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Przedmowa
do wydania drugiego

Obecne wydanie ksiazki Biologia molekularna w medycynie. Elementy genetyki
klinicznej jest znacznie zmienione. Uaktualniono informacje zawarte w poszczegolnych
rozdzialach 1 wzbogacono warstweg ilustracyjna. Uzupetniono rozdzialy dotyczace chordb
infekcyjnych 1 zastosowan biotechnologii w medycynie. Przedstawiono nowe spojrzenie na
analiz¢ DNA w medycynie sadowe;j. Integralng czgscia ksiazki jest wyktad z zakresu patologii
molekularnej i diagnostyki chorob nowotworowych. Przede wszystkim jednak wzbogacono
tematyke w zakresie tzw. dziedzicznych chorob metabolicznych, chordéb kompleksowych oraz
informacji dotyczacych genetycznej roznorodnosci wspotczesnych populacji cztowieka.

Zagadnienia chordb metabolicznych wydawaty si¢ szczegdlnie wazne ze wzgledu na
minimum optymizmu, potrzebnego rowniez w genetyce klinicznej. Przy braku znaczacych
postgpOw terapii genowej, mozliwosci leczenia chociazby kilku typéw mukopolisacharydoz
to wazne wydarzenie na polu walki z chorobami dziedzicznymi.

Poswigcenie odrgbnego rozdziatu chorobom kompleksowym jest kwestia wyzwan,
przed jakimi staje obecnie genetyka medyczna. Szereg tzw. chorob cywilizacyjnych to
choroby kompleksowe. O ile metody identyfikacji defektow molekularnych nie odbiegaja od
metod stosowanych w analizie chorob monogenowych, o tyle zrozumienie
wieloczynnikowego charakteru chorob kompleksowych wymaga poszerzenia warsztatu
pojeciowego.

Zrezygnowano z rozdzialu poswigconego nowym technologiom w biologii
molekularnej. Wszystko co nowe natychmiast staje si¢ elementem warsztatu laboratorium
genetycznego. W ksigzce mozna znalez¢ duzo takich przyktadow.

Drugie wydanie ksiazki ukazuje si¢ po zakonczeniu programu poznania genomu
jadrowego cztowieka. W tysigcach zamyka sig liczba zsekwencjonowanych genomow, w tym
takich organizmow, jak kolejne gatunki bakterii, ryz, pies czy szympans. Narzgdzia, jakich
dostarcza biologia molekularna, umozliwiaja roéwniez §ledzenie historii naturalnej cztowieka.
Szereg tego typu rozwazan znalazto si¢ w rozdziale o genetycznej roznorodnosci populacji
ludzkich. Przyklady zmiennos$ci osobniczej 1 populacyjnej przynosi takze rozdziat
poswigcony farmakogenetyce. Wydaje sig, ze na bazie mozliwo$ci roznicowania genotypoéw
przed genetyka medyczna szerzej otwiera si¢ droga w kierunku prognozowania, profilaktyki 1
indywidualizacji leczenia.

Ksiazka podzielona jest na dwie czgdci. W czgsci pierwsze] przedstawiono podstawy
dziedziczenia 1 zmiennosci genetycznej. Zamyka ja rozdziat poswigcony stanowi prawnemu
medycyny molekularnej, w tym patologii i diagnostyki chorob genetycznie uwarunkowanych,
jakie uksztattowaty si¢ wraz z rozwojem technologii analizy kwaséw nukleinowych.

W 2003 roku mingta 50. rocznica odkrycia przez Watsona i Cricka struktury i1 zasady
replikacji DNA. Bez tego odkrycia trudno sobie wyobrazi¢ rozwdj genetyki i biologii
molekularnej. Po przeszto pét wieku, poza niewielkimi fragmentami, znana jest juz petna
sekwencja nukleotydow genomu czlowieka. Znaczenie tego osiagnigcia, bedacego
przyktadem wspotpracy migdzynarodowej, w sposob obrazowy przedstawit Francis Collins,
jeden z organizatoréw i kierownikow programu sekwencjonowania genomu ludzkiego. Fakt
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poznania petnego zapisu informacji zawartej w DNA poréwnat do zestawu trzech
podrgcznikow. Pierwszy to rodzaj ksiazki serwisowej opisujacej schemat dziatania naszych
komorek. Drugi podrecznik to historia naszego gatunku. Trzeci to podrgcznik medycyny,
ktory pomoze ustali¢ podltoze genetyczne naszych zachowan, choréb czy tez ich
predyspozycji'. Nasza ksiazka staramy si¢ zacheci¢ do studiowania tych podrecznikow.

Wzbogacenie tematyczne ksiazki wiaze si¢ z nawiazaniem wspolpracy rowniez z
kolegami, ktorzy swoja droge naukowa rozpoczgli stosunkowo niedawno, ale ktorych
dorobek w zakresie medycyny molekularnej jest znaczacy. Mam nadziejg, ze takie polaczenie
doswiadczenia z mlodoscia wyjdzie naszej ksiazce tylko na dobre. Chciatbym podzigkowac
wszystkim kolezankom 1 kolegom, ktérych wiedza i doswiadczenie przyczynily si¢ do
powstania tej ksiazki. Dzigkuj¢ wydawnictwu Garland Publishing Inc. Za wyrazenie zgody na
zamieszczenie rysunkow wykonanych na podstawie rycin 2-6, 3-2, 2-10, 3-14, 3-16a, 5-20, 5-
21, 5-78 z Molecular Biology of the Cell. Alberts A., Bray D., Lewis J., Raff M., Watson J.D.,
wyd. II 1994 oraz dr Benowi Roa z Baylor College of Medicine, Houston za zgodg na
udostgpnienie wynikow badan molekularnych wykonanych w Diagnostic Laboratory,
Department of Molecular and Human Genetics. Pani Monice Sankowskiej dzigkuj¢ za
przygotowanie rycin XV-1, XV-2, XV-4, XV-5.

W ciagu ostatnich lat na polskim rynku wydawniczym pojawito si¢ kilka nowych
pozycji z zakresu genetyki i genetyki cztowieka:

Ciechanowicz A., Januszewicz A., Januszewicz W., Ruzyto W.: Genetyka chorob uktadu krqzenia. Medycyna
praktyczna, 2002 « Friedman J.M., Dill F.J., Hayden M.R., Mcgilluray B.: Genetyka (NMS). Wydawnictwo
Medyczne Urban and Partner, Wroctaw 2002 « Jorde L.B., Carey J.C., Bamshad M.J., White R.L.: Genetyka
medyczna. Wydawnictwo Czelej Sp. z o.0., Lublin 2000 « King R.C., Stansfield W.D.: Stownik terminow
genetycznych. Osrodek Wydawnictw Naukowych. Polska Akademia Nauk, Warszawa 2002 < Korf B.R.:
Genetyka cztowieka. Rozwiqzywanie problemow medycznych. Wydawnictwo Naukowe PWN, Warszawa 2003 »
Terapia genowa. Redakcja naukowa St. Szala. Wydawnictwo Naukowe PWN, Warszawa 2003 ¢ Passarge E.:
Genetyka. llustrowany przewodnik. Wydawnictwo Lekarskie PZWL, Warszawa 2004 « Turner P.C., McLennan
A.G., Bates A.D., White M.R.H.: Krotkie wykiady. Biologia molekularna. Wyd. 2. Wydawnictwo Naukowe
PWN, Warszawa 2004.
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