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felnGttkori diffdz glioma, integralt diagnosztika,
: molekuldris diagnosztika, citogenetika, DNS
oy dr. Vida Livia L metilacids profilozas

Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kijzlpo-nt Patoldgiai Intézet

Az agytumorok diagnosztikaja az elmult években alapvetéen atalakult. A szovettani vizsgalat

eredménye tovdbbra is a kiindulopont, de a tumortipus és a malignitasi gradus meghatdrozasaban
mar a molekularis eltéréseket is dontonek tekintjlk.

Az el6adas a felnGttkori diffiz gliomak példajan mutatja be, hogyan éplil egymdsra a morfoldgiai €s
a modern molekuldris szemlélet. A mikroszkdpban latott kép értelmezése utdn a klasszikus
molekuldris vizsgalatok helyét mutatja be a diagnosztikai algoritmusban.

( ) 7 SAPIENTIA
ERDELYI MAGYAR

]r TUDOMANYEGYETEM
HARGITA MEGYE TANACSA CSIKSZEREDAI MEGYE SURGGSSEGH KORHAZ Csfkszeredai Kar




EVES DOKTORANDUSZ FORUM

X. TUDOMANYOS SzESSzI0 EXT]

A GENOM VAKFOLTJAITOL
A GENOMSZERKESZTESIG

A klinikai aenetika uj
dlagnosztl ai és terapias hatarai
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klinikai genetika, ritka betegségek,
Optical Genome Mapping, strukturalis genomvariansok,
precizios medicina, genomszerkesztés

dr. Baczoni Balazs

Csikszeredai Megyei SiirgGsségi Korhdz

A klinikai genetika az elmdlt években jelentds atalakulason ment keresztiil: a korszerdi genomikai
vizsgdlatok egyre tobb ritka betegség molekularis hatterének feltardsat teszik lehetové, mikozben a
diagnosztikai lehetGségek boviilése j kihivasokat is teremt.

A klinikai genetikus feladata a beteg fenotipusanak, csaladi anamnézisének €s genetikai
eredményeinek integralt értékelése, a megfeleld vizsgdlati stratégia kivdlasztdsa, valamint az
eredmények értelmezése és azok klinikai, illetve csaladi jelentGségének genetikai tanacsadas
keretében torténd kozvetitése.

Az elbadds a csikszeredai klinikai gyakorlat soran megismert ritka betegségek példain keresztiil
mutatja be ezt a folyamatot, majd a genetikai diagnosztika azon ,,vakfoltjaira” iranyitja a figyelmet,
amelyek a hagyomanyos vizsgalomodszerekkel nehezen vagy egyaltalan nem azonosithatok. Kiemelt
szerepet kap az Optical Genome Mapping (OGM), amely a nagy és komplex strukturdlis
genomvaridansok feltérképezésével a szekvenalasalapui modszereket kiegészitd informaciot nydjthat.

A diagnosztikai fejlodéssel parhuzamosan a terdpids lehetdségek is gyorsan boviilnek: a célzott
molekuldris kezelések, az in vivo génszerkesztés, a bazis- €és prime editing, valamint az epigenetikai
beavatkozdsok azt jelzik, hogy a genetikai diagndzis egyre tébb esetben nem csupdn a kivizsgdld§Saas
végpontja, hanem egy potencidlisan személyre szabott terdpids stratégia kiindulépontja is lehet fAZ"

eldadas célja annak bemutatasa, hogyan kozelit egymashoz a modern klinikai genetlk ai.a POres:
diagnozis és a mechanizmus- aIapu kezelés.
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KLINIKAI TANULMANYOK A
CSIKSZEREDAI MEGYEI
SURGOSSEGI KORHAZBAN:
AZ ELMULT EV EREDMENYEI
| ES PERSPEKTIVAI

klinikai tanulmanyok, kdrhazi kutatasi infrastruktura,
analitikai biokémia, reumatoldgia

amnm dr. SzocsAttila 2 E TR B

klinikai kutatasi koordinator
Csikszeredai Megyei SiirgGsségi Korhaz, Transzlaciés medicina
és klinikai tanulmanyok részleg

A klinikai kutatasok megszervezése €s lebonyolitasa nagy kihivast jelent a nem klinikai besorolast
korhdzak szamara, ahol a kutatasi tevekenység intézményi, szakmai és infrastrukturdlis feltételeinek
megteremtése sajatos megoldasokat igényel. Az eléadds a Csikszeredai Megyei SiirgGsségi Korhaz
tapasztalatait mutatja be, azt a folyamatot, amelynek soran sikerlt kialakitani a klinikai kutatasok
mikodési kereteit. Kilonos hangsulyt kap a Romdn Orvostudomanyi Akadémia tamogatdsa, a
kutatasetikai hattér megteremtése, az intézménykozi egyiittmiikodések kialakitdsa, valamint a
klinikai kutatasokat tamogaté analitikai biokémia laboratérium Iétrehozasa.

