapítványi 

pénzekből is történt. A fejlesztés eredményeként az új technológiák költséghatékonyabb és 

megbízhatóbb géntérkép készítésére lettek képesek. pl. a Nobel-díjas James Watson egyéni 

géntérképe 2007-ben két hónap alatt, 1 millió USD költséggel készült. 2008. januárban egy 

nemzetközi konzorcium, melynek tagja a National Human Genome Research Institute, a Wellcome 

Trust Sanger Institute és a Beijing Genomics Intstitute bejelentette azon törekvését, hogy a világ 

minden tájáról kiválasztott 1000 fő bevonásával az orvosilag releváns génvariációkat összegyűjti 

(1000 Genom Projektje). A projekt célja a genetikai „aláírások” összegyűjtése, melyek a populációkat 

és a rájuk jellemző egészségügyi vonásokat különböztetik meg. 2007 őszétől a magánszféra már 

350.000 USD-ért kínálta a géntérkép elkészítését (Knome). A Knome által készített térkép 

tulajdonjoga fölött az egyén rendelkezik, ám az abban foglalt információkat, vagy azok egy részét 

megoszthatja más kutatókkal, szakértőkkel. Jelenleg két egyén géntérképének készüléséről tudunk. 

Az X PRIZE Alapítvány 10 millió USD díjazású versenyt hirdetett, melyet az a team nyerhet el, 

amelyiknek először sikerül 100 humán genomikáját 10, vagy annál kevesebb nap alatt összeállítani, 

genomonként nem több, mint 10 ezer dollár költségen. Jelenleg 6 csapat van a versenyben. Sokan a 

közeljövőben várják, hogy az „1000 genom projekt” elérje célját. Sőt, teljes egyéni géntérképek 

készülnek, mint laboratóriumi eszközök a genomika és a megbetegedések közötti összefüggés 

felmérésére, melyek minden bizonnyal orvosi diagnosztikai eszközökké válnak majd. 

 

SINGLE NUKLEOTID POLIMORFIZMUS: A génkutatás kezdetekor világossá vált, hogy az emberi 

genomok kevesebb mint 1%-a mutat olyan területeket, ahol az egyedek között jelentős különbségek 

adódhatnak. Ha az adott egypontos alap-pár variáns a népesség legalább 1%-ánál megjelenik, akkor 

azt SNP-nek hívjuk. A humán genomikán belül mintegy 9-10 millió közös SNP lehetséges, melyek 

közül 2001-re már 1,8 millió ismertté vált. Bár elméletileg minden közös emberi SNP-t összefüggésbe 

lehet hozni a megbetegedésekkel, jelenleg ez nem költséghatékony. Alternatív lehetőség a genomok 

régióinak azonosítása, haplotipusnak nevezzük, melyek többszörös SNP-t tartalmaznak, melyek 

gyakran együtt öröklöttek. Jelenleg a hapotipusok népesség szintű tanulmányozása bizonyul 

költséghatékonynak a gének és megbetegedések közötti összefüggések vizsgálatában az egyének 

SNP-jének felderítésével szemben. 
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DNS SZERKEZETI VARIÁCIÓK: A DNS szerkezetbeli változásának köszönhető genomikai variációk 

elemzése - ami magában foglalja a inserciót, deléciót és újrarendeződést-  az egyének genomikájának 

feltérképezésével vált lehetővé. Ezek a változások, melyek a néhánytól a több ezres nagyságrendet 

elérő bázisokat érinthetnek, növelhetik, vagy csökkenthetik az adott gén kópia számát, törölhetik 

vagy módosíthatják vagy kiiktathatják a funkcióját, és így jelentős hatással bírnak. Például, a 

kutatások szerint a másolatok számának variációja egyes egyedeknél a génexpressziók közötti 

különbségek terén elérheti a 20%-ot is. A genetikai variációk ilyenfajta osztályozása ezáltal az új, 

jelentős diagnosztikai eszközök alapjául szolgálhatnak. 

 

EXPRESSZIÓS MIKROARRAY-K: A DNS mikro-array-k 1980-as évek vége felé történt fejlesztése 

forradalmasította a génexpressziók mérésének módját, lehetővé téve a kutatók számára, hogy 

egyidejűleg több ezer gén expresszióját vizsgálhassák a korábbi néhány génével szemben. A 

technológia gyors fejlődésének eredményeként a DNS-t vizsgáló nagy sűrűségű array-k, a 

köznyelvben csak chip-ként elterjedt szilikon lemezen történő vizsgálatát eredményezték. Ezeket a 

chipeket a laboratóriumokban a megbetegedésekkel kapcsolatos expressziós aláírások ezreinek 

vizsgálatakor használják. Amennyiben bizonyos összefüggéseket azonosítanak és validálnak, a 

megfelelő DNS próbát- tartalmazó  mikrosarray-k szintén a klinikai használatra alkalmas diagnosztikai 

vizsgálatok alapjául szolgálhatnak. 

 

GENOMIKAI ÉS KLINIKAI INFROMÁCIÓK KÖZÖTTI ÖSSZEFÜGGSÉ KERESÉSE: Hogy a genomika terén 

szerzett ismereteket az humán egészségügy terén lehessen kamatoztatni, elengedhetetlen, hogy a 

genetikai variációk és a megbetegedés kockázata, a betegség lefolyása, a kezelésre adott válasz, vagy 

nem kívánt események bekövetkezése közötti összefüggést észrevegyük. Éppen ezért az elmúlt 

néhány évben az alábbi három kulcsfontosságú területen jelentős erőfeszítéseket tettek: genom-

szintű asszociációs tanulmányok, molekuláris diagnosztikai fejlesztések (ami felöleli az in vitro a 

multivariáns index assey-t, vagy az IVDMIA-kat is), biobankok. 

 

GENOM SZINTŰ ASSZOCIÁCIÓS TANULMÁNYOK: Ezen tanulmányok lehetővé teszik a genomikai 

markerek számának növekedését, melyek a megbetegedésekkel összefüggésbe hozhatók, és új 

megközelítést biztosítanak az ilyen összefüggések kezdeti validálásakor. Jelen tanulmányban egy 

populáción belüli megbetegedés előfordulásának vizsgálatakor az SNP-k vagy haplotipusok 

összefüggések, és a szekvenica variációk egyéb potenciális típusaival kapcsolatban statisztikai 

megközelítést alkalmazunk. A jelenleg legkiterjedtebb jelzővel illetett tanulmány esetében a 

Wellcome Trust 2000 egyén mintáján végzett vizsgálatokat hét megbetegedéssel kapcsolatban (a 
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teljes 14 ezer esetből) szemben a 3000 kontroll mintával. 2007 júniusában jelentette be a 

megalapozott összefüggést 24 független genetikai régió és számos megbetegedés között. 

