GENETIKA

HOLLOSY FERENC

Felho alapu genomika

2003-ban befejez6dott Human Ge-
Agom Projektnek koszonhetden, az
rvostudomany hatalmas Iépést tett
a betegségek genetikai okainak feltara-
sdban. A nagyszabasu projekt éaltal meg-
ismertiik az emberi DNS-molekula teljes
nukleotidsorrendjét. A program altal indu-
kalt 0j szekvenalasi modszerek kifejleszté-
sének koszonheten és a bioinformatikai
clemzések robbanasszeri fejlodése ré-
vén vizsgalhatova valtak azok a komplex
genomikai valtozasok, amelyek a stlyos
¢és gyogyithatatlan betegségek (rosszindu-
latt daganatok, sziv- és érrendszeri beteg-
ségek, Alzheimer-kor stb.) kialakulasaért
felelések. A Human Genom Projekt mint-
egy 13 évig tartott és 3 milliard dollaros
koltségvetéssel zarult. A teljes genom ma
mar 40 ora alatt megszekvenalhato, és az
eljaras ,,csupan” 1500-2500 dollarba ke-
ril. A genom részleges szekvenalasa még
ennél is olcsobb: 100-200 dollarért elér-
hetd. Ennek soran a teljes genomnak csak
par szazalékat analizaljak. A kapott adato-
kat tobb ezer ember megfelelé szekven-
cidival hasonlitjdk Ossze annak érdekeé-
ben, hogy kideritsék a vizsgalt személyrdl,
hogy az 0rokolt szekvencialis eltérések
milyen kockazatot jelenthetnek szamara.
Azelemzdk szerinta genomszekvenalas
koltségeinek tovabbi drasztikus csok-
kenése varhato (1. abra). Jelenleg is ko-
moly erdfeszitések torténnek mind a ma-
gancégek, mind az allami szervezetek
részérél annak érdekében, hogy a vizs-
galat olcsobba valasaval ez a modszer az
egészségligyi ellatds mindennapos részé-
vé valjon. Ugyancsak kiemelt cél, hogy
minél nagyobb szamu digitalizalt ge-
nomminta alljon a kutatok rendelkezésé-
re, hogy minél eredményesebben tudjak
feltarni a genetikai jellemzok és a beteg-
ségek kozotti Osszefiiggéseket, s ennek
eredményeképpen 1j, hatékonyabb keze-
Iéseket dolgozhassanak ki.
A DNS- és RNS-szekvenciak, valamint
a fehérjemintazat-valtozas komplex elem-
zésével feltérképezhetdk bizonyos koros
allapotok kivaltdé okai. Igy az uj tipust
kezelésénél az orvosok mar figyelembe
tudjak venni a betegek egyedi genetikai
felépitését, aktualis egészségi allapotat és
¢letkorat. Az elemzések segitségével pe-
dig személyre szabott, célzott terapiat tud-
nak javasolni példaul egy daganatos be-
teg esetében a szoba joheté kemoterapias

500

modszerek koziil arra, hogy melyik a leg-
inkabb alkalmas az adott paciens és rakti-
pus kezelésére.

A 3,2 milliard nukleotidot szamlalo tel-
jes emberi genom mintegy 100 gigabajt-
nyi adattomeget jelent. A kutatok koran
szembesiiltek azokkal a nehézségekkel,
amelyek ekkora méretli adatdllomany le-
és feltoltésébol, szirésébol, tovabbitasabol
adodtak. Kezdetben intézményi szerveren
taroltak az adatokat, majd titkositott me-

genetikai eltérések kozosek bennilk, ame-
lyek feleldssé tehetdk a koros allapotért.

Nem véletlen, hogy ez a nagy kihivas
mozgositotta azokat az egyetemi kutatoin-
tézeteket, egészségligyi intézményeket és
az egészségligyi szektorban tevékenykedd
vallalatokat, akik a probléma megoldasa-
ban érdekeltek voltak.

Szerencsés koriilményként értékelhe-
t6, hogy a genomika és a gyogyitas részé-
ol jelentkezd hatalmas szamitastechnikai
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1. dbra. A teljes emberi genom szekvenalasi koltéségének arvaltozasa
az elmult 15 évben (Forrds: https://app.tutegenomics.com/home/)

revlemezeken kiildozgették egymasnak a
genetikai informaciokat. A mddszer nem
igazan mikodott. Nemcsak nehézkes volt,
de lassu is egy olyan kornyezetben, ahol
pont az adatok gyors elkiildése és elemzé-
se lett volna a cél.

