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1. Helyzetelemzés

A személyre szabott orvoslas (SZSZO) az egyén genomikai adottsagainak és az azt befolydsold
kornyezeti tényez6knek ismerete alapjan az optimalis prevencié és kezelés lehet&ségét tudja
megteremteni az esetleges mellékhatasok kivédése mellett. Ennek koszénhetéen a gydgyitas
eredményesebbé és egyben koltséghatékonyabbd valik. Az SZSZO paradigmavaltast jelent a
gyogyitasban. A XX. szdzad els6 felében a terdpids mdodszerek bevezetésénél az élettani — dontéen
allatkisérletes — modszerekkel nyert eredmeények extrapolalasa tortént, ahol a vizsgalatok rendszerint
kisérleti allatokon, szoveteken vagy sejteken torténtek. A mindennapi rutin terdpids gyakorlat ezen
megfigyeléseken, valamint jelentds mértékben a kezelGorvos intuicidjan alapult. Ennek megfeleléen,
az egyes ellaté helyek kozott igen nagy volt a praxis variacio. A XX. szdzad masodik felében a terdpias
dontéseket egyre inkabb a klinikai epidemioldgiai kutatasi mddszereken — pl. tébb ezer beteget
bevond multicentrikus, randomizalt kontrolldlt vizsgdlatok — alapulé eredmények hatdroztak meg.
Ma a tapasztalatokon alapulé orvoslds mellett a molekuldris bioldgiai technolégidk fejlédésének
koszonhet6en egyre inkdbb tért hddit, a személyre szabott orvoslas. A személyre szabott terdpia a
betegség kezelése soran az egyes egyének klinikumat, genomikajat és a rd hato kérnyezeti tényezék
Osszességét, valamint a betegsége egyedi jellemzéit integrdlja. A betegségek molekularis alapjainak
megértésével, beteg-alcsoportok, és azok bizonyos betegségekre valdé hajlamanak meghatarozasaval
segiti el6 a megel8zés, az egészségligyi ellatds, a gydgyszeres kezelési stratégia optimalizalasat. Célja
az egyes betegek egyéni jellegzetességeinek megfeleld, individualizalt kezelési és prevencids stratégia

felallitasa.

A terdpias beavatkozasok szisztematikus elemzése megbizhatd statisztikai mddszerekkel kimutatja,
hogy az adott betegpopuldcié atlagaban, egy adott kezelést6l mekkora eredmény és milyen
mellékhatds gyakorisag varhatd. A hatdas mértékét és megbizhatdsagat statisztikai fogalmakkal
(esélyhanyados, abszolut és relativ kockazatcsokkenés, ,number needed to treat”) irtadk le, ezen
eredmények alapjan szilettek a napjainkban haszndlt, altaldnosan elfogadott bizonyitékokon alapuld
klinikai irdnyelvek. Ezek az iranyelvek altalaban nem veszik figyelembe a beteg egyedi biolégiai és
kornyezeti jellegzetességeit. A molekularis bioldgiai és Uj imaging metodikdk szamos olyan
biomarkert azonositottak, amelyek mind a betegségek diagnosztikajdban, az egyéni rizikd
megbecslésében fontos tdmpontot nyudjtanak. Ennek kdszonhetéen az egyes nagy

betegségkategdridkban alcsoportok alakultak ki. Uj célként jelent meg a korai diagndzis felallitasa



mellett az adott egyén metabolizmusat is figyelembe vevs optimadlis hatdanyag és dozis kivalasztasa.
A ,one fits for all” elv megszilinése varhaté, a genomidlis variancidnk fogja az optimalis kezelési
stratégiat meghatdrozni. Erre egyre nagyobb az igény, mert a jelenlegi gyakorlatban USA statisztikak
alapjan az asthma ellenes és cholesterin csokkenté kezelések 40-70%-a, az antidepresszans kezelések
20-50%-a hatdastalan. Ugyanakkor a gydgyszer mellékhatds kovetkeztében torténé haldlozds a 6.
leggyakoribb haldlok az USA-ban. Jelenleg a reaktiv orvoslast gyakoroljuk, azaz a mar bizonyos ideje
tinetekkel rendelkez6 betegeket gyogyitjuk és sok esetben tobbszori prébalkozas eredményeként
taldljuk meg a hatékony gydgyszert. 2009 nyaran a GNTP Személyre Szabott Orvoslas
Munkacsoportja altal 45 vezetd klinikus és kutatd korében végzett felmérés sordn a megkérdezettek
100%-a vélte sziikségesnek a SZSZO gyakorlatanak bevezetését, 64%-a vélte ugy, hogy multiplex
biomarkerek fogjak a kréonikus betegségeket prediktalni és a kezelési stratégidkat irdnyitani, és 59%
szerint az SZSZO 10 éven belll reformvaltozdsokat hoz a hazai egészségligyben. A munkacsoport
definidlta az SZSZO fogalmat, a vitainditd definicid szerint az SZSZO: , A személyre szabott terapia a
betegség kezelése soran az egyes egyének klinikumat, genetikajat, genomikajat és a ra hato
kornyezeti tényez6k Osszességét integrdlja. A betegségek molekularis alapjainak megértésével
segiti el6 az egészségiigyi ellatds, a gyogyszeres kezelési stratégia optimalizalasat. Célja az egyes
betegek egyéni jellegzetességeinek megfeleld, individualizalt kezelési és prevencids stratégia

feldllitasa.”

A kérdéiv alapjan a definicidnak magaba kell foglalnia, hogy az S2SZ0O

= A beteg egyéni jellegzetességein tul a betegségek egyedi tulajdonsagait is figyelembe veszi

= Varhatd mellékhatast prediktalja beteg csoportokként

= Az adott betegség profiljat meghatarozza egyén specifikusan

= Koltséghatékony diagnosztikdhoz és terapidhoz vezet

= Beteg alcsoportok felallitasat teszi lehetévé a betegségekre vald hajlam mértéke alapjan

= A személyre szabott orvoslas az orvosi gyégyszeres kezelési protokollt a betegek egyéni
genomikai és kornyezeti jellegzetességei alapjan Adllitja fol. A genomikai metodikak
segitségével az egyes betegségeken bellil alcsoportokat képez a betegségre vald hajlam és a
varhato terdpids valasz alapjan. Az adott kezelést csak azon betegeken alkalmazza, akiknél jé

terapias valasz és kevés mellékhatds varhato.

A fentiek figyelembevételével a munkacsoport altal elfogadott uj definicié:

A gyodgyszergyarak jelenlegi blockbuster stratégidjanak 4talakuldsa vérhaté, egyre inkdbb

tdmogatottsagot kap a ,nichebuster” stratégia, melyben a fejlesztend6 terapeutikumok és hozza



kapcsoldodd diagnosztikumok egyuttfejlesztése elengedhetetlen. Ennek feltétele az akadémiai szféra
és az ipar szoros egylttmUkodése. A GNTP felmérés és a 2009 decemberében rendezett ,Személyre
Szabott Orvoslas” workshop az SZSZO megvaldsitas legfontosabb feltételének az oktatds fejlesztését
vélte. Az oktatdsban a gradualis, a postgradudlis képzésben, valamint a lakossag ismeretterjesztése
szintjén is szdmos teendd van. A gradudlis képzésben Uj strukturdju és tematikaju multidisciplinaris
curriculum kialakitdsa sziikséges, melyben a transzlaciés medicina oktatdsdban az alapkutatdk, a
klinikusok, patolégusok, labororvosok is szerepet kapnak. A postgradualis képzésben és az egyetemi
oktaté-kutatérendszerben a vertikdlis mobilitas fokozdsa szlikséges, mely segitségével nagyobb

meritésbél valogathatdk a legjobb képességli személyek.

1.1 Jogszabalyi hattér

Az Eurdpai Tanacs Miniszteri Bizottsaganak az embereken végzett orvosi kutatatas alapelveirdl sz6l6
ajanlasa, valamint az orvosbioldgiai kutatasokra vonatkozé szabalyok, melyek a 30/1998. (VI1.24) NM
és 31/1998. (VI.24) NM rendeletben taldlhatok (NK 1998. 12 sz.). A genetikai adatok védelmét és a
biobankok m(ik&édési rendjét a XXI/2008 2008. évi XXI. Térvény a humangenetikai adatok védelmérdl,
a humangenetikai vizsgalatok és kutatdsok, valamint a biobankok miikddésének szabdlyairdl és az

2008.VIl.11. i EUM rendelet szabalyozza.

1.2 A nemzetkozi trendek bemutatasa

A fejlett orszagok oreged6 népessége novekvs terhet ré az allami koltségvetésre, jelent6sen
novekednek az egészségligyi kiaddsok. A kor el6rehaladtaval egyre tobb betegséggel kell szamolni
minden egyén esetében. A betegségek okozta kiadasok csdkkentése érdekében jelentds pénzek
jelentek meg a kutatds és fejlesztés terén, melyek egyes betegségek kialakuldsanak lefolyasanak
megismerésére és megelGzésére iranyulnak. Vilagszerte, de els6sorban a nyugati tarsadalmakban
allami pénzekbdl finanszirozott kutaté csoportok, kutaté laboratériumok mikoédnek. A kutatasuk
eredményeként elért vivmanyokat az ipar bevondsaval a klinikum altal alkalmazhaté technolégiakka
igyekeznek formalni. Az Egyesiilt Allamok szenatusanak bizottsdga mar elkészitette a személyre
szabott orvoslassal foglalkozé munkaanyagat. Tobb program is indul vildgszerte a nagy tomegeket
érinté betegségek kialakulasanak megel6zésére (népbetegségek — daganatos megbetegedések,
elhizds...). Ma azonban kevesebb, mint 40 gydgyszer esetében alkalmazzuk hatékonysagi vagy
biztonsagossagi predikciéra a SZSZO-t vilagszerte |d. Tablazat . Ezek tulnyomé tobbsége az onkoldgia
teriiletére koncentralédik. A hazai klinikai gyakorlatban ezeknek csak a toredéke valésul meg (A

nemzetkozileg elfogadott és alkalmazott személyre szabott orvoslasi gyakorlatot az aldbbi



tablazatban foglaltuk 6ssze). Az igény sokkal nagyobb, mint a rendelkezésilinkre allé lehet&ségek,

ezért a teriilet folyamatos fejlesztését kivanatosnak tartjuk.

Terapia

Biomarker/Teszt

Indikacioé

Herceptin® (trastuzumab)

Tykerb® (lapatinib)

HER-2/neu receptor

Emlorak: metastatizalé eml6rakos betegek
kezelésénél, ahol a tumor szovetben HER2
expresszio észlelhetd, és a beteg mar kapott
kemoterapiat

Gyogyszeres €s mutéti
prevencio6 €s kdvetés

BRCA1,2

Emlérak: az emld és a petefészekrakra hajlamositd
genetikai tényezokon alapuld megel6z6 kezelés és
feliigyelet

Tamoxifen

Aviara Eml6rak
IndexSM (HOXB13,

IL17BR)

Emlérak : a kigjulas kombinalt riziko6 elemzése ER-
pozitiv és tumor-negativ emldrak esetében
tamoxifen kezelés utan

Kemoterapia

Mammostrat®

Emlorak: el6zetes immunhisztokémiai tesztet
hasznalnak a menopauza utani, nodus-negativ,
Osztogén receptort expresszald emlérakos
hormonkezelésben részesiilé pacienseknél, akik az
adjuvans kemoterapia eldontésére

Kemoterapia

MammaPrint®

Emlorak: 70 gén expresszids profijan alapuld teszt a
tavoli metasztazisok megitélésre

Coumadin® (warfarin)

CYP2C9

Kardiovaszkularis betegség: u CYP2C9*2 vagy a
CYP2C9*3 allél esetén a vérzéses szovodmény
rizik6ja fokozodik

Coumadin® (warfarin)

VKORC1

Kardiovaszkularis betegség: VKORC1gén
polimorfizmusai (kiilonosképp a -1639G>A allél)
Osszefliggést mutatnak a warfarin alacsonyabb
dozist igényével

Coumadin® (warfarin)

PGx PredictTM:

Kardiovaszkularis betegség: CYP2C9 és a
VKORCI1 genotipusok megjosoljak a warfarin

Warfarin terapianak mellékhatasait
Coumadin® (warfarin) Protein C Kardiovaszkularis betegség: a protein C vagy a
. kofaktoranak a protein S-nek az 6roklott vagy
hiany szerzett deficienciaja 6sszefiiggést mutat a warfarin

beadast kovet6 szoveti nekrozissal

Gyobgyszeres és életmodbeli
prevencio

Familion® 5-gén

profil

Kardiovaszkularis betegség: szivritmuszavar
megel6zésre €s gyogyszer szelekciora hasznalhato a
Long QT Syndromaban (LQTS) szenvedd
betegeknél

Statinok

PhyzioType SINM

Kardiovaszkularis betegség: 50 gén kombinalt
genotipusan alapul6 a statin indukalta neuro-




myopathia rizik6janak kimutatasara

Atorvastatin LDLR Kardiovaszkularis betegség: a gyogyszer dozisnak
individualizalasara. Homozigota (10-80mg/nap),
heterozigota (10-20mg/nap) familidris
hypercholesterinaemidban

Camptosar® (irinotecan) UGTIAL Vastagbélrak: a UGT1AL gén variacioi

befolyasoljak a irinotecan lebontasat, amely
kovetkeztében magas serum szint és mellékhatasok
alakulhatnak ki

Erbitux® (cetuximab)

EGFR expresszid

Vastagbélrak:: a DakoCytomation EGFR
PharmDx™ teszt kit- tel. EGFR pozitiv egyének

Gefitinib jobban reagalnak a kezelésekre, mint az alacsony
EGFR 16t mutatok

Vectibix® (panitumab) CXPLESSZIOT UtAto

Erbitux® (cetuximab) KRAS Vastagbélrak: bizonyos KRAS mutaciét hordozo
betegek nem reagalnak a kezelésre

Gefitinib

Vectibix® (panitumab)

Erbitux® (cetuximab) and Target GI™ Vastagbélrak: a terapiat befolyasolo KRAS, TS, and
TOPO1 molekularis statust térképezik fol

Vectibix® (panitumab)

Fluorouracil

Camptosar® (irinotecan)

Tegretol (carbamazepine) HLA-B*1502 Epilepszia és bipolaris betegség: a HLAB*
1502 allélt hordozo betegeknél a carbamazepine
sulyos borreakciot eredményezhet.

