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Введение

Геномика - это область науки, изучающая строение, функционирование, эволюцию и регуляцию генома -
полного генетического материала организма. Её значение в медицине огромно благодаря способности
анализировать геномы, идентифицировать генетические вариации и понимать их связь с различными
заболеваниями.
Геномика преобразовала медицинскую практику, предоставив уникальные инструменты для исследования
генетических основ заболеваний. Она позволяет не только обнаруживать наследственные дефекты, но и
предсказывать склонность к определённым заболеваниям. Это открывает путь к персонализированной
медицине, где лечение адаптировано под конкретные генетические характеристики пациента [6].
Геномика также играет ключевую роль в разработке новых методов лечения, включая генотерапию и
таргетную терапию. Она обеспечивает базу для создания генно-модифицированных животных и клеток, что
помогает изучать болезни и разрабатывать эффективные методы их лечения.
В целом, геномика не только изменяет наше понимание болезней, но и направляет нас к индивидуальному
подходу к лечению, что существенно повышает эффективность терапии и качество медицинской помощи.
Наследственные заболевания возникают из-за дефектов в генетической информации, передаваемой от
родителей к потомству. Они могут проявляться в различных формах, включая моногенные нарушения
(связанные с одним геном) или многогенные состояния (влияние нескольких генов и окружающей среды).
Эти заболевания могут иметь разнообразные симптомы, начиная от незначительных дефектов до серьёзных
хронических состояний, влияющих на качество жизни пациентов. Их влияние на здоровье человека может
быть критическим, особенно в случае раннего начала и прогрессирования заболевания.
Одной из основных проблем является сложность диагностики. Многие наследственные заболевания имеют
разнообразные клинические проявления, что делает точное диагностирование сложной задачей. Это может
привести к задержке в начале лечения или неправильному выбору терапии [2].
Кроме того, эти заболевания часто характеризуются высокой степенью гетерогенности, что означает, что
одно и то же генетическое нарушение может проявляться по-разному у разных пациентов.
Их влияние на здоровье обусловлено не только физиологическими последствиями, но и психологическими,
социальными и экономическими аспектами, затрагивая качество жизни и требуя длительного и часто
дорогостоящего лечения и ухода. Принципы применения геномики в моделировании и лечении заболеваний
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основаны на понимании генетических механизмов, лежащих в основе болезней. Геномика позволяет
идентифицировать генетические вариации, ассоциированные с заболеваниями, и выявлять их
функциональные последствия.Она способствует разработке точных диагностических тестов, позволяющих
определить предрасположенность к заболеваниям, и созданию более эффективных стратегий лечения,
включая персонализированную терапию, адаптированную под генетические особенности конкретного
пациента.
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