Tovabbi problémat jelentett, ha csak
egyetlen beteg genetikai informacioit vizs-
galtak, akkor csak azt tudtdk megallapi-
tani, hogy hany helyen és hol térnek el a
vizsgalt szekvencidk a referenciagenom-
tol. Arra a fontos kérdésre viszont nem
kaphattak valaszt, hogy ezen genetikai
kiilonbségek koziil melyek allhatnak az
adott betegség hatterében. Ennek kiderité-
sére sok ezer paciens genetikai mintdjanak
elemzésére volna sziikség. Vagyis hatal-
mas ¢és gyorsan analizalhatd adatmennyi-
ségre annak megallapitasahoz, hogy mely

igény taldlkozott a mai informatika kinal-
ta, nagy adathalmaz (Big Data) elemzé-
sekben és szamitasi felhoben rejtézkddod
szinte korlatlan lehetdségekkel. A szdmi-
tastechnikai eszk6zok folyamatos fejlode-
sének és a szamitasi teljesitmény utobbi
években tapasztalt ugrasszerti novekedésé-
nek koszonhetden ma egyre gyorsabban és
egyre alacsonyabb koéltséggel végezhetok
el az orvoslast forradalmasité genomikai
Big Data elemzések a szamitasi felhében.
Mit jelentenek ezek a kifejezések?

A Big Data alapvetéen oOrids adathalmazt
jelent, ami talsagosan nagyméretii és sok-
rétli ahhoz, hogy a hagyomanyos modsze-
rekkel és berendezésekkel tarolhato, keres-
hetd, megoszthatod és analizalhato legyen.
Meértékegysége a peta bajt (1 millio giga-
bajt) és az exa bajt (1 milliard gigabajt).

Természet Vilaga 2015. november



GENETIKA

2. abra. A felh6 alapu szolgaltatasok terén kiemelt fejlesztéseket folytato cégek.
Csak id6 kérdése, hogy felismerjék a genomikai informaciéaramlasban rejlo
hatalmas lehetéségeket (Forras: http://www .consideritfixed.com/saas/)

Az interneten naponta hozzavetdlegesen
tobb mint 3 exa bajtnyi adat termeld-
dik, a hétkoznapi felhasznalo eszkoztarara
atszamolva ez nagyjabol 5-10 millié asz-
tali gép tarolasi kapacitasanak felel meg.
(Hasznaljak mar a zetta bajt — 1000 mil-
liard gigabajt — mértékegységet is: a vilag
teljes adatmennyiségét jelenleg 2,7 zetta
bajtra taksaljak.)

A nagy adathalmazok esetében azonban
nem csak a méret szamit. Doug Laney,
a Gartner Group elemzdje még 2001-
ben elkészitett egy haromdimenzidés mo-
dellt, melyben szerinte harom ,,V” hata-
rozza meg az adatmennyiség novekedé-
sének kihivasait és a benniik rejlé lehetd-
ségeket. Ezek a kovetkezok: a mennyiség
(volume),a gyorsasag (velocity) és a valto-
zatossag (variety). Ez a modell ma is érvé-
nyes és ezt a modellt hasznélja az adathal-
mazok hasznositasaval foglalkoz6 szek-
tor mind a mai napig. A mennyiség, noha
fontos, mégsem a legfontosabb, mert ez a
legdinamikusabban valtozé mérdszam. A
sebesség azt jelzi, mennyire gyorsan kell
feldolgozni a rendelkezésre 4116 adatmeny-
nyiséget ahhoz, hogy abbol értékes infor-
maciot lehessen nyerni. Végiil a valtoza-
tossag a megjelend adatok széles valaszté-
kara céloz, szamtalan fajl- és adattipusra,
melyek az informaciot taroljak.

