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0SSZEFOGLALAS

A kézlemény Uj tudoményagak kialakulasanak folyamatat jarja kordl a klinikai genetika, egy
rendkivil intenziv tevékenység evollcidjanak elemzésével. A tudomanydgak kialakuldséaval
foglalkozé kevés forrdsmunka szerint az egyes dgak legalabb harom pontban kilonbdznek egy-
mastol: van sajat médszertanuk, sajat tevékenységi tertiletiik és ismeretelméletiik. Jelen kozle-
mény hat olyan kritériumot vizsgal, amelyek a tevékenység megkiilonboztet sajatsagat, egyéb
terlletektdl vald kulonbodzéségét jelenitik meg. Az elemzés arra a kovetkeztetésre jut, hogy a
klinikai genetika kétségen kivil 6ndll6 tudomanyagnak tekintheté. Tovdbbmenve, a klinikai ge-
netika tulterjed az orvosi diagnosztika tevékenységi kérén. Tobb tudomanydg paralel fejlédése
sordn a tudomanyagak egymasra épulésével, egy kvazi evolicids folyamatban, a klinikai ge-
netika transzdiszciplinaris gondolatkorré alakult. A klinikai genetika transzdiszciplinaris jellegét
figyelembe kell venni a kutatési projektek tervezésekor és biralatakor, oktatési portfélidk 6ssze-
allitdsakor és szakpolitikai érdekérvényesités soran.

ABSTRACT

The present study explores the process of the emergence of new disciplines by analysing the
evolution of clinical genetics, a highly intensive activity. According to the few sources on the
development of disciplines, each discipline differs from the others in at least three respects: it has its
own methodology, its own field of activity, and its own theory of knowledge. This study examines
six criteria that represent the distinctive characteristics of the activity, its difference from other
fields. The analysis concludes that clinical genetics can undoubtedly be considered a discipline
in its own right. What is more, clinical genetics extends beyond the scope of medical diagnostic
activities. In the parallel development of several disciplines, through a quasi-evolutionary process of
interdisciplinary development, clinical genetics has evolved into a transdisciplinary field of thought.
The transdisciplinary nature of clinical genetics needs to be taken into account when designing and
evaluating research projects, compiling educational portfolios, and advocating policy.
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A valdsag tudomanyos feltarasa a vizsgald modszerek fejlodésével egyre mé-
lyebbre terjed. A kiilonboz6 teriileteken folytatott mélyfurasok olyan specialis
ismereteket eredményeznek, amelyeknek értelmezése, alkalmazésa sziik korre
szoritkozik, a szuperspecialodas izolalja a szakteriileteket. Jol ismertek azok
a helyzetek, amikor egyes értekezések, tudomanyos kozlések biralatara nehéz
értd szakembereket talalni. Az interdiszciplinaritas évek oOta kiilon kategdria-
ként jelenik meg kutatok eldmenetelének véleményezésében, de a fogalom gya-
korlati kezelése sokszor nehézséget okoz.

Az alabbi elemzés ezzel a problémakorrel foglalkozik egy fiatal tudomanyag,
a klinikai genetika alig tobb mint fél évszazadra terjedd fejlodésének elemzésé-
vel. A humangenetika két alapveté tudomanyos szakaszhatart iinnepelhet 2023-
ban: kerek hetven éve jelent meg James D. Watson és Francis Crick leirasa a
DNS-kettdsspiralrol, és husz éve jutott el a Human Genome Project (HGP) oda,
hogy kozolhetd volt az emberi genom nyers szekvencidja. Az elmult alig tobb
mint fél évszazadban az a tevékenység, amelyet klinikai genetikaként szokas
megjeldlni, bamulatos fejlédésen ment keresztiil, és mara olyan szintre jutott,
ahol a fejlodés tovabbi iranyanak megvitatasa mélyrehato elemzéseket indukal
(Borle et al, 2022; Tromans—Barwell, 2022).

