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0SSZEFOGLALAS

A képalkoté technoldgia az elmult évtizedben gyors fejlédésnek indult, melynek segitségével
a radioldgiai fenotipusok egyre pontosabb és atfogobb vizsgéalatara van lehetdség. A csaknem
azonos genetikai dllomanyu egypetéji ikrek vizsgalata - kiiléndsen, ha egyikdjik krénikus be-
tegségben szenved - segithet megérteni, hogy a genetikai és kdrnyezeti (beleértve a bél mik-
robiomot) hatdsok hogyan jarulnak hozza a komplex betegségek kialakuldasdhoz és radiolégiai
megjelenésiikhdz. A képalkotas és az epigenetikai informécié otvozése képes arra, hogy meg-
vélaszolja azokat a kérdéseket, hogy a kiilénb6z6 képalkotd fenotipusok dsszefligghetnek, és
akar el6re jelezhetik az epigenetikai médositasokat, amelyek 6sszefliggnek a szervek (példaul
az agy) szerkezetével, miikddésével és anyagcseréjével, ami befolyasolja a betegség kialakula-
sanak kockdazatat és a progresszidjat. A képalkoté modszerek epigenetikai markerekkel valé in-
tegraldsa, avagy a képalkoto epigenetika igéretesnek tlinik. Az egyik legfontosabb epigenetikai
markert, a bél mikrobiomot szdmos betegség kialakulasaval 6sszefliggésbe hoztdk. Az ikervizs-
galatok lehetévé teszik a gazdaszervezet genetikai tulajdonsagai és a bél mikrobiom sokfélesé-
ge kozotti kapcesolat kutatdsat kiilonbozé betegségek terén, ami Uj biomarkerek és terapias le-
het6ségek felfedezéséhez vezethet. Mindezen vizsgélatokhoz szilkséges egy széles koru, nagy
méretl, populacidalapu hazai ikerregiszter, amely a Semmelweis Egyetemen létesdil.

ABSTRACT

Imaging technology has developed rapidly over the past decade, enabling more precise and
comprehensive examination of radiological phenotypes. Examination of monozygotic twins
with almost identical genome, especially if one of them suffers from a chronic disease, can help
to understand how genes and the environment (including gut microbiome) contribute to the
development and radiologic appearance of complex diseases. Combination of epigenetics with
imaging can answer questions whether various imaging phenotypes can predict epigenetic
modification, that are related to organ (such as brain) structure, function and metabolism, which
impacts disease risk and progression. Integration of imaging methods with epigenetic markers,
i.e. imaging epigenetics, seems promising. One of the most important epigenetic markers, the
gut microbiome has been associated with a variety of diseases. Twin studies allow the assess-
ment of the relationship between host genetic variation and the diversity of gut microbiomes
in various diseases, leading to the discovery of new biomarkers and therapeutic approaches. All
these studies require a large, comprehensive population-based twin registry, which will operate
in Semmelweis University in Hungary soon.
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BEVEZETES

Az ikervizsgalatok szerepet jatszanak egy betegség vagy tulajdonsag létrejotté-
hez hozz4jaruld genetikai és kornyezeti tényezok aranyanak meghatarozasaban,
valamint a molekularis genetikai és gén-kdrnyezet interakcios vizsgalatokban, to-
vabba fontos szereplik van annak felmérésében, hogy az életmodbeli, epigenetikai
tényezOk milyen befolyassal birnak a génjeink aktivitasanak megvaltoztatasaban.
Ahhoz, hogy megfeleld tudas birtokaba jussunk bizonyos betegségek kialakula-
saval, pontosabb diagnosztikajaval és perszonalizalt kezelésével kapcsolatosan,
elengedhetetlen tobb szempontbdl is tanulmanyozni, vajon a gének és a kornyezet
milyen médon befolyasoljak azokat. A kiilonb6zdképpen megjelend, radiologiai
modszerekkel vizsgalhato betegségeket, un. képalkoto fenotipusokat egy geneti-
kailag csaknem teljesen megegyez6 egypetéjl ikertestvérparban is tudjuk vizs-
galni, foként, ha csak egyikdjiik szenved az illet betegségben, ami genomjuk,
epigenomjuk vagy mikrobiomjuk kiilonb6z6ségébdl adodhat. Az ikervizsgalatok
a tudomany szamara egyediilallé mintat biztositanak e tekintetben, s a populacio-
szintll ikerregiszter kialakitasa ilyen genetikai és epigenetikai ikerkutatasokra ad
lehetdséget.