A nagy adathalmazok feldolgozasahoz
¢és kezeléséhez nem elegendéek a hagyo-
manyos adatbazisok és az azokbdl sta-
tisztikakat és elemzéseket gyartd szoft-
verek. Az ehhez sziikséges technologiak
koziil harom kiemelkedd rendszert érde-
mes megemliteni. A Hadoop nyilt forra-
su szoftver keretrendszer, amely lehetdve
teszi nagyméretii adathalmazok hatéko-
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nyabb kezelését és feldolgozasat, struktu-
ralasat a lehetd legrovidebb idon beliil. A
modszer 1ényege, hogy a befutd temérdek
adatot a rendszer apré szeletekre osztva
kiildi el tavoli szamitogépekhez, majd a
szamitasok elvégzése utan egyesitve kiil-
di vissza az eredményeket (MapReduce-

tosabb tulajdonsaga a Hadooppal szemben
nem az adathalmaz feldolgozasa, hanem a
hatalmas adatmennyiségek tarolasa és a ta-
rolt adatok allando, akadalymentes rendel-
kezésre bocsatasa. A harmadik megoldas
a Big Data kezelésére a magas szintii par-
huzamos feldolgozasi rendszer, a Massive
Parallel Processing (MPP). Ebben nagy-
szamu kiil6nallé processzor vagy szamito-
gép végez iranyitott szamitasokat parhuza-
mosan, kolesonds kommunikaciot folytat-
va, de egyetlen program végrehajtasa érde-
kében. Az MPP rendszerre épiil példaul az
IBMNetezza nevii, adattarolassal és anali-
zélassal foglalkozo leanyvallalata.

A felhé alaptl szamitastechnika (ango-
lul ,,cloud computing”) a 2010-es évek-
tdl kezd6édden a szamitastechnika egyik f6
iranyanak szamit €s ma mar a legnagyobb
internetes szolgaltatd cégek kiemelt fej-
lesztései kozé tartoznak (2. abra). Tobb-
féle felhd alaptl szolgaltatast kiilonboz-
tethetlink meg. K6z0s benniik az, hogy a
szolgaltatdsokat nem egy dedikalt hardver-
eszkozon lizemeltetik, hanem a szolgaltato
eszkdzein elosztva, a szolgaltatas részleteit
a felhasznalotol elrejtve.  Vagyis olyan
programokkal, fajlokkal dolgoznak, me-
lyek fizikailag nem a sajat gépilinkon
tarolodnak, hanem egy ismeretlen helyen
vannak, valahol a ,,felh6ben” (3. abra).
Ezeket a szolgaltatasokat a felhasznalok
héalozaton keresztiil érhetik el. Publikus
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3. abra. ,,Felh6képz6dés” az informatika egén. Az egyre gyarapodé felhozetet
nem a légaramlatok hajtjak, hanem a kiilonb6z6 érdekeket kiszolgalé
informaciéaramlasok (Forrds: hitp://www.techinmind.com/what-is-cloud-computing-
what-are-its-advantages-and-disadvantages/)

modszer), melyek igy mar kdnnyen feldol-
gozhat6 és értelmezhetd formaban allnak
rendelkezésre. A Google, az Amazon és
Facebook inkabb a NoSQL adatbazis-ke-
zel6 rendszert hasznalja. A NoSQL legfon-

felhd esetében az interneten keresztiil, pri-
vat felh6 esetében a helyi halézaton vagy
az interneten. Publikus felhérdl akkor be-
sz¢liink, ha egy szolgaltato a sajat eszkoz-
allomanyaval (tarhely, halozat, szadmitdsi
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4. abra. A Virginia allambeli ITMI (Inova Translational Medicine Institute) az
Amazon Web Services (AWS) és az Avere Systems Technologies dsszefogasaval
rendkiviil gyors és biztonsagos hibrid felhot hozott 1étre alkalmazott genomikai
kutatasok céljabdl (Forras: http://www.averesystems.com/genomics-in-the-cloud-on-
track-to-20000-genomes)

kapacitas) szolgalja ki iigyfelei szerver-
igényeit. A genom szekvendlasahoz tobb
cég is az Amazon Web Services (AWS)
publikus felhdt hasznalja, amely részben
az egészségiigyi szektorra szakosodott, és
biztositja a betegadatok kezelését szaba-
lyozo torvényi eléirasoknak valdo megfele-
Iést ligyfelei szamara (4. dbra). Privat fel-
hordl akkor beszéliink, amikor sajat vagy
bérelt eréforrasokon keresztiil torténik a
szolgaltatds. Ez megoldast jelent a pub-
likus felhék problémaira, viszont az lize-
meltetésrél a privat felhé tulajdonosanak
maganak kell gondoskodnia.

