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A genetikai diagnosztikai és szlirovizsgalatok szama
az elmult években tobbsz6rosére nott, ami a genetikai
tanacsadas gyakorlatanak és szabalyozasanak ujragon-
dolasat kivanja.

A szerzok altal kidolgozott dontéstamogatoé rendszer
megvaldsitasat az az igény hozta létre, hogy az elvégzendo
genetikai vizsgalatok el6tt és utan is kotelez6en genetikai
tanacsadast kell nyujtani a pacienseknek. Ennek egyik kor-
latja a képzett klinikai genetikus orvosok limitalt szama,
masik oldalrél a paciensek hajlandésaga.

Rendszerszintli megoldas lehetne a genetikai tanacs-
adashoz sziikséges végzettség ujraszabalyozasa, vagy
bizonyos célzott genetikai vizsgalatok kiemelése az alta-
lanos szabalyozas al6l. Mar vannak szakmak, amelyek
napi gyakorlataba beépiilt genetikai vizsgalatokhoz ele-
gendo lehetne a szakorvos javaslata, aki a lelet értelme-
zést is (pl. Leiden-mutacio, laktoz-intolerancia, esetleg
BRCA1-2 mutacidk vizsgalata) elvégezhetné.

A genetikai vizsgalatok soran keletkezo hatalmas
adatmennyiség a tarolassal, kiildéssel kapcsolatos biz-
tonsagi szempontok részletes szabalyozasat is sziiksé-
gessé teszi.

A genetika az egészségiigy gyorsan fejlodo teriilete,
komplexitasa a kdzeli jovoben a mesterséges intelligen-
cia segitségét igényli.

The number of genetic diagnostic and screening
tests has multiplied in recent years, prompting a re-
thinking of the practice and regulation of genetic coun-
selling. The implementation of the decision support
system developed by the authors was created by the
need to provide genetic counselling to patients even
before the genetic tests to be performed. One limitation
of this is the limited number of trained clinical gene-
ticists, on the other hand, the willingness of patients. Our
team has developed a questionnaire-based decision sup-
port system to help inform and guide patients prior to
sampling. Active waiver of genetic counselling is also
possible in different ways depending on the type of
study. When determining the conditions, the system
takes into account not only the type of examination, but
also the person initiating the examination and the pa-
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tient's request, and in some cases anamnestic data.
Even in the case of the simplest genetic (polymorphism)
tests, written information precedes sampling.

A system-wide solution could be to re-regulate the
qualifications required for genetic counselling or to ex-
clude certain targeted genetic testing from general regu-
lation. There are already areas of expertise that would be
sufficient for the genetic testing built into your daily
practice to be recommended by a specialist who could
also perform the interpretation of the finding (Leiden
mutation, lactose intolerance, possibly BRCA1-2 muta-
tions).

The huge amount of data generated during genetic
testing also requires the detailed regulation of security
aspects related to storage and dispatch. Data on our
health in general, but especially our genetic information,
is valuable.

Genetics is a rapidly evolving field of healthcare, and
its complexity will require the help of artificial intelli-
gence in the near future. We are already seeing the ope-
ration of artificial intelligence in the narrow sense in
facial recognition systems, for example, but human-level
or even more advanced Al is already shared by people
and doctors. We fear further dehumanization of medi-
cine, but our use of Al also contradicts our evidence-
based thinking.

Genetic testing is already part of everyday medical
practice and rapid further development is expected in
this area.

BEVEZETES

A genetika jelenleg az egyik leggyorsabban fejl6dd tudo-
many, amely szamtalan szinten szdvi at mindennapi életln-
ket. Tébbek kdzott a COVID-19 pandémia kevés pozitiv ho-
zadékaként a szakman kivili emberek is rendelkeznek mini-
malis informacioval az 6rokitdanyag mibenlétérdl. Az elmult
évtizedben a genetika fejlédésének kdszonhetéen olyan
technikak, modszerek valtak rutineljarassa, amelyek 15-20
évvel ezel6tt vagy elérhetetlenek voltak az atlag laboratériu-
mok szamara, vagy egyaltalan nem is léteztek.

XXI. EVFOLYAM 2022/4. SZAM


https://doi.org/10.53020/IME-2022-405

INFOKOMMUNIKACIO MESTERSEGES INTELLIGENCIA

Korabban elsésorban az orvosi diagn6zisok megerdsité-
sében volt szerepe a genetikanak, am mara — mindezek mel-
lett — a hangsuly a csaladtervezésre val6 felkészulésre, a
varandossag alatti magzati genetikai vizsgalatokra és az
onkologiai betegségek személyre- és tumorra szabott tera-
pidjara helyez6dott at.

A genetika, mint 6nall6 tudomanynak a fejlédése azt is
eredményezte, hogy adat- és informaciéddémping vette kezde-
tét, amelyet tarolni, feldolgozni, értelmezni kell, kiemelve azt,
hogy a mindennapjaink jogi és etikai szabalyozoinak is megfe-
lelien a teljes folyamat. Publikacionkban a genetikai tanacsa-
déassal kapcsolatos elvarasok valtozasai mellett egy altalunk
fejlesztett dontéstamogaté rendszert is szeretnénk bemutatni,
amely a jelenlegi jogszabalyokkal harmonizal és lehetGséget
ad a genetikai tanacsadasok varolistajanak csokkentésére.

A GENETIKAI TANACSADAS SZEREPE

A genetikai tanacsadas jelentésége egyre inkabb felérté-
kel6dik az elébb targyalt fejlédés fényében, hiszen nem var-
hatjuk el, hogy a laikusok egyik pillanatrél a masikra profesz-
szionalis szakértelemmel déntsenek o6rokléstani kérdések-
ben. Ez t6bbek kdzott azért sem egyszerd, mivel nincs két
teljesen egyforma klinikum, amelyek hatterében a genetikai
tényezbk komplexitasa szerteagazo lehet, sét, elképzelhet6,
hogy még nincs is feltarva. Mindezek miatt kialakult egy
kilénallo interdiszciplinaris szakterllet, a klinikai humange-
netika, amely a korabban emlitett felvetések orvosi magya-
razataval foglalkozik.

