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Az elmult évtizedek folyamatos biotechno-
I6giai fejlddése a XX. szdzad végére ugras-
szer( valtozashoz vezetett a biomedicinaban.
Ennek konkrét produktuma kétségtelentil
az ember genetikai allomanyanak, bazis-
sorrendjének gyakorlatilag teljes feltarasa.
Sokak szerint ez az emberi megismerés leg-
nagyobb kincse, aminek bejelentése egye-
diilallé szakaszhatér a tudomany torténe-
tében. Elérhetd lehetdséggé valt, hogy mo-
lekularis szinten értelmezni lehessen az em-
ber minden biol6giai, testi, szellemi tulajdon-
sgat, az emberi populacio tagjainak egyedi-
ségét, a populacion beldli variabilitast, a be-
tegséghez vagy haldlhoz vezetd hajlamot.
Noha a bazisszekvencia, a szervezet felépi-
tését és makddését iranyitd gének megis-
merése (és ebb8l adododan vizsgalhatdsaga)
Onmagaban még nem jelenti azt, hogy tiszta-
zbdik a normalis és koros folyamatok mecha-
nizmusa is, a genom feltardsa megnyitotta
az utata patomechanizmusok hibas kad feldl
induld kutatasa (funkciondlis genomika),
illetve a kddol6 rendszerbe vald beavatkozés
(génterapia) elbtt is.

Szerencsétlen médon a biotechnolégiai
fejlddés némileg eltorzult forméaban jelent
meg a kdztudatban, s mindenekel&tt a klo-
nozas, az ember mesterséges eldallitasa, a
génmanipulacio (rém)képével valtismertté.
Ahogy ez lenni szokott, a borzongast keltd
szenzécios hirek elfedik a valds értékeket,

egyrészt tulzott elvarasokat, masrészt indo-
kolatlan félelmeket keltenek. Ugyanakkor
aszakemberek gyakran a helyzet nem kelld
stlyu kezelését kénytelenek észlelni — saj-
nos nemcsak a szakman kivili kérok olda-
lardl. Ezért nem felesleges mindjart a tanul-
many elején kisérletet tenni arra, hogy meg-
hatarozzuk: mi is az orvosi genetika?

Az orvosi genetika a genom velesziletett
és szerzett rendellenességeivel foglalkozo
orvosi tudomany, amelynek célja—a veszé-
lyeztetett egyének/csaladok korai identifi-
kalasa és a genetikai artalom pontos dia-
gnosztizalasa nyoman — a genetikai karo-
sodés kialakulasanak, patomechanizmusa-
nak kutatasa, populaciés el6fordulasanak,
csaladon beluli ismétlddésének megel6zése
és lehetséges terapiaja, végsod soron az em-
beri genom védelme.

Az orvosi genetika (amely nem egészen
azonos fogalom sem a humangenetikaval,
sem a klinikai genetikaval) szamos egyéb
mellett két vonatkozasban markéansan ki-
I16nbozik minden mas orvosi diszciplinatol:

= az orvosi genetika transzgeneracios
jellegQi: kordbbi generacidkat elemez az 6rok-
16dés szabalyszer(ségei szerint, s dontései a
jovo generéacio érdekében sziiletnek;

= szemben a tradicionalis orvosi tevé-
kenységgel, amely az emberek betegségek-
kel szembeni rizikoit egyenldnek definidlja,
agenetikus a populécio egyedeit a genetikai
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variabilitas talajan elemzi, amely szerint
mindenkinek egyéni kockézata van.

Jelen rovid 6sszedllitas célja az, hogy né-
hany 6nkényesen kiragadott gondolattal ra-
vilagitson a genomikai (molekuléris szint{
genetika) ismeretek valds jelentdségére, ar-
ra, hogy ez nemcsak a biomedicinaban, ha-
nem az egyetemes tudomanyban is korsza-
kos jelentdség(, s hogy tovabbgondolko-
dasra késztessen a vélt veszélyek, torzult
itéletek helyes értelmezése érdekében.

1. Az orvostudomany altalanos elvi
alapjait érintd vonatkozasok

1.1. Betegségekhez vezetd tényezok:
genetikai vs. krnyezeti okok

A betegségek eldidézésében a kdrnyezeti
és genetikai okok részesedésének aranyarol
koronkeént valtozott az elképzelés. A mult
szazad elsd kétharmadéban viszonylag na-
gyobb jelentdséget tulajdonitottunk a kor-
nyezeti artalmaknak (mikrobidlis fertdzések,
taplalkozas, foglalkozasi artalmak), s nem
vettiik figyelembe kelld mértékben az egyé-
ni hajlamot. A genetikai ismeretek ndveke-
désével véltozott az arany, s megjelent a
minden —vagy csaknem minden —rendel-
lenességet, betegséget génjeink hibaival
magyarazni probald tilzo szemlélet. A tdlge-
netiz&cid — amellett, hogy tudoméanyosan
helytelen —veszélyes is lehet: felmentheti a
felelGsség aldl mind az egyént, mind a tarsa-
dalmat (,,a baj meg van irva a sors konyve-
ben”).