A felh6 alapt szamitastechnikai meg-
oldasoknak szamos eldnyiik van. Hely-
fliggetlenek: egy felhdalapu megoldas (f6-
leg publikus felhd) esetében a szolgaltatas
barhonnan kdnnyen elérhetd lehet. A szol-
galtatds maga is lehet fliggetlen egy adott
szerverkdzponttol, példaul az Amazon
EC2 tobb adatkdzpontbol kiszolgalt szol-
galtatasai. Méretezhetok: a forgalomnak és
a piaci koriilményeknek megfeleléen no-
velhet6 vagy csokkentheto a felhd szolgal-
tatdsa. Ennek alapjan az indul6 cégeknek,
valamint a kis- és kozépvallalkozasoknak
a hosztolt nyilvanos felhd, mig a nagyval-
lalatok esetében a privat felhd bevezetése
a leghatékonyabb. Rendelkezésre dllds: a
felhdalapti szolgaltatasok mogott meghi-
z0d6 cégek folyamatos fejlesztése és ko-
moly beruhdzasai, hatalmas adatbankjai
a garancia arra, hogy a szolgaltatasok vi-
lagszinvonalon és megfeleld mindségben
alljanak rendelkezésre. Koltségkiméls: a
hardvereszkdzok megvasarlasanak koltse-
gét a szolgaltatas hasznalatanak dija valtja
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fel — ez példaul lehet a bérelt szamitasi ka-
pacitas, haldzati forgalom, vagy felhaszna-
10k szama alapjan kiszamolt 6sszeg. Igy a
mikodtetési feladatok nem a felhasznalo-
kat terhelik és az alkalmazéasok frissitésé-
nek jarulékos koltségei is megtakarithatok.

A felhé alapii szamitastechnika legna-
gyobb elénye sokaknak egyben hatranyt is
jelent: nincs az adat a felhasznald kezében.
Nem tudja megfogni a szervert, ahol taro-
lédnak a szdmdra nélkiilozhetetlen adatok.
Egyetlen felhasznalonév/jelszoparossal
elérhetéek az adatok, igy ha ahhoz hozzajut
valaki, gyakorlatilag az adott felhasznalo
jogosultsagaval elérhetd Osszes adat
hozzaférhetd lesz szamara. A hatranyok
csokkentésére természetesen léteznek
biztonsagi megoldasok, mint a biztonsagos
https:// kapcsolat,  jelszavak kotelezo
jelleggel torténd havi megvaltoztatasa, VPN-
kapcsolat hasznalata és még sok mas.

A leirtak fényében kiilondsen figye-
lemre mélté az a fejlesztés, amelyet az
IBM az utdbbi években hajtott végre (5.
abra). Az IBM egyik cégcsoportjanak
vezetdje, Michael Rhodin igy szamolt be
2011-ben az IBM szuper intelligens sza-
mitogépének, a Watsonnak a bemutata-
sakor: ,,A Watson megalkotdsa az IBM
szazéves torténetének egyik legfontosabb
mérfoldkdve, amelyet most a felhd alapt
kognitiv technoldgiai innovaciok révén
lehetdségiink nyilik megosztani az egész
vilaggal.” A 2011 o6ta eltelt idészak ered-
ményei megmutattak, hogy valéban nem
volt tilzas ez a bejelentés.

Az IBM egymilliard dollaros beruhazas-
sal a New York-i Silicon Alley-ben, vagyis

csak ,,Szilicium-kozként” emlegetett va-
rosrészben egy uj kozpontot hozott 1étre,

a kognitiv technologiara épitenek; haszna-
latuk soran tanulnak az emberi interakci-
0kbol és adatokbol, gondolkoznak, emberi
nyelven kommunikélnak, mikézben a Big
Datat elemezve komplex kérdésekre is vil-
lamgyorsan valaszt adnak. Hasznos bela-
tasokkal segitik nemcsak az egészségiigy,
hanem a pénziigyi szektor, a kereskedelem
vagy ¢épp a telekommunikéacids szektor
szakembereit.

Az elmult években az IBM-nek sike-
riilt a Watsonbol kereskedelmi forgalomba
hozhat6 technologiat fejleszteni. A tovabb-
fejlesztett Watson huszonnégyszer gyor-
sabb elddjénél, mikozben mérete 90%-kal
csokkent, igy egy kisebb szoba helyett mar
harom pizzas doboznyi helyen elfér.