Alehetséges betegségeink genetikai szempontbdl harom
tipusba sorolhatok.

+ Vannak specialis kromoszémalis eltéréshez, vagy egy-
egy génhez kotott betegségek, ahol a genetikai valtozas
lényegében elég a betegség megnyilvanulasahoz. A
szambeli kromoszoma-eltérések jol ismertek, de a kisebb
vagy nagyobb kromoszoma szerkezeti eltérések szama
és jelentdsége még nem itélhet6 meg pontosan. A kb.
30 000 génuinkhéz kb. 7000 egygénes betegség kdthetd
[1]. Ezeknél is azt latjuk, hogy az adott génen beluli val-
tozas egy felismerhetd betegség-spekirumhoz vezet.
Tehat a latott tiinetek alapjan a betegség pontos genetikai
diagnozisa felvethetd — ez tulajdonképpen a klinikai gene-
tikus egyik Iényeges feladata.

+ Aleggyakrabban latott betegségek kialakulasi mechaniz-
musa komplex, vagyis a tobb, kisebb hatasu gén mellett
kérnyezeti, leginkabb életmaédi tényezék is kellenek a
kialakulasukhoz (sziv- és érrendszeri betegségek, elhi-
zas, daganatos betegségek tobbsége). Ezeknek a beteg-
ségeknek a genetikai hatterét a klinikai gyakorlatban rit-
kan keressuk, az 6rokletesség mértékét is inkabb tapasz-
talati kockazat alapjan adjuk meg a jelenlegi gyakorlat-
ban. A mesterséges intelligencia nagy segitséget fog
nyujtani az egyedi kockazatok pontosabb meghataroza-
saban a kozeli jovében.

+ Elvileg léteznek olyan megbetegedések, amely hatteré-
ben semmilyen genetikai hajlamot nem tételezlnk fel,
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vagyis szerzettnek tekintjik 6ket, mint a fert6z6 betegsé-
gek vagy a balesetek.

A genetikai vizsgalatok egyel6re az els6 csoport feltara-
sara Osszpontositanak, de hosszu ideje zajlanak probalko-
zasok a masodik csoportba sorolhaté gyakori betegségek
genetikai hatterének feltérképezésére (pl. allergia). A vizsga-
lomodszerek tobbfélék és a modszer megvalasztasa gyakor-
latilag megszabja azt, hogy mit talalhatunk meg a lehetséges
eltérések kozil. A kromoszomalis variacidkat a hagyomanyos
kromoszomavizsgalaton, és a célzott FISH (fluorescens in
situ hybridisation) technikan tdl a ma mar rutinszerlen alkal-
mazott Un. array vizsgalattal tarhatjuk fel. A géneken beluli
eltérések vizsgalomodszerei alapvetéen az Gjgeneracios
szekvenalas (next generation sequencing, NGS) és az MLPA
(multiplex ligation-dependent probe amplification) technikak.

Ezekkel a genetikai vizsgalati mddszerekkel altalaban
nemcsak a feltételezett diagnozist erdsitjik meg vagy vetjik
el, hanem sok esetben az egész genomra vonatkozéan gydj-
tink informacioét, igy hatalmas adatmennyiség keletkezik,
tdbbek kozétt olyan informéacidkat is feltarva, amelyek kéz-
vetlenll nem tartoztak az adott betegség megerésitéséhez
vagy kizarasahoz. A szabalyozéas szerint a paciens elére nyi-
latkozik, hogy szeretne-e megtudni olyan genetikai informa-
cidkat, amelyek nem kapcsol6dnak kodzvetlenil az eredeti
kérdéshez. Az Amerikai Orvosi Genetikai és Genomokai Tar-
sasagnak (American College of Medical Genetics and
Genomics, ACMG) létezik egy olyan, 73 gént tartalmazo
ajanlasa, amit minden NGS technikaval elvégzett genetikai
vizsgalat kapcsan javasol kiértékelni, mivel olyan betegsé-
gekre vonatkozoan tartalmazhat informéaciokat, amelyeknek
a rendelkezésre all6 megel6zési-, szlirési vagy terapias lehe-
téségei miatt mindenki szamara lehet haszna. Val6jaban
(sajat tapasztalataink szerint) nem mindenki szeretne szem-
besini ezekkel a kockazatokkal.

Napjainkban mar a genetikai vizsgalatok elvégzése rutin
mUveletnek szamit, egyre gyakrabban része a diagnozis fel-
allitasanak. A genetikai vizsgalatok elvégzésére altalaban
centrumokban van lehetéség, igy sokszor el6éfordul, hogy a
mintak orszagon belll vagy akar az orszaghatart atlépve
utaznak. Fontos szempont, hogy hasonl6 jogi szabalyozas
alatt all6 orszagba vagy épp egy harmadik orszagba (pl.
USA) kell-e a mintéat kuldeni. Ezeket a folyamatokat helyileg
nemzeti vagy nemzetkdzi szinten préobaljak szabalyozni,
figyelembe véve az adatkezelések szabalyzéit és az adatbiz-
tonsagot, ahogy err6l Berger és Schneck (2019) is publikalt
mar korabban [2].

Az utdbbi évtizedben a rendelkezésre allo genetikai vizs-
gélatok szama is n6évekvd tendenciat mutat. 2017. augusztus
1-jén hozzavetdleg 75 000 genetikai teszt volt a nemzetkdzi
piacon — kilénb6zd forgalmazok révén —, ami koérilbeldl
10 000 egyedi teszttipust jelent. A genetikai tesztek 86 sza-
zaléka egygénes volt. A fennmaradé tesztek gén-panel tesz-
tek voltak, beleértve 9311 tdbbelemzds vizsgalatot algoritmus
elemzéssel, 85 noninvaziv prenatalis tesztet, 122 teljes exom
szekvenalasi tesztet és 873 teljes genom elemzési tesztet.
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Gyorsan nd a piacra kerul6 0j tesztek szama, naponta korul-
belll tiz Uj teszt jelenik meg. 2014 marciusa 6ta kdzel 14 000
teszt jelent meg a piacon [3].