Paradox médon éppen a genomikai is-
meretek szolgaltattak adatokat a tllgeneti-
zacio tarthatatlansagara. Voltaképpen ide
sorolhat6 az az adat is, hogy az ember gén-
jeinek szdma (mintegy 30 ezer) kevesebb,
mint amit akar két évvel ezeldtt is gondol-
tunk;, s alig tébb, mintamuslicaé vagy egéré.
Az avégtelen varicid, ami az emberi popu-
I4cio tagjait jellemzi, meglepden kevés gén
ellendrzése alatt all. Ez egyrészt gének kozti

kolcsdnhatésra, masrészt gén —kornyezeti
interakciokra utal.

Atllgenetizaci6 egyedfejlddésre vonat-
koztatott egyik eltorzult hajtasa az a nézet,
miszerinta klénozassal, iddben elcstsztatva,
az egyed teljes identitasaban megismétel-
het (a bulvéarsajtd nyelvén: Frankensteinek,
Hitlerek vagy éppen Einsteinek sth. jra,,el6-
allithatok™). Ez azonban nem lehetséges. A
szUloi ivarsejtek egyestilése a keretét, lehetd-
ségét adja csak meg az Uj egyed kifejlodésé-
nek, az azonban, hogy a genetikai informa-
cidhalmazbdl mi fog megvaldsulni, az aktua-
lis kortars” kornyezeti hatasok fliggvénye.

Atllgenetizacioval szemben felhozhatd
érv az is, hogy a genetikai allomany korant-
sem olyan stabil, mint hittiik (Iasd késdbb), s
hogy a kdrnyezet jelentds mértékben meg-
hatarozza a genom aktudlis &llapotat. A gene-
tikai program adott kdrnyezetben, annak
fliggvényében fog realizalédni. A kérnyezet
mar améhen bellli magzati életben megha-
tarozza azt, hogy az egyén milyen irdnyban
fejlddjon, mig késdbb, az élet soran jelentds
meértékben befolyasolja az ,.egészséggel”
jelzett egyensulyt vagy a betegség megjele-
nését. A gének bazissorrendjének elemzésé-
b6l megtudtuk, hogy egy ,,normalistol” vald
eltérés a szekvencidban nem jelenti azt,
hogy a betegség biztosan bekovetkezik (be-
tegségokozo mutacio vs. polimorfia), ez a
kornyezet provokacigjatol is fiigg. A poli-
morfizmusok vizsgalhatsagaval konkrét
tartalommal t61t6dott meg a betegségekre
valé hajlam fogalma, s ennek nyoman kon-
kretizal6dni fog a kornyezeti faktorok beteg-
ségokozo szerepe is. Megjelennek majd
egyedi igények a diétdban, mikrokdrnye-
zetben, gydgyszerelésben (farmakogeno-
mika), sa prevencio Uj alapokra keriil azaltal,
hogy a kdrnyezet betegségokozo veszélye
individualizalhat6 lesz (dohanyzas, alkohol,
taplalkozas, egyes gyogyszerek stb. kéaros
hatasat egyénre jellemzd mddon lehet majd
megadni).
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1.2 A genom (in)stabilitasa

A genetika klasszikus értelmezésében a gé-
nek két stabil &llapotban, a vad tipusban vagy
mutans formaban léteznek. Tudjuk mamar,
hogy valéjaban ez nem igy van. A gének
szamos (némelyek igen nagy szamu), kifeje-
zBdésuikben élesen el nem kilondld allél
forméjaban jelennek meg. A molekuléris szin-
t0 genetikai ismeretek tartalommal toltotték
meg a génmutacié fogalméat. A mutans gén
hibas mikodésének hatterében egyetlen
vagy néhany bazis hianya, cseréje éppugy
allhat, mint teljes exonok delécidja, génsza-
kaszok inverzidja, athelyezddése, vagy ép-
pen bazisok megsokszorozodasa. Genom
szinth fogalommal jel6link ma mar egy
egeész betegségcsoportot is: a triplet-repeat
expanzios betegség alatt olyan ideg-izom
degenerécidval jaro, tiznél is tébb korképet
értiink, amelyekben bazishdrmasok spontan
megsokszorozodasa all génmutécioként a
tlnetek hétterében.

