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— REZUMAT —

in lucrare se trec in revista perioadele care au dus la nasterea medicinei ca discipling stiintifica: prima, in jurul
anului 1860, dominata de lucrarile lui Claude Bernard, Pasteur, Mendel, urmata de a doua, cu aproape un secol
mai tarziu, impregnata de aportul stiintelor fizico-chimice si al biologiei moderne.

in prezent, beneficiem de aportul geneticii clasice, imunologiei, tehnologiei imagistice si, in perspectiva, de
aportul biologiei moleculare.

Autorul subliniazé ca examenul clinic al pacientului bazat pe o anamneza minutioasa si un examen clinic
desavarsit constituie si trebuie sa fie punctul de plecare al stabilirii diagnosticului, in corelare cu investigatiile
paraclinice adecvate cazului clinic In spetd; finetea observatiei clinice nu si-a pierdut niciodata valoarea i nici
nu o va pierde, oricat ar avansa tehnologia.
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— ABSTRACT —

Techological development in genetics and genomics provides unprecedented possibilities to identify the
underlying molecular basis of many common diseases. With the availability of the human genome sequence
and growing information on the most DNA variations combined with the molecular analysis on the RNA
expression and protein levels, diseases might be characterized in the future at the molecular level.
Describing gene function and the specific role of DNA, RNA and proteins in the disease process, provides
novel diagnosis tools and treatment. Eventually, the goal is always to provide optimal therapy for each patient.
Understanding how the unique genetic signature of an individual influences the risk and prognosis of disease
is the basis of individualized medicine in the years to come (Broeckel et al, 2006).

The author also underlines, the importance of a careful family history, complete clinical examination, routine

genetics and genomics

Transformarile produse in ultimul veac 1n toate
domeniile vietii §i activitd{ii omenesti au antrenat
modificdri profunde 1n gindirea, comportamen-
tul si starea de sdndtate a oamenilor.

Revolutia fizicii inceputd in secolul al XIX-lea
a dominat secolul XX, dupd cum revolutia
biologiei Inceputd 1n secolul al XXI-lea va guverna
probabil secolele urmaitoare.

Doud perioade au dus la nagterea medicinei ca
disciplind stiintificd: prima In jurul anului 1860,
dominata de lucrdrile lui Claude Bernard, Pasteur,
Mendel, urmatd de a doua, cu aproape un secol
mai tarziu, impregnatd de aportul stiintelor fizico-
chimice si al biologiei moderne.

laboratory investigations, specialized investigations for the diagnosis.
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Nu poate fi trecut cu vederea aportul tot mai
important de care beneficiem In prezent, adus de
genetica clasicd, imunologie, tehnologia imagistica
si in continuare de biologia moleculard, la a cirei
evolutie suntem martori.

Dezvoltarea tehnologiei in geneticd si genomica
a fdcut posibild realizarea bazei moleculare a
multor boli.

Nici o altd specialitate medicald nu a beneficiat
mai mult ca pediatria de:

— ajutorul adus de genetica si genomica medi-
cald 1n intelegerea mai corectd a bolilor co-
pildriei — deficientele imune primare, hemo-
globinopatiile, epilepsiile idiopatice, dar si
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unele afectiuni comune ca: infectiile bacteriene,
astmul bronsic, boala inflamatorie intestinala,
bolile oculare, bolile psihiatrice, obezitatea;

— cunoasterea capcanelor potentiale create de
noile terapii genomice (terapia genicd, far-
macogenomica, transplantul de celule stem).

Cunoasterea secventei genomului uman si cres-
terea informatiilor asupra celor mai frecvente va-
riatii ale ADN-ului si nivelului proteinelor va per-
mite ca bolile sd poatd fi caracterizate in viitor la
nivelul molecular.

in;elegerea cum unica ,trdsdturd“ geneticd a
unui individ influenteaza riscul si prognosticul
bolii sale constituie baza pentru individualizarea,
Tn anii urmatori, a terapiei optime pentru fiecare
pacient (Broeckel si colab., 2006).

Progresele citate care au revolutionat medicina
actuald au avut un rol important Tn diagnosticul,
intelegerea patogeniei, profilaxia si terapia a nu-
meroase maladii.

Procedeele moderne de diagnostic au deschis calea
interventiilor terapeutice care cu ani In urmd erau de
neconceput: chirurgia cardiacd si coronariand,
medicina de transplant, terapia imunologicd, terapia
intensivd aplicatd in cazul celor grav bolnavi.