Ez is mutatja, hogy a genetikai adatok fontossaga felér-
tekel6dott. Egy biztositotarsasag szamara feltehetéleg sokat
érne valakinek a genetikai profilja, miel6tt a biztositotti kate-
elddntenie. Az egészségligyi hasznositas mellett mas teru-
leteken is értékesek ezek az adatok. Ezt mutatja az az elmult
évben nemzetkdzi szinten is nagy port felkavar6 eset, amely
soran egy Kinaban kifejlesztett, nem invaziv prenatélis mag-
zati diagnosztikai teszt informéacioit, (az anya és a magzat tel-
jes genomija [4], és a varandds személyes adatai), katonai
és populaciogenetikai szamitasokra hasznaltak fel [5].

DIGITALIZACIO ES BIZTONSAG

Az egészségligyben a gyogyitas, mint fétevékenység
mellett, az adatok termelése, feldolgozasa, kiadasa és meg-
Orzése jelentds terhet r6 az IT-vel foglalkozé szakemberekre.
Ez egy tobbszerepl6s rendszer, ahol az allami ellatdé mellett
megjelenik a maganszektor is, ahol ugyanannyi — vagy akar
még tébb — adat és informacio keletkezik. Az adatok jelentds
része szenzitiv adatként kezelendd, mint példaul személyes
adat, betegdokumentacio.

2006-ban a huméan genom projekt lezarultakor egy Gj kor-
szak vette kezdetét. A biologia fejlédése, azon belill a gene-
tika, hihetetlen sebességre kapcsolt. Adatok tomkelege kelet-
kezett és keletkezik nap, mint nap, amit tudnunk kell értel-
mezni, kezelni és tarolni. Ezen folyamatok soran az adatok
és informaciok sériilhetnek, amely az adatok specialis jellege
miatt jelentenek kitettséget. Ennek kezelése kihivas a szak-
emberek, a jogalkotdk és a paciensek szamara egyarant.

Egyszerre értink el tudomanyos sikert és egyszerre
feszegetjik Pandora-szelencéjét. Mar nemcsak a személyes
adatainkat kell 6rizntink, hanem a molekularis szint(a (pl. 6r6-
kitbéanyagunk) vagy egyéb biolégiai azonositéink (pl. biomet-
rikus azonositéink) biztonsagat is.

A virtudlis térbe kerUl6 és ott tarolt barminem( adatok és
informaciok biztonsagéaval kapcsolatos kockazatok vizsgéla-
taval foglalkozik a kiberbiztonsag. Célja, hogy megbizhato
kérnyezetet teremtsen a kilénbdz6 tarsadalmi és gazdasagi
folyamatok zavartalan mikédéséhez. Hazankban a 1139/
2013. (lll. 21.) Korm. hatarozattal elfogadott Nemzeti Kiber-
biztonsagi Stratégia nyujt iranymutatast [6]. A kiberbiztonsag
egyik terlilete a cyberbiosecurity, azaz a kiberbiologiai bizton-
sag. Ez egy igen fiatal terllet, mégis nagyon fontos szerepe
van. Magaba foglal minden biologiai tudomanyos kutatast
vagy klinikai tevékenységet, amely interneten keresztili adat-
aramlassal hozhat6 6sszefliggésbe [7]. Ez a fiatal szakterilet
nemcsak szamitdgépeket, hanem mar a genetikai informaci-
Okat vagy épp az orvostechnikai és egyéb eszkdzoket védi
azok feltérésétol, a keletkezett és tarolt adatok megvaltozta-
tasatol. Ez az esetleges valtoztatas nem csak azt eredmé-
nyezné, hogy egy-egy laboratériumban megvaltoznak az ada-
tok és a kutatasok téves eredményhez vezetnek, hanem akar
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— genetikai adatok, szekvenciak megvaltoztatasaval — Uj,
veszélyes fehérjék, virusok is létrejohetnek [7]. Az elektroni-
kus informéaciobiztonsag teriletén kiemelten meg kell emliteni
a zsarolovirusokat, amelyek az adathozzaférések titkositasa
révén az egészségugyben a gyogyitd folyamatokat blokkol-
hatjak, illetve elézetes adatszivargast eredményeznek. Az
adatok titkositasanak feloldasa érdekében ezek az nemzet-
kozi kiberb(indz6i csoportok valtsagdijat kérnek [8, 9].

A kiber- és informaciobiztonsagi rendszereket altalaban
a véletlen és szandékos kockazatok megel6zésére hasznél-
jak, ilyen példaul a kétfaktoros bejelentkezés, és a végpontok
kozotti titkositas. Az Un. adathalasz tamadasok felismerésére
és kiszlirésére valo tréningek csokkenthetik a sikeresen vég-
rehajtott adatszivarogtatasokat. Am ezek erésségét a dolgo-
z0k hanyagséaga, gondatlansaga jelentsen csdkkentheti, igy
belathatatlan kévetkezményeket eredményezhet. A biologiai
adatok kibertdmadasokkal szembeni védelme jelenleg ala-
csony, szemben az ilyen adatokhoz valdé hozzaféréssel és
megosztassal, amely az Europai Union belll érvényes a
General Data Protection Regulation (GDPR, Eurépai Tanacs,
2018) miatt jol szabalyozott terllet [2,7].

Az egészsegligyben altalaban jellemzd, hogy forrashiany-
nyal kiizd a rendszer, amibdl egyenesen kdvetkezik, hogy az
ellatas fejlesztése, digitalizacidja nem olyan Gtemben és mér-
tékben térténik meg, mint mas teruleteken. A digitalis tech-
nolégiak bevezetését akadalyozé tényezék lehetnek pénz-
ugyi, funkcionalis, felhasznalbi vagy kérnyezeti jelleglek is
[10,11]. Az allami ellatérendszerekben igy nehezebb gene-
ralis fejlesztést elérni, szemben a maganellatdkkal, ahol gyor-
san, de kis Iéptékl valtozas érhetd el.