 

Igaz, hogy a jelentésben a szerzők számos figyelmeztető megjegyzést fűztek a genom-szintű 

asszociációs tanulmányokhoz. Első a kiemelkedő jelentőséggel bíró minőség-ellenőrzés volt, mivel a 

DNS koncentrációban kisebb eltérés, mintavételi eljárások, és egyéb tényezők a valódi összefüggés 

feltárásának akadálya lehet. Másodsorban, rávilágítottak a statisztikai szigor kiemelkedő 

fontosságára a jelentkezők SNP-inek kiválasztásakor a további vizsgálatoknál. A túl engedékeny vagy 

túl szigorú megközelítés az eredmények félreértelmezését okozhatják. Harmadszor, bebizonyították, 

hogy nagy számú mintavétellel lehet értelmezhető adatokhoz jutni, mert az azonosított régiók  száma 

drámaian csökkenne ha minden megbetegedésre csak 1000 esetet, és 1000 kontroll vizsgálatot 

alkalmaznának. Valójában az a javaslat született, hogy a jövőben mind nagyobb számú mintát 

vonjanak be, és az egymástól független, de ugyan arra összpontosító tanulmányok összevetése, 

kombinációja szükséges a nagyobb megbízhatóság miatt. 

 

Egy ilyen kombinációs tanulmány (2007 augusztusi megjelenés) megerősítette a Wellcome Trust által 

azonosított egy régió és a szív- és érrendszeri megbetegedések közötti összefüggést. A kombinált 

adatok elemzése nem vezetett eredménye más régiókkal kapcsolatban, és további négy új régiót 

azonosított, amit egyik más tanulmány sem említett. Mindkét jelentés hangsúlyozta, hogy az ilyen 

kezdeti szintű tanulmányok bőséges előzetes adatokkal szolgálnak, amit több független, 

összehasonlítható számú tanulmánynak kell megerősítenie. Mindkettő azt a következtetést vonta le, 

hogy sokkal több munkát igényel az orvosi haszonnal bíró bázis kialakítása, amely a 

megbetegedésekkel kapcsolatban előrejelzést tehet. 

 

MOLEKULÁRIS DIAGNOSZTIKA: Annak képessége, hogy mikroarray és szekvenica alapú 

megközelítéssel genetikai profilt készítsünk, nagyban növeli a klinikai orvoslásban használt genetikai 

tesztek hasznosságát. Ez annak köszönhető, hogy a humán megbetegedést okozó egyszeres genetikai 

módosulás előfordulása nagyon ritka. A leggyakoribb megbetegedések, köztük a rák, szív – és 

érrendszeri megbetegedések valamint a diabétesz egy sor, egymással összefüggésben álló genetikai 

változásból erednek. Sőt, az egyes megbetegedéseket okozó genetikai tényezők kombinációja 

gyakran az egyének között is eltérést mutat. Ezen komplexitásra számos cég és akadémiai csoport 

összetett molekuláris diagnosztikai módszereket fejlesztenek (többek között  pl a mikkroarrey-on 

alapuló IVDMIA teszt) azzal a céllal, hogy a genetikai módosulások és/vagy gén expresszió, valamint a 

megbetegedések fejlődése, terápiára adott válasz, nem kívánatos események közötti összefüggést 

eláruló speciális mintája kellőképpen megalapozott bizonyítékként szolgáljanak. Egyes esetekben 
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ezek az összefüggések és azok előrejelző értékük elegendő klinikai hasznossággal rendelkeznek még a 

vizsgálat tárgyát képező gének hatásának és interakciójának teljes ismeretének hiányában is. 

 

Mint sok genom-szintű asszociációs tanulmánynál, a genomikai profil vizsgálatok esetében az erős, 

megbízható összefüggés kimutatását több csapda is veszélyezteti. Reprodukálható minta-gyűjtemény 

és feldolgozás elengedhetetlen annak elkerülésé érdekében, hogy a gén expressziós mintákban, a 

sejt-populáció altípusai, vagy az expressziók látszólagos szintjei által  mesterségesen előidézett 

változások elkerülhetők legyenek. A mérések standardjaihoz, elemzéséhe és a biomarker adatokból 

készült jelentésekhez különböző tanulmányok, különböző laboratóriumok összehasonlítása, valamint 

a duplikátumok csökkentése szükséges az vizsgálati metódusok és adat-követelmények 

meghatározásakor. Bonyolult statisztikai eljárásokra van szükség, mivel a 10 ezer, vagy annál több 

gén expressziójának tesztelése, véletlenszerűen hibás összefüggés megállapítását eredményezheti. 

Sőt, ezek a tanulmányok nem csak nagyszámú mintát igényelnek, hanem független minta szetteket 

alkalmazó validálást is. 

 

BIOBANKOK: A biobankok olyan létesítmények, melyek gyűjtik, tárolják, feldolgozzák, és szétosztják 

az ott tárolt biológiai anyagokat, valamint az anyagokkal kapcsolatos adatokat. Az ilyen bankok által 

tárolt biológiai anyagok rendszerint DNS, sejt, szövet és vérminták, bár egyéb, speciális célokra 

használt biológiai minták is előfordulhatnak. A legtöbb esetben a mintákhoz orvosi, demográfiai és 

néha életvezetési, valamint környezeti információk is társulnak. A bankok több formát ölthetnek és 

többféle célt is szolgálhatnak. 

 

Longitudinális populációs kohort bankok egyének olyan meghatározott csoportjától származó 

mintákat tartalmaznak, akik inkább egy bizonyos populációt képviselnek, semmint egyfajta 

megbetegedést. Ezek a bankok a megbetegedések megjelenésének és kifejlődésének 

tanulmányozására alkalmasak, valamint annak validálására, hogy az előre jelzett kockázati 

tényezőknek valóban van-e hatása a megbetegedésre a kiválasztott populáción belül. Ilyen 

longitudinális bankokra példa a Framingham Heart Study-ban részt vevő  bankok – bankok csoportja, 

melyek 13 Államokbeli kohort tanulmány több mint 800 ezer mintájával rendelkeznek; továbbá a 

jelenleg felállítás alatt álló, a Svéd Biobank programban részt vevő  nemzeti bankok, a UK Biobank, a 

bancoADN (spanyol), és CARTaGENE (kanadai). 

 

Klinikai eset/kontroll bankok olyan tanulmányokból származó mintákat tárolnak, amelyek egy 

bizonyos megbetegedésben szenvedő populáció csoportjaitól származnak, és amelyeket 

demográfiailag hasonló, egészséges csoport mintáival hasonlítanak össze. A Wellcome Trust Case 
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Control Consortium rendelkezik az ilyen bankok közül a legnagyobb minta-állománnyal, bár már 

számos kisebb tanulmány készült speciális megbetegedésekkel kapcsolatban. Ezek a bankok 

elsősorban olyan genetikai helyek meghatározására és validálására alkalmasak, melyek kapcsolatban 

hozhatók a megbetegedésekkel. Valamint ezek a bankok  a megbetegedés és kontorllcsoport 

egyidejű és folyamatos nyomon követésével eset/kontroll longitudinális kohort bankokká alakíthatók. 

Az ilyen átalakítás lehetővé tenné, hogy a krónikus megbetegedési profilokat összevessük a normális 

variációkkal, továbbá a specifikus genetikai helyeket a  megbetegedés fejlődésével, halálozással, és a 

terápiára adott válasszal. 