Immunszupressziv AlloMap® gén Sziv transzplantacio:a betegek transzplantaciora és

gyogyszerek ) az alkalmazott immunszupressziv terdpiadra mutatott

profil valaszat monitorozza
Ziagen® (abacavir) HLA-B*5701 HIV: a HLA-B*5701 allélt hordozo betegeknél az

abacavirra adott hiperszenzitiv reakci6 gyakrabban
alakul ki.

Selzentry® (maraviroc)

CCRS5 receptor (1)

HIV: csak CCR5-tropic HIV-1 fertézott betegeknél
javasolt a Selzentry és mas antiviralis szer
kombinacioja

Budesonide

IBD serologia 7

Gyulladasos bélbetegség: azonositja a budesonide
respondereket

Gleevec (imatinib mesylate)

BCR-ABL

Leukémia: a Gleevec (imatinib mesylate)
Philadelphia kromoszéma pozitiv (BCR-ABL)
ujonnan diagnosztizalt és feln6tt és gyermek
betegeknél alkalmazhato, akiknél kronikus myeloid




leukémia (CML) kronikus fazisa all fenn.

Dasatinib Philadelphia Leukémia: Dasatinib azon felnétt betegek esetében
kromoszéma hasznalhato, akiknél Philadelphia kromoszoma
pozitiv akut lymphoid leukémia (Ph+ ALL) all fenn
és rezisztensek, vagy intoleransak a korabban
alkalmazott terapiaval szemben.
Busulfan Philadelphia Leukémia: A Busulfan kevésbé hatasos azoknal
kromoszoéma kronikus myelogen leukémids betegeknél, akiknél
hianyzik a Philadelphia kromoszéma (Ph1)
Purinethol (mercaptopurine) | TPMT Leukémia: lymphoblastos leukémiaban szenvedd
) ) betegeknél aaz 6roklotten alacsony, vagy hianyzo a
Thiaguanine tiopurin S-metiltranszferaz (TMPT) aktivitas a
A szokasos adagolas mellett emeli a kockazatat a
Azathioprine . - ,
Purinethol mérgezésnek
Tarceva (erlotinib) EGFR expresszio Tiidorak: a responderek kivalasztasat segiti.
Capecitabine DPD Tobbféle rakbetegség: a ritkan és varatlanul fellép6

sulyos 5-fluoroacillal mérgezés a dihidropirimidin-
dehidrogenaz (DPD) aktivitas hianyanak
tulajdonithato.

Gyogyszeres ¢s sebészeti
kezelési lehetéségek és
kovetés

MLH1, MSH2, MSH6

Tobbféle rakbetegség: a tumorokra hajlamositod
genetikai riziko tényezé preventiv kezelést tesz
lehetdvé a vastagbél- és egyéb rakbetegségekben

Kemoterapia CupPrint Tobbféle rakbetegség: segit az ismeretlen primer
tumorok azonositasdban
Kemoterapia Aviara CancerTYPE ID | Tobbféle rakbetegség: az ismeretlen eredetii primer

tumorok 39 tipusat azonositja a gén expresszios
profil alapjan

Elitek (rasburicase)

G6PD hiany

Tobbféle rakbetegség: gliikoz-6-foszfat-
dehidrogenaz (G6PD) hianyos betegnél a
Rasburicase, sulyos hemolizsit okozhat. ELITEK
terapia megkezdése el6tt ajanlott a G6PD hianyra
hajlamos betegek sziirése.

Rifampin
Isoniazid

Pyrazinamide

NAT

Tobb betegség: N-acetiltranszferaz lassu és gyors
acetilarorok azonositasa. A lassu acetilacio a
gyogyszer magas szintjét eredményezheti a vérben
¢és ez megnovelheti a toxicitast

Rituximab

PGx PredictTM:

Rituximab

Non-Hodgkin’s lymphoma: az 1gG Fc receptor
génben 1év6 polimorfizmusok (FcgRI111a) a
rituximab responderek kivalasztasaban segitenek

Celebrex® (celecoxib)

CYP2C9

Féjdalom:: a P450 2C9 lassti metabolizaloknal a
celecoxib kdnnyen korosan magas magas
plazmaszintet eredményezhet




Risperdal® (resperidone) PhyzioType PIMS Pszichiatriai betegség: a paciens 50 génjének
kombinalt genotipusan meghatarozasaval josolhato

Zyprexa® (olanzapine) a metabolikus syndroma
Gleevec® (imatinib c-KIT Gyomorrak: Gleevec kezeléstre jol reagalhat a Kit
mesylate) (CD117) pozitiv

metastaticus malignus gastrointestinalis stromalis
tumor (GIST)

Az oktatasban Magyarorszag nem maradt le szamottev8en, ugyanis csak néhany egyetem épitette be
eddig curriculumdba a genetika és genomika oktatasat. Comprehensiv genomikai oktatasi program
csak a vildag néhany orszagaban torténik, mint pl. a Tel Aviv University School of Medicine, a San
Fransiscoi California Egyetem és a Duke Egyetem. Valamivel tobb egyetemen taldlhatdé meg a klinikai
rezidensek curriculumdban a genimidlis medicina, ezek a Harvard Egyetem, a Cleveland Clinic Lerner
College of Medicine és a Baylor College of Medicine. A nem orvosi képzések kozlil a Genetic Nursing
Credertialing Commission (GNCC) és az International Society of Nurses in Genetic (ISONG) kinal a
névérek szamara genetikai specializaciét. Az USA-ban a National Colaition for Health Professional
Education in Genetics (NCHPEG) dolgozik jelenleg az American Academy of Family Physicians-el

egyltt egy web alapu orvosi oktatdsi program kialakitasan.

1.3 SWOT elemzés — HAZAI

Er6sségek

e Magyarorszagon az egyes megbetegedések esetében (elsGsorban onkoldgia) a mar létez6
személyre szabott terdpidkat a minden napos gyakorlatban alkalmazzdk és ezeket az
Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar finanszirozza.

e A S7570 alappillérét képezé hazai biobankok egy része példaértékl, mind részletes
adatbazisat, mind a betegcsoportok homogenitasat és a gy(jtott bioldgiai minta mindségét
illetéen.

e A hazai klinikusok, kutatdk és a K+F tevékenységet végz6 gydgyszergydrak fogékonyak a
technoldgiai fejlesztések irdnt

o A felsGoktatdsi intézetek nyitottak Uj curriculumok inditdsdra. Az oktatok képzettsége jo, a
felsGoktatas minGsége eurdpai viszonylatban jé

e A hazai szellemi toke er6sségét bizonyitja a hazai kutatdk jé szereplése szdmos nemzetkozi

projektben




A jogszabalyi kornyezet jelenleg megfelel6, mind a biobankokat, mind a genetikai

diagnosztikat torvény szabalyozza

Gyengeségek

A hozzaférhet6 technolégia elmarad az egyéb unids orszdgok és amerikai laborok
technolégidjatol

A hazai egyetemek, intézetek kozotti egylttm(ikodések szegényesek

A hazai egyetemek és az ipar kozotti egylttmikodés nem optimalis

A hazai ipari szerepl6k kozotti egylttmikodés gyér

A nemzetkozi K+F egylttmUkodések fejlesztendéek

A rendelkezésre allé K+F forrdsok alacsonyak

A tarsadalombiztositoi/finanszirozéi befogadas nem minden ma mar megvaldsithaté SZSZO
klinikai gyakorlatot tdmogat

IT kdrnyezet fejlesztendd

Ujonnan felvetddé etikai és személyiségi jogi kérdések vetSdnek fol, melyek megoldasara
nincsenek Utmutatasok

A szakemberek/orvosok/kutatok szakmai ismerete egyenlétlen

A laikusok/betegek ismerete a témat illetéen nagyon hianyos

A kutatasok soran azonositott genetikai/klinikai korrelacidk validalasanak hianya a genomikai
alapu diagnosztika esetében

A genetikai, genomikai diagnosztikat végzd laboratériumok minéségbiztositasa nem egységes
A biztositasi fedezet, és kifizetés nem képes kompenzalni az analitikai és klinikai validalasra

forditott id6t és pénzt.

Lehetdségek

A SZS70 lehetGségek a kérhazakban a ,best practice” gyakorlat részévé valjanak

A hatésagok a genetikai teszteket épitsék be egyes gydgyszerek alkalmazasi leiratdban a
mellékhatdsok csokkentése és a hatds optimalizalasa céljabdl

Az Uj pharmakoldgiai fejlesztések épitsék be a genetikai variacid hatdsdnak elemzését a
fejlesztésekbe

Az SZSZO ne csak az onkoldgidaban , hanem a cardiovascularis betegségek, a fert6z6
betegségek, a neuroldgiai és psychiatriai betegségek terliletén is terjedjen el

Az akadémikusok, orvosok és az ipar egyilittm(ikodésének fejlesztése

A fenti szerepl6k kozotti kozos stratégia kialakitasa
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A nemzetkozi kutatasok eredményének hazai validaldsa és hasznositasa

A stratégidhoz igazodo Uj finanszirozasi rendszer kialakitasa

A hazai biobankok nemzetkdzi biobankokkal valé harmonizaldsanak lehet6sége Uj nemzetkozi
egyuttmikoddéseket alapozhat meg

A megfelel6 jogszabalyi hattér kialakitdsa (mire gondoltok itt?)

Az orvos-, és betegképzés fejlesztése

Mivel a nagy érték(i termékek valds klinikai hasznot kell jelentenie a célcsoport szamara, a
klinikai hasznosithatdsag és validaltsag kritériumat és bizonyithatdsagat is ki kell fejleszteni,
szabvanyositani.

A teljes mértékben interoperabilis, standardizalt orvosi adatbazisok lehetévé teszik az adatok
aggregat maddon torténd elemzését. Az orvosok igy teljes korl képet kaphatnak a betegek
kortorténetér6l. Ez az adatbazis felbecstlhetetlen értékd, kutatdsi célra is hasznalhatd
platformként is értelmezhet6 a klinikai jelenségek genomikai markereinek vonatkozasaban.
Az orvosi feljegyzésekkel (phenomikai megfigyelések) Gsszekotott orvosi dontést segité
eszkozok elengedhetetlenek az Uj személyre szabott diagnosztikai tesztek |étrejottéhez,
csakugy, mint a teszteredményekhez torténé automatikus hozzaférés.

Olyan eljarasok kialakitasara van sziikség, melyek lehet6vé teszik a genetikai , Ujlenyomat” és
a megbetegedések kozotti Osszefliggések feltardsat, mikdzben egyben védik is az egyén
személyiségi jogait — anonymizalt, de részletes klinikai adatokkal rendelkezd bioldgiai mintak

vizsgalata

Veszélyek

A terileten m{kodd felek érdekei nem egyeznek (a f6 konfliktust a klinikus és a finanszirozo,
valamint a gydgyszeripar és finanszirozd, diagnosztikai laboratérium és finanszirozod)

Az allami szerepvallalds elmaradasa

Az orszagon bellli az egyes térségek valtozé mértékl fejlettsége nem teszi lehetévé az
orszagban az SZSZO egységes bevezetését — a kezeléseket illetéen nagy egyenl6tlenségek
alakulnak ki

Rossz finanszirozasi, tdmogatdsi szerkezet

Allami pénzek elmaraddsa miatt nem keriil sor az egyetemek, kutatéhelyek fejlesztésére

Az orvosok/betegek uUjitassal szembeni ellendllasa, a szemlélet megvaltoztatasa idénként
hosszu id6t vesz igénybe

A jogi szabalyozds elmaraddsa, nem megfelel6 volta
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Személyiségi jogok sériilése: Olyan, nagy, atjarhaté és széles korben elérhet6 elektronikus
adatbazisban tarolt genetikai informdcidk latnak napvildagot, melyek sokkal jobban sértik a
beteg személyiségi jogait, mintha azokat az egyén papir alapon magdanal tartana.

Az elldtottakra nehezed6 tulzott anyagi teher

A tdrsadalmi tdmogatottsag hidanya miatt az SZSZO altal predikdlt egészségligyi reform
elmarad

A genomikai technoldgiak fejlédésével az alap és szakellatasban dolgozé orvosok nem tudnak
|épést tartani, egyes betegek a sajat betegségiik teriletén képzettebbek lesznek az illetd

betegség diagnosztikdja és személyre szabott terdpidja vonatkozasaban,
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2. Jovokép

Gyenge vagy atlagos
tarsadalmi elfogadottsag

Optimalis tarsadalmi
tamogatottsag

Nincs stratégia, vagy nem
valdésul meg

»,sodrodas”

A genomikai technolégiak,
Uzleti alkalmazasok hazai
fejlédése a jelenlegi szinthez
képest is visszaesik

Kilfoldi innovativ termékek
Jfogyasztasa”

Alul- és dezinformalt
tarsadalom negativ attitliddel

Romlé kutatdi, oktato kilatasok,
csOkkend szinvonalu
élettudomanyos kézép- és
fels6foku oktatas

»,megszegett igéretek”

Koordinalatlan fejlédés a K+F,
innovacios torekvések, orvosi,
Uzleti alkalmazasok teriiletén

CsoOkkend kihasznaltsagu
genomikai infrastrukturalis
kapacitasok.