Az egészségligy kiemelten fontos helyet foglal el a tébbi
tudomanyaghoz képest a digitalizacid6 szempontjabol. Az
Europai Unié (EU) minden évben elemzi a tagorszagokat a
tarsadalmuk digitélis gazdasagi és tarsadalmi fejlettsége
(Digital Economy and Society, DESI) alapjan. Hazank évek
Ota a 23. helyen — joval az EU-s atlag alatt — helyezkedik el
Romaniat, Bulgéariat, Gérégorszagot és Lengyelorszagot
megel6ézve. A legfejlettebb orszagok DESI szempontjabdl
Dania, Finnorszag és Svédorszag [10]. Az e-receptek térnye-
rése és a COVID-19 pandémia alatt kialakult digitalizacios
fejlédés (pl. EESZT hasznalata) sem volt elegendd, hogy el6-
rébb Iépjink a listan. Ha megnézzik Magyarorszagon a
lakossag internetelérését, akkor sok nyugati orszagot meg-
el6ziink, am ennek ellenére is a DESI szempontjai alapjan
jelenleg sereghajtok vagyunk.

A digitalizaciot szolgal6 fejlesztéseknek mindig is az a
célja, hogy a betegellatas minésége javuljon, a kéltségek
csokkenjenek és ezaltal elégedett és ellatott pacienseket, a
munkaeré hatékony felhasznalasat érjik el. Ez egy véges
folyamat, mert az egészségligy a végtelenségig nem fejleszt-
hetd digitalizaciés szempontok szerint, ez alol kivételt képez-
nek a technikusi és tamogato jellegi teruletek [10].

Sokszor bizonyos élethelyzetek kialakuldsa neheziti a
szemeélyes konzultaciot orvos és beteg kdzétt, am a techno-
logia fejlédése lehetdvé tette az online térben térténd konzul-
taciot. Az Allami Egészségiigyi Ellatdé Kézpont Egészség-

XXI. EVFOLYAM 2022/4. SZAM



INFOKOMMUNIKACIO MESTERSEGES INTELLIGENCIA

tudomanyi Fogalomtéar definici6ja alapjan a telemedicina
olyan egészségligyi szolgaltatas, amelynek soran az ellatas-
ban részesll6 és az ellatd személy kézvetlendl nem talalko-
zik, a kapcsolat valamilyen tavoli adatatviteli rendszeren
keresztll jon Iétre. Ennek tipusai lehetnek tavkonzilium, tav-
manipulécio, tavdiagnosztika és tavfelugyelet.

Magyarorszagon a telemedicina lehetésége még minima-
lisan kiaknazott tertlet, mert jelenleg nem all rendelkezésre
minden olyan szukséges targyi- vagy infrastrukturalis feltétel,
ami alapjan a rendszer — akar — kdzpontositottan és ellendr-
zotten mikddhetne. Az egészségugyi szolgaltatdknal egye-
I6re kiilbnb6zd rendszereket vezettek be, amelyek lehetdévé
teszik a video-kommunikaciot, megfelelé tajékoztatas és
beleegyezés mellett a beszélgetés rogzitését és tarolasat,
valamint titkositott kommunikacios csatornat biztositanak az
egészségligyi szakember és a paciens kozt.

A COVID-19 jarvany hatasara valtozas kezd6dott és lehe-
téség nyilt az online platformok bevetésére a konzultaciok
vonatkozasaban: 57/2021. (I. 10.) Korm. rendelet a veszély-
helyzet idején biztositott arcképes azonositast lehetdvé tevd
videotechnolégian alapul6 telemedicinat.

Hazankban ez a kormanyrendelet Uj lehet6séget nyujt
mind a betegek, mind a szakemberek szamara, ugyanis a
szakemberhiany miatt gyakran el6fordul, hogy a genetikai
vizsgalatok el6tt nem részesil tanacsadasban a paciens,
hanem majd csak az eredmény interpretalasaban veszi ki
szerepét a szakorvos. Jo esetben a vizsgalatok el6tt egy ge-
netikdban jaratos szakemberrel (biologussal, szakasszisz-
tenssel) tud konzultalni a paciens, de sok esetben és sok
szolgaltatonal ez sem biztositott.

A telemedicina, mint lehet6ség és eszk6z megjelenése a
magyar egészségugyi ellatas terlletén hatalmas lendiletet
adhat ahhoz, hogy gyorsabban, célzottan és komfortosabban
val6suljon meg a szilkséges informéaciok cseréje. igy a gene-
tikai konzultaciok eredményessége ndvelhetd, a paciensek
jobb complience-e mellett, hiszen idében jutnak megfeleld
informacidhoz, tanacsokhoz a csaladtervezést, betegségek
Oroklédését és esetleges (onko)terapiak tekintetében. Ezt
meger0sitik azok a nemzetkdzi tanulmanyok is, amelyek a
telemedicinara mar tébb, mint 20 éves tavlatbdl tekintenek
vissza [12,13].

MESTERSEGES INTELLIGENCIA A GENETIKAI
TANACSADASBAN

A mesterséges intelligencia (Artificial Intelligence, Al) itt
van koruléttiink nap, mint nap: a chat botok, okostelefonok,
a kulénboz6 arcfelismerd- és személyi asszisztens rendsze-
rekben. Ezeket méar annyira megszoktuk, hogy teljesen ter-
mészetesnek vesszlk a jelenlétiket.

Mit is neveziink mesterséges intelligencianak? A legegy-
szerlbb vélasz erre: egy gép altal megnyilvanulé intelligencia
[14]. Nick Bostrom Oxfordi Egyetem filozéfusa alapjan harom
szintjét kilonitjik meg:

Szlk mesterséges intelligencia (Artificial Narrow Intelli-
gence, ANI): Az ANI fejlett mintazatfelismerési képességekkel
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rendelkezik hatalmas adatkészletekben, ami tokéletessé
teszi szdveges, hang- vagy képalapl osztalyozasi és csopor-
tositasi problémak megoldasara. Olyan algoritmus, amely
kitinéen mikddik egyetlen szliken meghatarozott feladatnal.
Sakkozni ugy tud, mint még soha senki, am az 1Q-ja nulla.

Altalanos mesterséges intelligencia (Artificial General
Intelligence, AGI): Az AGI egy nap képes lesz elérni egy
ember kognitiv képességeit. Humanszintl Al, amely vitatko-
zik, érvel, emlékezik, és feladatokat old meg éppugy, mint
barmelyikunk.

