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Rezumat.

Testele genetice pentru bolile comune ale adultului, boli multifactoriale cronice - precum diabetul zaharat de tip
2, bolile cardiovasculare, cancerul, bolile neurodegenerative si cele autoimune, permit evaluarea riscului individual,
identificarea precoce a persoanelor predispuse si optimizarea strategiilor de preventie sau tratament.

Scopul. Sintetiza datelor despre testele genetice disponibile pentru principalele categorii de boli comune ale adultului,
cu exemple relevante, indicatii si limite.

Material si metode. Am analizat lucrari stiintifice publicate in perioada 2015-2025, printre care recenzii narative,
revizuiri sistematice, studii observationale, ghiduri clinice.

Rezultate. Testarea geneticd in bolile comune ale adultului este bazata in mare parte pe scoruri de risc poligenic
(PRS), genotiparea SNP sau panouri tintite. Testarea genetica este realizatda in cadrul unui consult genetic specializat si
este recomandata in anumite contexte clinice: debut precoce al bolii (ex: cancer la varsta <50 ani), istoric familial pozitiv
pe mai multe generatii, prezentari clinice atipice, indicatii terapeutice (ex: farmacogenomici), consiliere reproductiva. in
fiecare situatie testarea genetica are anumite indicatii si limite. Limitele testarii genetice sunt determinate de penetranta
incompleta a genei testate si astfel nu toate persoanele cu o varianta patogena dezvoltd boala; nu existd o singura mutatie
genica ce determind riscul; variabilitatea In expresivitatea unor gene cand persoanele cu aceeasi mutatie pot prezenta
forme clinice diferite. Factorii epigenetici si de mediu pot influenta riscul.

Concluzii:

1. Bolile comune ale adultului rezultd din interactiuni complexe intre gene, epigenetica si mediu.

2. Testele genetice ofera oportunitati in preventie, diagnostic si tratament personalizat, utilitatea clinica este diferita
in functie de boala.

3. Limitele testarii genetice sunt determinate de complexitatea etiologica a bolilor multifactoriale, necesitata consiliere
genetica pentru interpretarea si comunicarea rezultatelor.

Cuvinte cheie: boli comune ale adultului, multifactorial, risc genetic, stratificarea riscului, scor de risc poligenic,
consult genetic.

Summary. Indications and Limitations of Genetic Testing in Common Adult Diseases.

Genetic testing for common adult diseases, such as chronic multifactorial conditions like type 2 diabetes, cardiovascular
diseases, cancer, neurodegenerative disorders, and autoimmune diseases, enables individual risk assessment, early
identification of predisposed individuals, and optimization of prevention or treatment strategies.

Aim: To synthesize data on available genetic tests for major categories of common adult diseases, with relevant
examples, indications, and limits.

Materials and methods: We analyzed scientific literature published between 2015 and 2025, including narrative
reviews, systematic reviews, observational studies, and clinical guidelines.

Results: Genetic testing for common adult diseases primarily relies on polygenic risk scores (PRS), SNP genotyping,
or targeted panels. Genetic testing is conducted within specialized genetic consultations and is recommended in specific
clinical contexts: early disease onset (e.g., cancer before age 50), positive family history across multiple generations,
atypical clinical presentations, therapeutic indications (e.g., pharmacogenomics), and reproductive counseling. In each
case, genetic testing has specific indications and limitations. Limitations arise from incomplete gene penetrance, meaning
not all individuals with a pathogenic variant develop the disease; no single genetic mutation fully determines risk; and
variability in gene expression, where individuals with the same mutation may exhibit different clinical forms. Epigenetic
and environmental factors also influence risk.

Conclusions:

1. Common adult diseases result from complex interactions between genes, epigenetics, and the environment.

2. Genetic tests offer opportunities for prevention, diagnosis, and personalized treatment, with clinical utility varying
by disease.

3. The limitations of genetic testing stem from the etiological complexity of multifactorial diseases, requiring genetic
counseling for result interpretation and communication.
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Pe3tome. Ilokazanust U orpaHnyeHnsi TeHETUYECKOT0 TECTUPOBAHUS /JIsl PACPOCTPAHEHHBIX 3a00/1eBaHUil
B3POCJIBIX.