Az ipar szamara érdektelen
akadémiai K+F tevékenység
Kulféldi innovativ termékek
Jfogyasztasa”

A kutatok és a tarsadalom
kozotti parbeszéd ad hoc
jellegii, szervezetlen.

Aktiv, megvaldsulo stratégia

wlassu viz”

-

Lassu fejlédés, azaz a
nemzetkozi lemaradas tartés
fennmaradasa.

A kutatasi eredmények a
nemzetkozi trendeknél
lassabban kertilnek at a
gyakorlatba.

A tarsadalom elégtelen, nem
meggy6z8 informalasa,
bevonéasa az etikai dontésekbe

,felzarkozas és kitorés”

Gyors felzarkdzas a nemzetkozi
élvonalhoz; egyes terlleteken
(pl. IT, gydgyszeripar) kitdrési
lehet8ségeket nyujto
fejlesztések és alkalmazasok
bevezetése

Aktiv és szervezett parbeszéd
folyik a kutatok és tarsadalom
kozott.

Egészségesebb tarsadalom,
koltséghatékony egészségugyi
finanszirozas

Aktiv megvaldsuld stratégia esetén az alabbi kimenetelek lehetségesek:

2.1 Gyenge tarsadalmi elfogadottsag mellett — ,lassu viz”
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A tdrsadalmi elfogadas optimalizaldsdhoz a gydgyitdsban résztvevd csalddi orvosok,
szakorvosok képzése mellett a szakpolitikusok, a dontéshozék és a finanszirozok képzése,
valamint a lakossdg képzése is elengedhetetlen. Mindaddig, amig az egészségligyi
ellatérendszer valamennyi szintjén nem tudatosul a SZSZO 4ltal nyujtott haszon, nem
varhato az, hogy a jelenlegi hatranyok csokkenjenek. Abban az esetben is, ha a betegek és a
szolgaltatok elfogadjak az SZSZO gyakorlatat, de a finanszirozas legalabb részben nem valdsul
meg csak limitdlt fejl6dés valdszinlsithet6. A tarsadalmi elfogadottsdg Magyarorszagon
nagymértékben fligg a tarsadalombiztositas finanszirozasi hajlanddsagatol és a szakpolitika
dontéseit6l. Az egyes diagnosztikai mddszerek bevezetését is az egészségligyi kassza
helyzete, a finanszirozasi protokollok hatdrozzdk meg.

Magyarorszdag a K+F terileten ,begyljtott” lemaradasanak lefaragdsa a Magyarorszag
fejlesztési tervben bilszkén emlegetett magyar ,szlirkedllomany” kihasznaldsanak,
felhaszndlasanak tamogatdsat célzd intézkedések megjeldlésével lehetséges. A koncentralt
K+F kozpontok kialakitasaval, kozottik |évé kapcsolatok er@sitésével a rendelkezésre alld
pénzeszk6zok minél hatékonyabb felhaszndldsa segithet a technoldgiai hatrany
lefaragasaban.

A finanszirozas atrendezése lehet6vé tenné a még draga (am a fejlesztések el6rehaladasaval
csokkend koltségl) technolégidk megismerését, hasznalatdt a hazai gyakorlatban. K+F
tevékenység 6sztonzése palyazatok és egyéb tdmogatasok formajaban, a jelenlegi rendszert
Ujragondolva az értelmetlen kiadasok lehet6ségét felszamolja (kiadvanyok, tulzott

tanulmanyutak stb.)

2.2 Optimalis tarsadalmi elfogadottsag mellett — ,,felzarkdzas és kitorés”-re van lehetdség

A személyre szabott orvoslds kialakitdsaban, meghonositasaban, gyakorlasdban érdekelt
felek egylttmikodésének, egyitt gondolkodasanak eredményeként szakmai ajanlas
jogszabalyi keretbe oOntésével szakmailag alatdmasztott, atgondolt rendszer alakulna ki,
melyhez a finanszirozoéi oldal, a tarsadalombiztositasi rendszerrel rugalmasan tud idomulni.
Ennek feltételei az érdekelt felek optimalis kollaboracidja mellett a jogszabalyi hattér
optimalizalasa, a gydgyszeripar kotelezettségeinek definialasa, a betegjogok megnevezése,

és a finanszirozds atgondoldsa.
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Magyarorszag a K+F terileten ,begy(jtott” lemaradasanak lefaragdsa a Magyarorszag
fejlesztési tervben biszkén emlegetett magyar ,szirkedllomany” kihasznaldsanak,
felhaszndlasanak tamogatasat célzdé intézkedések megjeldlésével lehetséges. A koncentralt
K+F kozpontok kialakitasaval, kozottiik 1évé kapcsolatok erdsitésével a rendelkezésre allé
pénzeszkozok minél hatékonyabb felhasznaldasa segithet a technoldgiai hatrany
lefaragasaban.

A finanszirozas atrendezése lehet6vé tenné a még draga (dm a fejlesztések el6rehaladdsaval
csokkend koltségl) technoldgiak megismerését, hasznalatat a hazai gyakorlatban. K+F
tevékenység Osztonzése palydzatok és egyéb tamogatasok formajaban, a jelenlegi rendszert
Ujragondolva az értelmetlen kiadasok lehetGségét felszamolja (kiadvanyok, tulzott

tanulmanyutak stb.)

A kitorés és felzdarkézdas megvaldsuldsdhoz az alabbi feltételek megvaldsuldsa
elengedhetetlen:

1. A szereplGk egyuttmikodésének fejlesztése

2. Az IT rendszerek optimalizalasa— orvosi ,bejegyzések” gyl(jtésére, biztonsdgos taroldsara,
melyek a személyiségi jogokra figyelemmel taroljak az adatokat

3. Egységes mikodési renddel rendelkez6 biobankok- biobankhdlézatok mikodtetése
(betegség-specifikus, kohort specifikus, populaciés ) azok nemzetkdzi biobankokkal vald
harmonizalasa

4. Er6teljesebb allami szerepvallalds — koordindld, 6sztdnz6, finanszirozd szerep

genomikai, biomarker kutatasok el6retorése — kutatélaboratdriumok fejlesztése

5. Nemzetkozi kapcsolatok, kulféldi kutatd laboratériumokkal torténé kapcsolattartas
erdsitése

6. A fejlesztések gyakorlatba lltetése, validalasa

7. A fejlesztések gyakorlatba Ultetése, elérhetbvé tétele — képzés, finanszirozas

genomikai kutatasok eredményeihez igazodé terapias eljarasok

A hidnyz6 stratégia esetén varhatd sodrodds és megszegett igéretek scenario
mindenképpen elkeriilend6. A jelen helyzetet a GNTP SZSZO munkacsoport felmérése
alapjan leginkabb a megszegett igéretek scenario jellemzi, ugyanis a hozzaférheté
technoldgia sok esetben elmarad a nemzetkozi szinvonaltdl, a kutaték és az orvosok
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megbecsliilése elégtelen, a finanszirozo se a diagnosztikakat, se a terapidkat nem optimalisan
finanszirozza, a diagnosztikai laborokban a min&ségbiztositds egyenl6tlen, és nincs
egészségligyi IT rendszer fejlesztésére koncepcid. A fiatal kutatdk és orvosok itthon tartdsara
iranyuld kezdeményezések még nem hoztdak meg a kivant hatdst. A szakpolitikusok és
dontéshozok nem kezdeményezik a parbeszédet az akadémiai, a klinikusi és a gydgyszeripari

szféraval. Optimalis stratégia segitségével innen tudna az orszag kimozdulni.

2.3 Optimalis jovokép (utdpisztikus)

A fenti tényt figyelembe véve, a gydgyitas mellett er6s6dé hangsullyal megjelenik a prevencid, ami az
egyént sziletésétsl élete végéig elkiséri. A rendelkezésre allé ismeretek és technolégidk lehetévé
teszik, hogy a sziiletés pillanataban megismerhessiik az egyén betegségekre valé hajlamossagat,
illetve a szabdlyozott sziletés esetében a rizikd faktorok akar erGteljesen csokkentheték is (ez
azonban sulyos etikai kérdéseket vet fel). A betegségekre valé hajlam, a csalddi kértorténet, az
életvitel, és az életkoriimények ismeretében komplett egészségmegdrz6 programokkal a
megbetegedés bekovetkezése eloddzhatd, vagy akar el is keriilhetS. Ennek kdszonhetben az aktiv
koru, keresd lakossdg a gazdasagi termelésben rendseresen részt vesz (kevesebb betegszabadsag,
tdppénz, csokkend kiaddsok az egészségligy terén), hosszabb ideig képes dolgozni.

Egészségmeglbrz6 programok, megfelel6 életvitel tanitasa, elsajatitasa évodas kortdl.

A bekovetkez6 megbetegedések esetében a diagnosztika és a terdpidk jelent6s valtozason mennek
keresztiil. Mivel az egyes betegségek kialakuldsanak és lefolydsanak menete ismertté valt (gén,
genomikai kutatdsok), hatékonyabb kozbeavatkozdsra van lehet6ség. Az egyes emberek
géndllomanydnak, és a betegségek lefolydsanak ismerete meghatdrozza az alkalmazandé terapiat —
ami akdr minden egyes beteg esetében eltérést mutathat. Hogy ez megvaldsuljon, tobb feltétel
teljestilésére van szikség: a diagnosztikai eszk6zok modosulnak (precizebb, finomabb),
természetesen a vizsgalati helyek szamdara elérhet6k, és a kapott eredmények elemzése sordn
megbizhato kovetkeztetések vonhatdk le.

Az orvosi K+F tevékenység er6sodése, az orvosok képzésének mdédosuldsa varhatd. Mindkét tényezé
esetében a finanszirozasi/tdmogatasi rendszer megfelel§ atalakitasa jatszik fontos szerepet.

Az allam szabalyozd és finanszirozéi szerepkorének eleget téve olyan jogszabdlyi kérnyezetet hoz
létre, ahol az orvosok és a betegek jogai és kotelességei, a mozgasteriletek jol definidltak. Fontos

tényez6, hogy az egyes betegeknek kezelése és gydgyszerezésének meghatdrozdsa a kezel6 orvos
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kompetenciajaba tartozik Ugy, hogy az allami finanszirozas, tarsadalombiztositds részérél kell6képp
meghatarozott betegcsoportok kialakitadsa megtortént. A lakossag anyagi tehervallalasara (biztositdk)
is lehet6ség van az ésszer(i korlatok betartdsa mellett. (Ujabb etikai kérdés: a biztositok

megismerhetik a biztositott megbetegedésére vald hajlamat?)

A megfelel6 terdpidk kialakitdsdhoz, gydgyszerek fejlesztéséhez megfelel6en felkésziilt szakértdk,
illetve felszerelt laboratériumok szikségesek. Mivel az allam (anyagi) érdeke, hogy a lakossag
megfelel6 egészségligyi allapottal rendelkezzen ahhoz, hogy a nyugdij korhatdrt keresGképes
allapotban megérje, allami szerepvallalds sziikséges a fenti terlleteken. Az allam és az ipar
folyamatos egylttmUkodése, a megtérilést jelent6 K+F tevékenységek dllami tamogatdsa
elengedhetetlen — a gazdasagi szereplSket érdekeltté kell tenni. Ehhez racionalis, rugalmas, hosszabb

megvalodsitdsi id6t megengedd pdlyazati keretek kialakitasa jarul hozza.

Data bank

-7 'Medic.-;rb;\\

Family and P 99, - Diagnosis
clinical 7 ’om_\\ - Prognosis
: ati . Kl - Prediction of response
information N Biopsy v P
I

Years later 1 Intervention
| — * é and/or
treatment

) DNA chip
" N Data bank
~ Patient L (confidentiality}
Y -
|
I* +— -
Blood Genome sequence Genetic profile
(personal card)
PREDICTION > PERSONALIZATION > > PREVENTION

1. Abra: A személyreszabott orvoslas jovéképe (Institute of Predictive and Personalized
Medicine of Cancer, 2008)
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3. Stratégiai kutatasi terv

A személyre szabott orvoslas elterjedését a genomikai alapokon nyugvd diagnosztika fejlesztése és
alkalmazasa alapozza meg. A megvaldsitashoz sziikséges hattér tényezGket meghataroztuk, s ezek
kozil a technolégia/eszk6z6k, jogi szabalyozas és a finanszirozas prioritast élvez. A javaslat
készitése soran megvizsgaltuk, hogy (i) mely akadalyok merilhetnek fel révidtdvon a kiemelt
teriileteken a fejlesztések, és a genomikai alapu molekuldris diagnosztika gyakorlatba (ltetésekor; (ii)
mely akadalyok jellemz6ek a személyre szabott orvosldsra, de magara az egészségligy egészére mar
nem; mely akadalyok dllhatnak a rovidtavd elGrelépés utjdban. Az eredmények alapjan
megallapithaté, hogy a személyre szabott orvoslas hatterének kialakitdsahoz Ujra gondolandé

legfontosabb teriiletek a kovetkezGk:

TECHNOLOGIA/ESZKOZOK: A kutatdsok soran azonositott genetikai/klinikai korreldcidk klinikai
validdlasa a genomikai alapu diagnosztika esetében a validalasi eljaras felgyorsitdsa megkivanja a
szilkséges technoldgiak, eszkozok, forrdsok, standardizalt eljardsi megkozelitést, csakigy, mint a

nagyobb mértékd, prioritast élvezd befektetéseket.