 

Megbetegedés-specifikus biobankok a fentiekben ismertetett biobankoktól annyiban különbözik, 

hogy ezek csak bizonyos betegségben szenvedő betegek mintáit tárolják, és minta-készletük az újabb 

betegeknek köszönhetően folyamatosan nő. Ezek a bankok a rákos megbetegedésekre 

specializálódnak javarészt, hiszen a klinikai és demográfiai jegyzetekkel ellátott tumor szöveteket 

tároló bankokat, melyek elsődlegesen a klinikai rákkutatásba bevont betegek mintáit tárolták, már 

évtizedekkel korábban létrehozták. Az ilyen jellegű bankok járultak hozzá a 21 gént tesztelő Oncotype 

DX® -t vizsgáló tanulmányok validálásához, amely teszt a gyógyulás hosszú távú esélyét és a 

kemoterápiás előnyöket tudja előre jelezni a hormon-kezelésen átesett, estrogen-receptoros pozitív 

mellrákos betegek esetében. Bár a minták gyűjtésére, feldolgozására, és tárolására vonatokzó 

standardok meghatározásának hiányában, valamint a további genetikai vizsgálatok tanulmányaival 

kapcsolatos közös megegyezés hiányában ezek közül a történelmi bankok közül sok küszködik a 

klinikai jegyzetek hiányosságaival, vagy inkonzisztens minőséggel. Sőt, a populációs fókuszpontú 

tanulmányokkal szemben, melyek esetében a mintákat időről-időre ismételten be lehet gyűjteni, itt a 

tumor minták véges mértékben elérhetők, és ezért a „kimerülés” felé közelednek. 

 

A bank létrehozásának céljára való tekintet nélkül, ezek hasznossága a standardizált mintavételen, 

feldolgozáson, a biológiai minták tárolásán múlik, csakúgy, mint a minták és információk biomedikai 

kutató-társadalom körében történő hatékony megosztási mechanizmusán. Ezen elgondolás alapján, 

valamint azt felismerve, hogy a standardizált, kiváló minőségű bio-minták hiánya a rákkutatás 

fejlődésének gátját szabják, a National Cancer Institute (NCI) létrehozta az Office of Biorepositories 

and Biospecimen Research (OBBR)-t, hogy az Iroda vezesse, koordinálja és fejlessze az intézet bio-

mintái forrásának, elérhetőségének ügyét. Az OBBR fejleszti ki és alkalmazza a minták gyűjtésére, 

feldolgozására és tárolására vonatkozó standardokat, valamint támogatja a minta- és adatmegosztás 

lehetőségét annak érdekében, hogy a genomikai és proteomikai tanulmányok előrehaladását 

támogassa. Sőt, az NCI egy sor díjat alapított a Clinical Trials Cooperative Groups számára, hogy 

biztosítsa a magas minőségű biominták gyűjtését az NCI által támogatott fázis III rák-vizsgálat 
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elérhetőségét a kutató cégek számára. Nemzetközi szinten az Organization for Economic Cooperation 

and Development (OECD) 2001-ben indított egy tanulmányt, aminek eredményeként 2007 

júniusában megjelenhetett az OECD biológiai forrás-központokra vonatkozó legjobb gyakorlat 

irányelve. 

 
GYÓGYSZERIPAR - BIOTECHNOLÓGIAI KÉSZÍTMÉNYEK 

A jövőkép megvalósításához a gyógyszeripari kutatási stratégia átalakítása szükséges, hiszen a 

blockbuster és tömegpiaci fejlesztések egyre kisebb megtérülési rátát hoznak az innovatív cégeknek 

egyre nagyobb kockázatok mellett. A gyógyszeripari fejlesztések egy része nem tömegpiaci igényeket 

kell kielégítsen, hanem csak szűk beteg csoportok kezelésére alkalmas (e.g. Niche-buster 

gyógyszerek) célzott terápiák. 

Ezen belül különösen nagy jelentősége van a biotechnológiai eszközökkel gyártott készítményeken 

(Terápiás fehérjék, monoclonális antitestek (mAB)) alapuló terápiáknak. A biotechnológia 

készítmények jelentős piaci részesedéssel rendelkeznek, világviszonylatban a gyógyszeripari 

fejlesztések jelentős részét teszik ki széles indikációs palettával elsősorban onkológiai, immunológiai 

és központi idegrendszeri betegségek esetén. A biotechnológiai készítmények szabadalmainak lejárta 

után van lehetőség ú.n. bioszimilárisok fejlesztésére, mely az ilyen terápiák szélesebb körben való 

elérhetőségét teszik lehetővé. Az európai gyógyszeripari hatóság, a European Medicines Agency 

(EMA) a monoklonális antitesteken alapuló terápiák, mint célzott terápiák jelentőségét és a 

pharmacogenomikában rejlő diagnosztikai és prognosztikai lehetőségeit, különösen az onkológiában, 

kiemelt figyelemmel kezeli. kulcsszerepet kap ebben a biomarkerek azonosítása és validálása egy 

adott, specifikus betegpopuláció esetén (Reflection Paper On Pharmacogenomics In Oncology, 

EMEA/CHMP/PGxWP/128435/2006). Ezen ismeretek alkalmazása a jövő gyógyszeripari 

fejlesztéseiben, és klinikai teszteléseiben központi jelentőséggel bír. A személyreszabott orvoslás 

gyógyszeripari fejlesztési stratégiájának kidolgozása és alkalmazása: 

• Genetikus profil, gén és fehérje expressziós szintek meghatározása 

• A betegcsoport meghatározásának alapja egy adott indikáción belül – a leghatékonyabb 

terápia kiválasztása 

• Preszimptomatikus magas kockázatú betegpopuláció beazonosítása 

• A hatósági engedélyeket ennek megfelelően adják meg, a termékleírásba bekerül(het)nek 

ezek az új ismeretek 

• A hangsúly áttevődése a betegség kezeléséről a megelőzés felé (a betegségre való hajlam 

biomarkereinek meghatározása) 
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• Optimális terápia kiválasztása, háttérbe szorítva a „trial-and-error” gyakorlatát (a betegség, 

illetve a terápia prediktív és prognosztikus biomarkereinek meghatározása) 

• Kedvezőbb mellékhatás-profil megvalósítása, növelve a betegek együttműködését 

 

 

A gyógyszeripari fejlesztésekben kiemelt jelentősége kell legyen a genomikai ismereteken 

alapuló, biomarkereket validáló diagnosztikai eszközök és célzott terápiák együttes fejlesztése 

(FDA Concept Paper: Drug-Diagnostic Co-Development, 2005) a személyre szabott terápiák 

megvalósulásához: (i) a klinikai vizsgálatok egy adott kezelésre potenciálisan érzékeny 

betegpopulációra fókuszálnak; (ii) ezen betegcsoporton belül nagyobb hatékonyság és 

alacsonyabb toxikus hatás elérése; (iii) Biomarkerek, mint klinikai végpontok; (iv) klinikai 

fejlesztések költségének és időtartamának optimalizásála, a sikerráta növekedése. Egyre nagyobb 

számú potenciális biomarker azonosítása történik, viszont ezen biomarkerek klinikai haszonnal 

bíró diagnosztikai vizsgálatba történő bevonása csak lassú ütemben halad a validálási folyamatok 

nehézségei miatt. A potenciális biomarkerek felfedezése és klinikai hasznosságuk validálása 

között jelenleg fennálló egyensúlyhiányt javítandó, két kihívásnak kell eleget tenni. Az első az 

állami és magánszektorban folytatott validálási kutatások hatékonyabb koordinálása, és a 

prioritások hatékonyabb meghatározása, a második pedig a validálási tanulmányokhoz 

alkalmazott eszközök javulásának elérése. 