I'enernueckre TecThl JUIsl  PAacCHpOCTPAaHEHHBIX  3a00JIeBaHUN  B3pPOCHBIX, TaKUX Kak XpOHUYECKHE
MYJIBTH(AKTOPUAIBHBIC COCTOSHUS, BKJIFOUAas CaxapHbIil quabeT 2 THMa, CepACYHO-COCYAMCThIC 3a00JicBaHHS, pak,
HeHpoIereHepaTHBHBIC PACCTPOUCTBA U AyTOMMMYHHBIC 3a00JICBaHIsI, TIO3BOJISIOT OICHUBATh WHIAWBUIYAIbHBIA PUCK,
BBISBIIATH MPEIPACIIONOKCHHBIX JIMIl HA PAHHUX CTaIUSAX U ONTHMU3HPOBATH CTPATCTHH MPOQUIAKTHKY HITH JICUCHUS.

Hean: O000MUTE NaHHBIC O JOCTYIMHBIX I'CHETHUCCKUX TECTaxX JJIsi OCHOBHBIX KATETOPHI PACIpPOCTPAHCHHBIX
3a00JICBaHUI B3POCIIBIX, C IPUMEPAMHU, TOKA3aHUSIMHU U OTPAHUUCHUSIMH.

Marepuanasl U MeToabl: [IpoaHanu3upoBaHbl HayuHble NyOnmukammu 3a mepuon 2015-2025 romos, BIrOUas
HappaTUBHBIC 0030PHI, CHCTEMATHUCCKUE 0030PbI, HAOIIOATEIbHBIC UCCICIOBAHUS M KIIMHUYCCKUEC PCKOMCHIAIINH.

Pesyabrarsl: [eHeTHUECKOE TECTUPOBAHUE IIPU PACIIPOCTPAHCHHBIX 3a00JICBAHUSX B3POCIIBIX B OCHOBHOM OCHOBAHO
Ha moJureHHbIX oneHkax pucka (PRS), renorunupoBanuun SNP wim meneBbix maHensx. TecTUpOBaHUE MPOBOIUTCS
B paMKax CHEIHAJU3UPOBAHHBIX TEHETUUYECKUX KOHCYJAbTALUA M PEKOMEHAYETCS B ONpEAENCHHBIX KIMHUYECKUX
KOHTEKCTax: paHHee 3a0oyieBaHue (Hampumep, pak 10 S50 JeT), MONOKUTEIbHBIN CeMEHHBIN aHaMHE3 B HECKOJIBKHX
MTOKOJICHUSIX, ATHUIMUYHBIC KIMHUYCCKUC TPOSBICHHUS, TCPAIICBTHUCCKUC TOKa3aHUs (HAmpumep, (papMaKOTCHOMHKA)
U PENpOAYKTUBHOE KOHCYJIBTUPOBaHUE. B KaXJoM cilydyae TeHeTHUeCKOe TECTUPOBAHHE MMEET CBOM IOKa3aHUs M
orpanuueHusi. OrpaHuYeHus CBS3aHbI C HEMOJHON MEHETPAHTHOCTHIO T€HOB, M3-3a YEro HE BCE JIMIA C MaTOT€HHBIM
BapHaHTOM MPOSIBIISIOT 3a00JICBAHUC; HU OJHA TCHETUYECKas MYTaIlisl HE ONPEACISICT PUCK MOJIHOCTHIO, a TaKkKe C
BapHa0eIbHOCTHIO DKCIIPECCHU TCHOB, KOTIIA JIUIA C OHOM U TOM K¢ MyTallMeil MOT'YT UMETh Pa3InYHbIC KIMHUYCCKUC

(l)OpMLI. DIUreHEeTHYECKUE U DKOJIOTHIECKUE (baKTOpI)I TAaK¥XKEC BJIMAIOT HA PUCK.

BriBojbI:

1. PaCHpOCTpaHeHHHe 3a00eBaHuUs B3pOCJIbIX BO3HUKAIOT B PE3YJILTATE CJIOKHbBIX B3aMMOJICHCTBUI MCXKIY I'CHaMHU,

SIUTEHETUKON U OKpY’Kalollel cpeaou.

2. 'eHeTHyeckue TECTHI IPEJOCTABIISIFOT BO3MOXKHOCTH JUIsl TPOQHIAKTUKH, TUATHOCTUKHU U IEPCOHATM3UPOBAHHOTO
JICYCHUS], X KIIMHUYECKas! TOJIE3HOCTh BApbUPYETCsl B 3aBUCHMOCTH OT 3a00JICBaHMS.

3. OrpaHu4eHus FeHETHYECKOTO TECTUPOBAHUS 00YCIIOBIICHBI THOJIOTUIECKO CII0KHOCTBIO MYJIBTU(aKTOPHATBHBIX
3a0oJieBaHuii, 4TO TpeOyeT TeHETHYECKOTO KOHCYJILTUPOBAHHMS JIJIsl MHTEPIIPETALUK U 00CYKICHUS PE3YJIbTaTOB.