SZABALYOZAS: Laboratériumi vizsgdlatok szabdlyozasi rendszerének a genomikai vizsgalatokon
alapulé adatok kezelésére értelmezésére vonatkozd iranymutatas. A szokasos laboratériumi
vizsgalatokkal szemben a genomikai alapu molekuldris vizsgdlatok nem feltétlenil transzparensek,
mégis kozvetlenil befolydsoljak a beteg kezelését. A vizsgdlatok nem csupan a beteg genetikai
profiljat (analitikai validalds), vagy egy-két génjét mérik, de dsszhangban kell allniuk egy sor szilard és

reprodukalhaté klinikai tanulmannyal (klinikai validalas).

FINANSZIROZAS: A harmadik kihivast jelents teriilet a biztositasi fedezet, és kifizetés jelenti, mely
megfelel6en képes kompenzalni az analitikai és klinikai validaltsagra forditott id6t és pénzt. A
laboratériumi diagnosztikai finanszirozasa tradiciondlisan a laboratériumi eljardsok kozosségi
arképzése alapjan tortént. A genomikai alapu molekuldris diagnosztika nem csupan a laboratériumi
és adatelemzési eljaras koltségeit jelenti, hanem magaban foglalja a klinikai validacio kifejlesztésének
koltségeit is, ami hasonlatos a klinikai vizsgdlatokhoz kotott a gydgyszeripari készitményfejlesztés
koltségeihez. Ezért a nagy értékl készitmények esetében alkalmazott érték alapu fedezet és kifizetés
megvaldsitdsa lenne tandcsos ezen termékek esetében, kiilonben ezen termékek sosem jutnak el a
betegekig. S6t, mivel a nagy értékl termékek valds klinikai hasznot kell jelentenie a célcsoport

szamara, a klinikai hasznosithatdsag és validaltsdg kritériumat és bizonyithatdsagat is ki kell
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fejleszteni, szabvanyositani. Ez a kritériumrendszer fogja a fejlesztési és finanszirozasi dontések

meghozatalat.

INFORMACIOS TECHNOLOGIA: Az egészségiigyi informacids technoldgiai eszkézok, melyek magukban
foglaljak az orvosi, személyes orvosi feljegyzéseket és klinikai dontéshozast segité rendszereket,
lesznek a genomikai alapu diagnosztika fejlesztésének és széles korben torténd alkalmazasdnak
alapvet6 el6segitSi. Teljes mértékben interoperabilis, standardizalt orvosi feljegyzések lehet6vé
teszik az adatok aggregat mddon torténd elemzését. Az orvosok igy teljes kor( képet kaphatnak a
betegek kortorténetérél, tovabba felbecsiilhetetlen értékd, kutatasi célra is hasznalhatd
platformként is értelmezhet6 a klinikai jelenségek genomikai markereinek vonatkozasaban. Az orvosi
feljegyzésekkel 0sszekotott orvosi dontést segité eszk6zok elengedhetetlenek az Uj betegre szabott
diagnosztikai tesztek létrejottéhez, csakigy mint a teszteredményekhez torténé automatikus
hozzaférés. Tobb korabbi szakpolitikai javaslat felvetette ezen eszk6zok sziikségességét, és mind az

allami, mind a maganszféra jelent6s eréfeszitéseket tesz ezen igények kielégitése érdekében.

SZELLEMI TULAJDON: A szellemi tulajdon erds védelmének elérése érdekében a szabadalmak voltak,
és lesznek a gyodgyszeripari és biotechnolégiai cégek szamara a kulcsfontossagu tényezék a nagy,
magas kockazattal biré K+F befektetések esetében, melyek célja orvosi Ujdonsagok, tobbek kozott

genomikai alapu molekularis diagnosztikai termékek fejlesztése.

SZEMELYISEGI JOGOK: USA (2008) Genetikai Informaciok diszkriminacidellenes térvénye — célja: azon
személyiségi jogi akadalyokat felvet6 genomikai alapu vizsgalatokkal szembeni ellendllas lekizdése,
melyek miatt tobb beteg nem vallalkozott vizsgalatok elvégzésére. Bar még a Torvény elfogadasat
kovetben is vannak aggodalmak a személyiségi jogokkal kapcsolatban a genomikai vizsgalatokhoz
kothet6en a személyiségi jogok biztositasa esetén a szakpolitika célja az adatbazisok biztonsaganak
és ellen6rzott hasznalatanak megfelel§ kialakitasa és fenntartdsa.

ORVOS ES BETEGKEPZES: A genomikai alapu diagnosztikai vizsgalatokbdl szarmazd adatok megfeleld
értelmezését segit6 képzések elengedhetetlenek az orvosok szamdra ahhoz, hogy ezek a
diagnosztikai Ujdonsagok a gyakorlatban elterjedhessenek. A képzés nemcsak hatékony klinikai
dontést segité eszkdzoket igényel, hanem ezek iskolarendszer( képzésbe torténd beépitését is. A
betegek és a kozvélemény szintlgy évatosan kezelendd, realis, és konnyen érthet6 informaciéra van
szlikségilik nagy altaldnossagban a személyre szabott orvoslasban rejl§ lehet6ségekrdl, és az azt

korlatozo tényez6krél tdjékozédhasson.
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GAZDASAG: Tobb mas orvos-technoldgiai teriilettel egyetemben a személyre szabott orvoslas
kozép- és hosszu tavu fejlédése a piacra vitt személyre szabott gyodgyszerek gazdasagi
életképességétdl figg. A kordbbiakban attekintett pontok mind-mind hatassal vannak a piacon
megjelend készitmények ardra, valamint a lehetséges financidlis megtériilésekre a jovahagyast

kovetGen.

3.1 Stratégia K+F teriiletek és célok

A célzott terdpidk, illetve a személyre szabott terdpidk el6retorése megkezd&dott, mind az EU-ban,
mind az USA-ban iniciativak szllettek az ilyen irdnyd kitorési lehetGségek feltérképezésére,

megergsitésére.

A célzott terapidk kutatasi fejlesztési teriiletei melyek a stratégia részét képezik a célok megvaldsitasa
érdekében:

- személyes genetika megismerése

- betegségek kialakuldsanak és lefolydsanak megismerése

- amegbetegedésre vald hajlam megbecslésére alkalmas eljarasok, eszkozok kifejlesztése

- biomarkerek azonositasdra alkalmas eljarasok, eszk6zok fejlesztése

- biomarkerek, expresszidk értelmezése

- kapott adatok feldolgozasa

- adatok, informacidk biztonsagos kezelése és taroldsa

- biobankok (szovetek, mintak megfelel§ kezelésének, tarolasanak technikaja)

- informacids technoldgia fejlesztése

GENOMIKAI TECHNOLOGIA ES ANALITIKAI ESZKOZOK: Jelenleg a megbetegedések genetikajanak
szempontjabdl folytatott személyes génallomany feltérképezése nem koltséghatékony, bar a
géntérképek elkészitésére hasznalt technika kovetkez6 generacidjanak koltsége gyorsan csokken, mig
a minGsége és teljesit6képesség javul. Az egyének géntérképei elkészitésének ez az Uj fajta
megkozelitése mar mostanra felilmulva a varakozasokat egy sor génvaridciét mutatott ki, melyek az
egyes megbetegedésekkel dsszefliggésben dlinak. A szerkezetbeli valtozasok jelent&ségére alapozva,
és a génvizsgalatok javuldsaval lehetévé valik, hogy az egyének genomikaja a DNS varidcidk

vizsgalatanak standardjava, rutinjava valjon.
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GENTERKEP: Az els8, majdnem teljes, végleges géntérkép, ami a 3 millié alap-génpar 90%-4t fedte le,
2000-ben késziilt el, a teljes géntérkép pedig 2003-ra, melynek dsszkoltsége mintegy 3 millidrd USD
volt. Ezek a térképek egy sor egyén géntérképének Osszesitésébdl allt 6ssze. Erre az ,,0sszeillesztéses”
technikara az egyének személyiségi jogainak védelme érdekében volt sziikség, és bizonyos génsor-
variaciok létezésér6l mar akkor tudtak. A referencia géntérkép birtokaban egy sor kovetkezd
generdcids génvizsgalati mddszert fejlesztettek ki, melyek finanszirozdsa allami és alapitvanyi
pénzekbdl is tortént. A fejlesztés eredményeként az Uj technoldgidk koltséghatékonyabb és
megbizhatobb géntérkép készitésére lettek képesek. pl. a Nobel-dijas James Watson egyéni
géntérképe 2007-ben két hénap alatt, 1 millid6 USD koltséggel készilt. 2008. januarban egy
nemzetkozi konzorcium, melynek tagja a National Human Genome Research Institute, a Wellcome
Trust Sanger Institute és a Beijing Genomics Intstitute bejelentette azon térekvését, hogy a vilag
minden tdjardl kivdlasztott 1000 f6 bevondsaval az orvosilag relevans génvariacidkat Osszegydijti
(1000 Genom Projektje). A projekt célja a genetikai ,aldirasok” dsszegydijtése, melyek a populacidkat
és a rajuk jellemz6 egészségligyi vonasokat kilonboztetik meg. 2007 Gszétél a magdnszféra mar
350.000 USD-ért kinadlta a géntérkép elkészitését (Knome). A Knome altal készitett térkép
tulajdonjoga folott az egyén rendelkezik, dm az abban foglalt informaciokat, vagy azok egy részét
megoszthatja mas kutatodkkal, szakértékkel. Jelenleg két egyén géntérképének késziilésérél tudunk.
Az X PRIZE Alapitvany 10 milli6 USD dijazdsu versenyt hirdetett, melyet az a team nyerhet el,
amelyiknek el6szor sikerlil 100 human genomikajat 10, vagy annal kevesebb nap alatt 6sszedllitani,
genomonként nem tdbb, mint 10 ezer dollar koltségen. Jelenleg 6 csapat van a versenyben. Sokan a
kozeljov6ben varjak, hogy az , 1000 genom projekt” elérje céljat. S6t, teljes egyéni géntérképek
készilnek, mint laboratdriumi eszk6zok a genomika és a megbetegedések kozotti Osszefliggés

felmérésére, melyek minden bizonnyal orvosi diagnosztikai eszkbzokké valnak majd.

SINGLE NUKLEOTID POLIMORFIZMUS: A génkutatds kezdetekor vildgossa valt, hogy az emberi
genomok kevesebb mint 1%-a mutat olyan teriileteket, ahol az egyedek kozott jelent6s kiilonbségek
adddhatnak. Ha az adott egypontos alap-par varidns a népesség legalabb 1%-anal megjelenik, akkor
azt SNP-nek hivjuk. A human genomikan belll mintegy 9-10 millid kdzos SNP lehetséges, melyek
kozil 2001-re mar 1,8 millié ismertté valt. Bar elméletileg minden k6zds emberi SNP-t 6sszefliggésbe
lehet hozni a megbetegedésekkel, jelenleg ez nem koéltséghatékony. Alternativ lehetGség a genomok
régidinak azonositdsa, haplotipusnak nevezziik, melyek tobbszords SNP-t tartalmaznak, melyek
gyakran egyitt oroklottek. Jelenleg a hapotipusok népesség szintld tanulmdnyozasa bizonyul
koltséghatékonynak a gének és megbetegedések kozotti dsszefliggések vizsgalatdban az egyének

SNP-jének felderitésével szemben.
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DNS SZERKEZETI VARIACIOK: A DNS szerkezetbeli valtozasdnak koszonhetd genomikai varidcidk
elemzése - ami magaban foglalja a inserciot, deléciét és Ujrarendez6dést- az egyének genomikdjanak
feltérképezésével valt lehet6vé. Ezek a vdltozasok, melyek a néhanytdl a tobb ezres nagysagrendet
elér6 bazisokat érinthetnek, névelhetik, vagy csokkenthetik az adott gén képia szamat, térdlhetik
vagy moadosithatjdk vagy kiiktathatjadk a funkcidjat, és igy jelent6s hatdssal birnak. Példaul, a
kutatdsok szerint a mdsolatok szdmanak varidcidja egyes egyedeknél a génexpresszidok kozotti
kiilonbségek terén elérheti a 20%-ot is. A genetikai variaciok ilyenfajta osztalyozasa ezaltal az uj,

jelent6s diagnosztikai eszk6zok alapjaul szolgalhatnak.

EXPRESSZIOS MIKROARRAY-K: A DNS mikro-array-k 1980-as évek vége felé tortént fejlesztése
forradalmasitotta a génexpressziok mérésének maddjat, lehet6vé téve a kutatdk szamdra, hogy
egyidejlleg tobb ezer gén expressziojat vizsgalhassak a korabbi néhany génével szemben. A
technolégia gyors fejlédésének eredményeként a DNS-t vizsgald nagy sdrlségli array-k, a
koznyelvben csak chip-ként elterjedt szilikon lemezen torténé vizsgalatdt eredményezték. Ezeket a
chipeket a laboratériumokban a megbetegedésekkel kapcsolatos expresszids aldirasok ezreinek
vizsgalatakor hasznaljdk. Amennyiben bizonyos 0Osszefliggéseket azonositanak és validalnak, a
megfelel6 DNS probat- tartalmazé mikrosarray-k szintén a klinikai hasznalatra alkalmas diagnosztikai

vizsgalatok alapjaul szolgalhatnak.

