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Absrtact
Today, personalised medicine is gaining ground. This article attempts to present the

history of the development of this system from its beginnings to the main technological
milestones. However, the evolution of personalised medicine is still ongoing. Newer and newer
research and technological developments are aiming to make healthcare increasingly
personalised, which may in the future allow for even more effective treatment and prevention of
diseases. Personalised medicine is one of the most promising areas in healthcare, but it faces
many challenges in the 21st century.
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Bevezetés

Minden egyes nap emberek millioi alkalmaznak olyan gyogyszereket, melyek esetiikben
nem hatasosak a fennalld betegségiik kezelésére. Az USA-ban példaul az elso tiz legnagyobb
bevételt hozo gydgyszerek adatai alapjan a betegek esetében mindossze 25-bdl 1 és 4-bol 1 ember
esetében jelentenek valos segitséget ezek a készitmények a probléma kezelésében. Az olyan
gyogyszerek, mint példaul a koleszterin csokkentésére alkalmazott sztatin, mindossze 50-bdl 1
ember szdmara hasznos. Tovabba vannak olyan gyogykészitmények is, melyek kifejezetten
kéarosan hatnak egyes etnikai csoportok tagjaira. Annak felismerése, hogy az orvoslas soran oriasi
jelentdséggel birhat az egyének variabilitasanak felismerése €s figyelembe vétele a kezelés
tipusanak kivalasztasaban, rendkiviili mértékii érdeklddést valtott ki a teriileten (Schork, 2015 ).

A személyre szabott orvoslds alapja abban az elméletben gyokerezik, mely szerint az
egyén egyedi molekularis és fiziologiai jellemz6i, valamint a kornyezeti hatasoknak valo

1 A publikdcid, illetve az annak keretében ismertetett tudomdnyos eredmény a Richter Gedeon
Nyrt. dltal Iétrehozott Richter Gedeon Talentum Alapitvdny (székhely: 1103 Budapest, Gyomréi
ut 19-21.) tdmogatdsdval, ,Richter Gedeon kivdlésdgi PhD Oszténdij” keretében késziilt”.
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kitettség mértéke olyan eltéréseket eredményez, mely sziikségessé teszi a betegségek ezen
eltérések figyelembevételével megtervezett kezelését. Ezen meggy6zOodést bizonyos fokig
alatamasztottak az olyan feltdrekvo technologidk segitségével kapott kutatasi eredmények, mint
a DNS szekvendlas, proteomika, képalkoto eljarasok és az egészségiigyi megfigyeld eszkozok,
amelyek segitségével megismerhetdek a betegség soran megmutatkozo, egyének kozotti eltérést
mutat6 folyamatok (Goetz & Schork, 2018).

A személyre szabott medicina meghatarozasa

A személyre szabott orvoslds alapvetden azt feltételezi, hogy minden betegség a
kialakulasi okokra és a kiilonboz6 gyogyszerekre adott valaszanak tekintetében heterogén. Eppen
ezért minden egyes személy betegségét egyedinek kell tekinteni, igy ugyanazon betegség a
kiilonb6z6 paciensek esetében nem egyforman kezelendd ¢és a betegek ebbdl fakadoan eltérden
reagalhatnak bizonyos kezelésekre (Ginsburg & Willard, 2009).

Az elmult évtizedek soran a technologidk fejlodése és a Human Genom Projekt
kovetkeztében egyre ndvekvd mennyiségli genomikai informaciok megalapoztak a személyre
szabott orvoslds fejlddését. Ennek eredményeként az egyes betegségek 0j és innovativ
markereinek felfedezése soha nem latott mértékben gyorsult fel. Mara ennek kdszénhetden tobb
mint 350 olyan genetikai teszt érhetd el a piacon, melyek miikodése a DNS vizsgélatan,
elemzésén alapul, igy lehetové teszik az egyes genetikai variaciok jelenlétének kimutatasat
(Ginsburg & Willard, 2009).