 

3.2 Együttműködések 

A stratégiai K+F területeken szükséges együttműködések, egyetem/akadémia – ipar 

kapcsolatok hazai és nemzetközi szinten:  

 A személyre szabott orvoslás meghonosításában érdekelt gyógyszergyártó-, biotechnológiai 

cégek, egyetemi/akadémmiai kutatók, klinikusok és betegképviseleti csoportok rövid és 

hosszú távú együttműködési megállapodások, közös szervezetek, konzorciumok alapítása; 

 A hagyományos és biotechnológiai gyógyszeripar igényeinek harmonizálása a 

népegészségügyi, klinikai és akadémiai szféra érdekeivel és lehetőségeivel, szolgálva ezzel a 

transzlációs medicina kialakulását, így az akadémiai és ipari kutatások eredményei 

hasznosulhatnak az orvoslás diagnosztikai és gyógyító ágában; 

 A GNTP tagszerveinek bekapcsolódása a transzlációs medicina, személyreszabott orvoslás 

európai hálózatába, nemzetközi kapcsolatok megerősödése; 
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2. Ábra: Ipar-ipar-akadémia együttműködések és kormányzati szervek szerepe az SzSzO 
célkitűzéseinek megvalósítása érdekében  
 
 

Ipar - Ipar – Akadémia kapcsolódási pontok/együttműködések a terápia, diagnosztika, genomika, 

proteomika, bioinformatika- technológia transfer, translational medicine, gyógyszeripari fejlesztések  

területén – keretek és feltételek:  

- Meglévő gyógyszeripari/biotechnológiai és akadémiai csoportosulások, kapcsolatrendszerek 

megerősítése; a személyre szabott orvoslás és célzott terápiák eszközei és módszerei 

transzferálása; 

- Új Ipar - Ipar - Akadémia kapcsolatok kialakítása, tanulási lehetőségek megteremtése, 

tudásmenedzsment, hazai háttér kialakítása; 

- Biotechnológiai, gyógyszeripari képzésben (szakember  és management) aktív szerepvállalás  

- Iniciatíva a külföldön képzett (iparban vagy akadémián) szakemberek hazahozatalára; 

tudományos management kultúra megalapozása, emberi erőforrás – megújuló tudásbázis - 

biztosítása; 

- Alap- és alkalmazott kutatás eredményeinek eljutása klinikai fejlesztésekig – akadémiai 

kutatások és ipari alkalmazás interakciója és integrációja; 

- EUs és nemzeti szintű programok nyitottsága a gyógyszeripar és a biotechnológiai szektor 

szereplői részére; összehangolt kommunikáció – nemzeti és EU szinten;  
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- Gyógyszeripar – (Biotech) közép és kisvállalkozások, valamint az akadémia közötti 

együttműködések finanszírozása: proof-of-concept bizonytását fedező pályázati források 

biztosítása; 

- Az ipar és az akadémia közös használatában science and technology parkok, incubatorok; 

meglévő infrastruktúra, közös műszerparkok létrehozása, támogatása; 

 
 

3.3  Oktatás, tudás menedzsment 

 

Az oktatás a SZSZO elterjesztésének az egyik legfontosabb feltétele, melynek különböző szinteken 

kell parallel történnie. Az orvosok képzésében a  graduális képzésbe már beépítendő az SZSZO, hiszen 

a fiatal orvos nemzedék szemlélete a legkönnyebben alakítható. Az SZSZO oktatása szorosan 

kapcsolódik a molekuláris biológiai alapokat valamint a betegségek molekuláris mechanizmusaival 

foglalkozó molekuláris medicina oktatásával. Ezek nélkül a genomikai alapú diagnosztikai tesztek nem 

értelmezhetőek a gyakorló orvos számára és elengedhetetlenek ahhoz, hogy ezek a diagnosztikai 

újdonságok a gyakorlatban elterjedhessenek. A képzés hatékony klinikai döntést eredményez. Az 

idősebb orvosok postgraduális képzése hasonló fontosságú és még több odafigyelést igényel, hiszen 

az idősebb nemzedék nem kapott egyetemi évei alatt molekuláris biológiai alapképzést, így 

esetükben más képzési stratégia szükséges.  Az egészségügyi döntéshozók, a OGYI és a finanszírozó 

számára is folyamatos továbbképzés szükséges ahhoz,  hogy a személyre szabott, prevenciós 

medicina által hozott szemlélet váltás, minden szinten megvalósuljon.  Ugyan jelenleg az SZSZO-ban 

használt diagnosztikai tesztek még csak most kerülnek be a köztudatba, és legtöbbjük speciális 

szakterületre, mint pl. az onkológiára összpontosít, szükséges az egészségügyi ellátás valamennyi 

szereplőjének a képzése. A jelenlegi orvosi képzési gyakorlat annak ellenére kevés figyelmet szentel 

az új genetikai és molekuláris technológiáknak, hogy az orvosi gyakorlatra azok jelentős hatással 

vannak.  A nem specializálódott orvosoknak annak a kockázatával is szembe kell nézniük, hogy ha 

ezen felfedezések üteme tovább gyorsul, akkor részlegesen veszíthetnek is a kiváltságukból, hiszen  a 

fogyasztók egyre aktívabbak lesznek önmaguk képzésével kapcsolatban ezen a téren. 

Az orvos képzés mellett hangsúlyt kell fektetni a betegek képzésére is – jogok, kötelezettségek, 

lehetőségek megismertetése, betegségek, kezelések alapszintű ismerete, azonban ez óvatosan 

kezelendő. Reális, és könnyen érthető információra van szükségük nagy általánosságban a személyre 

szabott orvoslásban rejlő lehetőségekről, és annak korlátozó tényezőiről, különösen, ami a genomikai 

alapú molekuláris diagnosztikát illeti. A betegképviseleti szervek erősödő és jelentős szereplőként 

jelennek meg a területen, jelenlétük támogatott és bátorítják a tevékenységüket. Mindaddig, 
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azonban nem szükséges átfogó szakpolitikai intézkedést hozni a betegoktatás elterjesztése 

érdekében, míg több vizsgálati eljárás nem kerül a klinikai gyakorlatba.  