GENOMIKAI ES KLINIKAI INFROMACIOK KOzZOTTI OSSZEFUGGSE KERESESE: Hogy a genomika terén
szerzett ismereteket az human egészségiigy terén lehessen kamatoztatni, elengedhetetlen, hogy a
genetikai varidcidk és a megbetegedés kockazata, a betegség lefolyadsa, a kezelésre adott valasz, vagy
nem kivant események bekdvetkezése kozotti dsszefliggést észrevegyiik. Eppen ezért az elmult
néhany évben az aldbbi harom kulcsfontossagu teriileten jelentls erGfeszitéseket tettek: genom-
szintl asszocidciés tanulmanyok, molekuldris diagnosztikai fejlesztések (ami feldleli az in vitro a

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

GENOM SZINTU ASSZOCIACIOS TANULMANYOK: Ezen tanulmanyok lehet6vé teszik a genomikai
markerek szdmanak novekedését, melyek a megbetegedésekkel Gsszefliggésbe hozhatdk, és Uj
megkozelitést biztositanak az ilyen Osszefliggések kezdeti validalasakor. Jelen tanulmanyban egy
populdcién belldli megbetegedés el6forduldsdnak vizsgalatakor az SNP-k vagy haplotipusok
Osszefliggések, és a szekvenica varidciok egyéb potencialis tipusaival kapcsolatban statisztikai
megkozelitést alkalmazunk. A jelenleg legkiterjedtebb jelzével illetett tanulmany esetében a

Wellcome Trust 2000 egyén mintajan végzett vizsgdlatokat hét megbetegedéssel kapcsolatban (a

22



telies 14 ezer esetbdl) szemben a 3000 kontroll mintaval. 2007 juniusaban jelentette be a

megalapozott 6sszefliggést 24 flggetlen genetikai régio és szamos megbetegedés kozott.

lgaz, hogy a jelentésben a szerz6k szamos figyelmeztet6 megjegyzést fliztek a genom-szinti
asszociacios tanulmanyokhoz. Elsé a kiemelked6 jelentéséggel biré mindség-ellenérzés volt, mivel a
DNS koncentracidban kisebb eltérés, mintavételi eljarasok, és egyéb tényez6k a valddi dsszefliggés
feltardsanak akaddlya lehet. Masodsorban, ravildgitottak a statisztikai szigor kiemelkedd
fontossagara a jelentkez6k SNP-inek kivalasztasakor a tovabbi vizsgalatoknal. A tul engedékeny vagy
tul szigord megkozelités az eredmények félreértelmezését okozhatjak. Harmadszor, bebizonyitottak,
hogy nagy szamu mintavétellel lehet értelmezhetd adatokhoz jutni, mert az azonositott régidk szama
dramaian csokkenne ha minden megbetegedésre csak 1000 esetet, és 1000 kontroll vizsgalatot
alkalmaznanak. Valdéjdban az a javaslat szilletett, hogy a jov6ében mind nagyobb szdmu mintdat
vonjanak be, és az egymastdl fliggetlen, de ugyan arra Gsszpontositd tanulmanyok Osszevetése,

kombinacidja szlikséges a nagyobb megbizhatdsag miatt.

Egy ilyen kombinacios tanulmany (2007 augusztusi megjelenés) megerdsitette a Wellcome Trust altal
azonositott egy régid és a sziv- és érrendszeri megbetegedések kozotti 6sszefliggést. A kombinalt
adatok elemzése nem vezetett eredménye mas régidkkal kapcsolatban, és tovabbi négy Uj régiét
azonositott, amit egyik mas tanulmdany sem emlitett. Mindkét jelentés hangsulyozta, hogy az ilyen
kezdeti szintli tanulmdnyok béséges el6zetes adatokkal szolgdlnak, amit tobb fliggetlen,
Osszehasonlithatd szamu tanulmanynak kell megerdsitenie. Mindkettd azt a kbvetkeztetést vonta le,
hogy sokkal tobb munkat igényel az orvosi haszonnal biréd bazis kialakitdsa, amely a

megbetegedésekkel kapcsolatban elérejelzést tehet.

MOLEKULARIS DIAGNOSZTIKA: Annak képessége, hogy mikroarray és szekvenica alap
megkozelitéssel genetikai profilt készitsiink, nagyban noveli a klinikai orvoslasban haszndlt genetikai
tesztek hasznossagat. Ez annak kdszonhetd, hogy a human megbetegedést okozd egyszeres genetikai
maodosulds el6forduldsa nagyon ritka. A leggyakoribb megbetegedések, koztik a rdk, sziv — és
érrendszeri megbetegedések valamint a diabétesz egy sor, egymassal 6sszefliggésben all6 genetikai
valtozasbdl erednek. S6t, az egyes megbetegedéseket okozd genetikai tényez6k kombinacidja
gyakran az egyének kozott is eltérést mutat. Ezen komplexitdsra szdmos cég és akadémiai csoport
Osszetett molekuldris diagnosztikai mddszereket fejlesztenek (tobbek kézétt pl a mikkroarrey-on
alapuldé IVDMIA teszt) azzal a céllal, hogy a genetikai mdédosulasok és/vagy gén expresszid, valamint a
megbetegedések fejlédése, terdpidra adott vdlasz, nem kivdnatos események kozotti dsszefliggést
eldruld specidlis mintaja kell6képpen megalapozott bizonyitékként szolgaljanak. Egyes esetekben
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ezek az 6sszefliggések és azok elbrejelz6 értékiik elegend6 klinikai hasznossaggal rendelkeznek még a

vizsgalat targyat képez6 gének hatdsanak és interakciéjanak teljes ismeretének hidnyaban is.

Mint sok genom-szintl asszocidciés tanulmanyndl, a genomikai profil vizsgalatok esetében az erés,
megbizhato Osszefliggés kimutatdsat tobb csapda is veszélyezteti. Reprodukalhatd minta-gyljtemény
és feldolgozas elengedhetetlen annak elkeriilésé érdekében, hogy a gén expresszidos mintdkban, a
sejt-populdcid altipusai, vagy az expresszidk latszélagos szintjei altal mesterségesen elGidézett
valtozasok elkerilheték legyenek. A mérések standardjaihoz, elemzéséhe és a biomarker adatokbdl
készilt jelentésekhez kiilonb6z6 tanulmanyok, kiilonbozé laboratdriumok 6sszehasonlitdsa, valamint
a duplikdtumok csokkentése szikséges az vizsgalati metddusok és adat-kovetelmények
meghatarozasakor. Bonyolult statisztikai eljarasokra van sziikség, mivel a 10 ezer, vagy anndl tébb
gén expresszidjanak tesztelése, véletlenszerlen hibas Osszefliggés megdllapitdsat eredményezheti.
S6t, ezek a tanulmanyok nem csak nagyszamu mintat igényelnek, hanem fiiggetlen minta szetteket

alkalmazo validalast is.

BIOBANKOK: A biobankok olyan létesitmények, melyek gydijtik, taroljak, feldolgozzak, és szétosztjak
az ott tarolt bioldgiai anyagokat, valamint az anyagokkal kapcsolatos adatokat. Az ilyen bankok altal
térolt bioldgiai anyagok rendszerint DNS, sejt, szovet és vérmintak, bar egyéb, specidlis célokra
hasznalt biolégiai mintdk is el6fordulhatnak. A legtobb esetben a mintdkhoz orvosi, demogréfiai és
néha életvezetési, valamint kornyezeti informaciok is tarsulnak. A bankok tébb format olthetnek és

tobbféle célt is szolgalhatnak.

Longitudinalis populaciés kohort bankok egyének olyan meghatarozott csoportjatdl szarmazé
mintdkat tartalmaznak, akik inkdabb egy bizonyos populaciét képviselnek, semmint egyfajta
megbetegedést. Ezek a bankok a megbetegedések megjelenésének és kifejlédésének
tanulmanyozdsara alkalmasak, valamint annak validaldsara, hogy az el6re jelzett kockazati
tényez6knek valdban van-e hatdsa a megbetegedésre a kivalasztott populdcién beldl. llyen
longitudinalis bankokra példa a Framingham Heart Study-ban részt vevé bankok — bankok csoportja,
melyek 13 Allamokbeli kohort tanulmdny tobb mint 800 ezer mintdjaval rendelkeznek; tovabba a
jelenleg felallitas alatt all6, a Svéd Biobank programban részt vevé nemzeti bankok, a UK Biobank, a

bancoADN (spanyol), és CARTaGENE (kanadai).

Klinikai eset/kontroll bankok olyan tanulmanyokbdl szirmazé mintakat tarolnak, amelyek egy
bizonyos megbetegedésben szenved6 populdcié csoportjaitdl szarmaznak, és amelyeket
demografiailag hasonld, egészséges csoport mintdival hasonlitanak 6ssze. A Wellcome Trust Case
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Control Consortium rendelkezik az ilyen bankok kozll a legnagyobb minta-allomannyal, bar mar
szamos kisebb tanulmany késziilt specidlis megbetegedésekkel kapcsolatban. Ezek a bankok
elsésorban olyan genetikai helyek meghatarozasara és validalasara alkalmasak, melyek kapcsolatban
hozhaték a megbetegedésekkel. Valamint ezek a bankok a megbetegedés és kontorllcsoport
egyidej( és folyamatos nyomon kovetésével eset/kontroll longitudinalis kohort bankokka alakithatok.
Az ilyen atalakitds lehet6vé tenné, hogy a krdonikus megbetegedési profilokat 6sszevessiik a normalis
variacidkkal, tovabba a specifikus genetikai helyeket a megbetegedés fejlédésével, haldlozassal, és a

terdpidra adott valasszal.

Megbetegedés-specifikus biobankok a fentiekben ismertetett biobankoktél annyiban kilénbozik,
hogy ezek csak bizonyos betegségben szenvedd betegek mintdit taroljak, és minta-készletiik az Ujabb
betegeknek koszonhetéen folyamatosan né. Ezek a bankok a rdkos megbetegedésekre
specializalédnak javarészt, hiszen a klinikai és demografiai jegyzetekkel ellatott tumor szbveteket
tdrold bankokat, melyek elsédlegesen a klinikai rakkutatasba bevont betegek mintait taroltak, mar
évtizedekkel korabban létrehoztak. Az ilyen jellegl bankok jarultak hozzd a 21 gént tesztel§ Oncotype
DX® -t vizsgdld tanulmanyok validadldsdhoz, amely teszt a gydgyulds hosszu tdvu esélyét és a
kemoterdpias el6nyoket tudja el6re jelezni a hormon-kezelésen atesett, estrogen-receptoros pozitiv
mellrakos betegek esetében. Bar a mintdk gyljtésére, feldolgozdsara, és tarolasara vonatokzo
standardok meghatdrozasanak hianyaban, valamint a tovabbi genetikai vizsgalatok tanulmdnyaival
kapcsolatos kdzos megegyezés hidnydban ezek kozll a térténelmi bankok kozil sok kiiszkoédik a
klinikai jegyzetek hidnyossagaival, vagy inkonzisztens min&séggel. S6t, a populdciés fokuszpontu
tanulmanyokkal szemben, melyek esetében a mintakat id6rél-idére ismételten be lehet gydjteni, itt a

tumor mintak véges mértékben elérheték, és ezért a ,kimerilés” felé kozelednek.

A bank létrehozdsanak céljara vald tekintet nélkil, ezek hasznossdga a standardizalt mintavételen,
feldolgozason, a bioldgiai mintak taroldsan mulik, csakigy, mint a mintak és informacidk biomedikai
kutaté-tdrsadalom korében térténd hatékony megosztasi mechanizmusan. Ezen elgondolas alapjan,
valamint azt felismerve, hogy a standardizalt, kivald6 minGségl bio-mintak hidnya a rakkutatds
fejl6désének gatjat szabjak, a National Cancer Institute (NCI) Iétrehozta az Office of Biorepositories
and Biospecimen Research (OBBR)-t, hogy az Iroda vezesse, koordindlja és fejlessze az intézet bio-
mintdi forrdsanak, elérhet6ségének Ugyét. Az OBBR fejleszti ki és alkalmazza a mintdk gydUjtésére,
feldolgozasara és taroldsara vonatkozé standardokat, valamint tdmogatja a minta- és adatmegosztas
lehet6ségét annak érdekében, hogy a genomikai és proteomikai tanulmanyok el6rehaladasat
tdmogassa. S6t, az NCI egy sor dijat alapitott a Clinical Trials Cooperative Groups szamara, hogy
biztositsa a magas minGségl biomintak gytjtését az NCI altal tdmogatott fazis Il rak-vizsgdlat
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elérhet6ségét a kutatd cégek szamara. Nemzetkozi szinten az Organization for Economic Cooperation
and Development (OECD) 2001-ben inditott egy tanulmanyt, aminek eredményeként 2007
juniusdban megjelenhetett az OECD biolégiai forrds-kdzpontokra vonatkozd legjobb gyakorlat

irdnyelve.

GYOGYSZERIPAR - BIOTECHNOLOGIAI KESZITMENYEK

A jov6kép megvaldsitdsahoz a gydgyszeripari kutatasi stratégia atalakitasa sziikséges, hiszen a
blockbuster és tomegpiaci fejlesztések egyre kisebb megtériilési ratat hoznak az innovativ cégeknek
egyre nagyobb kockdzatok mellett. A gydgyszeripari fejlesztések egy része nem témegpiaci igényeket
kell kielégitsen, hanem csak sz(ik beteg csoportok kezelésére alkalmas (e.g. Niche-buster

gyogyszerek) célzott terapiak.