A humangenetikaval tobb mint 6tven éve gyermekgydgyaszként kertiltem
kapcsolatba, amikor még szinte hazi kézimunkéaval tortént a kromoszéma-pre-
paralas, kés6bb manualisan végeztem szekvenalast is. Szerencsém volt megala-
pozni egy 0nalld egyetemi genetikai intézetet. A HGP vilagrajovetelekor nyolc
évet toltottem az Egyesiilt Nemzetek Nevelésiigyi, Tudomanyos és Kulturalis
Szervezetében (UNESCO), amikor a Nemzetkdzi Bioetikai Bizottsag két alap-
vetd deklaraciot fogalmazott meg a genetikardl (URL1, URL2). Szervezo fela-
datot kaptam az Egészségiigyi Tudomanyos Tanéacstol (ETT) a hazai ,,genetikai
torvény” elokészitésében (URL3), allamtitkari megbizottként szerveztem az
elsé Ritka Betegség Nemzeti Program elkészitését (URL4), és tobb mint két
évtizede van elnoki megbizatasom az ETT-ben human reprodukcios €s geneti-
kai kutatasi projektek, valamint szolgaltat6é egységek mitkodési programjainak
véleményezését végzd bizottsagban. Ezek a szinte hagymalevélként egymasra
¢épiilo feladatkorok olyan tapasztalatokat nyujtottak, amelyek alapjan vallalkoz-
ni mertem az elemzésre.

A tudomanyagak kialakulasaval foglalkozé kevés forrasmunka szerint az
egyes agak legalabb harom pontban kiilonboznek egymastol: van sajat mod-
szertanuk, sajat tevékenységi teriiletiik és ismeretelméletiik. A klinikai gene-
valasztottam, amelyek a tevékenység megkiilonboztetd sajatsagat jelenitik
meg.
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|. MODSZEREK

A mult szazad hatvanas éveiben a labormddszerek sorat a fémymikroszkopos
kromoszomavizsgalat nyitotta meg, amellyel viszonylag egyszer feltételekkel a
genom durva strukturalis eltéréseit ki lehetett mutatni. A kovetkezo 1épés a mo-
lekularis citogenetika a kromoszomak specifikus azonositasara nyujtott leheto-
séget. A molekularis DNS-modszerek a genom részletesebb szerkezeti elemzését
tették lehetdvé, a polimeraz lancreakcid (PCR) viszonylag elérhetd befektetéssel
hamar elterjedt. A genom bazisszekvenciajat meghataroz6 ujgenerdcios szekven-
dlasi modszerekkel a kezdeti manualis eljarasokbol mara a teljes genom feltara-
sat lehetdvé tevo precizids modszerek sziilettek, mind a DNS-alapu strukturalis,
mind az RNS-alapu funkcionalis informaciok nyerésére. Jelent6s fejlodésen ment
keresztiil az eredmények tudomanyos rendszerezése is a populacids statisztikatol
a bioinformatikaig.

Az evoltcios jellegii fejlodés értelmében bizonyos elemek iddvel kiesnek a 6
mederbdl, masok szelekcios elényhoz jutnak. Jelenleg, a modszertani fejlodés
eredményeként a fénymikroszkdpos kromoszomavizsgalat hattérbe szorulasanak
tani vagyunk az orvosi diagnosztikaban, fejlett orszagokban ma mar az 6ro-
kité anyag igen finom részleteinek feltarasara alkalmas molekularis modszerek
(@aCHG, WES, WGS) jelentik a klinikai kivizsgalas elso 1épéseit is (Li, 2023). Fo-
kozddo jelent6sége miatt viszont a fenotipus leirdsa, amely a legelsé tudomanyos
igényl eljaras volt genetikai betegségek azonositasara, egyre nagyobb jelentség-
re tesz szert (lasd késobb) (Boycott et al., 2013; Pengelly, 2022).

Osszességében megallapithato, hogy a huméangenetikai médszerek az életmii-
koddést programoz6 genetikai allomany alapvetd szerkezeti és funkcionalis eleme-
it tarjak fel, ami a tudomanyag megkiilonboztetd sajatsaganak tekintheto.