 
 

3.4  A kutatási infrastruktúra fejlesztése 

 
A hazai kutatási infrastruktúra színvonala jelentősen elmarad az EU fejlettebb tagországai mögött. Az 

1990-2008 közötti időszakban a K+F ráfordítások alacsony szintje jellemezte a hazai innovációs 

rendszer működését. A teljes kutatási és fejlesztési ráfordítás csak kivételes években érte el az 

nemzeti össztermék 1%-át, ami az EU27 átlag 55%-a.1 Ezen belül az időszak döntő részében az állami 

források fedezték a ráfordítások többségét, csak 2008-ban haladta meg ennek mértékét a vállalati 

szektor ráfordítása. A külföldi források2 súlya az ezredfordulót követően jelentősen megnőtt: 8-12% 

között mozgott,3 ami az OECD tagországokkal összehasonlítva igen magas arány. Jelenleg folyik 

Magyarországon az egységes nemzeti kutatási infrastruktúra-fejlesztési stratégia és program 

kialakítása, összhangban az Európai Kutatás Térséggel (NEKIFUT Program). Az intézkedés támogatja 

(a) a már létező hazai kutatási infrastruktúrák adatainak és a fejlesztési igényeinek felmérését, 

folyamatos karbantartását és nyilvánosságra hozatalát a világhálón, (b) egységes nemzeti kutatási 

infrastruktúra-fejlesztési program kialakítását és finanszírozását. Ennek megvalósítására indította el a 

kutatás-fejlesztésért felelős miniszter 2008. szeptemberében a Nemzeti Kutatási Infrastruktúra 

Felmérés és Útiterv (NEKIFUT) projektet. A projekt célkitűzése (1) a stratégiai jelentőségű kutatási 

infrastruktúrák regiszterének létrehozása, valamint (2) a nemzeti kutatási infrastruktúra fejlesztésére 

irányuló stratégiai ajánlások megfogalmazása . A stratégiai jelentőségű kutatási infrastrukturák 

felmérése mellett párhuzamosan elindult egy, az egyetemes tudományfejlődés várható trendjeinek 

felvázolását célzó, valamint a hazai közép- és hosszú távú társadalmi és gazdasági igényeket és a 

magyar tudomány belső fejlődési folyamatait együttesen vizsgáló elemzési tevékenység, amely a 

kutatói közösség részvételével – a nemzetközileg gyakran alkalmazott előretekintési (foresight) 

módszer néhány elemére támaszkodva – kívánja meghatározni a KI fejlesztés stratégiai irányait, 

valamint összeállítani a középtávú KI fejlesztés útitervét.  Az orvostudományi trend elemzés az egyik 

legfontosabb fejlesztendő területnek a SZSZO céljait szolgáló infrastruktúra fejlesztését tűzte ki.  Az 

infrastruktúra fejlesztése az alábbi szempontokat kell, hogy teljesítse. 

                                                           

1
 Ez az arány 1995 óta 2,1-2,3% között ingadozott az OECD-tagországok átlagában, az EU27 átlaga pedig 1,7-

1,8% volt ebben az időszakban, 2007-ben 1,8%. (OECD MSTI 2009/1, „Kutatás és fejlesztés 2008”, KSH 2009. 
szeptember) 
2
 Ebbe nem tartoznak bele az EU Strukturális Alapokból finanszírozott támogatások. 

3 „Kutatás és fejlesztés 2008”, KSH, Budapest 2009. szeptember 
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1. Új eszközök a human genom dekódolására és a gén expressziók mérésére 

2. Biobankok fejlesztése és a biobankokban tárolt biológiai minták large-scale vizsgálatai, 

melyek segitenek a betegségek hátterében álló és a phramacotherpiát befolyásoló genetikai 

variációk megértésében 

3. Az egészségügyi IT infrastrukturális fejlesztése, mely segítségével a klinikai és kutatói 

adatbázisok integrálhatók.  

 

Az Európai Unió javaslatára 2002-ben megalakult az ESFRI-t,4 hogy koordinálja azokat a törekvéseket, 

majd fejlesztéseket, amelyek a kontinens tudományos potenciáljának növelését szolgáló kutatási 

infrastruktúrák létrehozását célozzák meg. Az ESFRI 2006-ban jelentette meg első fejlesztési útitervét 

(ún. roadmap-et),5 majd 2008-ban annak aktualizált változatát. Magyarország aktívan 

bekapcsolódott az ESFRI tevékenységébe, és az elmúlt években két ESFRI projekt hazai 

megvalósítására is bejelentette szándékát. Az ESFRI kezdeményezte, hogy a tagországok is készítsék 

el saját KI útitervüket. A magyar NEKIFUT kezdeményezés lényegében erre  reagálva indult el. 

Az elmúlt évek során az EU tagországainak többsége elvégezte a saját kutatási infrastruktúrájának 

átvilágítását, megalkotta fejlesztési stratégiáját és/vagy KI útitervét. Ez a folyamat is rávilágított a 

kutatási infrastruktúrák jelentőségének erőteljes növekedésére. Számos ország e folyamat egyik 

elemeként értékelte a saját szakpolitikai döntéshozatali rendszerét és az alkalmazott eszközöket, a 

kormányzati intézkedéseket is. 

Az egyes országok nemzeti KI útitervében a fejlesztési célok összhangban vannak a TTI-politikai 

célokkal. A nagy országok (pl. Nagy-Britannia vagy Franciaország) a globális vezető szerep 

megőrzésére törekednek a tudományos kutatás terén, s ezt a célt szolgálja a KI fejlesztési útitervük is. 

A kisebb, de dinamikusan fejlődő országok (pl. Finnország, Dánia vagy Svédország) az ösztönző 

nemzeti kutatási és innovációs környezet megteremtésében és a nemzetközi együttműködés 

erősítésében látják saját KI fejlesztésük legfontosabb célját.  

A kutatási infrastruktúra terén igen jelentős lemaradás jellemzi a magyarországi helyzetet az EU 

legtöbb tagállamához képest. Ennek oka elsősorban a K+F beruházási források tartósan alacsony 

szintje. A magyar kutatók élvonala az elmúlt évtizedekben arra törekedett, hogy a nemzetközi 

kapcsolati rendszerén keresztül hozzáférjen a külföldi kutatási infrastruktúrákhoz. Egyes esetekben 

ehhez aktív kormányzati magatartásra volt/van szükség.6 A hazai döntéshozatali rendszer egyáltalán 
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nem, vagy csak nagyon nehezen képes kezelni az olyan külföldi infrastruktúrák elérésére irányuló 

törekvéseket, amelyek volumenüknél fogva nem igényelnek különleges kezelést, az átlagostól elétrő 

döntési folyamatot (pl. nem szükséges kormányhatározat vagy más egyedi testületi döntés), viszont 

aktív kormányzati részvétel nékül nem valósíthatók meg. A költségvetési szervezetek által 

működtetett kutatási infrastruktúrák esetében komoly pénzügyi nehézséget okoz a folyamatos 

üzemeltetés, valamint a karbantartás. Miután ez az állapot 20 éve tart, a kutatók energiáit a napi KI 

problémák menedzselése köti le, és így a rövid távú szemlélet vált uralkodóvá. Ennek következtében 

hiányoznak a hosszú távú gondolkodás, a stratégia-alkotás szociológiai és szociálpszichológiai 

feltételei is. 