Ezen belll kilénosen nagy jelentésége van a biotechnoldgiai eszkdzokkel gyartott készitményeken
(Terdpias fehérjék, monoclondlis antitestek (mAB)) alapulé terapidknak. A biotechnoldgia
készitmények jelentds piaci részesedéssel rendelkeznek, vildgviszonylatban a gydgyszeripari
fejlesztések jelentls részét teszik ki széles indikacids palettdval elsGsorban onkoldgiai, immunolégiai
és kozponti idegrendszeri betegségek esetén. A biotechnoldgiai készitmények szabadalmainak lejarta
utdn van lehet6ség U.n. bioszimildrisok fejlesztésére, mely az ilyen terdpidk szélesebb korben vald
elérhetdségét teszik lehetévé. Az eurdpai gydgyszeripari hatdsag, a European Medicines Agency
(EMA) a monoklondlis antitesteken alapuld terapiak, mint célzott terapidak jelentGségét és a
pharmacogenomikaban rejl6é diagnosztikai és prognosztikai lehetdségeit, kiiléndsen az onkoldgidban,
kiemelt figyelemmel kezeli. kulcsszerepet kap ebben a biomarkerek azonositasa és validalasa egy
adott, specifikus betegpopulacié esetén (Reflection Paper On Pharmacogenomics In Oncology,
EMEA/CHMP/PGxWP/128435/2006). Ezen ismeretek alkalmazidsa a jov6 gyodgyszeripari

fejlesztéseiben, és klinikai teszteléseiben kodzponti jelentéséggel bir. A személyreszabott orvoslas

«sres

*  Genetikus profil, gén és fehérje expresszids szintek meghatdrozasa

* A betegcsoport meghatarozasanak alapja egy adott indikacion beldl — a leghatékonyabb
terdpia kivalasztasa

*  Preszimptomatikus magas kockazatu betegpopulacié beazonositasa

* A hatésagi engedélyeket ennek megfelel6en adjak meg, a termékleirasba bekeril(het)nek
ezek az Uj ismeretek

* A hangsuly attev6dése a betegség kezelésér6l a megel6zés felé (a betegségre vald hajlam

biomarkereinek meghatarozasa)
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*  Optimalis terapia kivalasztasa, hattérbe szoritva a ,trial-and-error” gyakorlatat (a betegség,
illetve a terdpia prediktiv és prognosztikus biomarkereinek meghatarozasa)

* Kedvez6bb mellékhatas-profil megvaldsitasa, novelve a betegek egytttmikodését

A gyodgyszeripari fejlesztésekben kiemelt jelentGsége kell legyen a genomikai ismereteken
alapuld, biomarkereket validalé diagnosztikai eszkdzok és célzott terapiak egyiittes fejlesztése
(FDA Concept Paper: Drug-Diagnostic Co-Development, 2005) a személyre szabott terapiak
megvaldsuldasdhoz: (i) a klinikai vizsgalatok egy adott kezelésre potencidlisan érzékeny
betegpopulaciora fékuszalnak; (i) ezen betegcsoporton bellil nagyobb hatékonysag és
alacsonyabb toxikus hatds elérése; (iii) Biomarkerek, mint klinikai végpontok; (iv) klinikai
fejlesztések koltségének és id6tartamdanak optimalizdsdla, a sikerrata névekedése. Egyre nagyobb
szamu potencialis biomarker azonositasa torténik, viszont ezen biomarkerek klinikai haszonnal
birdé diagnosztikai vizsgalatba torténé bevondasa csak lassu Gtemben halad a validalasi folyamatok
nehézségei miatt. A potencialis biomarkerek felfedezése és klinikai hasznossaguk validdlasa
kozott jelenleg fenndllé egyensulyhianyt javitandd, két kihivasnak kell eleget tenni. Az els6 az
allami és maganszektorban folytatott validalasi kutatdasok hatékonyabb koordinaldsa, és a
prioritdsok hatékonyabb meghatdrozasa, a masodik pedig a validaldsi tanulmanyokhoz

alkalmazott eszk6zok javuldsanak elérése.

3.2 Egyiittmikodések

A stratégiai K+F terileteken sziikséges egyuittm(ikodések, egyetem/akadémia — ipar

kapcsolatok hazai és nemzetkozi szinten:

e A személyre szabott orvoslds meghonositdsdban érdekelt gyégyszergyartd-, biotechnoldgiai
cégek, egyetemi/akadémmiai kutatok, klinikusok és betegképviseleti csoportok rovid és
hosszu tavu egylttmikodési megallapodasok, kdzos szervezetek, konzorciumok alapitdsa;

e A hagyomanyos és biotechnoldgiai gydgyszeripar igényeinek harmonizaldsa a
népegészségligyi, klinikai és akadémiai szféra érdekeivel és lehet6ségeivel, szolgalva ezzel a
transzlaciés medicina kialakulasat, igy az akadémiai és ipari kutatdsok eredményei
hasznosulhatnak az orvoslds diagnosztikai és gydgyitd agaban;

e A GNTP tagszerveinek bekapcsoléddsa a transzlacids medicina, személyreszabott orvoslas

eurdpai haldozatdba, nemzetkdzi kapcsolatok meger&sodése;
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Akadémiai intézmények Kormanyzati szervek Gyogyszeripari vallalatok

Génekkel
foglalkozo
vallalatok
(adatbanyaszat
, technoldgiai
vallalatok, stb.

Diagnosztikai cégek

Gyartok

T EEEEEEEE=ASS0 ) TTTEEEEEEEEES

Fogyasztok

Betegek és
egészséglgyi
fogyasztok Finanszirozok
Egészséglgyi

Etikusok, Torvényhozék Szakemberek Mi"aged
are

2. Abra: Ipar-ipar-akadémia egyiittmiikodések és kormanyzati szervek szerepe az Sz5z0
célkitlizéseinek megvaldsitasa érdekében

Ipar - lpar — Akadémia kapcsolédasi pontok/egyiuttmikodések a terapia, diagnosztika, genomika,
proteomika, bioinformatika- technoldgia transfer, translational medicine, gydgyszeripari fejlesztések
teriiletén — keretek és feltételek:

- Meglévs gyogyszeripari/biotechnoldgiai és akadémiai csoportosuldsok, kapcsolatrendszerek
megerGsitése; a személyre szabott orvoslds és célzott terapidk eszkdzei és maddszerei
transzferaldsa;

- Uj Ipar - Ipar - Akadémia kapcsolatok kialakitdsa, tanuldsi lehetéségek megteremtése,
tudasmenedzsment, hazai hattér kialakitasa;

- Biotechnoldgiai, gyogyszeripari képzésben (szakember és management) aktiv szerepvallalas

- Iniciativa a kiilfoldon képzett (iparban vagy akadémian) szakemberek hazahozatalara;
tudomanyos management kultira megalapozasa, emberi eréforrds — megujuld tuddasbazis -
biztositasa;

- Alap- és alkalmazott kutatas eredményeinek eljutdsa klinikai fejlesztésekig — akadémiai
kutatdsok és ipari alkalmazas interakcidja és integracidja;

- EUs és nemzeti szintli programok nyitottsdga a gyogyszeripar és a biotechnoldgiai szektor

szereplGi részére; 6sszehangolt kommunikacié — nemzeti és EU szinten;

28



- Gydgyszeripar — (Biotech) kozép és kisvallalkozasok, valamint az akadémia kozotti
egyuttmikodések finanszirozasa: proof-of-concept bizonytasat fedezd palyazati forrasok
biztositasa;

- Az ipar és az akadémia kozos haszndlatdban science and technology parkok, incubatorok;

meglévd infrastruktuira, k6zos miszerparkok Iétrehozasa, tamogatdsa;

3.3 Oktatas, tudas menedzsment

Az oktatds a SZSZO elterjesztésének az egyik legfontosabb feltétele, melynek kilénb6z8 szinteken
kell parallel torténnie. Az orvosok képzésében a gradudlis képzésbe mar beépitendd az SZSZO, hiszen
a fiatal orvos nemzedék szemlélete a legkdnnyebben alakithatd. Az SZSZO oktatdsa szorosan
kapcsolddik a molekuldris bioldgiai alapokat valamint a betegségek molekularis mechanizmusaival
foglalkozé molekuldris medicina oktatasaval. Ezek nélkiil a genomikai alapu diagnosztikai tesztek nem
értelmezhet6ek a gyakorld orvos szdmdra és elengedhetetlenek ahhoz, hogy ezek a diagnosztikai
Ujdonsagok a gyakorlatban elterjedhessenek. A képzés hatékony klinikai dontést eredményez. Az
id6sebb orvosok postgradualis képzése hasonlé fontossagl és még tébb odafigyelést igényel, hiszen
az idésebb nemzedék nem kapott egyetemi évei alatt molekuldris bioldgiai alapképzést, igy
esetiikben mas képzési stratégia sziikséges. Az egészségiigyi dontéshozdk, a OGYI és a finanszirozé
szamara is folyamatos tovabbképzés sziikséges ahhoz, hogy a személyre szabott, prevencids
medicina altal hozott szemlélet valtas, minden szinten megvaldsuljon. Ugyan jelenleg az SZSZO-ban
haszndlt diagnosztikai tesztek még csak most keriilnek be a koztudatba, és legtdbbjik specidlis
szakteriletre, mint pl. az onkoldgiara Gsszpontosit, sziikséges az egészségligyi ellatds valamennyi
szereplGjének a képzése. A jelenlegi orvosi képzési gyakorlat annak ellenére kevés figyelmet szentel
az Uj genetikai és molekuldris technoldgidknak, hogy az orvosi gyakorlatra azok jelentés hatdssal
vannak. A nem specializdlédott orvosoknak annak a kockdzataval is szembe kell néznilik, hogy ha
ezen felfedezések (iteme tovabb gyorsul, akkor részlegesen veszithetnek is a kivaltsdgukbdl, hiszen a
fogyasztok egyre aktivabbak lesznek 6nmaguk képzésével kapcsolatban ezen a téren.

Az orvos képzés mellett hangsulyt kell fektetni a betegek képzésére is — jogok, kotelezettségek,
lehet6ségek megismertetése, betegségek, kezelések alapszint(i ismerete, azonban ez dvatosan
kezelendd. Redlis, és konnyen érthet6 informacidra van szikségik nagy altalanossagban a személyre
szabott orvosldsban rejlé lehetGségekrél, és annak korlatozé tényezgirdl, kilondsen, ami a genomikai
alapu molekuldris diagnosztikat illeti. A betegképviseleti szervek er6s6dé és jelentds szerepléként

jelennek meg a terileten, jelenlétiik tdmogatott és batoritjdk a tevékenységiiket. Mindaddig,
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azonban nem sziikséges atfogd szakpolitikai intézkedést hozni a betegoktatds elterjesztése

érdekében, mig tobb vizsgdlati eljards nem kerl a klinikai gyakorlatba.

3.4 A kutatasi infrastruktura fejlesztése

A hazai kutatdsi infrastruktura szinvonala jelentGsen elmarad az EU fejlettebb tagorszagai mogott. Az
1990-2008 kozotti idészakban a K+F raforditdsok alacsony szintje jellemezte a hazai innovacios
rendszer m(kodését. A teljes kutatdsi és fejlesztési raforditas csak kivételes években érte el az
nemzeti 6ssztermék 1%-at, ami az EU27 atlag 55%-a.1 Ezen beliil az id6szak dont6 részében az allami
forrasok fedezték a raforditasok tobbségét, csak 2008-ban haladta meg ennek mértékét a vallalati
szektor raforditdsa. A kilfoldi forrdsok2 sulya az ezredfordulét kévetéen jelentésen megnétt: 8-12%
kozott mozgott,3 ami az OECD tagorszagokkal Osszehasonlitva igen magas arany. Jelenleg folyik
Magyarorszdgon az egységes nemzeti kutatdsi infrastruktura-fejlesztési stratégia és program
kialakitasa, 6sszhangban az Eurdpai Kutatds Térséggel (NEKIFUT Program). Az intézkedés tamogatja
(@) a mar létez6 hazai kutatasi infrastrukturdk adatainak és a fejlesztési igényeinek felmérését,
folyamatos karbantartasat és nyilvdnossagra hozatalat a vildghaldn, (b) egységes nemzeti kutatdsi
infrastruktura-fejlesztési program kialakitasat és finanszirozasat. Ennek megvaldsitasara inditotta el a
kutatds-fejlesztésért felel6s miniszter 2008. szeptemberében a Nemzeti Kutatdsi Infrastruktura
Felmérés és Utiterv (NEKIFUT) projektet. A projekt célkitlizése (1) a stratégiai jelentSségii kutatasi
infrastrukturak regiszterének létrehozasa, valamint (2) a nemzeti kutatdsi infrastruktura fejlesztésére
irdnyuld stratégiai ajanlasok megfogalmazasa . A stratégiai jelent6ségli kutatdsi infrastrukturak
felmérése mellett parhuzamosan elindult egy, az egyetemes tudomanyfejlédés varhatd trendjeinek
felvazolasat célzd, valamint a hazai kozép- és hosszu tavu tarsadalmi és gazdasagi igényeket és a
magyar tudomany bels6 fejlédési folyamatait egylttesen vizsgdld elemzési tevékenység, amely a
kutatéi kozosség részvételével — a nemzetkozileg gyakran alkalmazott elGretekintési (foresight)
madszer néhany elemére tdmaszkodva — kivdnja meghatarozni a Kl fejlesztés stratégiai iranyait,
valamint dsszedllitani a kozéptavu Kl fejlesztés utitervét. Az orvostudomanyi trend elemzés az egyik
legfontosabb fejlesztendd terlletnek a SZSZO céljait szolgald infrastruktura fejlesztését tlzte ki. Az

infrastruktura fejlesztése az aldbbi szempontokat kell, hogy teljesitse.