Vannak olyan gének, amelyek duplikalo-
dasuk folytdn okoznak betegséget (pl.:
PMM-22 gén Chercot-Marie-Tooth 1A tipust).
Akdzelmultban arrdl értesiilhettiink, hogy a
myelinképz&désben szerepet jatszé prote-
olipid protein-gén, amelynek mutacidja Peli-
zaeus-Merzbacher betegséget okoz, oly mo-
don is betegségokozd lehet, hogy a duplika-
I6dott képia nem az adott I6kuszon belil,
hanem tavoli genomszakaszon jelenik meg,
Ujabb bizonyitékat adva a genom instabili-
tasanak (szerz6k a genom ,folyékonysaga-
rol” beszélnek). A betegségokozo génmu-
taciok diagnosztizalasaban ezek szerint nem
elég az adott génszakasz szekvencija, ha-
nem sziikséges a géndozis meghatarozasa,
sot, sziikség lehet a genom szervez8désének
vizsgdlatara is (strukturdlis genomika). Ez
egyébként mar atvezet a fehérje aminosav-
szekvenciaval, ill. hAromdimenziés szerke-
zetének meghatarozasaval foglalkozé kér-
désekhez (proteomika).

Ha mindehhez hozzavesszik az élet
sorén szerzett szomatikus mutéaciokat, ill. azo-
kat a molekularis mddszerekkel megismert
mutacidtipusokat (genomikus imprinting
zavar, uniparentalis diszomia), amelyek kiala-
kuldsaban epigenetikai tényez6k vagy
transzgeneracios késleltetés jatszik szerepet,
akkor megaéllapithatjuk, hogy a human ge-
nom korantsem statikus, merev rendszer,
hanem sokkal inkabb egy, a kérnyezettel
dinamikus kapcsolatban all6, egyensulyi
allapotat folyamatos 6nszabalyozassal fenn-
tartani képes szervezddés.

1.3. Paradigmavaltas:
kurativ vs. prediktiv medicina

A genomika ugrasszer( valtozast hozott a
mindennapos orvostudomanyban azzal,
hogy gytkeresen (] utat nyitott (divatos for-
dulattal: paradigmavaltast hozott) a gyogyi-
t6-megeldzd tevékenységben. Szemben a
tradiciondlis orvosi paradigmaval, amikor
betegségi tlinetek, panaszok feldl torténik a
baj okdnak megkozelitése, agenom szintd
vizsgélati lehetdség alapot nydjtarra, hogy a
rendellenességeket mar azok jelentkezése
eldtt kideritsiik a kivalto ok feltardsa—snema
tlinetek szamba vétele —révén. Vagyis: a be-
teg egyén nem a tlinetek miatt, gyogyulas
reményében megy majd (sokszor tul késon)
az orvoshoz (kurativ medicina), hanem
azeért, mert tudja, hogy neki az egyéni kocka-
zatafolytan ilyen vagy olyan betegségtol kell
tartania, s azt szeretné megel&zni. Az egész-
ségmegorz0 tevékenység igy lényegét te-
kintve gyokeresen mas hangsulyokat kap:
egeészseges egyénekre irdnyul, s a vizsglati
leletek a jovo kockazatat jelenitik meg (pre-
diktiv medicina), valadi preventiv lehetfsé-
geket kinalva. Genetikai tesztek révén mar
az egyed szliletése eldtt megtudhatok rend-
ellenességei (prenatalis diagnozis), vagy
diagnosztizalhatok 6roklott betegségei (pre-
szimptomas diagndzis) vagy ,szerzett” be-
tegségekre valo hajlama (prediktiv tesztelés),
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joval atiinetek jelentkezése el6tt. A genetikai
allomanyroél kdzvetlen informéciot nyujto
vizsgalati leletek révén az eddiginél ponto-
sabb, az els6dleges okot megjelenitd diagnd-
zisok szuiletnek, ezéltal a genetikai tanacs-
adas, prognozisbecslés az eddiginél
pontosabba véalhat.