A Watson altal kifejlesztett 3 kognitiv
technoldgia alapu szolgéltatas egyike az
ugyancsak felhé alapu szamitastechnikat
alkalmazé ,,Discovery Advisor” szolgal-
tatas, mely az egészségiigyben és gyogy-
szeriparban folyd kutatas-fejlesztési pro-
jekteket gyorsitja fel azaltal, hogy a ren-
delkezésre allo dokumentacidobol gyors
informaciogytijtéssel, relevans adatok ér-
telmezésével és Osszefiiggések felisme-
résével uj lendiiletet ad a kutatdocsopor-
tok munkajanak. Ennek gyakorlati meg-
valosulasat jelezte az a kozds kezde-
ményezés, melyet a New York Genome
Center (NYGC) és az IBM 2014 mar-
ciusaban jelentett be. A projekt azt a
célt tizte ki, hogy alkalmazott analitika-
val tdmogassa az agressziv agydaganat-
ban (glioblasztémaban) szenvedd betegek
genomikai kezelését. (A glioblasztoma
évente 13 ezer ember életét koveteli az
Egyesiilt Allamokban). Ennek keretében
az IBM ¢és a NYGC egyiitt tesztelte a
Watson egy kiilonleges prototipusat, ame-
lyet kifejezetten genomikai kutatasokhoz
terveztek, hogy segitségével az onkolo-
gusok személyre szabott terapiakat kinal-
hassanak betegeiknek. A jelenleg is zajlo
vizsgalatokban a NYGC ¢és orvosi tarsin-
tézményei alaposan megvizsgaljak és ér-
tékelik a Watson képességeit, hogy meny-
nyiben képes segiteni az onkolégusoknak
a személyre szabottabb kezelések kialaki-
tasaban glioblasztomasok esetében.

Az Egyesiilt Allamokban egyel6re ke-
vés beteg kap olyan személyre szabott
kezelést, ami kifejezetten a ra jellem-
Nincs sem elegend6 id6, sem eszkoz arra,
hogy a klinikdk DNS-alapu kezelési le-
hetéségeket kinaljanak a betegeknek. Ez
csak akkor valosulhatna meg, ha Ossze
tudnak hasonlitani a DNS-szekvenalas
adatait az orvosi szaklapokban megje-
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lentetett cikkek tomkelegével és az eddig
publikalt klinikai tapasztalatokkal. Mint-
egy hatszazezer oldalnyi szakanyag, tu-
domanyos cikk, rontgenfelvételek, képek,
leletek, korlapok felhasznalasaval az IBM
egy olyan szoftvert dolgozott ki, amelyet
az Egyesiilt Allamok pilotkorhazaiban
mar hasznalnak.

Erre épitve, az 0j felhdalapt Watson-
szolgaltatast arra tervezik, hogy gene-
tikai informaciokat elemezzen egyiitt a
biomedicina atfogd szakirodalmaval és
gyogyszeradatbazisokkal, ami ma még
nem létez gyakorlat. Raadasul Watson
képes folyamatosan ,tanulni”, ahogy
ujabb és ujabb betegek korképével talal-
kozik, és ahogy egyre tobb informaciod
valik elérhetévé az 0j orvostudomanyi
kutatasok, ujsagcikkek és klinikai vizs-
galatok révén. Ezen kiviil abban is segi-
ti majd a New York Genome Center tu-
dosait, hogy feldolgozhassak azokat az
adatokat, amelyek eltéré génszekvenci-
akat jeleznek a joindulatd tumort vagy
agydaganatot mutatd szovettani vizsga-
latoknal. Figyelembe véve Watson ké-
pességeit, a hatalmas adattomegek mély
és gyors elemzését, az egylittmikodés
célul tizte ki a betegek szdmanak ndve-
Iését, akik igy egyre nagyobb szdmban

okainak feltarasaban. Az igazi kérdés most
az, hogy miként vessziik hasznat a gene-
tikai informacioénak, hogyan kotjiik 0ssze
gyorsan a biomedicina elérhetd szakirodal-
maval, és ezt az informaciot hogyan fordit-
juk le jobb kezelésekké” — mondta Robert
Darnell, a NYGC vezetdje.

,»Watson kognitiv szamitasi képességei for-
radalmasitani fogjak a genomikat, és meg-
novelik annak lehetGségét, hogy hatasos és
személyre szabott kezelési megoldasokhoz
jussanak a halalos betegségben szenveddk”.