DISZKORDANS IKREK FONTOSSAGA A POPULACIOALAPU IKERREGISZTER LETREJOTTEBEN

Kozismert, hogy az egypetéji ikrek genetikai allomanya csaknem 100%-ban
azonos, amit egy 2005-ben megjelent tudomanyos kdzlemény részben megcafolt.
Ugyanis miért van az, hogy egy egypetéjl ikerpar két tagja koziil olykor csak az
egyik iker betegszik meg sziv-érrendszeri betegségben vagy daganatban? A leg-
ujabb ikervizsgalatok épp a kiilonbdzo kronikus betegségben szenvedo egypetéji
ikreket célozzak meg, hiszen igy azonosithato, hogy mely génszakasz hibgja s mi-
lyen életmddbeli tényezdk vezettek a betegség kialakulasahoz. Ilyen, tin. diszkor-
dans ikerparokat — kiilonosen, ha egy ritka betegségrol van sz6 — olykor nemcsak
orszag-, hanem vilagszerte is nehéz talalni, azonban egy olyan orszagban, mely
rendelkezik populacidalapu ikerregiszterrel, felkutatasuk akadalyai elharulnak,
¢és igy a tudomany szamara rendkiviili lehetdséggel szolgalnak. Ezen populacio-
alapu ikerregiszterek ritkak, a vilag ikerregisztereinek minddssze kb. 5-10%-at
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képezik. E ritkasadg oka, hogy felépitésiikhoz sziikség van az illetd orszag csak-
nem Osszes ikerparjanak adatfelvételére, ennek megvalositasa kevés orszdgnak
all moédjaban. Tobb évnyi el6készité munkat kovetden, 2019-ben megalakul a po-
pulacios alapti Magyar Ikerregiszter a Semmelweis Egyetemen, melynek soran
az orszag Osszes ikerparjat (kozel 98 500 felnétt, és a tizennyolc év alattiakkal
egylitt 120 ezer koriili iker) megkeressiik, és felkérjiik ket az ikerregiszterbe
vald belépésre. Tobb tizezer f0s ikerregiszter alakulhat meg hazankban, mellyel
a vilag tiz legnagyobb ikerregiszterének egyike lehetiink. Ilyen diszkordans egy-
petéjii ikrek vizsgalata csak akkor lehetséges, ha az ikerregiszternek elegendéen
nagy mintdja van ahhoz, hogy ilyen ikerparokat talaljon. A fenotipusbeli kiilonb-
ségek vizsgalatara kiilonboz6 képalkoté modszerek allnak rendelkezésre.

KEPALKOTAS SZEREPE AZ IKERVIZSGALATOKBAN

A képalkoto technoldgia az elmult évtizedben robbanasszerii fejlédést mutat, az
Ujabb képalkoté modszerek megjelenése mellett a tradicionalis technikak — foként
az ultrahang, MR, illetve a CT, beleértve a nuklearis medicina tarhazat is — kifi-
nomultabbak, részletgazdagabbak lettek, melyek segitségével a radiologiai fenoti-
pusok atfogobb vizsgalatara van lehetéség. Hogyan segithet ebben az ikerkutatas,
vagy forditva: hogyan segithetnek a képalkotdé modszerek az ikerkutatasban?

A radiologiai modszereket az utobbi évtizedekben egyre gyakrabban hasznal-
tak a képalkoto fenotipusok kialakuldsa hatterében szerepet jatszo genetikai té-
nyezok szerepének vizsgalatara. Az elso radiologiai vonatkozasu ikervizsgalatok
esetbemutatasokon alapultak. Egy skot esettanulmany egy recidiv jobb konyok
diszlokacioban szenvedd egypetéjli ikerparrol szamolt be, mely felvetette az eset-
leges orokletes hatteret (Fazzi—Rymaszewski, 1996). Egy masik publikacio egy
egypetéjl japan ikerpar mindkét tagjanal egyszerre kialakult, CT-vel igazolt ex-
ternalis hidrokefaluszt irt le. Az ikrek a terépiara azonos modon reagaltak (Wa-
chi—Sato, 1997). Vajon a kozos genetikai hattér befolyasolta mindezen eltérések
kialakulasat az ikerpar mindkét tagjaban? Az esetbemutatasokbol természetesen
altalanos kovetkeztetést nem lehet levonni, de felhivhatjak a figyelmet arra, hogy
nagyobb esetszamu ikervizsgalat keretén beliil érdemes a genetikai hatteret to-
vabb kutatni. A betegség képi megjelenésében rejlé hasonlosagokat az ikerparok
tagjai kozott radiologiai modszerekkel lehet latvanyosan bemutatni.

