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A SI IMPLICATIILE SALE
IN MEDICINA MOLECULARA
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Genomica functionald a adus o viziune globald,
integrativa si sistematicd a identificdrii si descrierii
proceselor si cdilor implicate in stdrile normale si
patologice, a adus schimbdri rapide si noi viziuni 1n
procesele fiziopatologice, imbogatind bazele stiintifice
ale pediatriei prin noi aborddri ale diagnosticului si
terapiei pacientilor.

Dezvoltarea tehnologiei In geneticd si genomica a
facut posibild realizarea bazei moleculare a multor boli
ale copilului.

Nicio altd specialitate medicald n-a beneficiat mai
mult ca Pediatria de:

» aportul adus de genetica si genomica medicald
in ntelegerea mai corectd a bolilor copildriei —
deficientele imune primare, hemoglobinopatiile,
epilepsiile idiopatice, dar si unele afectiuni
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comune (infectiile bacteriene, astmul bronsic,
boala inflamatorie intestinald, bolile oculare,
bolile psihiatrice, obezitatea) — si de
* cunoagterea capcanelor potentiale create de noile
terapii genomice (terapia genicd, farmacogeno-
mica, transplantul de celule stem).
Cunoasterea deja a secventei genomului uman cres-
terea informatiilor asupra celor mai frecvente variatii
ale ADN-ului, combinate cu analiza moleculara a expre-
siei ARN-ului si nivelului proteinelor va permite ca boli-
le sd poatd fi caracterizate, in viitor, la nivel molecular.
Tngelegerea cum unica ,trasdturd” geneticd a unui
individ influenteaza riscul si prognosticul bolii sale
constituie baza pentru individualizarea, Tn anii urma-
tori, a terapiei optime pentru fiecare pacient (Broeckel
si colab — Pediatr Clin N Am, 2006, 53, 5, 807-816).
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