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Paradigmavaltasok az egészségiigyi

Paradigmavaltas

Higiéniai kultara
megjelenése

Az antibiotikum
felfedezése

Az anesztézia
bevezetése

Vakcinak
megjelenése

A DNS
szerkezetének
felfedezése

334 (2007):

A paradigmavaltashoz vezeto legfontosabb
tudomanyos eredmény

A kolera és a szennyvizzel szennyezett ivoviz
kapcsolatanak felfedezése

Szennyvizelvezetés €s 1ivoviz vezetékek kialakitasa

Orvosi kézfertotlenités bevezetése

A szifilisz elleni gyogyszer feltalalasa

A penicillin felfedezése

Az els6 miitet, amely soran altatast alkalmaztak

A fekete himlo elleni véddoltas kifejlesztése

A DNS struktirajanak felfedezése

Mikor?

1854

1848

1847

1909
1928

1846

1796

1953

a British Medical Journal szavazatad

e “sanitary revolution” as greatest medical advang

Kinek a nevéhez
kotheto?

John Snow

Edwin Chadwick

Semmelweis Ignac

Paul Ehrlich

Alexander Fleming

William Morton Harace
Wells

Edward Jenner
Francis Crick, Jamed D.
Watson, Rosalind

Franklin, Maurice
Wilkins

British Medical Journal




Paradigmavaltasok az egész

ellatasban I1.

Paradigmavaltas A paradigmavaltashoz vezet6 legfontosabb Mikor? Kinek a nevéhez

tudomanyos eredmény kotheto?

Az els6 IVF baba A mesterséges megtermékenyités LIS SR 5 L

ot y s . g 1968 Steptoe

megsziletése technoldgidjanak kidolgozasa
PCR-technoldgia felfedezése 1983 Kary Mullis

A Human Genom N Ve el - Frederick Sanger

- -szekvenalasi technologidk megjelenese , ,

LEOIEIL 1970-es évek vege Allan Maxam és Walter

Gilbert
A precizids
genomszerkesztési A CRISPR/Cas9 technolégiai kifejlesztése Jennifer Doudna,
. . 2012 :
technologia Emmanuelle Charpertier
megjelenése

950-es évek utan.
arsadalmi kihivasai a ,,big genomic data” koraban”. Informaciés Tarsadalom XXII,




A nyugati orvoslas Keretrenc

o Kezelés csak a tlinetek * P4 és P5 orvoslas

megjelenésekor
» Kozéppontban a beteg 1Ny
szubjektiv tlinetei orvosi iranyelvek

« Az orvos paternalista he?térozzék meg N
szerepe * Bizonyitékok hierarchiaja

* Diagnozist €s terapiat a
klinikai vizsgalatok
eredményei, valamint az

Betegségalapu

Precizios
orvoslas

Bizonyitékon al
apulo orvoslas

megkozelités




A ,,P4” és ,,PS” megkiizelit. l

egészségugyben

P4: / /

» Prenventive — Megel0zo

Biologiai l

Biobankok . o
[ (] n” o n” t k
» Predictive — Elorejelzo minta
re szabott V
alapulo
Klinikai ,,-omics”
tesztek tudomanyok
Valos ideju
ege:(zi;et(g)lligyl Informatika

pulé T e




Szemelyre szabott orvoslas
(Personalized medicine)

Alapja: diagnozis felallitas ¢&s

diagnozis ismeret

A fogalom kritikdja: teljesen egyénre
szabott

Kiilf6ldi és hazai szakirodalomban is
0sszemossak a precizids orvoslassal
Egyéni
koncentral

genetikai  jellemzdkre

Precizios orvoslas
(Precision medicine)

Génvaridciok, kornyezet és ¢letmod
sajatossagainak figyelembe vétele,
szocioOkonomiai ¢€s pszichologiai
meghatarozok

Kozéppontban a csoport
Kulcsszavak:

* Fenotipus

* Endotipus

* Biomarker
Farmakogenetika



A precizios medicina cél

» Elorejelzés

1zalasa

agy minimalizalasa




A precizios medicina jelle

Eredmény

A precizios kozegészségligy
¢s medicina
osszekapcsolasa
Nagyszamu népességen
folytatott vizsgalat alapjan
Alcsoportok 1étrehozasa

fenotipus, endotipus €s
biomarkerek alapjan

A betegseégbeosztasok
yjracrtelmezese

Modszer

Pontosabb
betegsegbesorolasok
alkalmazasa

Bioinformatika

Fenotipizalas,
endotipizalas, biomarkerek
alkalmazasa

Uj diagnosztikai modszerek
alkalmazasa €s az
beosztasokhoz szabott
terapia bevezetése



A precizios medicina adati

Egyéb egészségugyi
Genetikai/Genomikai adatok, valos ideju
egészségugyi adatok,
E-health

Egyéb digitalisan
gyujtheto (potencialis
egészségiigyi) adat
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Hogyan kerul az adat a rend

» Genetikai vs. egyéb (potencialis) egészsegiigyi adat

ruktara?

10S €s celzott egeszségligyi cél
eny, 0sszehangoltsag hian

(jtesének nehézségei: ki g

efliggd tudatos kezelés




A PM hatasa az egészség
egyenlotlenségekre

» Tagul a szakadek?

» A kisebbségek (nemzeti, etnikai-, de akar egyéb), sz
iskolazottak kevessé reprezentaltak?

az alkalmazasra?
oltsegeit (kutatok, biztosito, allam, egyén)?
0z, fejlesztéshez adatot szolgaltatok szamara?

zerek kozotti leszakadas .



A demokracia és az egészs' l

kolcsonhatasai

» @ demokratikus tapasztalatok kihatassal vannak a kozegé.

