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Na podr@ju genetike prloveku je bazina znanost v zadnjih desetletjih prispevala Staviln
spoznanja predvsem na pogjtopoznavanja zapored§tovesSkega genoma in odkrivanja
genov, odgovornih za posamezne monogenske gerisitkani. Praktina uporaba teh
spoznanj je v medicino prinesla nove diagriostiteste, ki temeljijo na analidiovesSkega
genetskega materiala. Po drugi strani je razumevaehanizmov bolezni pri genetsko
pogojenih bolezni skromno. Ker je razumevanje mamaov bolezni kljgno za uspesSno
zdravljenje, véine genetsko pogojenih bolezni ne moremo zdraxitddno, v smislu
prepré&evanja bolezenskega procesa. Na trenutni stopaiijargre bolezenski proces svojo
pot, z medicinsko obravnavo skusamo laj3ati bolskzetezave. Se vepri Stevilnih
genetskih boleznih se bolezenski proc&neae v nosaosti, posledice pa so v smislu
razvoja organskih sistemov ireverzibilne (npr. cainega zi¢nega sistema) in moznosti za
zdravljenje po rojstvu otroka ni. Genetsko tesjgagred rojstvom tako lahko omagiazbor
zdravih zarodkov Se pred zanositvijo ali afiflev starSev za zdravega otroka, odvisno od

pristopa.