Fontos elkiiloniteniink a személyre szabott €s preciziés medicina fogalmat, melyeket
sokaig egymas szinonimiaként hasznaltak, noha a ,,precizids medicina” fogalma csupan 2014-t6l
kertilt eltérbe és bevezetésre. A személyre szabott medicina tulajdonképpen a diagnozis
felallitadson és ismereten alapszik, mig a precizidos medicina mar tobb, szélesebb kort érintd
kritériumot is tartalmaz, mint a génvaridcid, a kornyezeti és életmodbeli eltérések
figyelembevétele a populécié tagjainal. A precizids medicina tovabba harom kulcsszot alkalmaz,
melyek a betegségre vonatkozd fenotipus, endotipus €s a biomarkerek. A preciziés medicina
lehetové teszi a kozegészségiigyben a pontosabb betegségbesorolast, a nagyszamu népességen
végzettvizsgalatok eredményeinek szamitogépes feldolgozasat és rendszerezését; a fenotipus,
endotipus és biomarkerek bevezetésével segiti a betegségek fenotipizalasat és endotipizalasat,
valamint a betegségbeosztasok feliilvizsgalataval az ezekre szabott kezelések bevezetését (Sipka,
2016).

Habéar egymassal szoros kapcsolatban allnak, fontos elkiiloniteniink a genomikai orvoslas
¢és a személyre szabott orvoslas fogalmat is. A genomikai orvoslas egyszeriien megfogalmazva a
genombdl (emberi vagy mads szervezetek genomjabol) és az arrdl képzddd termékekbdl, mint
RNS, fehérje és metabolitok, nyert informacidkat hasznalja fel az orvoslasi dontéshozatalokhoz.
Napjainkban mar lehetségessé valt, hogy az egyén teljes genomjat vagy annak legalabbis egy
nagyobb részét megvizsgalhassuk ahhoz, hogy az egyénre szabott kockazat elemzést ¢és a
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kezeléssel kapcsolatos minél pontosabb dontéshozatalt segitsiik. Mindezek segitségével az
egészséges €s beteg allapotot jellemezhetjiik a vizsgalatok eredményeként kapott molekularis
lenyomat segitségével. A személyre szabott orvoslas az egészségiligy egyre szélesebb korben
elterjedt és rohamosan fejlodd teriilete, amelyet mind az egyén egyedi klinikai, genetikai,
genomikai €és kornyezeti sajatossagai befolyasolnak. A személyre szabott orvostudomanyt
magaba foglald egészségiigyi ellatas integralt, Osszehangolt és bizonyitékokon alapuld
megkozelitése a betegellatds individualizalasat teszi lehetdvé. A személyre szabott orvoslas
genomikai modszerek segitségével igyekszik megérteni a betegség mogott meghtizodod
molekularis allapotokat €s ennek fényében preventiv vagy gyogyszeres terapiai kezeléseket
alkalmaz. Mindezzel az a célja, hogy az egyénre vonatkozdan optimalizdlja a gyogyszeres
kezelést és a betegség kimenetelét a kezelés modja, a gyogyszerelés tipusa és adagolasa és/vagy
az egyénre szabott prevencios stratégia meghatarozasa révén (Ginsburg & Willard, 2009).

A személyre szabott medicina kialakulasa

A személyre szabott orvoslas torténetét maganak a személyre szabottsag koncepciojanak
megsziiletéséig vezethetjiik vissza, melyet els6ként Hippokratész fogalmazott meg koriilbeliil
2400 évvel ezel6tt. Az orvoslas minden egyes 1épéssel tett fejlddésével a tuddsanyag ¢és az
alkalmazott eszkozok, a betegség diagnozisa a metafizikalistol a fizikalisig, a cellularistol a
molekularis szintig mélytilt azért, hogy megérthessiik a molekularis események és a magasabb
szinten megnyilvanuld sajatossagok kozotti kapcsolatokat. Az oOkoroktdl a kozépkorig a
gyogyitas gyakorlasa szorosan 0sszefiiggott a filozéfiaval. Az 6si korok orvosai és tuddsai sokkal
inkabb a misztikumokbdl, mitologidkbdl és kozmologidbol épitkeztek, mintsem, hogy a mai
korokra jellemzd bizonyit¢k alapu tudasbol, hiszen nem allt a rendelkezésiikre olyan eszkoztar,
amivel a méréseiket, megfigyeléseiket nagyfok biologiai pontossaggal tudtak volna lejegyezni.
Koériilbeliil 400-ban Hippokratész hatdsara szemléletvaltas kezdddott az orvosldsban, mely sordn
kialakult annak alapja, mely szerint a betegségek alapos megértésének nyitja a fizikai
folyamatokban rejlik. A Hippokratész mindazon altal felismerte a betegségek egészségiigyi €s
kornyezeti okait, gyakran irta eld kezelésként az életmod megvaltoztatasat, ideértve a pihenést,
az étrend megvaltoztatasat. Jol lathatd tehat, hogy a személyre szabott orvoslés alapjainak egy
része mar az 5. szazadban lefektetésre keriilt. Koriilbeliil 2000 év telt el, mire a gydgyitasban
egyre nagyobb szerepet kapott a kémia.