Az elmúlt 10 évben, a fenti problémák ellenére – többnyire jelentős közösségi finanszírozási forrásból 

(hazai és főleg brüsszeli EU pályázatokon elnyert támogatások felhasználásával) – néhány helyen 

nemzetközileg is számottevő kutatási infrastruktúra jött/ jön létre. Ezek rendre MTA vagy egyetemi 

környezetben működnek, és tipikusan nagyvállalati – többnyire multinacionális vállalati – 

közreműködéssel jöttek létre, illetve üzemelnek.7 A közelmúltban beindított, a vállalatok és a 

kutatóhelyek közötti együttműködést ösztönző programok (pl. a kooperációs kutatóközpontok, 

klaszter-program, regionális tudásközpont program és a nemzeti platformok támogatása) hatására 

megjelentek olyan törekvések is, amelyek egy adott technológia vagy iparág keretein belül, közösen 

létrehozandó és üzemeltetendő kutatási infrastruktúrákra is kiterjedő stratégiai programok 

megalkotását célozzák 

A magyar kutatók, különösen a többségében a költségvetés által finanszírozott K+F szervezetek 

számára az elmúlt évtizedekben a következő források álltak rendelkezésre a KI fejlesztések 

finanszírozására: 

 Specifikus, a műszerek beszerzését támogató pályázatok 

 Műszerek, eszközök beszerzése kutatási projektekre benyújtott pályázatok részeként  

 Pályázatok a külföldön működő nagyberendezésekhez való hozzáférés támogatására  

 Nemzetközi szerződéseken (esetenként éves tagdíjon) alapuló nagyberendezéshez való 

hozzáférés 

 

                                                           

7 Jó példa ezekre a BME-n létrejött Mobil Innovációs Központ, amely nemzetközileg is egyedülálló szakmai 
profillal, valamint a legújabb mobil és vezeték nélküli alkalmazások fejlesztésére és tesztelésére szolgáló 
korszerű vezeték nélküli kommunikációs környezettel, tesztrendszerrel rendelkezik. Megemlíthető a nagyon 
fontos kutatási háttér-infrastruktúra, a kutatási informatikai hálózat fejlesztésének több mint 20 éves története 

is (az NIIF program).  
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1999 és 2005 közötti pályázati rendszeről egy átfogó elemzés készült, mely eredménye az 

alábbiakban foglalhatók össze 

Az OTKA tipikusan nagyszámú pályázatot támogat kis összegekkel, míg a vállalati kutatóhelyek 

részére kiírt NKTH és NFÜ pályázatok éppen az ellenkező képet mutatják: kevés nyertes, de 

egyenként jelentős összegű támogatással.A támogatások szervezetek szerinti koncentrációja a 

jellemző: 8 szervezet nyerte el az összes támogatás felét, a teljes támogatási összeg 80%-a 29 

szervezet között oszlott meg. A közfinanszírozású kutatóhelyek számára lényegében a hazai, kisebb 

mértékben a nemzetközi pályázatok jelentették az egyetlen érdemi forrást műszerparkjuk 

megújítására. A rendelkezésre álló források – a támogatottak véleménye szerint – a szinten tartást, a 

legsürgetőbb fejlesztések megvalósítását tették lehetővé. A beszerzett műszerek elsődlegesen 

kutatási célú hasznosítást szolgálnak, az ipari jellegű szolgáltatások aránya alacsony (4%). 

 

Az egészségügyi információs technológiai eszközök, melyek magukban foglalják az orvosi, személyes 

orvosi feljegyzéseket és klinikai döntéshozást segítő rendszereket, lesznek a genomikai alapú 

diagnosztika fejlesztésének és széles körben történő alkalmazásának alapvető elősegítői. Teljes 

mértékben interoperábilis, standardizált orvosi feljegyzések lehetővé teszik az adatok aggregát 

módon történő elemzését. Az orvosok így teljes körű képet kaphatnak a betegek kórtörténetéről, 

továbbá felbecsülhetetlen értékű, kutatási célra is használható platformként is értelmezhető a 

klinikai jelenségek genomikai markereinek vonatkozásában. Az orvosi feljegyzésekkel összekötött 

orvosi döntést segítő eszközök elengedhetetlenek az új betegre szabott diagnosztikai tesztek 

létrejöttéhez, csakúgy mint a teszteredményekhez történő automatikus hozzáférés. Több korábbi 

szakpolitikai javaslat felvetette ezen eszközök szükségességét, és mind az állami, mind a magánszféra 

jelentős erőfeszítéseket tesz ezen igények kielégítése érdekében. 

 

3.5 A kutatási infrastruktúra működtetése 

 

A kutatási infrastruktúra működtetésében és finanszírozásban vállalt állami és magánbefektetési 

szerep világviszonylatban jelentős: az elmúlt évtized hatalmas, a genomikai technológia 

alkalmazásába és fejlesztésbe fektetett állami és magánbefektetései nélkül a modern, genetikai alapú 

személyre szabott orvoslás nem jöhetett volna létre. Ugyan ezek a technológiák mára már érettnek 

bizonyulnak, és bár van még hova fejlődni, az igazi kihívást mégis az olyan kutatások finanszírozása, 

melyek túlmutatnak a megbetegedéssel kapcsolatos genetikai aláírások felfedezésén, valamint az új 

diagnosztika, terápia és preventív stratégiák alapjául szolgáló összefüggések validálásán is. A 

validációs tanulmányok haladó kutatásnak tartott biomedika általános területét képezik, ami a K+F 
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fejlesztések sok vonását hozzák. Végső soron inkább az ipar felségterületének bizonyult az idők során  

mégis állami finanszírozás szükséges a költségek és a magas kockázatok miatt. Ugyanis amíg a 

genomika és a megbetegedés közötti összefüggés validálása egyaránt költséges és magas kockázatú 

marad, az ipar szereplői nem feltétlenül szándékoznak befektetni, míg a validáció egy tisztább útja 

nem körvonalazódik. Ezért, hogy a genomikai technológiákba fektetett állami pénzek hasznát 

érzékelni lehessen, ezen összefüggések validálásával foglalkozó haladó kutatások állami 

finanszírozását növelni kell, és ipari koordinációt biztosítani, hogy a genomikai felfedezések gyakorlati 

alkalmazása megkezdődhessen. Ez a genomikai kutatások állami finanszírozása és ezen felfedezések 

betegek és a köz javára fordítása közötti megfelelő egyensúly újraértékelését igényli, valamint új utak 

fejlesztését, ami az állami és magánfinanszírozás priorításait meghatározza és koordinálja azokat.  

 

A KULCSFONTOSSÁGÚ ESZKÖZÖK FEJLESZTÉSE: A genomikai technológiák ígéretes mivoltának 

realizálásához a személyre szabott orvoslás fejlődésében, jelentős befektetések kellenek három 

kutatási eszköz esetében: a) megbetegedés-specifikus biobankok a genetikai variációk és a 

megbetegedés kimenetelének, valamint a terápiára adott válasz összefüggéseinek vizságalta 

érdekében; b) a biomarkerek standardjaival és bonyolult statisztikai metódusok beépítését célzó, 

genomikai profil klinikai validálását és hasznosítását demonstárló study design-ok kidolgozása; c) 

népesség kohortok és kapcsolódó biobankok az egészséggel és betegséggel foglalkozó longitudiális 

tanulmányok. 