2. Agenomika hatasa
a gyakorlati orvostudomanyra

2.1. A genotipus-fenotipus
oOsszefiiggés Uj aspektusa

A genom szint( vizsgalatok maris szamos
olyan adattal szolgaltak, amelyek atrendezik
a hagyomanyos orvosi taxonomiat; a feno-
menoldgiara, deskriptiv, passziv megfigye-
lésre, vagy masként a fenotipus jellegzetes-
ségeire épuild fogalmainkat. A fenotipusra
vonatkozo eddigi ismereteinket fellil kell
vizsgalni, ki kell egésziteni, sagenomot jel-
lemzd pontos és preciz adatok mellé hason-
I6an pontos és preciz fenotipusbeli adatokat
kell helyezniink. Kénnyen belathat6 ugyan-
is, hogy a legkifinomultabb technika is téves
eredmeényre vezethet, ha pl. nem pontosan
Osszedllitott betegcsoportokon keriil alkal-
mazasra. Az Uj genetikai paradigma akkor
tud majd at(it6 sikert hozni, hatudomanyos
igényességgel folytatott tradicionalis klinikai
tevékenységgel tarsul. Paradox médon a
genomikaval felértékeldddtt a fenotipus ha-
gyomanyos eszkozokkel valo értékelése-
nek szerepe.

Ennek egyre tobb példajat lehet latni. PI.
a Prader-Willi szindréma alacsony termet,
elhizés, a nemi szervek infantilizmusa és szel-
lemi elmaradés tiinetegyuttessel jellemez-
hetd. Kider(lt, hogy a szindromat a 15-6s
kromoszdma egy kicsiny régidjanak itt most
nem részletezett, komplex rendellenessége
okozza. Afenotipusbeli rendellenesség mel-
lé tehat egy konkrét vizsgélattal alatamaszt-
hat6, genom szint(i rendellenesség kertilt, s
ez Uj helyzetet hozott. Lehetdvé valt, hogy

Ujszulott korban is el lehessen dénteni a fel-
merUlt kérdést, amikor a klasszikus tiinetek
meég nem, vagy alig kifejezettek. Megtud-
tuk, hogy a 15-6s kromoszéma tipusos rend-
ellenessége olyanokban is kimutathato, akik
nem mutatjak a tipusos fenotipusbeli eltére-
seket. A Prader-Willi szindrémara jellemzd
genetikai hiba tehat olyanokban is jelen van,
akik nem mutatjak a szindroma jellemzd
tUneteit. Azaz: nincs teljes atfedésben a feno-
tipuson alapuld diagnézis arajellemzd geno-
tipussal.

A genotipus-fenotipus 6dsszefiiggések
magasabb szinten val6 Ujraértékelésének
tobb vonatkozasban is igen nagy jelentdsége
van, hiszen segithet a genetikai heterogeni-
tasbol adddd szamos tisztazatlan, gyakorlati
szempontbdl igen jelentds kérdés megvéla-
szoldsaban. Mind az allélikus heterogeni-
tasbol (egy génlokusz mutacioi eltérd klinikai
képet okoznak), mind a I6kusz heterogeni-
tashol (egyféle vagy hasonlo Klinikai kép
hatterében kilonbodzd 16kuszok mutacidi
allhatnak) adddé nehézségek csak olyan
adatok segitségével oldhatok meg, amelyek
tudomanyos igényességgel folytatott geno-
és fenotipusbeli elemzésekbdl sziiletnek.

2.2. A genetika omnidiszciplinaris jellege

Az emberi genom megismerése abban is
Iényeges véltozast hozott, hogy az orvosi ge-
netika célcsoportjait jelentd velesziletett
fejlodési rendellenességek, 6rokl6dd beteg-
ségek mellett vizsgalhatova és lelettel alata-
maszthatd valt az egyén élete késbbbi sza-
kaszaban jelentkezd betegségekre (sziv-
érrendszeri zavarok, daganatok, asztma, al-
lergia, diabetes, pszichdzisok sth.) val6 haj-
lam is (genetikai fogékonysag), amire eddig
csak a csaladi halmoz6dashol kovetkeztet-
hetttink. Az Un. poligénes betegségekben —
szemben a mésik két fé csoporttal, amono-
geénes, ill. kromoszomalis rendellenességek-
kel —akozelmultig nem volt lehetdség arra,
hogy laboratériumi médszerekkel vizsgaljuk,
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kimutassuk a poligének hibajat; ez afogalom
epidemioldgiai adatokkal alatdmasztott hi-
potetikus modellként keriilt megfogalma-
zasra. A postgenomikus idszak attorését az
jelenti, hogy a hajlamosité génekbdl egyre
tobb valik ismertté és vizsgalhatéva. Hama,
pl. az asthma, hypertonia betegség, vagy ko-
veérség, zOldhalyog héatterében allé genetikai
hajlamrdl beszéliink, mar betegségenként
tiz-tiz génre gondolunk. Ezek az ismeretek
egyeldre nem jelentenek diagnosztikus érté-
k( tampontot, s prediktiv jelentdségik is
csak korlatozott, mégis rendkiviil fontosak
abbdl aszempontbdl, hogy ramutatnak azok-
raakandidans génekre, amelyeknek tanul-
manyozasa elvezethet az illetd korkép pato-
mechanizmusanak feltarasara, s ezen keresz-
til kezelési lehetdségek kimunkalaséra.