Un program important care si-a facut aparitia
odatd cu introducerea tehnologiei moderne, care
a permis ca fatul sd devind mai accesibil proce-
durilor de diagnostic il constituie terapia fetald,
care a inceput cu transfuziile intrauterine in boala
hemoliticd prin izoimunizare in sistemul Rh al
fatului si a fost extinsd la probleme fetale selective,
ce au inclus unele boli genetice de metabolism si
aritmiile cardiace.

Terapia chirurgicald fetald — In prezent doar in
stadiu experimental — este limitatd la cazurile de
hidrocefalie, obstructiile de tract urinar, hernia
diafragmaticd, teratomul sacrococcigian asociat cu
insuficientd cardiacd congestivd (placentomegalie si
hidrops). Aceste entitdti, ca si altele, sunt depistate
acum destul de frecvent in stadiile precoce de gestatie,
datoritd folosirii pe scard largd a diagnosticului de
precizie prin ultrasonografia obstetricald.

Specializarea progresiva datoritd progreselor
realizate prin momentele revolutionare ce au marcat
medicina secolului XX si Tnceputul secolului al
XXI-lea nu trebuie sd ducd la limitarea rolului
adevdratului medic la acela de tehnician medical
rafinat. Tehnica 1si mentine rolul ei n medicind si va
permite diagnosticdri tot mai exacte si tratamente tot
mai active, dar va fi feritd de erorile inerente si va
avea eficientd maximd numai asociatd cu o temeinicd
formare generald si cu o gindire interdisciplinard,
care evitd deformarea profesionald si Tnlesneste

intelegerea fenomenelor complexe ce caracterizeazd
procesele biologice si interrelatiile lor.

Un element esential al formdrii medicului il
constituie Tnsugirea si dezvoltarea continud a spiritului
clinic. El reprezintd spiritul de sintezd si de finete,
este cel care desprinde particularul de general,
individualizeaza cazurile, percepe calitativul,
imponderabilul, fereste de rutind si de greseala,
amintind medicului cd fiecare om este unic din punct
de vedere biologic si psihic; proverbul arab al
secolului al XIII-lea dacd greseala are o mamd,
aceasta este rutina meritd sd fie cunoscut de fiecare
medic practician. Rezultat al insusirii unor mici, dar
nenumdrate achizitii, provenind din educatia simtu-
rilor si din experienta cotidiand acumulatd in contactul
cu bolnavii, spiritul clinic se prevaleazd de cele doud
directii carteziene, enuntate in Discurs asupra
metodei: a nu considera cdstigate decdt faptele bine
controlate, a nu esafoda ipoteze decdt pe baza unor
fapte solid stabilite. A observa mai intdi, a gandi §i
imagina apoi sunt reguli esentiale ale unei bune
clinici, ce se suprapun de altfel afirmatiei lui Kant:
«gdndirea fdrd observatie este oarbd, observatia
fard gandire este goald».

O datorie ce trebuie sd devind pentru medici o
obisnuintd, Insusitd in procesul formdrii lor, este
cea de a-gi creste si reinnoi permanent cunostintele,
de a se perfectiona, de a se mentine la curent cu
noul, si aceasta cu atdt mai mult cu cat toatd me-
dicina inseamnd cercetare §i nici un progres nu ar
fi posibil fird setea de cunoastere, fird procurarea
constantd de cunoastinte, fard preocuparea cons-
tantd de a intelege, de a avansa (R. Pdun, 1983).

Adevdratul medic al secolului al XXI-lea este
acela care va stdpani tehnologia, dar fard sd o
absolutizeze, pe primul plan si In stadiul initial al
bolilor situdndu-se tot examenul clinic. Subliniez
ca examenul clinic al pacientului bazat pe o
anamnez3 minutioasd si un examen clinic desdvarsit,
constituie si trebuie sd fie punctul de plecare al
stabilirii diagnosticului, in corelare cu examenele
paraclinice adecvate cazului clinic 1n spetd.

Finetea observatiei clinice nu si-a pierdut nicio-
datd valoarea si nici nu o va pierde, oricat de mult
ar avansa tehnologia.

In ultimii 20 de ani, in SUA se acordd o mare
importantd semiologiei clinice europene-franceze
in special — si tratatul lui Déjerine si conferintele
clinice ale lui Grenet (in domeniul pediatriei) sunt
traduse 1n fortd. Americanii au depdsit insd Europa
in ceea ce priveste aportul tehnologiei Tn medi-
cind, situatie care sporeste randamentul Tn cunoas-
terea pacientului si face ca decizia terapeuticd
optimd sd se stabileascd rapid.