Az utobbi évtizedek un. klasszikus ikervizsgalatai, melyek egy- és kétpetéji
ikerparokat vonnak be, a betegség hatterében allo varianciat harom komponensre
bontjak: additiv vagy dominans genetikai (A/D), k6z06s (C) és egyéni (E) kdrnye-
zeti tényezokre. A vizsgalatok soran képalkoté modszerek segitségével allapitot-
tak meg a betegség jelenlétét, annak mértékét, sulyossagat, illetve élettani, patofi-
ziologiai jellemzdit. Példaként elsdként az angol ikerregiszter vizsgalatat idézziik,
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ahol a csipdiziileti kopast vizsgaltak ikrekben. Retrospektiv mddon visszakeresték
az ikreknél elkésziilt csipd rontgenfelvételeket, és a csipdiziileti rés szilikiiletét és
az acetabulum anatoémiajat hasonlitottak Ossze, melynek soran erds orokletessé-
get allapitottak meg (Antoniades et al., 2001). Koreai és ausztral ikerkutatok a
mammografia soran mérheté emlédenzitas drokletességét vizsgaltak, s arra voltak
kivancsiak, hogy talalnak-e 0sszefiiggést az emldrak kialakulasaval. Az emléden-
zitas kialakuldsat 63%-ban befolyasoltak a genetikai faktorok, s a mammografiai
felvételeken gyakran megfigyelhetd kompaktabb, denz emléallomany esetén az
emlorak kockazata 1,8—6-szor magasabbnak mutatkozott, mint akiknek kevésbé
vagy egyaltalan nem denz az emlgjiik (Boyd et al., 2002). Mesterséges intelligen-
cia modszerek segitségével a denz emlékon beliili denz és nem denz teriiletek ki-
terjedésének orokletességét kiilon elemezték. A szerzok azt talaltak, hogy ugyana-
zon genetikai faktorok befolyasoljak mindegyik paramétert, de kiilonb6zé modon,
s kozottiik magas genetikai kovariancia all fenn (Stone et al., 2000).

Az ikerkutatasok soran prospektiv CT-vizsgalattal kevéssé talalkozunk, mi-
vel azok sugarterheléssel jarnak, igy a CT-vel kapcsolatos ikervizsgalatok tobb-
sége retrospektiv jellegii. Példaként egy thaifdldi kutatds ikrek orrmellékiireg
CT-vizsgalatait elemezte. Az orrmellékiireg anatdmiajanak orokletességét illeto-
en nem talaltak 1ényeges kiillonbségeket az egy- és kétpetéjii ikrek kozott: a para-
nazalis szinuszok kifejlédése sokkal inkabb a kornyezeti faktorok fliggvényének
bizonyult (Chaiyasate et al., 2007). Sajat, magyar munkacsoportunk 105 egy- és
kétpetéjii ikerpar sziv CT-vizsgalatat végezte el a varosmajori Sziv- és Ergyogya-
szati Klinikan Dr. Maurovich-Horvat Pal vezetésével, ahol a koronaria anatémia
sem mutatkozott tokéletesen egyformanak az egypetéji ikerparok tagjai kozott.
A koronariak kanyargossagat, lefutasat modellezéssel probaljuk pontosan megal-
lapitani és Osszehasonlitani az ikrek kozott. A meszes tipust plakkok jelenléte s
kiterjedése (calcium scoring) nagyobb hasonlosagot mutatott az egypetéjli iker-
parok kozott, mint a kétpetéji ikrek esetén, additiv genetikai meghatarozottsagra
utalva, mig a kardiovaszkuldris szempontbdl magasabb rizikot jelentd lagy, ko-
leszterindus plakkok inkéabb a kornyezet altal meghatarozottak.