Ez abovild lehetdség azt jelenti, hogy a
genetika nem szoritkozik a fejlodési rend-
ellenességekre vagy mendelien 6roklddd
ritka betegségekre, hanem bevonult a fel-
ndttkorban manifesztalddé gyakori betegsé-
gekkel foglalkozo szinte valamennyi orvosi
diszciplina eszkdztaraba. A genetika inter-
diszciplinaris tudomanybdl omnidiszcipli-
néris lett.

2.3. Agenetika
népegészségiigyi jelentdsege

Nemcsak az el6zd szakaszban emlitett vo-
natkozasok révén valt a genetika népegész-
ségligyi jelentdségl tudomannya. A poligé-
nesen determinalt gyakori betegségek mel-
lett a monogénes rendellenességekhez
vezetd mutacidkat is mas megvilagitasba
helyezték a molekularis genetikai vizsga-
latok.

Aklasszikus mendeli 6roklddés szabélyai
szerint autoszomalis recessziv génmutaciok
csak homozigéta egyénekben okoznak ti-
neteket. Tudjuk ma mar, hogy néhany gén
recessziv hibaja fenotipusbeli eltérést okoz
akkor is, ha csak az egyik I6kuszon van jelen.
Igy ahomozig6taban izolalt névekedési hor-

monhianyt okoz6 GH-1 génmutéciot hete-
rozigota formaban hordozo egyének atlagos
magassaga szignifikansan kisebb, mint a
normalis homozigotake, anélkil, hogy ki
lehetne mutatni névekedési hormonhianyt.
Vagy: ahomozigéta konstellaciéban Stargard-
féle latéideg degeneréciot, stlyos fiatalkori
csokkentlatast okozé génhiba heterozigota
allapotban iddskori latasromlast eredmé-
nyezhet. Connexin 26 gén mutécidja, ha
mindkét allélon jelen van (homozigdta alla-
pot), veleszilletett siiketséggel jar, viszont
heterozigéta formaban idskori csokkent
hallasra hajlamosit.

Altalanositva: recessziv 6roklodésd mo-
nogénes betegségeket okoz6 mutaciok he-
terozigdta formaban sem artalmatlanok, s
vagy fokozott betegséghajlamot jelentenek
az egyénnek, vagy olyan jelleget, ami meg-
haladja a populécids variancia normélis hata-
rait. Ez egyttal jelentdsen kibdviti azok
korét, akik egy gén hibaja kovetkeztében
betegségi tiinetet mutatnak.

Ezek a genetikai tesztvizsgalatok kelld
felkésziiltség esetén tbmegméretekben is
alkalmazhatok, s populécids sz(rdvizsga-
latba is bevonhatok. Az eddigi genetikai
tevékenység, amely ritka, a népesség kis
részét érintd (igaz: az egyént, csaladjat jelen-
tBsen sujto) rendellenességekre, betegsé-
gekre iranyult, az Uj lehetBségek réven je-
lent®s mértékben kibdviil. Igy az orvosi ge-
netikai tevékenység népegészségiigyi
jelentBségi egészségmegdrzo és életmind-
séget meghatarozo tevékenységgé valik.

3. Agenomika egyetemes
tudomanytorténeti jelentdsége

3.1. Orvostudomanyi, biotechnolégiai,
technikai elGfeltételek

Az orvostudomany nem csak profital a ge-
nomikabdl. A molekularis genetika fejlddését
jelentds mértékben inspirdlja az a késztetés,
amely a gyakorld orvoslas feldl irdnyul a ge-

571



Magyar Tudomany  2002/5

netika felé. Jellemzd médon az emberi
genom bazissorrendjének megfejtése a
leggyakoribb 6roklddd betegségek génjei
korali régiokbdl indult, s e gécok kozti sza-
kaszok komplettalasaval fejezddott be. A
genomika és medicina kozti kapcsolddas
tovabbra is kétirany(, mert a funkcionalis
genomika fejlddése nagymértékben fligg a
betegségek fenotipusanak elemzésétol, fe-
nomenoldgiai tételek megfogalmazasatol.