Mesterséges szuperintelligencia (Artificial Super Intelli-
gence, ASI): Elméletben az emberiség egyesitett kognitiv
képességeit is elérheti vagy akar ennél tébbet is. Az emberi-
ség, értelemszerlien nem lenne képes befogadni tudasat és
érteni okfejtését. Tobb nemzetkdzi szervezet dolgozik azon,
hogy ez a szint soha ne legyen elérhet6 [14].

Ezek a valéban nagy valtozasok mindig megosztjak az
embereket. llyenkor mindig az adott szegmens atalakulasa
és rendezOdése jatszddik le (pl. a bankautomatak elterjedése
vagy a mesterséges intelligencia alapu radiologiai képelemzé
szoftverek hasznalata), amely soran a folyamatokat harmo-
nizaltak egy standardizalt output irdnyaba. A Pareto-elv sze-
rint a feladatokat nagy szamban egyszerisitették, igy meg-
oldando problémakeént csak a kisebb hanyadra kell a huméan
felhasznalénak fokuszalnia [12,15].

Az egészségugy is azt célozza meg, hogy tdbb beteget,
jobb életminéséggel, olcsébban és kevesebb emberi eréfor-
rassal lasson el. Erre napjaink egyik kézenfekvé megoldasa
a mesterséges intelligencia, ami egészében, atlathatosaga-
ban és sebességében felliimulja az emberi képességeket
[16].

Az orvoslasban eddig alkalmazott mesterséges intelligen-
cia korlatozott, strukturalt és eredményesen hasznalhato,
ahogy azt az orvosi szakirodalom is optimista médon irja le,
bar mindig felvetddik egy kérdés, hogy hol a hatar az egész-
ségugyi ellatds dehumanizacioja soran [15,17,18]? Ha egy
szakember Ul szemben és beszélget a pacienssel, akkor az
az érzelmi vetliletét is érzékeli a tanacsadasnak, latja a faj-
dalmat, aggodalmat és kétségbeesést esetleg az elégedett-
séget is a paciensek részérdl.

A mesterséges intelligencianak jelentés helye van az
orvoslasban ott, amikor révid id6 alatt hatalmas adatmennyi-
séget kell elemezni és donteni, de egybdl fel is merll egy
Ujabb kérdés, hogy mikor bizunk meg és engedunk teret az
Al-nak a bizonyitékon alapul6 orvoslasban? Az Al altal java-
solt megoldasokat mikor hissziik el, mikor cseleksziink azok
szerint? Hiszen az 6nvezet6 autok és metrok is nehezen kap-
tak bizalmat. A kell6 bizalom kiépuléséhez az egészség-
lgyben és a gyogyszerfejlesztésben még sok idére és jogi
szabalyozoéra van szikség [14].

5-10 évvel ezel6tt az Al még futurisztikus gondolat volt a
genetika teruletén, am mara mar mindez megvalésithaté és
igen jol hasznosithato6, tébbek kdzo6tt a szabalyokon alapulo
csaladfa elemzéseknél, kockazatbecsléseknél [17]. A jol
megtervezett és felépitett rendszereket eredményesen lehet
alkalmazni a genetikai tanacsadasok soran is. Az alkalmazott
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technolégia hatékonyabba teszi a folyamatokat, a dokumen-
taciot, amelyek igy automatizalhatok, elére tervezhetdk és
szervezhet6k, akar bizonyos esetekben a felelésségi szintek
is jobban megoszlanak és a paciensek is nagyobb szerepet
kapnak (pl. kérddivek kitdltése). Mindezeken tul a mestersé-
ges intelligencianak és a programozasnak kdsz&nhetéen
dontési algoritmusokat lehet kialakitani, amivel az adott csa-
ladokat/pacienseket tudjuk kockazati csoportokba sorolni, igy
probléma mértéke és sllyossaga szerint lehet a szakember-
rel torténé szemeélyes vagy online konzultaciot megszervezni
[12].

DONTESTAMOGATAS A KLINIKAI GENETIKABAN

2018. aprilisaban az amerikai engedélyezd hatosag
(Food and Drug Administration, FDA) engedélyezte az els6
olyan orvosi eszkézrendszert, amit mesterséges intelligencia
tamogat és a diabéteszes retinopatia diagnodzisanak felalli-
tasaban nyujt segitséget [17].

A genetikai dontéstamogatasnal tudnunk kell, hogy a gya-
kori betegségek az 6roklott genetikai kockazati tényezok, a
kérnyezeti expoziciok és a viselkedés dsszetett kdlcsonha-
tasanak eredményei. A genetikai kockazat 5nmagaban meg-
adja a betegség életre sz6l6 kockazatanak alapbecslését, de
a genetikai kockazat mas kockazati tényez6kkel kombinalva
lehetdvé teszi ennek a valdszinliségi tartomanynak a beteg-
ségkockazat rovid tavu elbrejelzésére vald szlkitését. A
genetikai kockazati pontszam modellek hasznosabbak, mint
az egyszer( patogenitasi allitdsok olyan esetekben, amikor
egy gyakori betegség tébb l6kusz gyenge hatasai kombina-
ci6janak eredménye. A jelenlegi modellek azonban a geneti-
kai és nem genetikai kockazati tényez6ket egyszer(i additiv
modellekbe integréljak, amelyek valoszinlleg nem ragadjak
meg e heterogén kockazati tényezdk kozotti dsszetett
ok-okozati 6sszefiiggéseket. Az Al-algoritmusok megfelelé
mennyiségl adat birtokaban kivaléan boncolgatjak ezt a
bonyolultsagot. A genetikai adatok, az EHR-adatok, a digitalis
egészségmedfigyeld eszkdzok és mas egészségligyi infor-
macioforrasok kozotti 6sszetett kdlcsénhatés feltarasa mes-
terséges intelligencia-alapu algoritmusokkal lenylig6z6 jové-
kép [19].

