A kémcsotol a terapias attorésig: a molekularis orvostudomany forradalma

A szolid daganatok molekularis diagnosztikaja és uj személyre szabott terapiai
Dr. Patocs Attila, az MTA doktora (Orszagos Onkolégiai Intézet)

A molekularis genetikai diagnosztikai modszerek a szolid (szilard szoveti) daganatos betegek Kkb.
felében igazolnak olyan genetikai eltéréseket, amelyek a daganatos terapia alapjaul szolgalnak. A
napi klinikai gyakorlatban kiilonb6zo tipust €s méretli génpanelek a daganatok tipusatol fiiggden
kerlilnek alkalmazasra. Az eldadas bemutatja az 0j generacios szekvencia-meghatarozason alapuld
modszereket és ezek klinikai alkalmazhatosagat, kitérve a teljeskorii genetikai tesztelés €s a nagy
ateresztoképességli modszerek (teljes exom, teljes genom) szerepére az onkoldgiai betegek
kivizsgalasaban.

Rosszindulata vérképzoszervi betegségek molekularis alapjai és az ezekre épiil6 Gj terapiak
Dr. Bodor Csaba, az MTA doktora (SE AOK Patoldgiai és Kisérleti Rakkutatd Intézet)

Az elmult évtizedekben forradalmi valtozasok tanui lehettink a rosszindulata vérképzdszervi
(hematologiai) betegségek diagnosztikdja ¢és kezelése terén. A technoldgidk robbanésszerii
fejlédésével parhuzamosan exponencidlisan nétt az onkohematologiai korképek kialakulasanak
hatterében azonositott genetikai eltérések tarhaza. Mindez intenziv kutatdsokat ¢és
gyogyszerfejlesztést eredményezett, aminek koszonhetden mara a hematologiai daganatos
betegségek diagnosztikdja ¢és kezelése szdmos esetben a molekularis biomarkerek vizsgalatara épiil.
Az elmult évek j eredményei a betegek jelentdsen hosszabb varhato taléléséhez vezettek. Az eldadas
n¢hany példan keresztiil mutatja be az onkohematologia legjelentdsebb sikereit a molekularis
diagnosztika, precizios rizikdbecslés €s a személyre szabott terapia tertiletérol.

A CFTR molekularis miikodésének megértésére épiilo attoré uj terapiak
Dr. Csanady LaszIlo, az MTA doktora (SE AOK Biokémiai és Molekularis Biologiai Intézet)

A CFTR egy hamsejtek felszinén kifejez0d6 anioncsatorna, amely kulcsszerepet jatszik a so-viz
egyensuly fenntartdsaban a tiidd, a bél, és szdmos mirigy hamfelszinein. Mutacioi a sulyos, tobb
szervrendszert karosito cisztas fibrozis korkép kialakulasat okozzak, amely még a 20. szazad mésodik
felében is korai gyermekkori haldlozashoz vezetett. 1989-ben tortént klonozasa o6ta a CFTR fehérje
részletes alapkutatdsok célpontjava valt, amelyek tisztdztdk a csatorna szerkezetét, miikodési
mechanizmusat, szabalyozasat, illetve a kiillonb6z6 mutacidk molekuldris patomechanizmusat. Ezen
eredményekre épitve mara sikeriilt olyan gyogyszereket kifejleszteni, amelyek jelentds mértékben
javitjak a betegek tobbségének életkilatasait és €letmindséget.

Gyulladasos bérbetegségek uj terapias megkozelitései és azok molekularis alapjai
Dr. Szegedi Andrea, az MTA doktora (DE AOK Bérgyogyaszati Klinika)

A gyulladasos borbetegségek, koztik példaul a pikkelysomor vagy az atopias dermatitis gyakori,
sulyos ¢és hosszan tartd betegségek, melyek jelentdsen rontjak az érintett betegek életmindségét. Az
elmult évtizedek immunologiai kutatdsai lehetévé tették a gyulladas molekularis szinti
mechanizmusainak a megértését, ezen belil is az immunsejtek egyiittmikodését koordinald
ugynevezett citokinek (pl. TNF, interleukinek) azonositasat. A folyamatok megértése lehetové tette
a citokineket blokkold terapias antitestek, valamint a citokineket felismerd fehérjék sejten beliili
jelatvitelét gatlé molekulak kifejlesztését. Ezek a gyogyszerek dramai javulast eredményeztek a
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A csontanyagcsere megértésére épiilo uj terapias megkozelitések



Dr. Lakatos Péter, az MTA doktora (SE AOK Belgyogyaszati és Onkologiai Klinika)

A csontritkulas az Oregedd tarsadalom jelentds részét érintd sulyos megbetegedés. Az elmult
évtizedekben sikeriilt megérteni a csontépités és csontbontds egyensulyat biztositdé alapvetd
folyamatokat. Ennek koszonhetOen sikeriilt kifejleszteni a csontlebontast gatld biszfoszfonatokat, a
csontfalo sejtek aktivacigjanak megismerésével pedig lehet6ség nyilt a csontvesztés terapias antitest
(denosumab) altali gatlasara. A parathormon hatasanak hatterében allo élettani mechanizmusok
felfedezése alkalmat teremtett 0j csontépitd kezelések (pl. teriparatid) bevezetésére. A sclerostin és a
Wnt jelatviteli rendszer felfedezése tovabbi, még hatékonyabb csontfelépité terapiak (pl.
romosozumab) Kkifejlesztését tette lehetdvé. Mindezek jelentés mértékben javitottak a csontritkulas
lefolyésat.