II. AVIZSGALATOKKAL NYERT ISMERETEK

A moddszerek fejlodésével a kapott informacio tartalma egyre szélesebb korre ter-
jedod, egyre mélyebbre hatolo lett. Referenciaértékii leirasra kertiltek a fenotipus
alapjan addig csak valoszintisithetd velesziiletett genetikai szindromadak, illetve a
szambeli és szerkezeti kromoszomalis szindromdak, majd a molekularis technikak
kibontakozasaval a mendeli 6roklodést kovetd betegségekkel azonosithato bazis-
szekvencia szintli adatok sziilettek. Az ujgenerdcios szekvendldssal ma mar a
teljes genom, s6t az intronban, a nem kodold szakaszokban eléforduld variansok
kimutatasa jelenti a kutatasi projektek célpontjat.

Az informaciok gyakorlati, klinikai haszna egyel6re vegyes képet mutat. Or-
vendetes, hogy egyre tobb monogénes betegség pontos diagndzisara van lehe-
toség. Ugyanakkor, a népegészségligyi jelentdségli, gyakori, komplex poligénes
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oroklodést mutatd betegségekre vald hajlam megallapitasanak klinikai haszna
(polygenic risk score) egyelore csalodast keltd (Forzano et al., 2022). A 2003-ban
elészor leirt human genom szekvencia hiatusainak kiegészitése rendkiviil inten-
ziv tudomanyos-technikai fejlddésnek koszonhetden folyamatosan zajlik, az ed-
digi eredmények a human genom o6riasi mértékil variabilitasat mutatjak (Liao et
al., 2023). A feltart genomvariansok jelenléte €s a klinikai tiinetek kdzt nagyon
mérsékelt ok-okozati dsszefiiggések deriilnek ki, nem jelentenek koroki diagno-
zist, nehezen értelmezhetdk, igy ezek klinikai haszna (clinical utility) viszony-
lagos. A HGP korszakos jelentdségli, méltan iinnepelt megalkotasat kovetden a
hozomanyt értékeld kozleményekben a missing heritability éveken at csalodast
kifejez6, maig idézett fogalom volt (Gymrek—Goren, 2021). A hatterében geneti-
kai okok — modosito-gatlo-serkentd tarsvariansok jelenléte, rejtve maradt szoveti
mozaikossag, génexpressziot meghatarozo epigenetikai tényezok — épp gy jelen
vannak, mint a fejlddésre hato kornyezeti faktorok.

Noha a human genom o6ridsi mértéki variabilitasanak klinikai jelentdségét alig
ismerjiik, 6sszességében megallapithatd, hogy a genomikai ismeretek az ¢lovilag
egyik legfontosabb sajatsagat, a populacié individualis variabilitasat, tagjainak
egyedi Onazonossagat mutatjak, ami a klinikai genetika megkiilonboztetd sajat-
saganak tekinthetd.

III. A VIZSGALAT TARGYA, AZ ALKALMAZAS CEL(CSOPORT)JAI

A modszerek fejlédésével folyamatosan valtoztak a genetikai vizsgalatra keriilt
egyének célcsoportjai, és jelentés mértékben boviilt azon kérképeknek a kore,
amelyek genetikai hatterének megallapitasa remélhetd. A kezdeti testi, szellemi
rendellenességek gyermekgyodgyaszi és sziilészeti korben végzett diagnosztika-
jén a klinikai genetika fokozatosan tullépett, és valamennyi orvosi diszciplina
tevékenységében megjelend monogénes betegségekre kiterjedt, még ha egyelo-
re kutatasi céli dominanciaval is. A klinikai genetika omnidiszciplindris lett.
A pontos szakmaspecifikus fenotipus leirdsokkal, a minél homogénebb 0sszeté-
telti endofenotipus csoportok 1étrehozasaval az egyes orvosi diszciplinak részve-
tele lényeges feltétele annak, hogy a nagyszamu paciens bevonasaval, modern
molekularis médszerekkel folyo kutatasi projektek tudomanyos értékii megalla-
pitasokhoz vezessenek. A feltar6 jellegli fenotipus-genotipus osszefiiggés elemzé-
sek sikerességének az a feltétele, hogy az egyes klinikai diszciplindk a genomikai
részletekkel azonos tudomanyos értékii rendszerszintii ismereteket hozzanak 1ét-
re a fenotipusrodl (reverse phenotyping).