KoaroueBble ciioBa: pacripocTpaHeHHbIe 3a00J€BaHMsI B3POCIbBIX, MYIBTH(AKTOPHATIbHBIE, T€HETHYECKUIl PHCK,
CTpaTU(UKaIHs PUCKa, TIOJIUTCHHAs! OLIEHKA PUCKA, TEHETHYECKOE KOHCYIBTHPOBAHUE.

Introducere.

Bolile comune ale adultului — precum diabetul
zaharat de tip 2, bolile cardiovasculare, cancerul,
bolile neurodegenerative si cele autoimune - au la
bazd mecanisme complexe ce implicd interactiuni
intre variatii genetice predispozante, modificari
epigenetice si factori de mediu. Intelegerea acestor
interactiuni este esentiald pentru preventie, diagnostic
precoce si tratamente personalizate. Accentuam, ca
factorii genetici ofera o baza de risc, dar nu determina
automat boala, modificarile epigenetice mediaza
adaptarea sau maladaptarea genelor la mediu, iar stilul
de viata, daca este corectat, poate reduce semnificativ
riscul bolii chiar si in prezenta predispozitiei genetice.
Testele genetice ofera o estimare a riscului individual.

Testarea genetica pentru predispozitia la boli
comune ale adultilor a avansat semnificativ datorita
descoperirilor genomice rapide. Aceste teste pot
identifica gene de susceptibilitate pentru afectiuni
precum cancerul, bolile cardiovasculare, tulburarile
neurologice, diabet, astm, etc.. Cunoasterea genelor
cu risc ridicat permite indivizilor sd faca alegeri
informate privind stilul de viata si permite detectarea

si interventia timpurie. Informatiile despre riscul
genetic pot, de asemenea, sa ghideze deciziile
terapeutice si sd evalueze conditia fizica la persoanele
sanatoase. Pe masura ce testarea geneticd devine mai
raspandita, este probabil ca aceasta sa aiba un impact
asupra diagnosticului si gestiondrii tulburarilor
comune 1n cadrul asistentei medicale primare.

Scopul.

Sintetiza datelor despre testele genetice
disponibile pentru principalele categorii de boli
comune ale adultului, cu exemple relevante, indicatii
si limite.

Material si metode.

Am analizat lucrari stiintifice, preponderent din
perioada 2015-2025, printre care recenzii narative,
revizuiri sistematice, studii observationale, ghiduri
clinice. Fiecare lucrare a fost evaluata pentru 5
aspecte cheie: tipuri de studii, studii genetice, teste
genetice cu indicatii si limite, abordari de testare,
impact clinic.

Rezultate.

Bolile comune ale adultilor reprezintd un
grup larg de afectiuni care afecteaza o proportie
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semnificativa a populatiei adulte la nivel mondial.
Acestea includ afectiuni cronice neinfectioase,
infectioase cronice, tulburari metabolice, autoimune,
neurologice si psihiatrice. In general, aceste boli sunt
multifactoriale, iar intelegerea rolului genmeticii in
aceste boli este esentiald pentru diagnostic precoce,
preventie si tratament personalizat.

Factorii genetici sunt reprezentati de variatii
ale secventei moleculelor de ADN mostenite de la
parinti si includ SNP-uri (polimorfisme cu un singur
nucleotid), deletii, duplicari nucleotidice. Factori
epigenetici sunt asociati cu modificarile reversibile
ale expresiei genelor fara alterarea secventei ADN.
Acestea implica metilarea ADN, modificarile
histonelor (acetilare, metilare etc.), ARN-uri non-
codante (ex. microARN), care, in general, modifica
transcriptia unor gene. Epigenetica regleaza expresia
genica adaptiva sau disfunctionald in raspuns la
mediu. Epigenomul este modificabil, reactioneaza la
stilul de viata si expuneri externe, efectele epigenetice
se pot transmite transgenerational, poate fi tintd
terapeutica (inhibitori HDAC ai histon deacetilazei
sunt deja folositi in oncologie). Factorii de mediu

includ toti agentii externi care pot influenta sanatatea
umana: dieta, activitatea fizica, stresul psihosocial,
expunerile toxice, fumatul, alcoolul, infectiile etc.
Exposomul — totalitatea expunerilor la care este
supus un individ — este considerat a doua ,,semnatura
personala” a sanatatii, alaturi de genom.