Ezen irany uttérdje Paracelsus volt, aki olyan teoéridkkal allt eld, melyek megtorték az
addigi hagyomanyos orvoslas tanait. Azt a néz6pontot vallotta, hogy a betegség nem mas, mint
a szervezetben az 4svanyi anyagok egyensulyanak megbomlasabol fakadd kovetkezmény,
melyet foként kornyezeti tényezdk okoznak. Gyakran alkalmazott gyogyndvényekbdl és
természetes forrasokbol szarmazo kemikalidkat a kezelések soran és feljegyezte ezek megfeleld
dozisat a kivant hatas eléréséhez. A kovetkezd nagy 1épés az orvoslasban Leeuwenhoek nevéhez
kotédik, aki az altala készitett mikroszkoppal olyan nagyitast ért el, hogy felfedezhette az
egysejtli mikroorganizmusokat, baktériumokat és az emberi szovetek cellularis felépitését. A
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személyre szabott orvoslas mindezen korabbi felismerések ¢€s felfedezések ellenére csupan a 19.
szazadban vetette meg 1abat az orvoslasban, ekkor ugyanis mar szamos betegség
diagnosztizalhatd volt és elkiilonithetévé valtak az egyes cellularis szintek. Ugyanakkor
jellemzden a betegségek széles kore mellett szamos esetben csak korlatozott kezelési lehetdségek
alltak rendelkezésre. A 20. szézad forduldjan a figyelem foként a betegségek kezelésének és
megel6zésének molekularis szintjen torténd vizsgalataira terelddott. Mind ehhez megfeleld
alapot jelentett Gregor Mendel munkéssaga, aki bors6é ndvények keresztezésével fektette le a
genetika és 6roklddés alapjait (Foster és mtsai., 2018).

A nyugati orvoslds torténetében szamos olyan esemény van, mely eldrevetitette a
személyre szabott orvoslas megjelenését. Koriilbeliil egy évszazaddal ezel6tt, Archibald Garrod
angol orvos egy olyan betegséget tanulmanyozott, mely késdbb a velesziiletett anyagcsere
tanulmanyozta még, mint az alkaptonuria, albinizmus, cisztinudria és pentosuria. Ezen
vizsgalatai sordn arra a kovetkeztetésre jutott, hogy ugyanazon betegség kisebb foku eltéréseket
mutat a kiillonbozo egyének estében. Véleménye szerint az emberek kozotti metabolikus eltérések
szolgalhatnak magyaréazatul a fenotikpikus eltérésekre az egyének kozott. Mara mar tudjuk, hogy
mindezen eltérések mogott a gének és a fehérjéket, valamint a szabalyozo elemeket kodoldo DNS
szekvenciak esetén tapasztalt eltérések huzodnak meg (Goetz & Schork, 2018).

A személyre szabott orvoslds szamara azonban az igazi attérést a Human Genom Project
jelentette, melynek eredménye minden addigi elképzelést tulszarnyalt. A projektet hivatalosan
1990-ben kezdték el és az emberi genom szekvencidjat 2001-ben publikaltak. 2003-ra mar
koriilbeliil 23.000 emberi gén keriilt megszekvenalasra és azonositasra, melyek rendszerezéséhez
létrehoztak a GenBank nevezetli publikus adatbazist. Ez a késObbi biologiai, orvosi és genetikai
kutatdsok egyik nélkiilozhetetlen adatbazisat képezte. 1999-ben deriilt fény arra, hogy majd
300.000 esetben azonositottak kiilonb6z6 genetikai variaciokat okozo egy-nukleotidos
eltéréseket a human genomban. Ezen egy-nukleotidos polimorfizmusok (SNP), amelyek
esetében egy nukleotid eltérése, hidnya vagy tobblete jellemz0, hozzédjarul annak a megértéséhez,
hogy egyes egyének miért hajlamosabban a kiilonb6z6 betegségek kialakulasara. Ezt kdvetden a
legnagyobb tiz globalis gyogyszergyartd cég és szamos akadémiai kutatdsi kozpont
bekapcsolddott a kutatdsokba.