' Ez az ardny 1995 6ta 2,1-2,3% kozétt ingadozott az OECD-tagorszagok atlagaban, az EU27 &tlaga pedig 1,7-
1,8% volt ebben az idGszakban, 2007-ben 1,8%. (OECD MSTI 2009/1, ,Kutatés és fejlesztés 2008”, KSH 2009.
szeptember)

’ Ebbe nem tartoznak bele az EU Strukturalis Alapokbél finanszirozott tamogatasok.
3 ,Kutatds és fejlesztés 2008”, KSH, Budapest 2009. szeptember
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1. Ujeszkdzok a human genom dekddolasara és a gén expressziok mérésére

2. Biobankok fejlesztése és a biobankokban tarolt bioldgiai mintak large-scale vizsgalatai,
melyek segitenek a betegségek hatterében 3ll6 és a phramacotherpiat befolydsolé genetikai
variacidk megértésében

3. Az egészségligyi IT infrastrukturdlis fejlesztése, mely segitségével a klinikai és kutatdi

adatbazisok integralhatok.

Az Eurdpai Unid javaslatara 2002-ben megalakult az ESFRI-t,4 hogy koordindlja azokat a torekvéseket,
majd fejlesztéseket, amelyek a kontinens tudomanyos potencidljdnak novelését szolgdld kutatdsi
infrastrukturak létrehozasat célozzak meg. Az ESFRI 2006-ban jelentette meg elsé fejlesztési utitervét
(un. roadmap-et),5 majd 2008-ban annak aktualizdlt valtozatat. Magyarorszag aktivan
bekapcsolédott az ESFRI tevékenységébe, és az elmult években két ESFRI projekt hazai
megvaldsitdsdra is bejelentette szandékat. Az ESFRI kezdeményezte, hogy a tagorszadgok is készitsék

el sajat Kl utiterviiket. A magyar NEKIFUT kezdeményezés |ényegében erre reagalva indult el.

Az elmult évek sordn az EU tagorszagainak tobbsége elvégezte a sajat kutatasi infrastruktdrdjanak
kutatdsi infrastrukturdk jelent6ségének erételjes novekedésére. Szamos orszdg e folyamat egyik
elemeként értékelte a sajat szakpolitikai dontéshozatali rendszerét és az alkalmazott eszkézoket, a

kormadnyzati intézkedéseket is.

Az egyes orszagok nemzeti Kl uUtitervében a fejlesztési célok Gsszhangban vannak a TTl-politikai
célokkal. A nagy orszdgok (pl. Nagy-Britannia vagy Franciaorszag) a globalis vezet6 szerep
megé6rzésére torekednek a tudomadnyos kutatds terén, s ezt a célt szolgalja a Kl fejlesztési utiterviik is.
A kisebb, de dinamikusan fejl6d6 orszagok (pl. Finnorszag, Dania vagy Svédorszag) az Osztoénzé
nemzeti kutatasi és innovacids kornyezet megteremtésében és a nemzetkozi egylttmikodés

erdsitésében latjak sajat Kl fejlesztésiik legfontosabb céljat.

A kutatdsi infrastruktira terén igen jelent6s lemaradas jellemzi a magyarorszagi helyzetet az EU
legtobb tagdllamahoz képest. Ennek oka els6sorban a K+F beruhazasi forrasok tartdsan alacsony
szintje. A magyar kutaték élvonala az elmult évtizedekben arra torekedett, hogy a nemzetkozi
kapcsolati rendszerén keresztiil hozzaférjen a kilfoldi kutatdsi infrastruktirakhoz. Egyes esetekben

ehhez aktiv kormanyzati magatartasra volt/van sziikség.6 A hazai dontéshozatali rendszer egyaltalan
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nem, vagy csak nagyon nehezen képes kezelni az olyan kilféldi infrastrukturdk elérésére iranyuld
torekvéseket, amelyek volumeniiknél fogva nem igényelnek kiilonleges kezelést, az atlagostdl elétré
dontési folyamatot (pl. nem sziikséges kormanyhatarozat vagy mas egyedi testileti dontés), viszont
aktiv kormanyzati részvétel nékil nem valdsithatok meg. A koltségvetési szervezetek altal
m(ikodtetett kutatdsi infrastrukturdk esetében komoly pénziigyi nehézséget okoz a folyamatos
Uzemeltetés, valamint a karbantartds. Miutan ez az allapot 20 éve tart, a kutatdok energiait a napi Kl
problémak menedzselése kéti le, és igy a rovid tavu szemlélet valt uralkoddva. Ennek kdvetkeztében
hidnyoznak a hosszi tdvu gondolkodas, a stratégia-alkotas szocioldgiai és szocidlpszicholdgiai

feltételei is.

Az elmult 10 évben, a fenti problémak ellenére — tobbnyire jelentés k6zosségi finanszirozasi forrasbol
(hazai és féleg brisszeli EU palyazatokon elnyert tdmogatasok felhasznaldsaval) — néhany helyen
nemzetkozileg is szdmottevd kutatasi infrastruktira jott/ jon létre. Ezek rendre MTA vagy egyetemi
kornyezetben mikodnek, és tipikusan nagyvallalati — tobbnyire multinacionalis vallalati —
kozremikodéssel jottek létre, illetve lizemelnek.7 A kozelmultban beinditott, a véllalatok és a
kutatdhelyek kozotti egylttmikodést O0sztonzé programok (pl. a kooperacidés kutatokozpontok,
klaszter-program, regionalis tuddskdzpont program és a nemzeti platformok tamogatdsa) hatdsara
megjelentek olyan torekvések is, amelyek egy adott technoldgia vagy iparag keretein belll, kozésen
létrehozandd és lizemeltetendd kutatdsi infrastrukturdkra is kiterjedd stratégiai programok

megalkotdsat célozzak

A magyar kutatdk, kilonosen a tobbségében a koltségvetés altal finanszirozott K+F szervezetek
szamara az elmult évtizedekben a kovetkezd forrasok alltak rendelkezésre a KI fejlesztések

finanszirozasara:

e Specifikus, a mUiszerek beszerzését tdmogato palydzatok

o Mdszerek, eszk6zok beszerzése kutatasi projektekre benyujtott palyazatok részeként
e Palyazatok a kilféldon m(ikodé nagyberendezésekhez vald hozzaférés tamogatdsara

o Nemzetkozi szerzGdéseken (esetenként éves tagdijon) alapulé nagyberendezéshez vald

hozzaférés

7 16 példa ezekre a BME-n létrejétt Mobil Innovdcids Kézpont, amely nemzetkézileg is egyediilalld szakmai
profillal, valamint a legujabb mobil és vezeték nélkili alkalmazasok fejlesztésére és tesztelésére szolgald
korszer( vezeték nélkili kommunikacids koérnyezettel, tesztrendszerrel rendelkezik. Megemlitheté a nagyon
fontos kutatasi hattér-infrastruktuira, a kutatasi informatikai haldzat fejlesztésének tobb mint 20 éves torténete
is (az NIIF program).
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1999 és 2005 kozotti palyazati rendszerél egy atfogd elemzés készilt, mely eredménye az

aldbbiakban foglalhatdk 6ssze

Az OTKA tipikusan nagyszdmu palyazatot tdmogat kis Osszegekkel, mig a vallalati kutatohelyek
részére kiirt NKTH és NFU palyazatok éppen az ellenkezd képet mutatjdk: kevés nyertes, de
egyenként jelent6s Osszegli tdmogatdssal. A tdmogatasok szervezetek szerinti koncentracidja a
jellemz6: 8 szervezet nyerte el az Osszes tdmogatds felét, a teljes tdmogatdsi 6sszeg 80%-a 29
szervezet kozott oszlott meg. A kozfinanszirozasu kutatéhelyek szdmara lényegében a hazai, kisebb
mértékben a nemzetkozi palydzatok jelentették az egyetlen érdemi forrast mdszerparkjuk
megujitasara. A rendelkezésre all6 forrasok — a tdmogatottak véleménye szerint — a szinten tartast, a
legsiirgetébb fejlesztések megvaldsitasat tették lehet6vé. A beszerzett mliszerek elsédlegesen

kutatdsi célu hasznositast szolgdlnak, az ipari jellegl szolgaltatasok aranya alacsony (4%).

Az egészségligyi informacids technoldgiai eszk6zok, melyek magukban foglaljdk az orvosi, személyes
orvosi feljegyzéseket és klinikai dontéshozdst segit6 rendszereket, lesznek a genomikai alapu
diagnosztika fejlesztésének és széles korben torténd alkalmazasanak alapvet6 elGsegit6i. Teljes
mértékben interoperabilis, standardizalt orvosi feljegyzések lehet6vé teszik az adatok aggregat
maodon torténd elemzését. Az orvosok igy teljes korli képet kaphatnak a betegek kortorténetérdl,
tovabba felbecsiilhetetlen értékd, kutatdsi célra is haszndlhatd platformként is értelmezhet6 a
klinikai jelenségek genomikai markereinek vonatkozasaban. Az orvosi feljegyzésekkel 6sszekotott
orvosi dontést segité eszkozok elengedhetetlenek az Uj betegre szabott diagnosztikai tesztek
|étrejottéhez, csakigy mint a teszteredményekhez tortén6é automatikus hozzaférés. Tobb korabbi
szakpolitikai javaslat felvetette ezen eszk6zok sziikségességét, és mind az allami, mind a magdanszféra

jelentGs eréfeszitéseket tesz ezen igények kielégitése érdekében.

3.5 A kutatasi infrastruktira miikodtetése

A kutatasi infrastruktira mdkodtetésében és finanszirozasban vallalt allami és maganbefektetési
szerep Vvilagviszonylatban jelent6s: az elmult évtized hatalmas, a genomikai technoldgia
alkalmazasaba és fejlesztésbe fektetett dllami és magdnbefektetései nélkil a modern, genetikai alapu
személyre szabott orvoslds nem johetett volna létre. Ugyan ezek a technoldgidk mara mar érettnek
bizonyulnak, és bar van még hova fejlédni, az igazi kihivast mégis az olyan kutatasok finanszirozasa,
melyek tulmutatnak a megbetegedéssel kapcsolatos genetikai aldirdsok felfedezésén, valamint az Uj
diagnosztika, terdpia és preventiv stratégidk alapjaul szolgald Osszefliggések validdlasan is. A
validaciés tanulmanyok haladd kutatdsnak tartott biomedika altaldanos teriletét képezik, ami a K+F
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fejlesztések sok vondsat hozzak. Végso soron inkabb az ipar felségteriletének bizonyult az id6k sordn
mégis allami finanszirozas sziikséges a koltségek és a magas kockdzatok miatt. Ugyanis amig a
genomika és a megbetegedés kozotti osszefliggés validaldsa egyarant koltséges és magas kockazatu
marad, az ipar szereplSi nem feltétlenilil szandékoznak befektetni, mig a validacié egy tisztdbb utja
nem korvonalazddik. Ezért, hogy a genomikai technolégiakba fektetett allami pénzek hasznat
érzékelni lehessen, ezen Osszefliggések validalasaval foglalkozd haladd kutatdsok allami
finanszirozasat névelni kell, és ipari koordinaciot biztositani, hogy a genomikai felfedezések gyakorlati
alkalmazasa megkezd6dhessen. Ez a genomikai kutatdsok allami finanszirozadsa és ezen felfedezések
betegek és a koz javara forditasa kozotti megfelel6 egyensuly Ujraértékelését igényli, valamint Uj utak

fejlesztését, ami az allami és maganfinanszirozas prioritasait meghatarozza és koordinalja azokat.

A KULCSFONTOSSAGU ESZKOZOK FEJLESZTESE: A genomikai technolégidk igéretes mivoltdnak
realizaldsahoz a személyre szabott orvoslas fejl6désében, jelent6s befektetések kellenek harom
kutatasi eszkéz esetében: a) megbetegedés-specifikus biobankok a genetikai varidciok és a
megbetegedés kimenetelének, valamint a terdpidra adott valasz 0Osszefliggéseinek vizsagalta
érdekében; b) a biomarkerek standardjaival és bonyolult statisztikai metddusok beépitését célzo,
genomikai profil klinikai validalasat és hasznositasat demonstarlo study design-ok kidolgozasa; c)
népesség kohortok és kapcsolédd biobankok az egészséggel és betegséggel foglalkozd longitudidlis

tanulmanyok.

3.6 Szabalyozas

3.6.1 Laboratdriumi vizsgalatok szabalyozasi rendszere

Eredetileg a laboratdriumi vizsgdlatok a vizsgalat tdrgydnak pontos paramétereinek mérését
jelentette (pl. analitikai validalas). A vizsgalat eredménye Kklinikailag vagy teljesen érthet6,
értelmezhetd volt (pl. pozitiv Hepatitis C eredmény), vagy az orvos altal mas tényezdk figyelembe
vételével adott pontos informaciét (pl. a koleszterin teszt, vérnyomas szint, stressz vizsgalat, csaladi
kdrkép egyiittes figyelembe vétele annak meghatdrozdsara, hogy a beteg szivroham kockazatanak ki
van-e téve). Ezzel szemben a genomikai alapi molekuldris vizsgalatok nem feltétlendil
transzparensek, mégis kozvetlenil befolyasoljdk a beteg kezelését. A vizsgalatok nem csupan a beteg
genetikai profiljat (analitikai validalas), vagy egy-két génjét mérik, de 6sszhangban kell aliniuk egy sor

szilard és reprodukalhaté klinikai tanulmannyal (klinikai validalas).