3.6 Szabályozás 

 

3.6.1 Laboratóriumi vizsgálatok szabályozási rendszere 

Eredetileg a laboratóriumi vizsgálatok a vizsgálat tárgyának pontos paramétereinek mérését 

jelentette (pl. analitikai validálás). A vizsgálat eredménye klinikailag vagy teljesen érthető, 

értelmezhető volt (pl. pozitív Hepatitis C eredmény), vagy az orvos által más tényezők figyelembe 

vételével adott pontos információt (pl. a koleszterin teszt, vérnyomás szint, stressz vizsgálat, családi 

kórkép együttes figyelembe vétele annak meghatározására, hogy a beteg szívroham kockázatának ki 

van-e téve). Ezzel szemben a genomikai alapú molekuláris vizsgálatok nem feltétlenül 

transzparensek, mégis közvetlenül befolyásolják a beteg kezelését. A vizsgálatok nem csupán a beteg 

genetikai profilját (analitikai validálás), vagy egy-két génjét mérik, de összhangban kell állniuk egy sor 

szilárd és reprodukálható klinikai tanulmánnyal (klinikai validálás). 

 

In vitro eljárások és diagnosztiaki eszközök szabályozása: 

- orvosi eszközök szabályzása – biztonsági és hatékonysági kérdések, minőség-ellenőrzés 
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- új orvosi eszközök első értékelése vagy premarket-jóváhagyása (a termék kockázatának 

jellegétől függően) 

- emberi szövetek vizsgálásának feltételeit határozza meg (akkreditált vizsgálati hely, személyi, 

tárgyi feltételek, dokumentáció, validálás, a vizsgálatokhoz igazodó egyéb előírások) 

 

Terápiás termékekhez kapcsolódó molekuláris diagnosztika USA és EU iniciatívák: 

 

Azon diagnosztikai vizsgálatok, melyek a terápiára adott válasz alapján tesznek különbséget a 

betegek között, egyben a hatóanyag klinikai hasznosságát is meghatározzák, ezen keresztül pedig 

hatással vannak a terápiás kategorizálására. Ha a diagnosztikai teszt és a hatóanyagot egyidejűleg 

fejlesztik, a két fejlesztési és szabályozási eljárás közötti koordinációnak köszönhetően a költségek 

csökkenhetnek, és ezzel párhuzamosan idő hatékonyan kerülhet mindkét termék a piacra. 

Amennyiben a klinikai tanulmányok mind a diagnosztikai tesztek, mind pedig a terápiás hatóanyag 

klinikai hasznosíthatóságának vizsgálatára kiterjedek, különös körültekintéssel kell eljárni a study 

designnal, módszertannal kapcsolatban, hogy a kapott eredmények statisztikailag validak legyenek. 

Az adható terápiák, ellátások, gyógyszerek körének, kezelendő betegek körének meghatározása FDA 

és EMA szabályozó felügyelete alapján. 

 

3.6.2 Finanszírozás szabályozása 

 

I javaslat A kormány dolgozzon ki egy stratégiát, egy hosszú távú tervet, ami koordinálja az állami 

és magánszektor a személyre szabott orvoslással kapcsolatos kutatások és fejlesztések 

előrehaladása érdekében tett erőfeszítéseit. 

 

Ia) állami/magán szektor számára „térkép” készítése a személyre szabott orvoslás terén végzett  

kutatás és haladó fejlesztések koordinálására 

 

Az állam, a szakmai irányító szervezetén keresztül csatlakozik a magánszektorhoz, hogy 

elkészülhessen a személyre szabott orvoslás K+F térképe, ami koordinálná a haladó kutatásokat, 

melyek a genomikai technológiák fejlődésének köszönhetően humán-egészségügyi diagnosztika, 

terápia és preventív stratégiákat érinti. A térkép három területet érint: 
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Első: a kulcs-források és eszközök  azonosítása, melyek a fejlesztésekhez szükségesek, és melyek 

meghatározzák a magán, illetve az állami szektor által, illetve a közösen legjobban fejleszthetőket. Pl. 

genomikai korrelációk azonosításának és validálásánakz alapvető jelentőség miatt, a populációs és 

eseti/kontroll kohort, és a kapcsolódó biobankok, csakúgy, mint a megbetegedés-specifikus bankok 

létrehozását állami és alapítványi pénzekből kell megvalósítani. Ezzel szemben, a nagy-teljesítményű 

diagnosztikai chip-technológia a magánszektorra marad. 

 

Második: a tevékenységek meghatározása, melyeket az akadémikusok állami, vagy alapítványi 

támogatásból valósítanak meg, melyeket az ipar követne, és melyeket a legjobban az akadémiai-

ipari-állami-alapítványi együttműködés tud megvalósítani. Általánosan elfogadott, hogy az állami és 

nem profitorientált szektor elsődleges felelőssége a kutató-tudományok támogatása, ami a 

személyre szabott orvoslás esetében a a betegséggel összefüggésbe hoztató lehetséges genomikai 

biomarkerek kutatását jelenti. Ezzel szemben, ha a genomikai profil és a megbetegedés, vagy a 

betegség tünete között a már azonosított összefüggés validáltása is megtörtént, az új diagnosztikai 

tesztek, vagy az egyén genomikájához igazított terápia fejlesztése és a végső klinikai próbája már az 

ipar felségterülete lesz. Bár a haladó kutatások folytatása terén, ami a biomarkerek és a betegségek 

közötti kapcsolatot validája, a köz/magánszféra tevékenysége közötti megfelelő egyensúly nem 

egyértelműen tisztázott, és így az állami és magánszféra érdekeltjei részéről kiemelt figyelmet 

igényel. 

 

Harmadik: állami/magán együttműködések megvalósítása a kulcsfontosságú felfedezések és haladó 

kutatások terén tett erőfeszítésekkel kapcsolatban, melyek a személyre szabott orvoslás termékei és 

szolgáltatásai tekintetében esszenciálisak, bár nem köthetőek kizárólag egy sperciális termékhez. Egy 

példa erre az NCI Translational Research Working Group által javasoltz állami-ipari konzorcium, ami 

egy rákkutatásra létre hozott integrált nemzeti biobank hálózatot támogat az NCI által vezényelt 

National Biospecimen Network Blueprint koncepciójához hasonló közös infrastrukturális háttérrel. 

 

Ib) Az állami pénzek allokációjának értékelése a személyre szabott orvoslással kapcsolatban 

folytatott felfedezés és a haladó kutatásokat összevetve  

 

A témában releváns központi/állami intézetek a genomikai felfedezések új termékekben és 

szolgáltatásokban történő hasznosítását illető genomikai alapkutatásokra fordított források 

allokációját újraértékelik. Az értékelésre szükség van ahhoz, hogy a szűkös állami források kezelése 

megfelelő módon történjen, ezzel biztosítva, hogy míg a fontos genomikai felfedezések tovább 
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folynak, addig a humán egészségre legnagyobb valószínűséggel jelentős hatást gyakorlók a laborból a 

klinikai tesztig jussanak, amikor is a genetikai aláírás és a megbetegedés közötti korreláció validálása 

megtörténik. 