A sugarterheléssel nem jard ultrahangvizsgalatokat szamos teriileten alkal-
mazzak az ikerkutatasban (1. és 2. a, b dbra), a policisztas ovarium szindroma-
tol kezdve a szaruhartya megitélésén at az érelmeszesedés vizsgalataig széles-
korlien alkalmazott modszer. Néhany ultrahangos ikervizsgalatot emelnénk ki
ezek koziil. A finn ikerregiszter hiivelyi ultrahang vizsgéalattal itélte meg a méh
gyakori joindulata daganata, a mioma eléforduldsat. A midémak szama gyenge
genetikai meghatarozottsagot igazolt, mig a miomak eléfordulasa Osszefiiggést
mutatott a magasabb testsuly-testmagassag indexszel (Luoto et al., 2000). A fej-
16d6 orszagokban egyre gyakrabban el6forduld epekdvesség molekularis patog-
enezise nem teljesen ismert. A svéd ikerregiszter munkatarsai epekovességben
szenvedd ikerparok — részben ultrahangos — vizsgalata soran kimutattak, hogy az
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ABCGS8 DI19H génvarianst hordoz6 egyéneknek nagyobb az epekdvességre valo
hajlamuk (Katsika et al., 2010). A hazankban is minden negyedik felndttet érintd
nem alkoholos zsirmaj hatterében additiv genetikai hatteret nem igazolt vizsga-
latunk, kozos (74,2%) és egyéni (25,8%) kornyezeti tényezok allnak a betegség
hatterében (Tarnoki et al., 2012). Szintén hazai ikermintankon ultrahanggal vizs-
galtuk a veseparenchima vastagsagaban szerepet jatszo genetikai meghatarozott-
sag mértékét, mely korra és nemre korrigalva 0%-os volt, a kozos (30%) és egyéni
(70%) kornyezeti tényezOk hatasai dominaltak. Eredményeink az életmod, illetve
a primer prevencio fontossagara hivtak fel a figyelmet (Tarnoki et al., 2013).

1. abra. Magyar ikeralany pajzsmirigy ultrahang elasztografias mérése, melynek soran a gobok
elaszticitdsi indexét vizsgaltuk

Az ionizald sugarzassal nem jardé magnetikus rezonancia (MR) vizsgalat szin-
tén kozkedvelt képalkoto eljaras prospektiv ikervizsgalatok esetén (3. a, b abra).
Szamos teriileten, féleg a neuroradioldgiaban alkalmazzak ikrekben. Egyik MR
kutatasi teriilet a difftizids tenzor képalkotas (DTI), melynek soran azt vizsgal-
jak, milyen mértékben befolyasoljak a genetikai tényezok az agyi kapcsolatokat
kiilonb6z6 agyi teriileteken. A DTI-rekonstrukciobol szarmazoé frakcionalt ani-
zotropia tizenegy nagy fehérallomanyi palya esetében nagyon drokletesnek bizo-
nyult (Kochunov et al., 2015). Az MR-vizsgalat a T1-szekvencian magas jelinten-
zitast mutato zsirréteg megitélésére is kivaloan alkalmas. Ezt hasznaltak ki egy
ausztral ikervizsgalat soran, ahol MR segitségével kapcsolatot mutattak ki az ala-
csony sziiletési suly és az emelkedett zsigeri, illetve szubkutan zsirszovet térfoga-
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2. a, b abra. Egypetéjii magyar ikerpar két tagjanak (A: els6sziilott, B: méasodsziilott)
arteria carotis communis automatikus IMT mérése (disztalis falon avektorral jelolt teriilet alatt),

illetve localis stiffness mérése

ta kozott, ami azt jelenti, hogy zsigeri €s hasi elhizasra nagy kockazatot jelent az
alacsony sziiletési suly (Hng et al., 2006), mely 6sszhangban van az epigenetikai
tanulmanyok eredményeivel, hiszen ez a varanddssag alatti koros programozo-
dast tiikkrozi. A finn ikerkutatok obezitas-diszkordans egypetéjii ikerparokon vé-
geznek vizsgalatokat. Olyan egypetéji ikerparokban, akik hosszl tavon a fizikai
aktivitasban kiilonboznek, MR-vizsgalattal kimutattak, hogy a rendszeres fizikai
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3. a, b abra. Egy 64 éves egypetéjii magyar ikerpar két tagjanak
(A: els6sziilott, B: masodsziilott) nyaki gerinc MR-vizsgalata (T2-szekvencia),
melyek hasonld mértéki degenerativ eltéréseket mutatnak