2003-ra mar a feltételezetten koriilbeliil 10 millié 1étez6 SNP-bol 1,8 millio kertilt
azonositasra a human genomban, melyet az SNP publikus adatbazisban tettek k6zz¢é. Ezen SNP-
k azonositasa mind genetikai, mind farmakoldgiai szempontbdl is Oridsi jelentdséggel birt, hiszen
az altaluk médosult metabolikus utvonalak tanulmanyozasa kozelebb vihet minket az emberi
szervezet bioldgiai folyamatainak megértéséhez és sokszinliségének megértéséhez, valamint
gyogyaszati jelentdséggel is bir, hiszen a paciens esetében azonositott eltérés segitségével jo
es¢llyel megjosolhatd, hogy az adott készitmény hatasos lehet-e esetében (Foster és mitsai.,
2018).
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A személyre szabott orvoslas genetikai alapjai

A személyre szabott orvoslds alapjat a genetikai sajatossagok és az ezzel kapcsolatos
ismereteinek képezik. A humédn genom szekvenalasat 2000-en fejezték be, mely soran 22000-
23000 gént azonositottak az emberi 6rokitdanyagban. A humén genom a teljes genetikai készletet
jelenti, amely kortilbeliil 3 millidrd nukleotidbol all. Az egyének kozott adodo genetikai eltérések
rendkiviil hasznos informacidkkal szolgalhatnak a betegségek kialakulasaval és elérehaladasaval
kapcsolatban az alkalmazott terdpias kezelések alatt. A személyre szabott orvoslas abban
kiilonbozik a genetikai orvoslastol, hogy a személyre szabott orvoslasnak a rék, cukorbetegség,
neurodegenerativ elvaltozasok ¢és kardiovaszkularis betegségek esetében a genetikai ¢és
kornyezeti fakorokat egyarant figyelembe kell vennie. Mig a genetikai orvoslés korlatozott abban
a tekintetben, hogy egyetlen genetikai varians hatasat vizsgalja a disztrofia, cisztas fibrozis és a
sarlosejtes vérszegénység esetében. A gydgyszerekre adott Osszetett valaszok azonban a
alapul6 kezelés sikerességét jelentds mértékben meghatarozzak a kdrnyezeti behatasok. Példaul
a Hepatitisz C esetében, amely genetikai valaszon alapul, az olyan nem genetikai tényezdk, mint
a kor, tulsuly és alkohol fogyasztas hatast gyakorolnak a kezelés kimenetelére (Agyeman &
Ofori-Asenso, 2015).