A genomika més tudomanyéagakkal is
szoros kolcsdnhatasban all. A DNS vizsgal-
hat6sagat, az emberi genom megismerését
természetesen hosszu innovativ technikai,
biotechnoldgiai fejlddés eldzte meg. Az é16-
vilagot iranyito, ellendrzd genetikai kodrend-
szer, akodrendszert hordozo anyagi struktira
feltarasahoz a bioldgiai médszerek mellett
legalabb ugyanannyira fontos fizikai, kémiai,
maszaki, informatikai, matematikai kutatasra
volt sziikség. A genomikai modszerek 1é-
nyegét jelentd DNS hibridizacidhoz hallatlan
precizitasu, hajszalpontos hdmérsékletet és
piko-dimenziokban is tévedhetetlen meny-
nyiségeket garantald miszerekre volt sziik-
ség, rdadasul olyan foku automatizalasra,
amely révén nagyszamu minta analizise
rovid idd alatt elvégezhetd. A genomika
megjelenése kitlnd példa az egyetemes em-
beri megismerés tudomanyagainak egymast
inspirdlo, egymast kiegészitd egyittma-
kodésére.

Atechnoldgiai, m{szaki stb. tarstudoma-
nyok részvételét természetesen nem nélki-
16zhetik a postgenomikus iddszak kutatasai
sem. A DNS chip technoldgia, az in situ hibri-
dizaciét detektal6 rendszerek, az egyre na-
gyobb szamU adatot 6sszefogni képes bioin-
formatikai igények —hogy csak néhany terti-
letet emlitslink — tovabbra is inspiraljak a
technikai, technologiai kutatas-fejleszto szfé-
rét, ill. forditva: ez utébbi tertilet maveldi
tovabbra is fogadoképes piacra szamithatnak
agenomikai kutatas tertiletén. S ekkor még
nem is beszéltlink a terapids célu ,,génsebé-

szetrdl”, ami bizonyéra Gjabb technoldgiai
innovéciot tételez fel. Mindezt kiegészitik az
emberi reprodukcidval (in vitro fertiliz&cio,
embridklénozas, dssejtkutatas stb.) kapcso-
latos igények és elvarasok, amelyek ugyan-
csak szorosan kapcsolédnak a biotechno-
I6giai lehetdségekhez.

3.2. A genomika gerjesztd hatasa
az etikai, jogi tudomanyokra

A prediktiv medicina j6vobe vetlild szemlé-
lete szamos olyan etikai és jogi dilemmat
vet fel, amelyekre a kurativ medicina nincs
felkészulve. A tlinetekkel jelentkezd betegen
segiteni kell, egy majdani betegség riziko-
janak elBrejelzése azonban id6t hagy kiilén-
féle megfontolasokra. Ezek a dilemmak
egyeldre inkabb csak kérdésekként fogal-
mazhatok meg. Mi ateendd egy egészséges
egyénben észlelt, genom szint( eltérés ész-
lelése esetén? Kik részestilhetnek a genetikai
tesztelésben, milyen korre biztosithatd a
hozzéaférhetdség? Szabad-e olyan tesztelést
végezni, amely egyeldre kezelhetetlen be-
tegsegre iranyul? Az egyed genetikai iden-
titsat megtudhatja-e a munkaltato, a bizto-
sito (ezekre a vélasz viszonylag egyszer(), a
csaladtag, a hazastéars (a valasz nehezebb)?
Milyen mélységben kell titkossagot biztosita-
ni? AbszolUt érvény(-e a genetikai diszkrimi-
nacio tilalma? Felléphet-e az orvos az egyén
akarata ellenére preventiv intézkedést java-
solva, vagy a veszélyeztetettek (csaladta-
gok, kornyezet) érdekében? Egyaltalan: ki,
mit, hogyan koz6lhet a beteggel? Ezek a kér-
dések gerjesztden hatnak az etikai és jog-
tudomanyok maveldire, s Uj normak, sza-
balyzok megfogalmazaséara serkentenek.
Mértékadd nemzetkdzi szervezetek
(UNESCO, WHO, EU) — egyebek kozt —az
orvosi genetika jogi és etikai kérdéseit az
emberi méltosag oldalarol kozelitik meg,
ahhoz tartjdk magukat, hogy a kutatas vagy
az ismeretek alkalmazasa nem kertilhet
elénybe az egyén alapvetd szabadsagjogai-
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val szemben, tiszteletben tartjak a genetikai
adat védelmét garantalé specidlis szempon-
tokat, elutasitanak mindenfajta genetikai
diszkriminéciot.