aktivitas fontos tényezdnek szamit a magas rizikoju zsirszévetek lerakodasanak
megeldzésére, még akkor is, ha a genetikai meghatarozottsag és a gyermekkori
kornyezeti tényezok allnak a legtobb antropometriai paraméter, példaul a testzsir,
BMI, testsuly stb. hatterében (Leskinen et al., 2009). Ezt igazolja a fizikai aktivi-
tas altal kivaltott epigenetikai modosulds, a hisztonkdd atrendezddés, valamint a
PGC-la génmetilacio dozisfiiggd csokkenése. A magas rizikoju zsirszdvet felsza-
porodasanak adverz hatasait egy fizikai aktivitasra diszkordans egypetéju férfi
ikerparon mutattak be. Azonos foglalkozasuk mellett az aktivabb iker rendszere-
sen futott, mig inaktiv ikertestvére {il6 helyzetben toltotte legtobb idejét, igy MR-
rel igazolva 74%-kal tobb visceralis, 150%-kal magasabb az intramuszkularis és
63%-kal magasabb szubkutan zsirszovettel rendelkezett, s szintén Osszefliggést
talaltak a maj és a pankreasz zsirtartalma, illetve az inzulinrezisztencia kozott
(Hannukainen et al., 2011).

A csaknem azonos genetikai allomanyu egypetéju ikrek vizsgalata tehat — ha
egyikoéjiik kronikus betegségben szenved — segithet megérteni, hogy a gének és a
kornyezet hogyan jarulnak hozza a komplex betegségek kialakulasdhoz és radio-
logiai megjelenésiikhoz. Az epigenetikai markereken feliil a bélbaktérium-flora
Osszetétele is befolyasolhatja a betegségek kialakulasat, akar esetleg radiologiai
megjelenését is.
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MIKROBIOM

A belekben szamos mikroba (mikrobiota) talalhatd (egy egészséges egyénben
mikrobak trilliéi fordulnak el6), melyek a metabolizmusban fontos szerepet jat-
szanak. Osszetételiik és diverzitasuk egyénenként valtozd. A legelsé bélmikro-
biommal kapcsolatos ikervizsgalat kimutatta, hogy a bélrendszerben 1évo bak-
tériumflora a csaladtagok kozott nagyon hasonlo, s Osszefiigg az obezitassal is
(Turnbaugh et al., 2009). A késobbi évek soran kideriilt, hogy az obezitason ki-
viil szamos mas kornyezeti tényez6 befolyasolja a mikrobiom 0sszetételét (Cres-
ci—Bawden, 2015), illetve kiilonféle betegségek kialakulasaval all 6sszefiiggés-
ben. Az angol ikerregiszter 416 ikerpartdl tobb mint ezer székletmintat gyljtott
Ossze, s szamos mikrobidlis taxont azonositottak, amelyek koziil a legjobban
6roklédd a Christensenellaceae volt, ezen baktérium mennyisége az alacsony
BMI-vel rendelkez6 egyéneknél nagyobb szamban fordult elé (Goodrich et al.,
2014). A mikrobiommal kapcsolatos ikervizsgalatok szama nd, s egyre tobb be-
tegséggel kapcsolatos 0Osszefiiggést igazolnak kronikusbetegség-diszkordans
egypetéjli ikerparok segitségével. A mikrobiom-diszkordans egypetéji ikrek
kiilonbozo radiologiai megjelenése példat mutathat arra, hogy a kiilonboz6 bél-
baktérium-florak milyen fenotipusbeli kiilonbségeket okozhatnak, melyek ké-
sObb, a diagnosztika sordn 0j biomarkerként szolgalhatnak. A bélbaktériumok
altal okozott bélgyulladas PET-MR-rel is kimutathatd, s a probiotikumok segit-
ségével ,,helyrealld” bélbaktérium-floranak kdszonhetden csokkend gyulladas
mértéke kdvethetd a képalkotas segitségével.