 

A kutatások és a felfedezések gyakorlatba ültetésére fordított források megfelelő allokációjához 

egyúttal annak metodikáját is szükséges kidolgozni, hogy miként lehet azonosítani azokat az ígéretes 

felfedezéseket, melyek később a klinikai validálás szintjére lehet juttatni. Amennyiben a haladó 

erőfeszítések mérlege úgy áll, hogy a halmozódó felfedezéseknél kevés remény van arra, hogy 

belátható időn belül előrelépés legyen, úgy a támogatások újraelosztását a felfedezésektől a 

haladó/megvalósító kutatások irányába kellene módosítani. Az allokáció időről időre módosulhat, 

mivel a felfedezések és haladó kutatások terén újabb elérhető lehetőségek adódhatnak. 

 

Ic) A molekuláris diagnosztika nemzeti prioritásainak azonosítása 

 

Kormányzati/szakági szervek azonosítják és meghatározzák a prioritását a molekuláris diagnosztika 

alkalmazásából előnyhöz jutó megbetegedéseket és azok terápiáit, figyelembe véve mind a 

tudományos lehetőségeket, mind pedig a közegészségügyi igényeket. A prioritást élvező fejlesztési 

projektek lehetnének az úttörői a megbetegedések és azok kimenetelének összefüggéseit validáló 

genetikai korrelációkhoz szükséges mintaméretek, study designok és statisztikai metódusok 

követelményeinek kidolgozásához. 

 

Bár az ilyen projektekre csak az ipar szereplői tudnának vállalkozni, az akadémia, ipar és állami 

együttműködések, mint pl. TAILORx trial, lehetnének a leghatékonyabb megközelítései ezeknek a 

prioritással bíró mintaprojekteknek. Ennek érdekében megfontolandó egy olyan díj alapítása, ami a 

prioritást élvező lehetőségeket hasznosító/célzó akadémiai/ipari együttműködéseket finanszírozza. A 

díj optimális esetben az ipari partner aktív részvételét és társfinanszírozását igényelné a kutatásban.  

 

II. javaslat: Az állam részéről szükséges lenne rövidtávú befektetéseket eszközölni, melyek 

lehetővé tennék, hogy az alapvető és nélkülözhetetlen eszközök segítségével a genomikai 

felfedezések a személyre szabott orvoslás termékeit és szolgáltatásait a közegészségügy hasznára 

váljanak 

 

IIa) Szabványosított biobankok integrált nemzeti hálózatának létrehozása 
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Kormányzati szerv vezeti, ösztönzi és koordinálja az állami és magánszektor erőfeszítéseit a 

személyre szabott orvoslást támogató kutatásokat szolgáló szabványosított biobankok integrált 

nemzeti hálózatának létrehozásában. Ez a hálózat nagyszámú populációs mintákat és egyedi 

(speciális) megbetegedés mintáira létrehozott eset/kontroll bankokat, csakúgy mint megbetegedés-

specifikus bankokat, valamint állami, alapítványi és az ipari támogatással létrehozott bankokat ölelne 

fel. Egy ilyen jellegű nemzeti hálózat elérhető minták komprehenzív adatbázisát, valamint a javasolt 

tanulmányok alapján tudományos célt szolgáló és klinikai potenciállal bíró mintákhoz történő 

transzparens, hozzáférést elbíráló eljárásának rögzítését kívánja meg. 

 

A kormányzati szervnek (NIH), a már létező erőfeszítésekre építve – mint pl. First Generation 

Biorepository Guildines…- ösztönöznie és segítenie kell a hálózat által gyűjtött minták feldolgozására, 

tárolására, klinikai feljegyzésekkel történő ellátására, valamint azok disztribúciójára vonatkozó 

előírások kidolgozását és alkalmazását. A minta-donoroktól származó adatgyűjtés folytatólagosságát 

lehetővé tevő standard, közös egyetértésen alapuló minta/sablon létrehozásán továbbra is dolgozni 

kell, a mintavétel idején és a genetikai és egyéb jellemzők vizsgálatára történő feljogosításon túl, 

melyekre a mintavétel időpontjában nem fordítottak figyelmet. 

 

IIb) Biomarker standardizálásra és a molekuláris diagnosztika klinikai hasznosságának megfelelő 

validálásának statisztikai metódusára vonatkozó study design kialakítása 

 

NIH által a biomarkerek standardizálása, statisztikai metódusok és study design szempontjából 

szükséges egyéb aspektusok céljából megvalósuló akadémiai/ipari együttműködést támogató 

program létrehozandó. Az együttműködés eredményeként elvárt a megbetegedések 

jellegzetességeinek genomikai összefüggésein alapuló molekuláris diagnosztika klinikai 

hasznosságának validálása. Az ilyen projektek célját az alábbi négy pontban lehet meghatározni: 

a) biomarker adatok mérésére, analizálására és jelentés készítésére meghatározott szabványok 

b) komplex genetikai összefüggések elemzésére alkalmas statisztikai metódusok meghatározása 

c) a klinikai validálás és hasznosság paramétereit megkívánó egyéb study design paraméterek 

meghatározása 

d) specifikus, életszerű kihívást jelentő eseteken tesztelni a study designt. 

Ha a standard megközelítések elkészíthetők és megfelelőnek bizonyulnak, csökkenthetik a 

termékfejlesztés bizonytalanságait és ösztönözhetik a további ipari befektetéseket ezen új termékek 

esetében. 
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IIc) Nagyszámú populációs cohort létrehozása a genetikai és környezeti tényezők egészségre 

gyakorolt hatásának vizsgálatára 

 

NIH által kidolgozandó egy időn keresztül nagyszámú, az USA népességét reprezentáló mintakészletet 

felvonultató és nyomon követő program. A programban részt vevők családi és kórtörténeti, 

életvezetési stílusukra vonatkozó, környezeti információkat, valamint szövetmintákat bocsátanának 

rendelkezésre a jövőbeli kutatások érdekében. A résztvevők beleegyeznek a periodikus nyomon 

követésben való részvételbe, melyek alkalmával az új szövetmintákkal egy időben megosztanák az új 

orvosi, életvezetési stílussal és a környezetükkel kapcsolatos információkat. A program 

komprehenzív, kiváló minőségű populációs forrást jelent, ami nem csupán a megbetegedések és a 

gének közötti potenciális összefüggések felderítését tennék lehetővé, hanem elégendő mennyiségű, 

egymástól független népesedési készleteket biztosítana az összefüggések validálására. Az ilyen 

törekvések mérete és hosszú távú jellege miatt, az állami, ipari és a humán terület egyéb 

képviselőinek részvételével egy a Nemzeti Egészségügyi Intézet Alapítványán keresztüli finanszírozás 

megvalósítása átgondolandó. A cél egy olyan alapítvány létrehozása, ami az államigazgatás és a 

pénzügyi körökön keresztül stabil finanszírozást tesz lehetővé. 

 

 