Bolile comune ale adultilor sunt afectiuni
cronice, care afecteaza calitatea vietii si contribuie
la povara globala a sanatatii. Prevalenta globald a
hipertensiunii este estimata la 30-45% cu debut dupa
40 ani; diabetului zaharat tip 2 - 10% cu debut dupa
45 ani; bolii Alzheimer - 6-8% cu debut dupad 65
ani; BPOC — 5-8%, varsta de debut 40 ani; depresiei
majore — 4-5%; artrozei — 10—15%, debut dupa 50
ani; cancerului mamar — 12—-13% , debut la 40—70 ani.

Testele genetice utilizate in clinica adultului pot fi
impartite in mai multe categorii (tabelul 1), in functie
de numarul de gene analizate si scopul investigatiei.

Cancerul este una dintre cele mai studiate arii
in testarea genetica pentru predispozitie, datorita
existentei unor gene cu penetranta mare. Unele boli
cardiovasculare prezintd forme monogenice, altele
au o predispozitie genetica poligenica. Diabetul are

Tabelul 1.

Caracteristica testelor genetice in bolile comune ale adultului

Tip de test

Descriere

Teste pentru o singura gena

Analizeaza mutatii intr-o gend specifica cu risc crescut

Teste de tip panel

Testeaza simultan mai multe gene asociate cu o boala

Scoruri de risc poligenic (PRS)

Integreaza efectele a sute sau mii de SNP-uri intr-un scor de risc

Secventierea exomului/genomului

Analiza extinsa a tuturor genelor (sau intregului genom)

Testare farmacogenetica

Identifica variante genetice care influenteaza raspunsul la medicamente

Tabelul 2.
Exemple de teste genetice pentru boli comune ale adultului

Boala Gene testate Tip de test Indicatii

Cancer mamar/ovarian BRCAI BRCA2, PALB? | Test singurd gend/panel | Ri5¢ crescut. Testarea recomanda-
ta si rudelor.

Cancer de prostata HOXBI13, BRCA2 Panel zir;(litl;pozme moderatd pana la ri-

Hipercolesterolemie familiali | LDLR, 4POB, PCSK9 Panel Depistare precoce, — preventie
complicatii

Boala coronariana Multiple SNP (PRS) Scor poligenic Identlfi ca riscul fa persoane apa-
rent sanatoase

Cardiomiopatii ereditare LMNA, MYH7, RYR2 Panel Indicatie in screeningul pentru
moarte subita

DZ tip 2 TCF7L2, SLC30AS,FTO|  Scor poligenic | Sratificare a riscului si preventie
personalizata

Boala Alzheimer APOE-¢4, TREM? SNP/PRS Deoarece APOE-¢4 creste riscul
de 3-15 ori

Boala Parkinson LRRK2, SNCA, GBA Panel Mal frecver.lte m anqmlte popula-
tii (ex. evrei askenazi)
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0 componenta poligenica majora, dar exista si forme
monogenice (MODY) importante clinic. Predispozitia
genetica este importantd In boala Alzheimer si
Parkinson, in special in formele familiale. Testarea
genetica este realizatd in cadrul unui consult genetic
specializat si este recomandatd in anumite contexte
clinice: debut precoce al bolii (ex: cancer la varsta <50
ani), istoric familial pozitiv pe mai multe generatii,
prezentdri clinice atipice, indicatii terapeutice (ex:
farmacogenomici), consiliere reproductiva. In fiecare
situatie testarea geneticd are anumite indicatii si
limite (tabelul 2).

Testele genetice nu confirmd sau exclud boala
in majoritatea afectiunilor multifactoriale, deoarece
implicd multiple gene (polimorfisme comune sau
rare) cu efecte variabile asupra riscului de boala.
Stratificarea genelor de risc are un rol esential in
preventia personalizata, stabilirea prognosticului si
identificarea strategiilor terapeutice.

Criteriile de stratificare a genelor de risc pot fi
clasificate 1n:

— gene cu penetrantd mare, reprezentate de
variante rare cu efect major;

— gene cu penetrantd moderata, reprezentate de
variante frecvente cu risc intermediar;

— polimorfisme comune / SNP-uri, reprezentate
de variante cu efecte mici, dar cumulative;

—scoruri poligenice (PRS) prin calcularea riscului
total pe baza a sute/mii de SNP-uri.

Testele genetice disponibile permit stratificarea
populatiei in grupuri de risc scdzut, mediu sau crescut
si teste farmacogenetice.

In bolile cardiovasculare sunt supuse testarii
diverse gene: LDLR, APOB, PCSK9 responsabile
de metabolismul lipidic si hipercolesterolemie
familiald, cu risc mare pentru ateroscleroza, boala
ischemica a cordului; NOS3, ACE, AGT responsabile
de vasodilatatie, controlul RAAS, cu risc moderat
pentru hipertensiune arteriala; CDKN2B-AS1 (locus
9p21) implicatd in reglarea ciclului celular si risc
scazut de boald coronariana.