A személyre szabott orvoslast nagymértékben befolydsold mas teriiletek még a
rendszerbioldgia €s a farmakologia. A rendszerbiologia foként a betegség kockéazat elemzésével,
preventativ medicinaval és a kezelés monitorozasaval kapcsolddik a személyre szabott
medicindhoz. A rendszer biologia joval hasznosabb a preventativ személyre szabott orvoslas
esetében a betegség korai kialakuldsi stadiumdban a molekularis profilban bekovetkezd
véltozasok detektalasara szolgalo eszkozok fejlesztésével. A farmakologia személyre szabott
orvoslassal valo integracigja foként azon gének és fehérjék azonositasat célozza meg, amelyek a
gyogyszerekkel szembeni rezisztenciaért feleldsek. A biomarkerek szintén egyre nagyobb
népszeriiségnek drvendenek a személyre szabott medicina teriiletén, ugyanis ezen molekularis
eszk6zok segitségével konnyen €s egyszerlien mérhetd az aktualis bioldgiai vagy betegségre
vonatkozo allapot €és az alkalmazott kezelésre adott valasz. A biomarkerek alkalmasak a beteg
allapotanak monitorozédsara, a diagndzis és prognodzis felallitasara, valamint az alkalmazott
terapias valasz nyomon kovetésére. Egyik legnépszeriibb alkalmazasuk a klinikai kisérletek
soran a megfeleld dozis meghatdrozasa az egyes kezelések esetében. A személyre szabott
gyogyitasnak hatalmas szerepe van a kiillonbozd gyodgyszerek felfedezésében, a klinikai
kisérletek tervezésében és a gyakorlati orvoslasban egyarant. Az egyik ilyen, elsk kozott
felfedezett szer a trastuzumab volt, melyet a mellrak kezelésében alkalmaznak. Féként olyan
betegek esetében alkalmaztak, akik az altalanos kezelési eljarasra nem mutattak valaszt a Human
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Epidermalis Novekedési Faktor Receptor 2 (HEGFR?2) tultermelddése miatt. A masik felfedezés
a kardiovaszkularis orvoslashoz kothetd, ahol a genetikai alapokon nyugvd nem-invaziv
diagnosztikai tesztek felvaltottdk az addig alkalmazott invaziv endomiokardialis biopsziat.
Tovabbi fontos felfedezés a rakterapia kapcsan a vemurafenib felfedezése, amely a B-Raf protein
inhibitor. A humédn genomban megtaldlhatdé BRAF ugyanis felelds a melanoma kialakuldséaért,
ez a szer pedig ezen fehérje milkodését akadalyozza meg (Agyeman & Ofori-Asenso, 2015).

A személyre szabott medicina és gyogyszeripar kapcsolata

Mig a személyre szabott orvoslas jelenleg a genomikai fejlesztéseknek kdszonhetden
keriilt fokuszba, azonban koncepcidja egyaltalan nem 1) €s a kialakulasaban egyaltaldn nem
elhanyagolhat6 a farmakologia szerepe. A klinikusok, koztiik Osler, mar a 19. szdzad ota
foglalkozott az egyének altal a gyogyszerekre adott eltérd valaszok mogott meghuzodo okok
vizsgalataval. A klasszikus farmakogenetikai tulajdonsagokat az 1950-es években kezdték
felfedezni, amikor is felfigyeltek az aberrans gyogyszervalaszok €s toxicitasi fenotipusok klinikai
megjelenésére a populéacio egy részhalmazaban. Mindennek hatdsara elindultak azok a kutatasok,
melyek az ,,anomalia” mogdtt meghuzodo okok feltardsat tlizték ki célul. Az ezen teriileten
defektusokra korlatozodtak, ugyanis ezek konnyen mérhetd fenotipusos sajatossagokat mutattak
¢s magas eléfordulési gyakorisaguak voltak a populacioban. Ilyen volt példaul a citokrom P450
¢s a [1-es fazisu drogmetabolizalé enzimek gyakran el6forduld mutacioja €s mindezen variansok
kapcsolatot mutattak a gydgyszerek hasznosulasaval, hatékonysagaval €s toxicitasaval is. Ezen
vizsgalatok tovabbra is fontos Iépéseket jelentenek az enzimek genetikai variansainak
azonositasdban ¢€s jellemzésében, a fiiggdségek kialakuldsanak kutatdsdban ¢és az
immunszupresszans, valamint a rakellenes terapiara adott valaszok vizsgalataban (Piquette-
Miller & Grant, 2007).