Azzal egyitt, hogy a szerz6 teljes hataro-
zottsaggal vallja az etikai normak és az ezt
kovetd jogi szabalyozas sziikségességét a
genetika Uj lehetBségeinek alkalmazasaban,
nem hallgathatja el azt a nézetét, hogy az
etikai megitélések némelyike tulzasokba té-
ved, s az aggély aggalyoskodasig fokozodik.
Nem lenne j6, ha a genetikai tesztekkel valo
visszaélésektdl valo félelem gatolnaaz orvosi
munka elsdrendd feladatat, a betegen valo
segitést. A genetikai tesztek alkalmazésa ma
még tdlnyomorészt — s valoszindleg a jovo-
ben is elsdsorban — beteg egyének diagnosz-
tizdlasara fog iranyulni, s vannak helyzetek,
amikor agyogyitas érdekében az orvos nem
helyezheti el6bbre az egyén szabadsagjogat.
Adiszkriminécid tilalma természetesen vitat-
hatatlan, de lehet olyan genetikai tesztered-
mény, amelynek visszatartdsa masokat so-
dorhat veszélybe (pl. ha egy még egészsé-
ges, de hirtelen halal veszélyét jelentd long-
QT szindréma mutans génjét hordozo
egyeén a piléta vagy buszvezet6i palyat ki-
vanja vélasztani). Az egyén DNS vagy sz06-
vetmintaja természetesen csak elbzetes fel-
vilagositasa és beleegyezése utan helyez-
hetd bankba s 6rizhetd meg, de szabad-e
abszolutizalni az egyénnek ezt ajogét, s elfo-
gadni elzarkdzasat, ha a minta analizise a
csaladtagok szamara életment6 informacio
lehetBségét jelentené?

Ezek és tovabbi ilyen példak arraintenek,
hogy az Uj genetikai lehetdségek alkalmazasat
orientald iranymutatasokat, allasfoglalasokat
csak akiilbnbdzd tudomanyagak szakembe-
reit elegyitd munkabizottsdgok tudjak helye-
sen, torzuldsmentesen kidolgozni.

3.3. Filozdfiai kérdések gerjesztése

Kétségtelen, hogy a genetikdval kapcso-
latban folytatott filozdfiai vita legélesebben

areprodukcids klonozés kériil zajlik. Utaltunk
mar r4, hogy az ember klénozéssal térténd
eldallitdsa voltaképpen nem genetikai kér-
dés. De az isigaz, hogy a reprodukcios klo-
nozas és a genomikai kutatas technolégiaja
nagy atfedésben van egymassal, hogy agene-
tika egyik esszenciaja az ember betegségei-
nek transzgeneracios, azaz reprodukciora
vonatkozé szemlélete. S azt is el kell fogad-
nunk, hogy olyan kérdések, mint pl. hogy a
szUldi ivarsejtek egyesulését kovetden mi-
kortol lehet 6nallé személyrdl beszélni, vagy
hogy 6nall6 személy-e az Uj egyed, ha az
ivaros szaporodast megkerilve nuklearis
genomja csak az egyik szUl6tol szarmazik —
nos, e kérdések elemzése nem nélkildzheti
agenetikat. Vannak, akik kilonalléan repro-
genetikaként tekintik a kérdéskort. A vala-
szok keresése filozofiai szféraba viszi a kuta-
tokat, s egyeldre tudomanyos érvény( kon-
kliziokra még csak remény sem latszik.
Van egy mésik kérdés, ami afilozéfusokat
elemzésre gerjesztheti, egy meg alig megfo-
galmazott dilemma, de amivel mar most is
rendszeresen talalkozik a gyakorl6 geneti-
kus. Nevezetesen: mi tekinthetd normalisnak
az emberi alkat, funkcio, psziché vonatko-
zasdban? Nincs altalanos érvény( hatarvonal
abetegségek vonatkozasaban, ami segithet-
né a genetikai tanacsadot vagy a csaladter-
vezOt a prediktiv teszt eredményének meg-
itélésében. A kérdést egy egyeldre még alig
realizélhatd lehetbség kibontakozasa fogja
tovabb élezni: a genetikai enhancement, a
normalis tulajdonsagok, képességek bio-
technoldgiai eszkdzokkel vald fokozasa,
aminek megvan az elvi lehetdsége. A kérdés
gy fogalmazodik meg, hogy mi a normélis
az ember élettartama, intelligencidja stb. ese-
tében? Az-e a normalis, ami a populaciés
atlag (s igy beszélhetlink atlag alatti, ill. atlag
feletti tartomanyral), vagy az, ami a ,legjobb”,
amit pl. egy maximalista szuld a sztiletendd
gyermekének nyUjtani akarhat (az el6bbi
példakra utalva: a gyermek a lehetd legto-
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vabb éljen, a lehet legokosabb legyen stb.),
s ezt 6hajtja kérni a ,,specialistatol™ Szerzd
Osztonosen viszolyog ez utébbi értelme-
zést6l, de még nem allnak rendelkezésre a
témahoz kapcsolodd elemzések, s ezért Ugy
véli, hogy az emberiség ezen (j lehetdsé-
géhez vald viszonyulas olyan fogddzokat
igényel, amiben afilozofianak is meghatéro-
z6 szerepe van.