(Thomas J. Bollyk
in 170 coupda

:The relationships between democratic experience, adult health,
016: an observational analysis. The Lancet VOLUM

1 ¢let erteke
arsadalmi-, gazdasagi- és



Kihivasok 1. . l

» Hogyan novelhetjiik a PM szamara relevans adatok mennyiségét ¢és mindségét €s
vedhetjiik a maganeletet?

» A mindseg €s pontossag ellensegei

» Kodolas: BNO nem tartalmaz utalast a genetikai hibar;
Fi melyik kasszabol fizeti az allam

_ GWAS

-
e

Total GWAS participants
diversity

Forras: https://gw r.com/ 2024.05.04.


https://gwasdiversitymonitor.com/

Kihivasok 11.

» Erdekeltté tenni a lakossagot (tajékoztatas, tudas, bizal

» Kontroll az adatok felett

,data as labour’’) — termelés: tobb

1aci egyenldseg



Kihivasok III.

» Hogyan biztositsuk az igazsagos visszaosztast?
» Mi az igazsagos?

» A szolidaritas eldbbre valo-e a pontossagnal?

g a ,felesleges” adatgytyjté




Egy konkret pelda YN i—'—'

Sickle-cell disease v - 9



A sarlosejtes anémia molekularis

Misszensz mutacio

Normal
CT GAG GAG CCT GIG GAG
il 1l it il il
GA CTC CITC GGA CAC CITC
Részleges RNS szekvencia ﬁCU GAG GAG CCU GUG GAG

béta-globin gén részleges (l:
DNS-szekvencidja G

Részleges aminosav 0
szekvencia a béta globinhoz ~

Hemoglobin molekula

VYorosvértest




Tunetek . l

Faradtsag és
csokkent
hemoglobinsz
int

Tido- és

szivbetegségek Szemkarosodas

f labujjak,
iziiletek
duzzanata és
gyulladasa

Bakterialis
fertozések

Fajdalmas
Lép és maj rohamok &
trombozis




Epidemiologia
1. Elofordulasi aranyok stabilitasa (2000-2021):

» eldfordulasi aranyai viszonylag stabilak maradtak

2. Sziiletések novekedése globalisan:

» A sarlosejtes betegseggel sziiletett csecsemok szama 13,7%-
elérve az 515 000-et.

a Karib-térseégben €s a Nyugat- ¢
conovekedésenek koszonheto.

losejtes betegseggel globa

lérve a 7,74 milliot.

eto globalis halalesetek szama 34 400 volt.

ozasi terhe azonban majdnem 11-szerese, 376 000.

en a halalozasok szama 81 1 t, ami a GBD
ok kozott a 12. helyet jelentet



Epidemiologia

LIVING WITH
SICKLE CELL DISEAS

100.000 fore vetitett prevalencia
Botod B30 O10t0<0 O0to<h0 CO90to300

D 30to<700 E700t0<1000 1000101342
e b Ly Az EU-ban 70.000 embert érint

jelenleg — migracioval érintett
V2L teriiletek a legkitettebbek

and
1: a

Disease
599




Gazdasagi hatasok az EU-ba

A foglalkoztatott betegek 10 ev
munkaban toltott éveinek
szamcsokkenése

Az EU egy fore juto GDP-je | 36,653 euro

Az osszes foglalkoztatott 11 millidrd euro
sarlosejtes anémiaban

szenvedo beteg ¢lettartama

alatti nominalis GDP

osszesitett veszteseége

Az alacsonyabb élettartam és | 11.3 milliard euro
termelékenység miatti 0sszes
veszteseg

360242/scd-eu-economic-impact/




A B-talasszémia molekularis bi

» a HBB gén mutacior miatt alakul ki, amely a 11. kromoszoman helyezkedik el

» Tobb, mint 200 kiilonb6z6 mutacio ismert, amelyek a beta glg
befolyasoljak - altalaban pontmutaciok, de elofordulhatnak

o 00
J’o

«

Normal Thalassemia




Tunetek

Faradtsag és
gyengeség

Fertozések

Gyenge, torékeny
csontozat

Lépmegnagyobbodas



Epidemiologia

Italy
9.7%

Greece

Turkey
5.5%

o i S g Vietnam
= T Y _H"“» b 7.8%
1 /2 Philippines
! Thailand, s o 7.1%
12.7% / o
United Arab Emirates Malaysia - L - : 2 -
7.1% 3.6% e ! .
Indnnesia

6.4%

ni V and Omert L (2023) Globalburden and unt
ont. Hematol. 2:1187681.




A Casgevy (Vertex) engedel

Egyesiilt Kiralysag

« UK Medicines and Healthcare products Regulatory Agency
(MHRA) — 2023 november

|
Egyesiilt Allamok
=

* US Food and Drug Administration (FDA) sarlosejtes anémiara
— 2023 december, TDT-re 2024 januar

« European Medicine Agency (EMA) - 2023 december
» Eurdpai Bizottsag— 2024 februar




Milyen tipusu gyogyszer a Ca

» 12 éves ¢s 1dOsebb betegeknel

/4

atéro krizissel jaro sarlosejtes anémig
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Klinikai vizsgalatok eredm

» 12 és 35 eV kozottl, thalasszémiaban szenvedo
42 beteg koziil
alabb 90 g/1 felett maradt

betegekkel vegzett vizsg
abb 12 egymast kovetd
as krizis, ha a kondi
gevy-val kezelték




Engedélyezés az EU-ban

» EMA , feltételes
forgalombahozatali




A beavatkozas ara

1 kezelés 2.2 millio




Egészségugyl egyenlotlenségekre
ogyakorolt hatas — Egyenlo hozzafe

» Magas koltség

» Egészségpolitikai dontések —
bevandorlokkal kapcsolatos
donig




Tovabbi etikai
megfontolasok
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