A tengerentuli és nyugat-eurdpai reakcioidéhdz képest
Magyarorszagon jelentds lemaradasban vagyunk a jogalko-
tas, az etika és a genetika harmasanak harmonizalasaban.
Ezt a legegyszerlibben az szemlélteti, hogy 2022-ben egy
2008-ban életbe lépett genetikai térvénynek (,2008. évi XXI.
tv. a humangenetikai adatok védelmérdl, a humangenetikai
vizsgalatok és kutatasok, valamint a biobankok muikodésé-
nek szabalyairol”) kell megfeleltetni a mindennapi szakmai
és tudomanyos miikddését a hazai szakembereknek, ami
igen nehézkes. A genetika fejlédését figyelembe véve egy
teljesen 0j alapokon nyugvé jogszabaly létrehozésa lenne a
legoptimalisabb megoldas — szemben a jelenleg érvényben
Iév6 torvény allandé médositasaval —, ami a napjainkban job-
ban helyt all és segiti a szakemberek munkajat.

Az érvényben lévd jogszabaly elbirja az 6sszes genetikai
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vizsgalat el6tti (pre-teszt) és utani (poszt-teszt) genetikai kon-
zultacié szikségességét, amelyet csak és kizardlag klinikai
genetikus szakvizsgaval rendelkezd szakorvos végezhet.
Tobb, mint egy évtizeddel korabban ez az allaspont még
valdban tarthato6 volt, mert az elvégzett genetikai vizsgalatok
szama tOredéke volt a mai mennyiségnek (1. abra).
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Genetikai Laboratériumi Diagnosztika (szakma kod: S5006)

1. abra

A kézfinanszirozott genetikai laboratoriumi diagnosztikai vizsgalatok
és a klinikai genetikai, valamint genetikai tanacsadasok szamanak
valtozasa 2009-2019. k6zétt Magyarorszagon. (forras: NEAK)

Ez a szlkséges teher Ugy alakult ki, hogy az allami ella-
torendszer mellett jelentds szerepet kapnak a maganszolgal-
tatok, akik nagyobb targyi, human és téke kapacitasokkal
rendelkeznek, igy sokszor gyorsabban tudnak nagyobb min-
taszamot feldolgozni, ezaltal hatékonyabban tudnak ered-
ményt adni a paciensek szamara, mint az allami ellatérend-
szer. J6 példa erre, hogy a maganszolgaltatoknal nincs kdz-
beszerzési procedura, igy a reagensek beszerzése sokkal
rovidebb id6 alatt térténik meg, valamint a paciens érdekeket
elétérbe helyezve kisebb mintaszammal is elinditjak az adott
vizsgalatot. Az allami ellatérendszerben létez6 finanszirozasi
korlatok (teljesitményvolumen-korlat) rontjak a hatékonysa-
got.

A jogszabalyi korlatozas, amely szerint csak klinikai gene-
tikus szakorvos konzultalhat a paciensekkel, lassitja a folya-
matot, komoly varoélistdkat eredményez. Jelenleg Magyar-
orszagon 50 f6 alatt van azon, aktiv licensszel rendelkezd
szakorvos szama, akik a 2008-as humangenetikai térvény
értelmében konzultaciot végezhetnek.

Mind az allami, mind a maganszektornak nehéz megfe-
lelni a torvényi kotelezettségeknek, amely ravilagit arra, hogy
véltoztatas szlikséges az eredményes betegellatas érdeke-
ben.

Munkacsoportunk 2020-ban kezdett el dolgozni egy, az
aktualis jogi szabalyozoknak megfelel6 déntéstamogato, el6-
zetes kockazatfelméré szoftveren. Célunk az volt, hogy a
hazai genetikai konzultaciok tekintetében kialakult varolista-
kat jelentésen csokkenteni tudjuk. A szoftver miikodését
tekintve egyszer(i Igen/Nem elddntend6 — genetikus szakem-
berek altal validalt — kérdésekre adott valaszok alapjan tudta
a tanacsadas szukségességét megitélni. Kis rizik6ju valaszok
alapjan egy, a vizsgalattal kapcsolatos részletes tajékoztato
atolvasasat kdvetéen a paciens donthetett a tanacsadason
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valo részvételrdl. Abban az esetben viszont, amikor a vala-

szok alapjan kifejezetten indokolt volt a konzultacion valo

részvétel, akkor erre kiilon felhivta a paciens figyelmét és fel-
ajanlotta a legkorabbi elérhet6 idépontot. A paciens énren-
delkezését tiszteletben tartva barmikor lemondhatott a tana-
csadason valo részvételrél, vagy épp ellenkezdleg, igényel-
hette késObb is a tanacsadast.

A6 elvek a kdvetkezOk voltak:

+ Azoknal a nagyon egyszer(i, csak egy-egy mutaciora
vagy polimorfizmusra vonatkoz6 vizsgalatoknal, amik
beépultek a mindennapi szakorvosi rutinba (pl: Leiden-
mutacio, lakt6z-intolerancia, MTHFR polimorfizmus) a
szakorvos vizsgalatkérése esetén a péaciens minden
tovabbi nélkil lemondhat a genetikai tanacsadashoz
flz6d6 jogardl. Itt egy célzott vizsgalat tortenik, a vizsgalat
indokat, az eredmény értelmezését is a szakorvos fogja
megmondani, hasznositani. Jarulékos genetikai informa-
ciok itt egyaltalan nem keletkeznek. Azt is mondhatnank,
hogy a genetikai tanacsadas tulajdonképpen ,tulzott 6va-
tossag” ezekben az esetekben.

Ha azonban a paciens erre mégis igényt tart — leginkabb
az eredmény értelmezése kapcsan szokott ez felmerulni
— akkor erre lehetéséget kap.

Amennyiben a paciens sajat maga kezdeményezi a vizs-
gélatot, akkor ellen6rz6 kérdésekkel meggy6zdédink arrol,
hogy az adott vizsgalat mibenlétével alapvetben tisztaban
van. Ha nem, akkor javasoljuk szamara a genetikai ta-
nacsadast a vizsgalat elvégzése elbtt.

