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Genetske nepravilnosti nastanejo zaradi nepravilnosti v genih ali kromoonekatere
med njimi, kot je npr. rak, so posledica poSkodbriee, ki se v zivljenju zgodijo v datenih
celicah naSega organizma, sam izraz “genetske ridlpa v sploSnem raje uporabljamo v
primerih bolezni, pri katerih gre za poSkodbe gskega materiala v vseh celicah organizma,
kar pomeni, da je poskodba navaood spoéetja in da smo jo podedovali od starSev. Zato
govorimo o dednih boleznih, ki lahko nastopijo naklgno, v primerih, ko sta starSa
prenaSalca okvarjenih alelov recesivhega gena, pali kot posledica podedovanja
dominantnega okvarjenega genacivia izmed 4.000 danes poznanih genetskih nepratilno
je zelo redkih, saj se pojavijo po enkrat na neisaf ali celo milijonov prebivalcev, vseeno
pa so Stevilne, kot so npr. druzinska hiperlipidamali hiperholesterolemija, cigta fibroza,
policisticne ledvice in Huntingtonova bolezen, tudi mnogoj hmmgoste, tako da je po
priblizni oceni kar 1-3 % otrok rojenih s prirojepa. genetsko pogojeno nepravilnostj@

pa k temu priStejemo Se vse bolezni, pri katerié ga kakrSno koli vpletenost poskodb
genetskega materiala, potem je seveda Stevilo fugknetskimi poSkodbami mnogo mnogo
vecje. Medicinska molekularna diagnostika skupaj zeggkim svetovanjem je zato zelo
pomembna za napovedovanje, nadzor in omejevanjetgen bolezni kot tudi pri razvoju
strategij za njihovo zdravljenje. Novo pod® sodobne medicine je genotipiziranje za
ugotavljanje nagnjenosti do kompleksnih bolezniy kaekakor odpira Stevilna &tia

vprasanja in skrb za prihodnji razvo.