RADIOGENOMIKA

A radioldgiai és patoldgiai tudomanyok az utobbi évtizedekben szorosan egymas
mellett fejlédtek, s kialakult a radiogenomika (vagy képalkot6d genomika), mely
aradiologiai és szovettani jellemzok kozotti 0sszefiiggéseket vizsgalja. A két tu-
domanyteriilet 6tvozésével 1j iranyok nyiltak a daganatkutatasokban: radiologiai
megjelenésbeli jellemzoket, Ggynevezett ,,radiologiai fenotipusokat™ hatarozha-
tunk meg, melyek neminvaziv modszerrel szerzett informaciot szolgaltathatnak
a jovOben a génexpresszids mintazatokrol, tumor esetén azok szubtipusairol és
akar a molekularis bioldgiai eltéréseirdl is. A microarray elterjedésével a gén-
aktivitasbeli valtozasok kovetésére, kromoszéma-rendellenességek feltarasa-
ra és epigenetikai vizsgalatok elvégzésére is lehetdség van. Ezen neminvaziv,
rutin klinikai vizsgalatok segitségével mar eldre jelezhet6 lehet a kemoterapi-
as szerekre varhato valasz, mely az optimalis kezelés kivalasztasaban segitve
a klinikusoknak is irdnymutat6 lehet (Rutman—Kuo, 2009). A génexpresszios
mintazatok (gének tobb tucatja vagy szazai) megismerése jelentdsen segitheti a
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daganatok diagnosztikus besoroldsat, a prognozisbecslést és a kezelésekre adott
terapias valasz megitélését.

Szamos daganat, példaul eml6-, tiidérak, agyi daganatok (foként glioblasztoma)
esetén igazoltak a radiogenomika hatékonysagat. Példaként, glioblasztoémaban a pe-
riositin gén nagy mennyiségli termelddése (upregulation) 6sszefiiggésbe hozhatd
a tumor volumenével MR FLAIR-szekvencian (Zinn et al., 2011). Emlétumorban
Osszefliggést talaltak a heterogén kontrasztanyag halmozasi mintazat €s az inter-
feron altipusti emlédaganatok kozott. Altalanossagban elmondhato, hogy a radio-
genomikai kutatdsok manudlis vagy szemiautomatikus modszereket hasznalnak a
radiologiai mintazatok mérésében, s azokat Osszefliggésbe hozzak génexpresszios
egyéni mintazatokkal, illetve egyéb molekularis fenotipusokkal. gy a biopszia el6tt
akar a radiologiai mintazatbol kovetkeztethetiink a daganat tipusara. A diszkordans
ikreken valo radiologiai kutatasok is a radiogenomikahoz csatlakoznak, hiszen a ra-
diomorfologia segitségével lehet kovetkeztetni a betegség hattérében allo genetikai
¢és epigenetikai mintazatra. Mindehhez sziikséges, hogy a képalkotas soran nyert,
olykor jelentés mennyiségili informaciot precizen tudjuk elemezni és feldolgozni.
Ebben a radiologus segitségére allhat a mesterséges intelligencia vagy gépi tanulas.

MESTERSEGES INTELLIGENCIA

A radioldgia teriiletén az utobbi években egyre nagyobb teret hodit a szamitogép
segitette diagnozis (computer-aided diagnosis, CAD), mely napjainkban tobb mo-
dalitas esetén (példaul mammografia, olykor tiidégocok) mar a rutin klinikai mun-
ka részévé vagy segitségéve valt. A CAD a radiologust segitve masodvéleményt
ad, ezaltal a diagnozis pontosabb lehet. Egy szamitogépes algoritmusrdl van szo,
melynek els6 1épése a képfeldolgozas, ezt kovetden a képelemzés és az adatok
osztalyozasa mesterséges neuralis hal6zatok hasznalataval (Shiraishi et al., 2011).
Az egyre novekvo adatmennyiség, a big data és mesterséges intelligencia kombi-
mesterséges intelligencia egyre inkabb a rutin klinikai munka részesévé fog valni.
Ennek soran a mesterséges neuralis halozatokat finomitjak mélytanulassal (deep
learning), amely nemcsak az eltérést ismeri fel, hanem azt ki is emeli a radiologus
szamara. A mélytanulds tehat — egy radiologus rezidenshez hasonléoan — egyre
tobb eltérés lattan, azokon ,,okulva” finomit az eltérések felismerésén, autodidak-
ta modon. Elsé korben mellkasrontgen felvételeken hasznaltdk ki a mesterséges
intelligencia altal nyujtott lehetdségeket, manapsag mar a mammografia, CT- és
MR-vizsgalatok soran is alkalmazzak. Elsdsorban az emberi szem altal igen ne-
hezen (vagy akar nem) felismerhet6 finom eltérések észrevételében igen hasznos.
Egyszeriibb eltérések felismerésében és differencialasaban is alkalmazhato, pél-
daul tiidétumor-keresés a sziir6 mellkas CT-n (Jha—Topol, 2016). A mesterséges
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intelligenciat mar hasznaljak emlétumorsziirésre a mammografian, illetve pul-
monalis embolia felismerésére mellkasi CT angiografias vizsgalatokon, valamint
vizsgalatok folynak egyéb teriileten torténd alkalmazasra. A mesterséges intelli-
gencia az ikerkutatasok soran is hasznos segitséget nytjthat a képelemzésben.