Természetesen a felhd alapu szamitas-
technikai megoldasok és Big Data alkal-
mazasok nem csak a genomika terén ho-
ditanak. Egyre inkabb teret kovetelnek az
egészséggel kapcsolatos mas teriileteken
is. Az IBM itt is tovabb folytatta sikeres
piaci szereplését és kapcsolatteremtését az
egészségiigyi adatfeldolgozasban.  Idén
aprilisban az Apple-vel kotott egyesség
alapjan az IBM a Watson Health Cloud fel-
hdészolgaltatassal dolgozza fel és tovabbit-
ja az Apple HealthKit és ResearchKit plat-
formjai altal begytjtott adatokat az érdek-
16d6 egészségiigyi vallalatoknak (Johnson
& Johnson és a Medtronic), akik aztan
azokkal sajat szolgaltatasaikat bovithetik.
Utobbi két vallalat ugyancsak részt vesz az
egytittmikodésben.

5. abra. Az IBM Watson szuperszamitégépe (Forras: https://en.wikipedia.org/wiki/
Watson (computer)

juthatnak genomikai elemzéseken alapuld
személyre szabott kezelési opciokhoz (6.
abra). igy olyan belatasok sziilethetnek,
amelyek kozel hozzak a genomikai or-
voslas igéretét a betegekhez. Az IBM a
NYGC genomikai ¢s klinikai tapasztala-
tara épitve mas teriileteket is megcéloz-
va tovabbfejleszti és finomitja a Watson
szolgaltatasait, ezzel is segitve a személy-
re szabott kezelések fejlesztését.

»Miota el6szor térképezték fel az em-
beri genomot egy évtizeddel ezel6tt, oriasi
elérelépést tettiink a betegségek genetikai
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Az Apple HealthKit platformja egyet-
len feliiletre tomoriti a kiilonbozo fitnesz
applikaciok altal begytijtott adatokat, ezzel
attekinthetdbbé téve azokat a felhasznalok
szamara. Ehhez parosul még a tavaly 6sz-
szel debiitalt ResearchKit, mely egy nyilt
forrasu platform, amivel a kutatok a kiilon-
boz6 betegségek diagnosztizalasat vagy
éppen mindennapi kezelését segité egész-
ségiigyi szoftvereket hozhatnak létre. A
ResearchKitet hasznald kutatok a felhasz-
naloktol begyijtott adatok alapjan tovabba
hasznos informaciohoz juthatnak egy-egy

megbetegedéssel kapcsolatban.

Azzal a jo hirrel szolgalhatunk, hogy
az Uj szamitastechnikai megoldasokért az
egészségiigy teriiletén nem kell feltétlen
kiilfoldre menniink. A Nemzeti Agykuta-
tasi Program tdmogatasaval a Semmelweis
Egyetem Genomikai Medicina és Ritka
Betegségek Intézete olyan 250 millio fo-
rint értéki késziiléekhez jutott idén februar-
ban, mellyel az idegrendszeri betegségek
(Alzheimer-kor, Parkinson-kor, skizofré-
nia, autizmus stb.), ritka 6rokletes beteg-
ségek, daganatok és agyi attétek kialakula-
sanak vizsgalata, kutatasa valik nagysag-
rendekkel hatékonyabba. A késziilék tel-
jesitménye szdzszor nagyobb a térségben
eddig elérhetdknél. A diagnosztikahoz, ku-
tatdshoz és a személyre szabott kezelések
fejlesztéséhez sziikséges genomikai vizs-
galatokat a vilagon elérhetd legmagasabb
szinten végzi a berendezés. Eddig ezekre a
szomszédos orszagok koziil csak Bécsben
volt lehetéség.

A késziilék a Semmelweis Egyetem ¢s a
Richter Gedeon NyRt. kozos kutatasi cél-
jait szolgalja, de lehetséget nyujt a fenti
célok mellett més betegségek genomikai
hatterének feltérképezésére is — mond-
ta a gép atadasa kapcsan rendezett saj-
totajékoztaton Széll Agoston rektor. Az
uj technoldgia nagy segitséget nyujthat
azoknak a ritka betegségekben szenve-
déknek, akik eddig az tigynevezett ,,di-
agnoézis nélkiili” csoportba tartoztak.
Hazankban t6bb ezren szenvednek rit-
ka korban, tobbségiik gyermek. A ritka
betegségek diagnosztikaja mellett alkal-
mas lehet a moédszer a gyakoribbak (pl.
daganatok, sziv- és érrendszeri betegsé-
gek) rizikdjanak, valamint a gyogyszer
mellékhatasokra valé hajlamanak becs-
Iésére is.