A 20. szazad kozepén a gyodgyszeripar szignifikans fejlédésnek indult és az eldallitott
1920-ban mutattdk be, amely diabétesszel kiizdok millidinak nyujtott lehetdséget egy hosszabb
¢s jobb mindségl életre. Az antibiotikumok, mint a szulfonamidok és penicillin 1930-1940
kozott keriiltek kifejlesztésre, melyek megvaltoztattak az addig tobbnyire haldlos fert6zések
kezelését €s a betegség lehetséges kimenetelét. A gyogyszeripari termékek alkalmazasanak egyre
emelkedd gyakorisaga vezetett azon felfedezésekhez, hogy az egyes egyének altal adott valaszok
eltéréek lehetnek az alkalmazott szerekre, mely fOként a metabolikus utvonalak kozotti
eltéréseknek tudhatd be. Arno Motulsky 1957-ben megjelent ,,Drug Reactions, Enzymes and
Biochemical genetics” cimii publikécidja 0j teriiletre vezette a kutatdsokat és megsziiletett az
egyének eltérd genetikai hatterére mutatd koncepcid. A DNS természetének és kémiai alapjainak
felfedezése 1953-ban tortént, mely James Watson és Francis Crick nevéhez kothetd. Annak
Otlete, hogy a gyogyszerekre adott eltérd valaszokért a mogottes genetikai kiillonbségek huzédnak
meg, csak lassan nyerte el a koztudat bizalmat, ugyanis a tudésok meg voltak gyézédve a
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kornyezeti faktorok szerepérdl. A kornyezeti hatasok és genetikai tényezok elkiilonitésére jo
lehetdséget adott a DNS kod szekvenalasa, ezaltal az adott genotipus meghatarozasa. Az els6
ehhez alkalmas modszerek a Maxam-Gilbert és a Sanger szekvenalasi modszerek voltak. 1970-
ben aztan felfedezésre kertilt legalabb két olyan enzim csalad, melyek felelésnek bizonyultak a
gyogyszerek metabolizmusaban és az altaluk kialakitott valaszokban megmutatkozo eltérésekért
(Foster és mtsai., 2018).

Az emberi test esetében a hagyomanyos orvoslasban alkalmazott gydgyszerek
szempontjabol két altalanos folyamat teljesiilése sziikséges ahhoz, hogy a készitmény elérje a
kivant hatast. El6szor is sziikséges, hogy a szervezet véalaszoljon a beadott készitményre. Ez a
folyamat tobb lépésben torténik, melyek koziil az elsd 1épés a gydgyszer szervezetben torténd
abszorpcidja. Ezutan a gyogyszer szétaramlik a testben, mely soran biotranszformalodik vagy
metabolizalodik hasznosithatdé anyagokka, amelyekkel elérhetd a kivant hatds. Mindezen
folyamatok soran kiemelten fontosak a szer farmakokinetikai sajatossagai, mint az abszorpico,
eloszlas, metabolizmus és exkrécid. A farmakokinetikai aktivitast gyakran sajatos gének
szabalyozzédk, melyekre jellemzd a természetes genetikai variansok eléfordulasa, amely
befolyasolja a gyogyszer funkciojat és azt, hogy a szervezet hogyan reagal a kezelésre. Azon
sajatossagokat, amelyek azt hatdrozzdk meg, hogy a szervezetbe keriilt gyogyszer hogyan 1ép
interakcioba a célmolekulaival a kivant hatas elérése érdekében, farmakodinamikai
sajatossagoknak nevezziik. Ezen tulajdonsdgok kozé tartozik a szer célmolekuldihoz vald
affinitasdnak meértéke, a célmolekulara kifejtett moduldlasa vagy hatékonysaga €s a szer
sziikséges mennyisége a kivant valtozasok eléréséhez. Ezen sajatossagok szintén genetikai
szabalyozas alatt allnak (Goetz & Schork, 2018).

A személyre szabott medicina korai példai a genetikailag iranyitott farmakokinetikai
sajatossagok felfedezése. Ehhez a tudoményos kozosségnek meg kellett értenie a metabolizald
enzimek milkddését és a szervezetben kivaltott valaszreakcidokban betoltott szerepét. A
farmakogenetikai sajatossagok feltarasahoz kivalo példa volt annak felfedezése, hogy a bizonyos
metabolizal6 enzimek genetikai variansai befolyasoljak az alkalmazott gyogyszer hatékonysagat
¢és a mellékhatasokat. A warfarin egy széles korben elterjedt vérhigité készitmény, melynek nem
megfeleld adagolasa akar életveszélyes allapotokat is el6idézhet. A warfarin foként a VKORCI1
génre hat és a CYP2C9 gén révén metabolizalddik. Mind a VKORCI és CYP2C9 gének esetében
eléfordulnak természetes genetikai  varidciok, melyek befolyasoljadk a  warfarin
farmakodinamikai és farmakokinetikai sajatossagait, igy egyes személyek esetében erre a
gyogyszerre egyedi valaszok alakulnak ki. Eppen ezért az U.S Food and Drug Administration
(FDA) javaslatara a warfarin d6zisanak meghatarozasat a genotipus figyelembe vételével kell
meghatarozni (Goetz & Schork, 2018).