A kezdetben populacios szinten elhanyagolhatd gyakorisagu velesziiletett tes-
ti, szellemi rendellenességek, enzimopatiak vizsgalata mintegy negyedszazada
népegészségiigyi szempontbol kiilonds jelentdséget nyert azzal, hogy egyre tobb
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korképben pontos koroki diagnoézisra nyilt lehetéség, s az informatikai forra-
dalomnak koszonhetéen a ritkak sokfélesége a populacié 6—8%-at érintd prog-
ramként jelent meg (URLA4). A ritka betegségek 80%-4at genetikai hatter(i rend-
ellenességek jelentik (Boycott et al., 2013). Mind az egészségligyi ellatasban a
klinikai tapasztalatok Osszegy(jtésével, mind a diagnosztikus és terapias kutatasi
projektekhez megkivant esetszamu kohorszok 0sszallitasaval a nemzeti €s nem-
zetkozi egyiittmiikodés kiemelt jelentdséget kapott.

A tiinetmentes, ,,egészséges” egyenek véletleniil feltart anomalidi, a kornye-
zetfiiggd élettani reakciok genetikai hatterének feltarasa egyre nagyobb szere-
pet kap. A klinikai genetika tudomanyagi elemzésében meghatarozo jelentéségii
az ,,embrio—magzat—ivarsejt” célcsoport. A sziilészethez kotddé magzati diag-
nosztika a klinikai genetika fontos teriiletét jelenti kezdettdl fogva, az asszisztalt
reprodukcios technikak folyamatos fejlodése pedig egyik meghatarozé tényezdje

Osszességében megallapithato, hogy a klinikai genetika omnidiszciplindris:
minden orvosi diszciplina szerves része. Ez azt is jelenti, hogy a betegellatas ke-
retében végzett orvosi tevékenység alkotod része a genetikai, feltaro jellegii tu-
domanyos kutatasnak, ami a klinikai genetika megkiilonboztet sajatsaganak
tekinthetd.

V. ATEVEKENYSEG FELTETELEI

A vizsgalatok rargyi feltételei a kézimunka szinttél a CE (Conformité Euro-
péenne, eurdpai megfeleldség) mindsitésii késziilékek megjelenéséig fejlodtek,
a klinikai genetika ma az automatizalas, a robotika korszakaba késziil belépni.
Hasonlo6 valtozas mutatkozik a személyi feltételekben. A kezdetben szinte hob-
biszinten tevékenykedd gyerekgyogyasz, sziilész, laboros szakorvosokat, kuta-
tokat hatosagilag képzett specialistak (klinikai genetikai, molekularis genetikai
diagnosztikai, labordiagnosztikai képzettség) valtottak fel, akik szakképesité-
sek megszerzésével valnak jogosulta arra, hogy human mintdkon diagnoszti-
kai tevékenységet végezzenek. A humangenetikai, majd molekularis genetikai
diagnosztikai szak nemzetkozileg elfogadott kiilonallo szakképesitési rangot
nyert. Egyre novekvd szerep var a diagnosztikai szolgaltatasban a bioinforma-
tikusokra.

A klinikai genetikai tevékenység meginduldsat kovetden a szakma és a tarsa-
dalom hamar szembesiilt azzal, hogy a vizsgélatok minden mas orvosi szakagtol
eltérden olyan adatokat eredményeznek, amelyek az egyén kiilonleges személyi
adatait jelentik, életre szoloak és a csaladtagokra is vonatkozhatnak. Ez fontos
etikai elvek figyelembevételére intette a szakmat. Az egyén méltosagat védo el-
jarasrend alapjan folytatott genetikai tandcsadas nagyon gyorsan a tevékenység
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szerves, kikeriilhetetlen fazisa lett. A fejlett orszagokkal egy iddben hazank is
kiilon torvenyt alkotott a genetikai diagnosztika, kutatas, biobankolés szigort
szabalyozasara, amely meghatarozza az emberen végzett vizsgalatok etikai elveit
(URL3).