In vitro eljarasok és diagnosztiaki eszk6zok szabdlyozasa:
- orvosi eszk6zok szabdlyzdsa — biztonsagi és hatékonysagi kérdések, minéség-ellen6rzés
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- Uj orvosi eszkozok els6 értékelése vagy premarket-jovahagydsa (a termék kockazatanak
jellegétdl fuggben)
- emberi szovetek vizsgalasanak feltételeit hatarozza meg (akkreditalt vizsgalati hely, személyi,

targyi feltételek, dokumentacid, validalas, a vizsgalatokhoz igazodd egyéb elGirasok)

Terapias termékekhez kapcsolédd molekularis diagnosztika USA és EU iniciativak:

Azon diagnosztikai vizsgalatok, melyek a terdpiara adott vdlasz alapjan tesznek kiilonbséget a
betegek kozott, egyben a hatdanyag klinikai hasznossagat is meghatarozzak, ezen keresztiil pedig
hatdssal vannak a terapids kategorizaldsara. Ha a diagnosztikai teszt és a hatéanyagot egyidejlileg
fejlesztik, a két fejlesztési és szabdlyozasi eljaras kozotti koordindcidnak kdszonhetéen a koltségek
csokkenhetnek, és ezzel parhuzamosan id6 hatékonyan keriilhet mindkét termék a piacra.
Amennyiben a klinikai tanulmdnyok mind a diagnosztikai tesztek, mind pedig a terdpias hatéanyag
klinikai hasznosithatésaganak vizsgdlatara kiterjedek, kilonos koriltekintéssel kell eljarni a study
designnal, mddszertannal kapcsolatban, hogy a kapott eredmények statisztikailag validak legyenek.
Az adhatd terdpidk, ellatasok, gyogyszerek korének, kezelend6 betegek kdrének meghatdrozasa FDA

és EMA szabalyozo felligyelete alapjan.

3.6.2 Finanszirozas szabalyozasa

| javaslat A kormany dolgozzon ki egy stratégiat, egy hosszu tavu tervet, ami koordinalja az allami
és maganszektor a személyre szabott orvoslassal kapcsolatos kutatasok és fejlesztések

el6érehaladasa érdekében tett er6feszitéseit.

la) dllami/magan szektor szamara ,térkép” készitése a személyre szabott orvoslas terén végzett

kutatas és halado fejlesztések koordinalasara

Az allam, a szakmai irdnyitd szervezetén keresztiil csatlakozik a maganszektorhoz, hogy
elkésziilhessen a személyre szabott orvoslas K+F térképe, ami koordinalnd a haladd kutatasokat,
melyek a genomikai technoldgiak fejlédésének kdszonhetéen human-egészségiigyi diagnosztika,

terdpia és preventiv stratégidkat érinti. A térkép harom teriletet érint:
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Els6: a kulcs-forrasok és eszkd6zok azonositdasa, melyek a fejlesztésekhez sziikségesek, és melyek
meghatarozzak a magan, illetve az allami szektor altal, illetve a k6zdsen legjobban fejleszthetéket. Pl.
genomikai korreldciok azonositasanak és validalasanakz alapvetd jelent6ség miatt, a populdcids és
eseti/kontroll kohort, és a kapcsolddd biobankok, csakigy, mint a megbetegedés-specifikus bankok
|étrehozasat allami és alapitvanyi pénzekbdl kell megvalésitani. Ezzel szemben, a nagy-teljesitményd

diagnosztikai chip-technolégia a maganszektorra marad.

Masodik: a tevékenységek meghatarozdsa, melyeket az akadémikusok allami, vagy alapitvanyi
tdmogatasbdl valdsitanak meg, melyeket az ipar kovetne, és melyeket a legjobban az akadémiai-
ipari-allami-alapitvanyi egyittm(ikodés tud megvaldsitani. Altalanosan elfogadott, hogy az allami és
nem profitorientalt szektor elsédleges felel6ssége a kutatd-tudomanyok tamogatdsa, ami a
személyre szabott orvoslas esetében a a betegséggel Osszefliggésbe hoztatéd lehetséges genomikai
biomarkerek kutatdsat jelenti. Ezzel szemben, ha a genomikai profil és a megbetegedés, vagy a
betegség tlinete kozott a mar azonositott Osszefliggés validaltasa is megtortént, az Uj diagnosztikai
tesztek, vagy az egyén genomikajahoz igazitott terdpia fejlesztése és a végsé klinikai prébaja mar az
ipar felségterilete lesz. Bar a haladd kutatasok folytatasa terén, ami a biomarkerek és a betegségek
kozotti kapcsolatot validaja, a koz/maganszféra tevékenysége kozotti megfelel§ egyensuly nem
egyértelmden tisztdzott, és igy az dallami és maganszféra érdekeltjei részérél kiemelt figyelmet

igényel.

Harmadik: allami/magan egyuttmikodések megvaldsitasa a kulcsfontossagu felfedezések és halado
kutatdsok terén tett eréfeszitésekkel kapcsolatban, melyek a személyre szabott orvoslas termékei és
szolgdltatasai tekintetében esszencidlisak, bar nem kéthet6ek kizardlag egy spercidlis termékhez. Egy
példa erre az NCI Translational Research Working Group altal javasoltz allami-ipari konzorcium, ami
egy rakkutatdsra létre hozott integralt nemzeti biobank haldzatot tdmogat az NCI altal vezényelt

National Biospecimen Network Blueprint koncepcidjahoz hasonlé koz6s infrastrukturalis hattérrel.

Ib) Az allami pénzek allokaciéjanak értékelése a személyre szabott orvoslassal kapcsolatban

folytatott felfedezés és a haladé kutatasokat dsszevetve

A témaban relevans kozponti/allami intézetek a genomikai felfedezések Uj termékekben és
szolgdltatdsokban torténé hasznositasat illeté genomikai alapkutatdsokra forditott forrasok
allokaciéjat ujraértékelik. Az értékelésre sziikség van ahhoz, hogy a szlikos allami forrasok kezelése

megfelel6 moédon torténjen, ezzel biztositva, hogy mig a fontos genomikai felfedezések tovabb
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folynak, addig a human egészségre legnagyobb valdszinlséggel jelentds hatdst gyakorldk a laborbdl a
klinikai tesztig jussanak, amikor is a genetikai aldirds és a megbetegedés kozotti korrelacié validalasa

megtorténik.

A kutatdsok és a felfedezések gyakorlatba Ultetésére forditott forrdsok megfelel§ allokacidjahoz
egyuttal annak metodikajat is sziikséges kidolgozni, hogy miként lehet azonositani azokat az igéretes
felfedezéseket, melyek kés6bb a klinikai validalas szintjére lehet juttatni. Amennyiben a haladé
erbfeszitések mérlege uUgy all, hogy a halmozédé felfedezéseknél kevés remény van arra, hogy
belathatd id6n belil el6relépés legyen, Ugy a tamogatdsok Ujraelosztdsat a felfedezésektdl a
haladé/megvaldsitd kutatdsok iranyaba kellene mddositani. Az allokacié id6rél id6re modosulhat,

mivel a felfedezések és haladd kutatasok terén Ujabb elérheté lehet6ségek adédhatnak.

Ic) A molekularis diagnosztika nemzeti prioritasainak azonositasa

Kormanyzati/szakagi szervek azonositjak és meghatdrozzak a prioritasat a molekularis diagnosztika
alkalmazasabdl el6nyhoz jutdé megbetegedéseket és azok terdpidit, figyelembe véve mind a
tudomanyos lehetGségeket, mind pedig a kozegészségligyi igényeket. A prioritast élvezd fejlesztési
projektek lehetnének az uttdréi a megbetegedések és azok kimenetelének 6sszefliggéseit validald
genetikai korreldcidkhoz sziikséges mintaméretek, study designok és statisztikai metddusok

kovetelményeinek kidolgozasahoz.

Bar az ilyen projektekre csak az ipar szerepl6i tudndnak vallalkozni, az akadémia, ipar és allami
egyuttmikodések, mint pl. TAILORx trial, lehetnének a leghatékonyabb megkdzelitései ezeknek a
prioritassal bird mintaprojekteknek. Ennek érdekében megfontolandd egy olyan dij alapitdsa, ami a
prioritast élvez lehetGségeket hasznositd/célzé akadémiai/ipari egyUttm(ikodéseket finanszirozza. A

dij optimalis esetben az ipari partner aktiv részvételét és tarsfinanszirozasat igényelné a kutatasban.
Il. javaslat: Az allam részérdl sziikséges lenne rovidtavi befektetéseket eszk6zolni, melyek
lehetévé tennék, hogy az alapvetd és nélkiillozhetetlen eszk6zok segitségével a genomikai

felfedezések a személyre szabott orvoslas termékeit és szolgaltatasait a kozegészségiigy hasznara

valjanak

lla) Szabvanyositott biobankok integralt nemzeti halézatanak létrehozasa
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Kormanyzati szerv vezeti, Osztonzi és koordindlja az allami és magdnszektor eréfeszitéseit a
személyre szabott orvoslast tdmogatd kutatdsokat szolgdld szabvényositott biobankok integralt
nemzeti hdldzatdnak létrehozdsdban. Ez a hdldzat nagyszamu populdciés mintakat és egyedi
(specialis) megbetegedés mintaira létrehozott eset/kontroll bankokat, csakigy mint megbetegedés-
specifikus bankokat, valamint allami, alapitvanyi és az ipari tdmogatdssal létrehozott bankokat dlelne
fel. Egy ilyen jellegli nemzeti haldzat elérheté mintdk komprehenziv adatbazisat, valamint a javasolt
tanulmanyok alapjan tudomanyos célt szolgaléd és klinikai potenciallal biré mintdkhoz torténé

transzparens, hozzaférést elbirald eljarasanak rogzitését kivanja meg.

A kormanyzati szervnek (NIH), a mar |étez6 erdfeszitésekre épitve — mint pl. First Generation
Biorepository Guildines...- 0sztdndznie és segitenie kell a haldzat altal gydjtott mintak feldolgozasara,
tdroladsara, klinikai feljegyzésekkel torténd elldtasara, valamint azok disztribucidjara vonatkozd
el6irasok kidolgozasat és alkalmazasat. A minta-donoroktdl szarmazé adatgydjtés folytatélagossagat
lehetévé tevd standard, k6zos egyetértésen alapuld minta/sablon Iétrehozasan tovabbra is dolgozni
kell, a mintavétel idején és a genetikai és egyéb jellemz6k vizsgalatara torténd feljogositason tul,

melyekre a mintavétel id6pontjaban nem forditottak figyelmet.

lIb) Biomarker standardizalasra és a molekularis diagnosztika klinikai hasznossaganak megfelel6

validalasanak statisztikai metddusdara vonatkozo study design kialakitasa

NIH altal a biomarkerek standardizaldsa, statisztikai metddusok és study design szempontjabdl
szilkséges egyéb aspektusok céljabdl megvaldsulé akadémiai/ipari egylttm(ikodést tamogatd
program létrehozandd. Az egylttm(kodés eredményeként elvart a megbetegedések
jellegzetességeinek genomikai  Osszefliggésein alapulé molekularis diagnosztika  klinikai
hasznossaganak validaldsa. Az ilyen projektek céljat az aldbbi négy pontban lehet meghatdarozni:
a) biomarker adatok mérésére, analizalasara és jelentés készitésére meghatarozott szabvanyok
b) komplex genetikai 6sszefliggések elemzésére alkalmas statisztikai metddusok meghatarozasa
c) a klinikai validalas és hasznossag paramétereit megkivand egyéb study design paraméterek
meghatarozasa
d) specifikus, életszer(i kihivast jelents eseteken tesztelni a study designt.
Ha a standard megkozelitések elkészithet6k és megfelelének bizonyulnak, csékkenthetik a
termékfejlesztés bizonytalansagait és 6sztondzhetik a tovabbi ipari befektetéseket ezen Uj termékek

esetében.
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lic) Nagyszamu populacids cohort létrehozasa a genetikai és kornyezeti tényez6k egészségre
gyakorolt hatasanak vizsgalatara

NIH 4ltal kidolgozandé egy id6n keresztll nagyszamu, az USA népességét reprezentald mintakészletet
felvonultatd és nyomon koveté program. A programban részt vevék csaladi és koértorténeti,
életvezetési stilusukra vonatkozd, kornyezeti informacidkat, valamint szovetmintakat bocsatananak
rendelkezésre a jovébeli kutatasok érdekében. A résztvevék beleegyeznek a periodikus nyomon

kovetésben vald részvételbe, melyek alkalmaval az 0j szévetmintakkal egy id6ben megosztanak az (j

orvosi, életvezetési stilussal és a kornyezetiikkel kapcsolatos informdacidékat. A program
komprehenziv, kivalé minéségl populdcids forrast jelent, ami nem csupan a megbetegedések és a
gének kozotti potencialis 6sszefliggések felderitését tennék lehetévé, hanem elégend6 mennyiségd,
egymastdl flggetlen népesedési készleteket biztositana az Osszefliggések validalasara. Az ilyen
torekvések mérete és hosszi tavu jellege miatt, az allami, ipari és a human terilet egyéb
képvisel6inek részvételével egy a Nemzeti Egészségligyi Intézet Alapitvanyan keresztili finanszirozas

megvaldsitdsa atgondolandd. A cél egy olyan alapitvany létrehozdsa, ami az allamigazgatds és a

pénziigyi korokon keresztil stabil finanszirozast tesz lehetévé.
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