A miasik klasszikus gyogyszer, amelyet csak egyedi genetikai profil esetében
alkalmaznak, a primaquin (PQ). Ezt f6ként a malaria esetében alkalmaztak kisebb sikerrel a vilag
néhany részén. A katonai orvosok a készitmény alkalmazéasa soran azt figyelték meg, hogy
néhany katona esetében a malaria kezelés sargasagot €s anémiat okozott, valamint olyan tiinetek
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jelentkeztek, melyek kés6bb akut hemolitikus anémiat (AHA) okoztak. Késébb kidertilt, hogy
ezen egyének a GOPD gén egy variansat hordozzak. Azéta a PQ csak azon személyeknél keriil
alkalmazasra, akik genotipusa meghatarozasanal nem kimutathat6 a G5PD varians jelenléte.
Egy masik, gyakran emlegetett példa a személyre szabott orvoslas korai szakaszabol az imatinib
esete. Az imatinib a kronikus mielogenikus leukémia (CML) kezelésében alkalmazott szer,
amely gatolja a tirozin kindz enzim mitkodését, amely szintje megemelkedik két genomikus régio
klaszter régio (ber). Ez a fzids esemény szdmos esetben a CML kialakulasdhoz vezet és a ber-
abl fuzi6 vagy a ,,Philadelphia kromoszoma” néven emlegetik. Ugyanakkor nem minden, CML
tumorban szenvedd paciens esetében a bcr-abl fuzié mutacidja felelds a tumoros allapot
kialakulasaért. Eppen ezért az imatimib csak azon egyének esetében alkalmazott, akiknél
bizonyitott a fuzids esemény jelenléte (Goetz & Schork, 2018).

A személyre szabott orvoslas fejlodésének kulcsszereploi

A személyre szabott orvoslas fejlodése a multidiszciplinaris jellege révén csak olyan résztvevok
egylittes munkéjaval valdsulhatott meg, mint az ipari szereplok, akadémiai intézetek,
tudomanyos, politikai résztvevok. Az ipari résztvevok, amelyek foként a gydgyszeripar szereploi
¢és biotechnologiai cégek, fOként tandcsadoi szerepet vallaltak magukra. A legtobbszor a
gyogyszergyartd cégek a biotechnologiai vallalatok technologidira és adataira tdmaszkodnak a
farmakogenetikai és farmakogenomikai klinikai kisérletek soran (Agyeman & Ofori-Asenso,
2015).

A személyre szabott orvoslas kihivasai a 21. szazadban

A személyre szabott orvoslasnak szadmos kihivassal kell szembenéznie, mint példaul a kiilonb6z6
szabalyozd szervezetekt6l a modszer rutinszerli alkalmazasara vonatkozd jovahagyasok
megszerzése. Tovabba a személyre szabott orvoslas széles korben torténd elfogadasa szdmos
kihivéssal jar a kiilonb6zd egészségligyi ellatast végzd orvosok, biztositd cégek és a betegek
szamara is. Az aldbbiakban felsorolok néhany ilyen kihivast: E kihivasok szinte kivétel nélkiil
mindegyike annak a bizonyitdsanak sziikségessége koriil forog, hogy a személyre szabott
orvoslasi stratégiak €¢s modszerek mar most feliillmuljak a hagyomanyos orvoslési stratégiakat.
Ilyen terapiak példaul az autolog kiméra antigén receptor T sejt (CAR-T) sejt transzplantacios
terapia, melyet a rak bizonyos tipusainak esetében alkalmaznak, valamint a mutacio-specifikus
gyogyszerek, mint a cisztas fibrozis kezelésénél alkalmazott ivacaftor. Mindezen készitmények
azonban jelenleg rendkiviil dragak, igy a személyre szabott orvoslds egyes modszerei nem
mindenki szamara elérhetéek (Goetz & Schork, 2018).

Az orvosok képzése: Az orvosoknak meg kell tanulniuk a személyre szabott orvoslas alapelveit,
hogy képesek legyenek az egyénre szabott kezelési tervek kialakitasara és az 0j technologiak és
gyogyszerek alkalmazasara.
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