KEPALKOTO EPIGENETIKA

Az utdbbi évtizedben az epigenetika teriiletén végzett kutatasok ij meglatast hoz-
tak a biologia csaknem minden teriiletén, mint példaul a sejtdifferenciacio, -no-
vekedés, -fejlodés és a sejtoregedés. A képalkotas €s az epigenetika kombinacidja
képes arra, hogy megvalaszolja azokat a kérdéseket, hogy a kiilénb6zo képalkoto
fenotipusok eldrejelezhetik-e az epigenetikai modositasokat, amelyek Osszefiigg-
nek a szervek (példaul az agy) szerkezetével, miikodésével és anyagcseréjével, ami
befolyasolja a betegség kockazatat és progressziojat. A képalkotdé mddszerek epi-
genetikai markerekkel valo integralasa, avagy a képalkotd epigenetika igéretes-
nek tlinik, kiiléndsen a neuroradiologia terén. Az egyik legfontosabb elérelépés a
képalkot6 epigenetikai vizsgalatok terén a kromatint modositd enzimek miikodé-
sének és funkcidinak kimutatidsa egyes agyi betegségek, példaul Alzheimer-kor
esetén PET-MR-vizsgalattal (Wang et al., 2014). Az agyban kétféleképpen lehet
epigenetikai tényezoket (mint példaul az epigenetikai enzimaktivitasbol szarma-
76 fehérje vagy nukleinsav modosulasa) kimutatni: kdzvetlen vagy funkcionalis/
kozvetett megfigyeléssel. A kozvetlen megfigyelés részletes informaciot nyujt
magardl az epigenetikai markerrdl: egy epigenetikai enzimmiikddés termékeként
létrejovo fehérjérdl vagy nukleinsavrol (egy specifikus, szlik kotodést ligand se-
gitségével). A funkcionalis megfigyelések alkalmazasaval azonban vizualizalhato
lehet egy fehérje vagy enzim hatdsa az agymuikodésre. Eddigi vizsgalatok bizo-
nyitottak, hogy a kromatinmodosité enzimek kulcsfontossagu szerepet jatszanak
a transzkripcids valtozadsokban. Tobb betegséget hoztak mar ezzel 6sszefiiggésbe,
koztiik neurodegenerativ rendellenességeket, skizofréniat, depressziot és az addik-
ciot is. Ezen 1j, cerebralis betegségekben kromatinmodosulasokat vizsgalo, PET-
MR-rel kombinalt modszer a kozeljovoben akar szerepet jatszhat a kezelésre adott
valasz monitorozasaban, illetve a gydgyszerfejlesztésekben is.

A JOVO KEPALKOTO IKERVIZSGALATAI
A genetikai, epigenetikai és a mikrobiom adatok képalkotassal valé kombinalasa
a sejtbiologiai, patologiai jellemzok radiologiai megjelenitését jelenti. A geneti-
kai, kérnyezeti €s az epigenetikai tényezok, tovabba a mikrobiom Osszjatéka altal

»kialakulo” fenotipus leképezésére legalkalmasabb, nem sugarterheld képalkoto
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modszer az ultrahang és az MR-vizsgalat. A klasszikus ikervizsgélaton tul a kro-
nikus betegségben szenvedd diszkordans egypetéji ikrek megfeleld metodikai
modellként segithetnek megérteni ezen dsszefiiggéseket. A radiogenomikai pre-
ciz elemzést a mesterséges intelligencia teheti hatékonyabba.
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