A szakma ezekben az esetekben mar kidolgozott egy
bevett megoldast a tanacsadas ,kivaltasara” az ered-
mény elkészlltét kdvetden, ez pedig az eredményhez
csatolt irasbeli tajékoztatd, ahol a paciens kivalasztja a
sajat eredményét (pl. heterozigota genotipus, vagy muta-
cioéra pozitiv) és elolvassa az ahhoz kapcsolédé néhany
soros értelmezést.

+ Az egy-két génre, vagy hagyomanyos kromoszémavizs-
gélatra vonatkozé iranydiagnozisnak megfeleld, szintén
szakorvos éltal javasolt vizsgalatokkal a helyzet hasonl6.
Avizsgélat sziikségességét ilyen esetekben a szakorvos
altalaban elmondja, indokolja. Példaul a négyogyasz
vagy onkologus szlikségesnek tartja a BRCA statusz
ismeretét valamilyen kezelés megvalasztasahoz. A gyer-
mekorvos a klinikai tlinetek alapjan felallitott egy diagno-
zist, de szeretné azt genetikai vizsgéalattal is alatamasz-
tani pl. esetleges prenatalis diagnosztika, vagy kezelés
elinditdsa miatt (pl.: neurofibromatozis, Wilson-kor).
llyen vizsgalatok el6tt, néhany ellenérzé kérdéssel tisz-
tazni tudjuk, hogy a vizsgalatot kér§ személy tisztaban
van-e a vizsgalat céljaval, a lehetséges eredményével és
csak akkor javasoljuk a tanacsadast, ha hianyossagok
derllnek ki, vagy konkrétan kéri a genetikai tanacsadast.
Jarulékos eredmény itt sem szlletik, az eredmény értel-
mezése azonban ilyen esetben mar sokszor kivanja
genetikus szakember kdzrem(ikodését akar negativ, tehat
eltérés nélkili esetben is, mert példaul az 6rokletes emld-
és petefészekrak hajlam nélklli eredménye egyaltalan
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nem zérja ki az eml6 vagy petefészek daganatos megbe-
tegedését.

+ Komplex genetikai vizsgalatoknal, amikor csak egy irany-

diagndzis van és egy kiterjedt génpanel-vizsgéalatot vagy
esetleg array-vizsgalatot kell végezniink, akkor szinte biz-
tosan szlikség van a vizsgalatot megel6z6 genetikai tana-
csadasra. Itt a szakma szabalyai szerint meg kell adnunk
az eldzetes tajékoztatast. Természetesen — ritkan — itt is
el6fordulhat, hogy pl. egy szakmailag képzett személy
kéri a vizsgalatot (molekularis biolbgus, szakorvos), vagy
valaki mas mar megadta a szikséges felvilagositast
genetikai tanacsadas keretében, igy itt is lehetéséget
teremtettlink a tanacsadashoz val6é jogrol valé aktiv
lemondasra. Az ilyen tipusu eredmények értelmezésére
szinte mindig szikség van és ehhez a szakember altal
végzett genetikai tanacsadas az egyetlen megfeleld meg-
oldas, irasos 6sszefoglald elkészitésével egyditt.
A kockéazatfelmérd rendszer lefejlesztett verzidjan alapuld
kockazatelemzést az Egészségligyi Tudomanyos Tanacs
— Human Reprodukcios Bizottsag szakértdi is megvizs-
galtak és a metddust jovahagytak, bevezetése folyamat-
ban van a mindennapi gyakorlatunkba.

OSSZEFOGLALAS

A tudomany fejl6dése sokkal nagyobb tempdban halad
jelenleg, illetve ebbdl sokkal tébb informacio jut el a laikus
emberekhez az internetnek kdszénhetéen. Olyan alternativ
technoldgiai lehet6ségek, mint a videokonferenciak, adatrég-
zitések, interaktiv eszk6zok, mesterséges intelligencia alapu
szoftverek allnak rendelkezésre a hétkdznapi emberek és a
szakemberek szamara.

Az egészséglgy egy specidlis terilet, amelynek fejlesz-
tésére folyamatos igény jelentkezik. Ezeknek a fejlesztések-
nek azonban a legtébbszdér pénziigyi korlatai vannak. Ennek
ellenére mar vannak kis ,0azisok”, igy példaul egyre tébb
mesterséges intelligencia alapu dontést segité megoldas fej-
lesztése, tesztelése vagy mar éles hasznalata valosul meg
az egészségugyben. llyen példaul a képalkoto eljarasok lele-
tezése, rheumatoid arthritis diagnézisanak felallitasa, ront-
genképek kiértékelése. Megindultak a fejlesztések az egyéni
kezelési terv meghozatalara mar az onkologia terlletén, ami
jelent8s segitség a paciens gyégyulasahoz.

Az, hogy ilyen mennyiségben érhet6 el a hétkéznapi
ember szamara genetikai vizsgalat, sok esetben tulz6 és
felesleges. Szakmai szempontok alapjan mar most is isme-
rink és emlithetlink kétes vagy bizonytalan hasznossagu
genetikai teszteket. llyen példaul a PGT-A (aneuploidia ira-
nyaba torténd preimplantacios genetikai tesztek), amellyel
kapcsolatban napjainkban is éles vita zajlik (hazankban is)
[20, 21].Vannak szakemberek, akik az IVF sikerességének
novelése (t6bb sikeres élveszilés, kevesebb vetélés) érde-
kében bevetheté hasznos eszkdznek tartjak a PGT-A-t, és
vannak, akik nem is javasoljak az engedélyezését, ahogy pl.
Nagy-Britannidban és hazankban sem. Természetesen a
varandossageért kuizdé parok megtaléljak a megoldast, k-
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foldre mennek a tesztekért abban a hitben, hogy itthon valami
jotél fosztjak meg 6ket.

