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Fontos lépések az europai genomikai
adatinfrastruktura letrehozasa fele

November 20-21-én Lisszabonban (Portugalia) tartotta kozgyilését az eurdpai genomikai
adatinfrastruktura (GDI) projekt. A f6bb eredményeket akkor mutattak be, amikor a projekt a
megvalositasanak félidejéhez érkezett.
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A GDI-projekt 2022 novemberében kezdddott, és a Digitélis Eurépa program
https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/factpages/digital-europe-programme)tarsfinanszirozasaval
valésul meg (0sszesen 40 milli6 EUR koltségvetéssel), azzal a céllal, hogy 2026 oktéberéig
megvalosuljon a hatarokon atnyulé adatinfrastruktara létrehozasara
https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/policies/1-million-genomes) iranyulé 1+millié
genomra iranyulé kezdeményezés. Ez az infrastruktira Eurdpa-szerte lehet6vé teszi a genomikai
és a kapcsolddd klinikai adatokhoz vald biztonsagos hozzaférést. Ez tAmogatni fogja az orvosbioldgiai
kutatast, a személyre szabott egészséglgyi ellatas bevezetését és fellenditi a tényeken alapuld
egészséglgyi politikat. A projektben 24 eurdpai orszag 70 intézete és két nemzetkozi szervezet vesz
részt.

November 20-an és 21-én a projekt Lisszabonban (Portugélia) tartotta kozgytlését. Ezen az tilésen
ismertették az elért fobb eredményeket, tobbek kozott a hatarokon atnyulé keresési funkcidkat, az
adatokhoz valé hozzaférést és az dsszevont elemzést lehetévé tevé rendszerek bemutatasat. A
rendezvény lehetéséget nyujtott a projekt utolsé két évének megtervezésére is.

A GDI az érdekelt felek kozosségét is fejleszti. Korabban, oktober 10-én rendezték meg a GDI
érdekelt feleinek masodik féorumat
(https://gdi.onemilliongenomes.eu/news/second-gdi-stakeholder-forum) amely a betegek és a
polgarok szerepvallaldsara osszpontositott az 1+milli6 genom esetében. Tobb mint 140 résztvevo
gyult 6ssze, hogy eszmecserét folytasson arrdl, hogyan lehetne javitani a bizalmat, biztositani az
atlathatésagot és novelni az inkluzivitést.
(https://preview.mailerlite.com/t7w9b8s7a9/2608800298591853522/w6q3/)

Most a GDI projekt masodik évében vagyunk, fontos eredményeket és mérfoldkoveket értiink el.
Ezek kozé tartoznak a kovetkezok:
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e Az orszagok altal az 1+MG infrastruktiraban teljesitend6 adatbefogadasi kovetelmények
megértése, figyelembe véve ugyanakkor a kiilonb6z6 etikai és jogi kornyezeteket.

e Irdnymutatasok a nemzeti 1+MG kommunikacios és tdjékoztatasi stratégia kialakitdsdhoz a
polgarok és az egészségiigyi szakemberek szamaéra.

e Végezetil videds bemutatok kozzététele, amelyek bemutatjak, hogy a genomikai adatok
hogyan érhetok el és elemezhetdk az 1+MG miszaki infrastruktirdn keresztiil, 6sszevont
modon. Ezt a hozzaférést szintetikus (nem személyes) adatok felhasznalasaval igazoltédk egy
rakhaszndlati eset (a genomikai és klinikai vastagbélrakra vonatkozé adatokhoz valo
hozzaférés) és két fert6zo betegséghasznalati eset (stlyos Covid19: gyakori kockazati
variansok és monogénes okok). A lekérdezés biztonsagos kornyezetek egyesitett halézataban
mikodik Finnorszagban, Portugdlidban, Spanyolorszagban és Svédorszagban. Hamarosan
tovabbi orszagok is bekeriilnek. Amint a sziikséges jogi kovetelmények teljestilnek, az utolsé
1épés a valds adatok feldolgozasara vald atallas lesz, nem pedig a szintetikus adatokéra.

Ez csak néhany azon épitéelemek koziil, amelyek sziikségesek ahhoz, hogy a GDI elérje az orvosi és
genomikai kutatas, a klinikai referencia és a kozegészségiigyi intézkedésekre vonatkozo,
bizonyitékokon alapul6 szakpolitika kidolgozasahoz sziikkséges adatok hozzaférhetéveé tételével
kapcsolatos céljait. Végso soron a genomikai adatokon alapuld, személyre szabott gydgyaszati
megkozelitések szamos konkrét elénnyel jarnak az eurdpai polgarok szamara. Ezek kozé tartozik a
betegségek prevalencidjanak megértése - kiillonosen a ritka betegségek és a rak esetében - a jobb
klinikai diagnosztika és kezelés.

Tovabbi informécié az eurdpai genomikai adatinfrastruktira (GDI) projektrol.

(https://gdi.onemilliongenomes.eu/)

Ez az Eurdpai Bizottsag [] eTranslation szolgaltatésa altal készitett gépi forditas, amely segit Onnek
az oldal megértésében. [] Kérjiik, [] olvassa el a haszndlati feltételeket
(https://ec.europa.eu/info/use-machine-translation-europa-exclusion-liability en). Az eredeti valtozat
elolvasasahoz [] keresse fel a forrast tartalmazo oldalt
(https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/news/important-steps-made-towards-establishing-european-
genomic-data-infrastructure).
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