Az évek soran jelentOs fejlodést mutatott a tevékenység szervezeti kerete. A kez-
detben egyéni ambicion alapuld kutatocsoportok, tradicionalis klinikai egységek
keretében folytatott részmunkaidds tevékenységek mellett hatosdagi engedéllyel
rendelkezo intézetek jelentek meg. Vilagszerte, igy hazankban is szaporodnak a
molekularis genetikai diagnosztikai laboratériumok, amelyeknek nincs kézvetlen
kapcsolatuk a paciensekkel. Akar allami, akar maganfenntartasu a szolgaltatas,
fokoz6do elvarasként jelenik meg a nemzetk6zi normakhoz igazodé mindség-
kontroll.

Osszességében megallapithatd, hogy a klinikai genetikai tevékenységet sa-
jatséagos, a tobbi orvosi diszplindkkal 6sszevetve szigorubb etikai, jogi, tarsa-
dalmi kontroll 6vezi, ami a klinikai genetika megkiilonboztetd sajatsaganak
tekinthetd.

V. TARSADALMI ELFOGADOTTSAG

Az emberen végezhetd genetikai vizsgalatoknak keretet ado etikai-jogi-tarsadal-
mi (Ethical, Legal and Social Implications, ELSI) vonatkozasok mar a HGP-ban
kiemelt pontként keriiltek megfogalmazasra. A klinikai genetika — a pontos di-
agnozisra, egyedi kockazatbecslésre, csaladtervezésre terjedd szolgaltatasként —
ugy valt az egészségiigyi ellatérendszer szerves részévé, hogy a sajatsagos etikai,
jogi szempontok sziikségessége altalanos tdarsadalmi elfogadottsagot nyert, még
ha bizonyos kérdéseket néha vitak is kisérnek. Nemzetkozi és nemzeti deklaraci-
ok, jogalkotasok sziilettek, az UNESCO (URLI1, URL2) mellett az Egyesiilt Nem-
zetek (UN), az Europai Unio, a Gazdasagi Egyuttmukodési és Fejlesztési Szerve-
zet (OECD) jelentetett meg iranymutaté allasfoglalasokat, jelezve a legmagasabb
szinten deklaralt elfogadottsagot.

A klinikai genetika tarsadalmi elfogadottsdgaban sajatos vonas, hogy a kdzvé-
lemény jelentOs része a genetikat ma is kutatasként értelmezi. Kétségtelen, hogy
a kutatasi projektek, a genotipus-fenotipus Osszefiiggéseket elemz6 vizsgalatok
jelentds részben a klinikai szolgaltatas keretében torténnek, a kozvetlen betegella-
tas eredményeit veszik figyelembe. Részben ebbdl adodik, hogy a kutatési célok
mellett fokozodo hangsuly esik a vizsgalatok klinikai hasznosuldasara. A klinikai
genetikanak kezdettdl fogva meghatarozo elemét jelentik a populacios sziiro-
vizsgalatok, koztik kiilon célirannyal folytatott programok, igy példaul 0jszii-
16ttkori, hordozosag (carrier) sziirések, amelyeket élénk tarsadalmi érdekldés
kisér. Ugyancsak kezdettdl fogva szerves része a klinikai genetikanak a prenata-
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lis magzati diagnosztika, amelyhez az elmult évtizedekben egyre erételjesebben
csatlakozik a preimplantacios diagnosztika.

A klinikai genetika tarsadalmi bedgyazodasaban az elmult években fokozo-
do problémaként jelenik meg az egyre mélyebbere hatold informdcioozon értel-
mezésenek, kommunikalasanak nehézsége. Egy tjgeneracios genetikai vizsgalat
eredményébdl, a szamokbdl és betiikbdl allo adatsorbdl a laikus egyének képte-
lenek megérteni a betegségiik kimenetelére vonatkozé informaciot. A genomikai
vizsgalati adatsor értelmezésekor a genetikus kénytelen algoritmusokat hasznal-
ni, megfeleld képzettséggel rendelkezd bioinformatikusokkal egyiittmiikodni. Az
eredményt csak genetikai tanacsadas keretében lehet érthetové tenni a laikus pa-
ciensek szamara, elmagyarazva, melyik varians jelent fokozott kockazatot bizo-
nyos betegségekkel szemben, vagy melyeket kell figyelembe venni terapias vagy
¢letmodjavaslat szempontjabol.