A genetikai tesztek gyors fejl6dése a modszerek egysze-
riisddésének és a szekvenald készilékek kapacitasbéli
névekedésének kdszdnhetd. Mindez magaval vonja, hogy
nagysagrendekkel tobb adat keletkezik a korabbi évtizedek-
hez képest, amelyeket kiértékelni, értelmezni és tarolni kell.
A technologia fejlédése mellett az egészségugyi informaci-
okhoz térténd kdnnyebb hozzéaférés egyarant a genetikai
tanacsadasok iranti igényt ndvelte. Ezzel az igényndveke-
déssel és a szlikds eréforrasok (elsésorban a megfelel
szakorvosok szama) 6sszhangjanak megteremtésével a jogi
kérnyezet szabalyozasa nem tudott Iépést tartani: megnétt
igények ellenére is csak az a kevés klinikai genetikai szak-
vizsgaval rendelkezd orvos nyujthat genetikai tanacsadast.
Ennek kezelésére egy miikddéképes megoldas lehetne, ha
megfeleld genetikai jartassaggal és szaktudassal rendelkezd
nem orvos szakemberek is lehet6séget kapnanak az egy-
szerlibb genetikai konzultaciok, tanacsadasok lebonyolita-
saban.

A genetikai, vagy mas egészséggel kapcsolatos adathal-
maz kdzvetlen hasznositasa, vagyis a javaslatok, kockaza-
tok, védettségek informacidhalmazanak visszajuttatasa az
egyénhez, a paciensekhez, feltehetéen a nem tul tavoli jovo-
ben megvalosulhat. Az egyik lehetéség, hogy a mar meglévd
betegséglink egyediségét, divatos kifejezéssel személyre
szabottsagat tudjuk megismerni és jo eséllyel értelmezni, fel-
hasznalni a kezelés tervezésében. Ez egy onkologiai beteg-
nek egyértelmlien hasznosnak tlinhet.

Masrészt viszont — ha a valodi primer prevencidéban gon-
dolkodunk, vagyis a betegségeket szeretnénk megel6zni -,
akkor egészséges embereket kell szembesiteniink azzal,
hogy mi var az egészségi allapotukra. De akarjuk-e tudni a
jovet?

Mar a most rendelkezéslinkre all6 lehetéségek (a gene-
tikai szlrések és vizsgalatok sora) mellett is ugy tlinik, hogy
leginkadbb a megnyugvas elérése érdekében, a negativ (elté-
rés nélkuli) eredmény reményében végeztetnek az emberek
vizsgalatokat. Ritkan talalkozunk olyan pacienssel, aki képes
és akar szembeslilni sajat, vagy hozzatartozéja, leginkabb
magzata, gyermeke magas betegségkockazataval, amikor
még egészséges. Aki képes erre, az is ritkan képes olyan tar-
tos életmodvaltasra, ami az egészségesebb, hosszabb élet
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igéretét hordozza. Kdzhely és igaz, hogy inkdbb szedlink
gyogyszereket, minthogy lemondjuk valamilyen szokasunk-
rol. De a tartds gyogyszerszedéssel kapcsolatban is mindig
kérdés marad az adherencia, lasd ezt pl. magas vérnyomas
esetében.

A jelenleginél sokkal nagyobb személyes tamogatasra,
segitségre lesz sziikség ahhoz, hogy az emberek feldolgoz-
zak és kezelni, hasznositani tudjak — tobbek kdzott — az Al
altal szolgaltatott informéaciokat. A jelen orvosainak is fontos
feladatuk a személyes odafigyelés, az egyedi szempontok
felismerése és figyelembevétele. Ha az informéaci6halmazt
hasznositani szeretnénk, akkor arra van szlkség, hogy az
emberek kdézremiUkddjenek abban, hogy a kockazatukat
csOkkentsuk: vegyenek részt a javasolt szlréseken, tartsak
be a javasolt életmodi valtoztatasokat, higgyék el, hogy ez
megvalodsithatd és az eredmény bekdvetkezik. Ha a kozel-
mult COVID-19-cel kapcsolatos tapasztalataira gondolunk,
akkor ez egyaltalan nem lesz kénny(. Talan az orvos-beteg
talalkozok nagy részét a jelenlegi pszicholégusok, dietetiku-
sok, életmdd-tanacsadok tudasaval felvértezett szakembe-
rekkel folytatott beszélgetésekre kell majd cserélni.

A technika fejl6dését jol mutatja, hogy par évtized alatt
megvaldsult a lakas méretl szamitdgépek gylrl vagy karéra
méretlivé cstkkentése gy, hogy az adattarold és szamolasi
kapacitasuk nagysagrendeket ndvekedett. Ma mar nem csak
a személyes adatainkat kell védeni az illetéktelenektdl,
hanem a bioldgiai, genetikai informécidinkat is. Egy rutin-
szer( teljes exom — génallomanyunk minden, fehérjét kédolo
részének — szekvenalasa mar majdnem az 6sszes egyedi
kodolo informécionkat, mig a genom szekvenalassal a teljes
genetikai kodunkat adjuk at a szakemberek kezébe.

A kovetkezd évek egyik meghatarozé folyamata lesz az
adatbiztonsag tovabbfejlesztése, valamint olyan — akar egy-
ségesitett — genetikai és méas orvosi szakagat érint6 tana-
csado-, tamogato rendszer kialakulasa, ami a betegellatas
eredményességét jelentds mértékben javitja.

Ez azért igazan fontos, hogy a paciensek hiteles forrasbol
tudjanak tajékozodni a sajat betegségliket, genetikai allapo-
tukat illetéen.

Az altalunk bemutatott hazai példa is mutatja, ezeknek a
rendszereknek komoly létjogosultsaguk van, amely rendsze-
reket a betegut megfeleld részébe illesztve segitheti a paci-
enseket és a sokszor tllterhelt szakorvosokat egyarant.
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tetett — a hazai és nemzetkdzi szinten is egyedulallé — pajzs-
mirigydaganatokat dignitasat elérejelzd génpanel kidolgoza-
saba. Nagy jartassaggal rendelkezik az Ujgeneréacios prena-
talis és onkoldgiai genetikai vizsgalatok teruletén is. Jelenleg
a maganszektorban dolgozik vezetd beosztasban, illetve a
Semmelweis Egyetem Egészségligyi Menedzserképzd Koz-
pont végzoés hallgatoja.

oOta tart genetikai tanacsadast, szakképesitését 1999-ben
kapta meg. Erdeklédési teriilete az egészségmegérzés, a
betegség-megel6zés. Jelenleg a Heim Pal Orszagos Gyer-
mekgyogyaszati Intézet Modszertani Ilgazgatésagan dolgozik
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