4. A genetika politikai vonatkozasai,
stratégiai jelentdsége

A biotechnoldgiai vivmanyok orvos-egész-
seguigyi térhaditasanak mar most jelentds
hatasa van a tarsadalmak gazdasagi életére.
(Az allat és ndvény genomika globalis gaz-
dasagi vonatkozasairdl itt most nem eshet
sz0, e nagy horderejd téma kiilon elemzést
igényel.) A jelentdsen megndvekedett fel-
hasznaldi igény Oriési piacot kinal a biotech-
noldgiai ipar szamara (laboratdriumi misze-
rek, vegyszerek, diagnosztikus kittek, chip-
ek). A megvaltozott diagnosztikus protokol-
lok atalakitjak a hagyoméanyos sémaékat,
szamos tradicionalis vizsgalatot molekularis
tesztek valtanak fel, ami Uj koltségvetési
szerkezetet kivan. Megvaltozik a jarébeteg/
fekvdbeteg arany (hiszen a megcélzott egyé-
nek egészségesek). Igen jelentds gazdasagi
hatés varhato attol, hogy egyre tobb olyan
betegség lesz megeldzhetd magzati diagno-
zis révén, amelyek jelenleg még nagy ter-
heket jelentenek a tarsadalomra. Bizonyara
igen nagy volumen( gazdasagi hatasa lesz a
génterapianak szadmos, okilag ma még ke-
zelhetetlen betegség tulélésén, st gyogyu-
lasén keresztll.

Ha az eldzd tételeket dsszesitjiik, nem
lehet meglepd az a kovetkeztetés, hogy a
genomikanak az emberi egytittélésre meé-
lyen kihato stratégiai jelentdsége, s ebbdl
fakaddan élénk politikai vonatkozésai van-
nak. A téma politikai jelentdségét felersiti a
média altal gerjesztett felfokozott érdeklddés
e kérdések irant (klénozas, ,,génsebészet”,

szellemi képességek fokozasanak — en-
hancement - lehetBsége).

Az emberi megismerés torténetében
nem volt még példa arra, hogy egy tudoma-
nyos megismerés szinte azonnal gazdasagi
hasznot, profitot jelent a felfedezonek. Az j
tudomanyos felismerés elsd Utja a szabvany-
Ugyi hivatal lett, s nem a szakmai férum. A
genom adataira épUld diagnosztika, a farma-
kogenomika terlletén Oriasi verseny kez-
dodott a vegyszer-gyoégyszerkonszernek
kozt. A vilag vezetd gazdasagi hatalmai kilo-
nos gonddal drkédnek a genomikaban elfog-
lalt pozicioik megtartasan, a feltdrekvok min-
dentelkdvetnek az elitcsoportba kertilésért.
Afejléds orszagok kormanyai jelentds Ossze-
geket aldoznak nemzeti genomikai prog-
ramjaikra. Nemzeteket tomoritd politikai
szbvetségek harmonizalast, kdlcsonos
eldnyszerzést eldsegitd konzorcionalis pa-
lyazati rendszereket irnak ki genomikai té-
makorben. A legfejlettebb allamok elndkei,
kormanyfdi, vilagvallasok vezetdi deklara-
ciokat, kidltvanyokat, irinymutatdkat fogal-
maznak meg.

Magyarorszagon egyeldre csak aszakma
elhivatott maveldi, néhany etikai és jogtudds
egyéni ambicioja tikrdzi mindezt. A tarsa-
dalom tudataig inkabb csak az eltorzult, a
genetikat jobbara manipulativ, veszélyes
kalandorsagnak lattaté hangok jutottak el.
Mar most késésben vagyunk (még a kdrnye-
z0 orszagokhoz képest is) egy nemzeti geno-
mikai program elinditsaban. Hazank alap-
vetd érdeke, hogy egy ilyen program, jelen-
t0s kormanyszintl tamogatassal, késedelem
nélkdil elinduljon.

(Szerz0 az érdeklddonek készséggel bocséat-
jarendelkezésre atémaval kapcsolatos nagy-
szamuirodalmat.)

Kulcsszavak: orvosi genetika— human ge-
nom —genomika —a genomika etikai, jogi,
tarsadalmi hatasai
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