Az elmult évtizedben rendkiviil fontos hangsulyként jelent meg a lehetdség az
egyén genetikai allomanyanak szerkesztésére (CRISPR, clustered regularly in-
terspaced short palindromic repeats, halmozottan el6fordulo, szabalyos kozokkel
elvalasztott palindromikus ismétlédések), aminek az etikai megitélését egyelore
az a konszenzus Ovezi, hogy az egyén betegségének kezelésében a szerkesztés
elfogadhatd, viszont az ivarsejtek, embridk atszerkesztése a transzgeneracios
beavatkozas veszélye miatt nem. Modszertani lehetéség rendelkezésre all arra
is, hogy bizonyos elénydsnek vélt tulajdonsagok elérhetdk lehetnek genetikai be-
avatkozassal (sporttehetség, szellemi készség, design baby stb.), amivel szemben
fokozott tarsadalmi feliigyelet sziikséges.

Alapvet6 1j teriilet nyilt meg a klinikai genetika el6tt az asszisztalt reproduk-
cios technikdk fejlodésével: a reprodukcios genetika az eredetileg egyéni, csaladi
igényeket kielégitd klinikai genetika el6tt generacios tavlatokat nyitott, oridsi tar-
sadalmi figyelmet keltve.

Az elmult tiz—tizendt évben rendkiviil dinamikusan boviilo epigenetikai isme-
retboviilés maris rendkiviil fontos megallapitasokat hozott példaul a tumordia-
gosztikaban. Ebben a vonatkozasban egyelére mérsékelt a tarsadalmi érdeklddés,
viszont komoly feladatot jelent a szakma szamadra, hogy felhivja a tarsadalom
— sziilok, orvosok, pedagdgusok, dontéshozok — figyelmet arra a felelosségre,
ami az életre szo0l6 meghatarozottsagot jelentd kdrnyezetfiiggd epigenetikai be-
allitodasokhoz kotédik: milyen kdrnyezetet biztositsunk magunknak, gyermeke-
inknek, a kovetkez6 generacionak?

Osszességében megallapithato, hogy a klinikai genetika — a pontos diagnozisra,
egyedi kockazatbecslésre, csalddtervezésre terjedd szolgaltatasként — tarsadalmi
elfogadottsagot nyert. Ezzel egyiitt, az egyén, a csalad egészségligyi igényeinek
kielégitésén tul az élovilag lényegére, a reprodukciora, a kdvetkezd generaciokra
terjedd hatassal boviilt, ami a klinikai genetika megkiilonboztetd sajatsaganak
tekinthetd.
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V1. FILOZOFIAI VONATKOZASOK

A genomikai ismeret- és mdodszerboviilés nyoman a klinikai genetika olyan kér-
dések ele keriilt, amelyek a tevékenység kezdetekor elképzelhetetlenek voltak.
Néhany példa: mi az egészség, mi a normalis (diszkriminacio!)? Meddig terjed
az individuum jogi dnallésaga (csaladon beliil, kutatasban)? Szabad-e megtenni,
amire lehet6ség van (technologiai abszolutizmus, CRISPR, design baby, ujszii-
lottek genomikai sziirése stb.)? Milyen kornyezetet biztositsunk sajat, utodaink
egészségének védelmére (epigenetika)? E sulyos kérdések az egyén altal kozvet-
lentil, genetikai tandcsadas nélkiil elérhetd vizsgalatok formajaban (direct-to-con-
sumer) maris elérték a mindennapjainkat (Nolan—Ormondroyd, 2023). A tech-
nikai fejlédésnek koszonhetéen a modszerek hatékonysaganak fejlodése egyiitt
jart a vizsgalatok onkoltségének csokkenésével, igy ma mar a teljes genomszek-
venalds is elvégezheto elérhetd aron. Ez a lehetdség talalkozik az emberek sajat
jovéjiik, majdani betegségeik megismerésére iranyul6 kivancsisagaval. igy olyan
joslo jellegli informéaciokhoz juthatnak, amelyek betegségekkel szembeni akar kis
szazalékos valoszinliséget jelentenek csak, raadasul olyan betegségekre vonatko-
zoan, amelyek megel6zésére, kezelésére jelenleg nincsenek lehetéségek. A szol-
galtatast igénybe vevo paciens az ilyen informéciok fogadasara nincs felkészitve.
Ebbdl kovetkezden, a még egészséges egyén késobbi sulyos betegségét elorejelzd
informacio jelentds pszichés sériiléseket okozhat. Tovabbmenve: ilyen informaci-
ok a reprodukcios genetika révén az egyén utddaira, a kdvetkez6 generaciokra is
hatéassal lehetnek.