A modern technolégia populacioge-
netikai vizsgalatok tomeges elvégzését
is lehetdvé teszi. A Semmelweis Egye-
tem kutatoi azt remélik, hogy a kozel-
jovében K+F forrasok tamogatasaval
lehetdség nyilhat 1000 magyar teljes
genom szekvendlasara is. Egy nemzeti
genomikai adatbazis nemcsak a magyar
lakossag egészségének megdrzését, sze-
mélyre szabott kezelését szolgalna, ha-
nem segitséget nyujthatna a magyarsag
eredetének kutatdséban is.

A Semmelweis Egyetem a molekula-
ris medicina teriiletén is a csucstechno-
logiak alkalmazasaval szeretné innovaci-
6s potencialjat erdsiteni, és ezaltal vezetd
szerepet bet6lteni a régidban. Molnar Ma-
ria Judit rektorhelyettes, az intézet igaz-
gatdja reméli, hogy Magyarorszag koveti
majd az USA ¢és Nagy-Britannia példajat,
ahol mar latjak: a molekularis genetikai
diagnosztika mindennapos rutinnd valasa
a jelenkori egészségiigy alapveto sziikség-
lete. Ha ez megvalosul, ugy betegek sza-
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6. abra. A felhé alapi szamitastechnikai alkalmazas sematikus folyamata a
genomikai vizsgalatokban (Forras: http://www.hpcwire.com/2012/02/29/cloud
computing helps_fight pediatric _cancer/)

zezrei remélhetnek gyorsabb diagnozist és
személyre szabott terapiat.

A Richter Gedeon Nyrt. orvostudoma-
nyi igazgatodja, Németh Gydrgy korab-
ban kifejtette: az 4j technologia a gyogy-
szeripari kutatasfejlesztésnek is széle-
sebb perspektivakat kinal az innovativ,
uj gyogyszercélpontok azonositasaban és
az eddig nem gyogyithato betegségek ke-
zelésére szolgald gyogyszerek fejleszté-
sében.

Mindez még csak a kezdet. Elemzdk
szerint a genomszekvenalas koltségeinek
tovabbi drasztikus csdkkenésével tome-
ges méretekben lesziink képesek kimu-
tatni a rakot és mas betegségeket, még
mielétt barmilyen jele lenne a koros
elvaltozasoknak. Létrejohet a megeldzést
szolgald orvoslas, amely sziiletésiinkkor
vagy még magzatkorban kideriti a be-
tegségeket okozo genetikai mutacidkat,
és megfeleld gyogyszerekkel megakada-
lyozza a koros allapotok kialakulasat.

Szakérték  szerint vérvizsgalat
fogja felvaltani a mammografias és
kolonoszkopias vizsgalatokat, amely
képes lesz kimutatni a mikroszkopikus
méretli daganatokat még joval azel6tt,
hogy a tumor ndvekedésnek indulna.
Bar ma is létez6 technika a vérben ke-
ringé tumorsejtek (Circulating Tumor
Cells) vizsgalata, ma még kozel sem te-
kinthetd rutin eljarasnak és igen draga.
A genom szekvenalasaval elérhetévé
valik a testiinkben ¢él6 mikroorganiz-
musok pontos feltérképezése is, ezek
ugyanis jelentdsen befolyasoljak egész-
ségi allapotunk alakulasat.
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Mivel a genominforméciokat a felhdben
elemzik és taroljak, nem hagyhatok figyelmen
kiviil a személyes adatok védelmével kapcsola-
tos biztonsagi kérdések sem. A helyzet komoly-
sagara jellemz0, hogy az egészségiigyi adatok
ellopéséra iranyuld kiber-btincselekményekkel
manapsag mar tobb pénzt hoz a hackerek
szamara, mint a bankkartya-szamok eltulaj-
donitasa. Réadasul az emberi genom nem
csupan egyértelmiien azonositja tulajdonosat,
hanem részletes informaciokat szolgaltat
szarmazasarol, betegségekre vald hajlamérol
is. igy, ha illetéktelenek kezébe keriil, komoly
visszaélések forrasa lehet. Az el6bbiek alap-
jan nyilvanvald, hogy a technologiai fejlodés
hatasara kialakult helyzet a genomkutatas te-
rilletén 0j adatvédelmi szabalyozas kidolgo-
zasat igényli, amely biztositja majd az 6rokitd
anyagunkban kédolt, legszemélyesebb infor-

mécioink hatékony védelmét. =
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