Eredményeinket 45 jovahagyott klinikai vizsgalat szemlélteti, melyek 108 orvos €s asszisztens,
valamint 12 egyetemi hallgatd részvételét jelentik. Az elmdlt masfél év sordn tobb mint 800
biologiai minta feldolgozdsara kerllt sor. Roviden ismertetjik az eredményeket. A klinikai
tanulmanyok szervezésének menetét a legutobb elvégzett tanulmanyunkkal példazzuk, melyben az
Epstein—Barr-virus €s az autoimmun reumatoldgiai betegségek kapcsolatat vizsgaltuk. 100 péciens
szeroldgiai elemzése soran 94,6%-0s VCA-1gG- és 82,4%-0s EBNA-IgG-pozitivitast, és egyben
kiemelked6en magas, a szeropozitivitdsi kliszobértéket 12—13-szorosan meghalado antitest-
koncentraciokat észleltiink. Eredményeink a szakirodalmi adatokkal egyiitt ramutatnak arra, hogy a
fiatalkori Epstein—Barr-virus-fertdzeés, killonosen az fertdzo mononukleozis olyan hiperszenzitivitasi

reakciok hosszitavu fennmaradasat eredmenyezhet| melyek az autoimmun kdrképek etlologlajab e

meghatarozoak lehetnek.
Osszességében, a bemutatott tapasztalatok azt mutatjak, hogy a nem klinikai 4C0Hhazakbe

kialakithato olyan fenntarthato kutatdsi kormnyezet, amely lehetGséget teremt 3z 4110
vizsgalatokra €s a multicentrikus kutatasokban vald részvételre egyarant.
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HPLC-MS/MS ALAPU
BIOANALITIKA A
CSIKSZEREDAI MEGYEI

SURGOSSEGI KORHAZBAN

IR/ HPLC-MS/MS, biologiai mintdk, Kiinikai tanulmanyok,
il ,;{ { ﬁ: / Wine bioanalitika, toxikoldgia
cz Elek g&/E4E

Csikszeredai Megyei SiirgGsségi Kérhaz, Analitikai Biokémia Labor
Hargita Megyei Torvényszéki Orvostan, ToxikolGgia Labor

Az Analitikai Biokémia Labor egy sikeres PNRR-palyazat eredményeként jott |étre 2024-ben, a
Csikszeredai Megyei Sirgdsségi Korhaz keretein belll. Feladata a koérhdzban zajld klinikai
tanulmanyok analitikai hatterének biztositdasa, valamint gydgyszerek €s pszichoaktiv vegyiiletek
mennyiségi meghatarozasa toxikoldgiai vizsgalatok soran. A labor Kkozponti eleme egy
nagyhatékonységu folyadékkromatografidval kapcsolt tomegspektrométer (HPLC-MS/MS), amely
lehetOvé teszi kismolekulak — példaul gyogyszerek vagy endogén vegyiiletek — pontos azonositasat
€s mennyiségi meghatarozasat bioldgiai mintakbal.

A klinikai tanulmanyok soran mar sor kerilt tobbek kozott aszkorbinsav meghatarozasara
vérmintakbdl, valamint a redukalt és oxidalt glutation aranyanak vizsgélatara, amely jol tiikrozi a
szervezet reaktiv gyokokkel szembeni védekezGképességét. Emellett F2-tipust izoprosztanok
mennyiségi meghatdrozasat is elvégeztik, amelyek szintén fontos biomarkerei az oxidativ
stressznek. A labor tevékenysége magdban foglalja az analitikai mddszerek szakirodalmi adatok
alapjan torténd fejlesztését, valamint a mintaelGkészitési folyamatok kidolgozdsat, amelyek
biztositjak a bioldgiai mintdak megfeleld stabilitasat mind a feldolgozds, mind az esetleges tarolas
soran. Toxikoldgiai vizsgalatok esetén a rendelkezésre allo miszer tobb mint kétszaz gyogyszer és
pszichoaktiv vegyiillet mennyiségi meghatarozdsat teszi lehetové vérbdl és vizeletbdl, ezzel
tamogatva a renddrség, a Hargita megyei kdrhazak €s a torvényszéki orvostani intézetek munkajat.

A kozeljovoben célunk a meglévG mddszerek alkalmazasi korének bovitése, valamint egy dj analitikai
eljaras bevezetése, amely alkalmas aminosavak €s biogén aminok minGségi €s mennyiséqi
vizsgalatara. Remeényeink szerint ez a modszer hozzajarulhat Ujszulottkori vagy mas
anyagcsere-eredet( korképek diagnosztikdjahoz, illetve az alkalmazott terapiak hatasanak nyomon

kovetéséhez.
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MESTERSEGES ;
INTELLIGENCIA ALAPU
GENOMIKAI KUTATASOK

) L mesterséges intelligencia, mélytanulds, genetika,
genomika, GWAS, poligénes pontszamok, Al-tgynok

dr. Kelemen Marton

Cambridge-i Egyetem Biomedical Al teriiletén
dolgozd posztdoktori kutatéja

A nagyméretii genomikai adatbazisok €s a mesterséges intelligencia fejlddése uj lehetdségeket
teremt az emberi tulajdonsagok €s betegségek genetikai hatterének vizsgalataban.

Dr. Kelemen Marton, a Cambridge-i Egyetem Biomedical Al teriiletén dolgozo posztdoktori kutatoja
bemutatkozd el6addsaban sajat kutatasain keresztil ismerteti e lehetdségek gyakorlati alkalmazasat.
Kiemelt figyelmet kap a Nature Communications folydiratban megjelent munkdja, amelyben a
mélytanuldsi (Deep Learning) médszerek alkalmazhatdsagat vizsgdlta a poligénes pontszdmok
(PRS/PGS) el6rejelzd pontossdgdnak javitdsdra, bemutatva az ezekben rejld lehetdségeket és
maodszertani korlatokat.
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