Osszességében megallapithato, hogy a genetikaval kapcsolatos régi filozofiai
témak mellé (determinizmus, redukcionizmus, nature/nurture stb.) a klinikai ge-
netika 0j kérdéseket hozott felszinre (utilitarianizmus, individualizmus, személyi
autonomia, az egyéni €s a faji/generacios feleldsség), ami a klinikai genetika min-
den mas orvosi diszciplinatol eltérd, megkiilonbdztetd sajatsaganak tekintheto.

MEGBESZELES

Egy tudomanyag alapvetd meghatdrozdja a célirany behataroltsaga, amelynek
alapjan megszervezi kereteit. Minden tudomanyagnak sajat szellemi torténete,
targya és modszertana, sajat szakembergardaja van a teriilet megismerésére és a
targy oktatdsara, sajat ismeretelmélete, koncepcidja, tarsadalmi kotelezettsége,
amely megkiilonbozteti minden mas szakagtol.

Jelen elemzésben emlitésre keriilt kritériumok — a modszerek, a nyert infor-
maciok tartalma, a betegellatas soran végzett tevékenység feltaro kutatasi értéke,
a szolgaltatas személyi targyi és szervezeti feltételei — alapjan aligha vitathato,
hogy a klinikai genetika onallo tudomdnydagnak tekinthets. Az elemzés arra is
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utal, hogy a klinikai genetika talterjedt az orvosi diagnosztikai tevékenység ko-
rén. Az emberi méltésagot védo etikai, jogi szempontok hangstlyos érvényesii-
lése révén szoros interaktiv kapcsolatba kertilt az etikaval, a jogtudoméannyal. Az
¢lovilag alapveto sajatsagait jelento egyedi variabilitast és kiilonosen a reproduk-
ciot, tovabba a genomszerkesztést érintd lehetdségei révén a klinikai genetikai
tevékenység a jovo generaciokra, s6t az emberi faj befolyasolasara is hatassal
lehet, igy stlyos filozofiai kérdéseket vet fel.

A klinikai genetika rendkiviil dinamikus fejlédésének evolucids elemzése a
szakagak kialakulasanak egy kevésbé kozismert értelmezésére hivja fel a figyel-
met. A tudomanyagak paralel fejlédése soran, a tudomanyagak egymasra épiilé-
sével, egy kvazi evolucios folyamatban az egyes teriiletek kozt kdlecsonhatasok
jonnek létre, egyes alteriiletek szelektiv elonyhoz juthatnak, masok kihullanak.
Az igy kialakul6 tudoménydg transzdiszciplinaként vagy metadiszciplinaként ke-
zelhetd (Cohen—Lloyd, 2014; Rigolot, 2020).

Osszefoglaldsként megéllapithatd, hogy a klinikai genetika &nallova valasa-
val parhuzamosan egyéb tudomanyagak egymasra épiilésének eredményeként
transzdiszciplinaris gondolatkorré valt. A tudomanyagak fejlodésének ez a mo-
dellje azt fejezi ki, hogy a valdsag feltarasaban a sziik teriiletekre fokuszalod ku-
tatasok, mélyfurasok mellett jelentds kdlcsonhatasok térténnek a sziik csatornak
kozt, s az egyes tudomanyagak kozti horizontalis kapcsolatok kolcsonds gerjesztd
hatast fejtenek ki egymasra. A klinikai genetika transzdiszciplinaris jellegét fi-
gyelembe kell venni kutatési projektek tervezésekor és biralatakor, oktatasi port-
foliok osszeallitasakor és szakpolitikai érdekérvényesités soran egyarant.
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