Pentru bolile neurodegenerative si psihiatrice
sunt supuse testarii genele: APOE-g4 responsabila
de metabolismul lipidic, formarea placi amiloide
cu risc mare pentru boala Alzheimer, MAPT,
SNCA responsabile de stabilitate microtubulara si
plasticitatea sinapselor cu risc moderat pentru boala
Parkinson; COMT, DISC1, CACNAI1C responsabile
de neurotransmisie se asociaza cu risc scazut sau
moderat pentru schizofrenie, bipolaritate.

in bolile metabolice genele: TCF7L2 responsabila
de semnalizare Wnt si secretie insulinicd determina
un risc moderat pentru diabet zaharat tip 2; FTO,
MC4R ce codifica factori reglatori ai apetitului se

asociaza cu un risc scazut la obezitate; SLC30AS,
PPARG implicate 1n sensibilitatea celulara la insulina
determind un risc moderat pentru diabet zaharat tip 2.

Pentru evaluarea predispozitiei in formele
sporadice si familiale de cancer sunt testate genele:
BRCA1/2 ce sunt responsabile de repararea ADN
cu risc mare de cancer mamar, ovarian, CHEK2,
PALB2, ATM ce codificd pentru factori implicati in
reparare ADN se asociazd cu risc moderat pentru
cancer mamar, pancreatic; TERT, TP53, CDKN2A
ce codifica proteinele telomerazei si factori supresori
tumorali se asociaza cu risc variabil pentru multiple
cancere.

Evaluarea genelor de risc in functie de debutul,
progresia, complicatiile si raspunsul la tratament
oferd o intelegere mai profunda a influentei genetice
de-a lungul istoriei naturale a bolilor. Studiile
demonstreazd cd unele gene pot fi asociate cu un
debut mai precoce a bolii, cresc susceptibilitatea sau
declanseaza dezvoltarea timpurie, ex.: APOE, 9p21
pentru boli cardiovasculare; APOE-g4, TREM2 —
boli neurodegenerative; BRCA1/2, APC — cancer;
TCF7L2, KCNJ11 — DZ2; HLA-DRBI1, PTPN22
— boli autoimune. Alte gene care moduleaza cat de
rapidd sau severd devine boala sunt responsabile
de progresia bolii, ex.. PCSK9, HDAC9 pentru
boli cardiovasculare; MAPT, SNCA - boli
neurodegenerative; TP53, KRAS — cancer; SLC2A4,
FTO — DZ2, STAT4, IRF5 — boli autoimune. Genele
care influenteaza riscurile de comorbiditati sau leziuni
sistemice sunt responsabile de aparitia complicatiilor,
ex.: ACE,NOS3 pentruboli cardiovasculare; MTHFR,
HTT - boli neurodegenerative; VEGFA, CXCR4 —
cancer; MTHFR, VEGFA — DZ2; TNFAIP3, IL6 —
boli autoimune. Genele care afecteaza metabolismul,
eficacitatea sau toxicitatea medicamentelor pot
influenta clearance-ul medicamentului, raspunsul
imun la medicamente, riscul de efecte adverse, ex.:
CYP2C19, SLCOIBI1 pentru boli cardiovasculare;
COMT, DRD2- boli neurodegenerative; ERBB2
(HER2), DPYD, UGTI1Al- cancer; SLC22Al,
CYP2C9 - DZ2; HLA-B*58:01, TPMT - boli
autoimune.

In unele afectiuni cronice si in special in cancer se
utilizeaza terapia tintita care foloseste medicamente
sau alte substante pentru a viza In mod specific caile
moleculare implicate in cresterea, progresia sau
raspandirea bolii (tabelul 3). Administrarea terapiei
tintite necesita teste moleculare/genetice inainte de
utilizare.

Testele genetice pentru predispozitia la bolile
comune ale adultului oferd o valoare importanta in
medicina personalizatd, contribuind la preventie,
monitorizare si tratamente directionate. Cu toate
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Tabelul 3.

Exemple de terapii tintite in bolile comune ale adultilor

Indicatii

Medicament tintit Tinta /mecanism

Cancer de sin HER2-positiv

Trastuzumab Inhiba receptorul HER2

Cancer pulmonar NSCLC cu mutatie EGFR

Erlotinib, Osimertinib Mutatii EGFR

Cancer colorectal de tip sidlbatic KRAS, care exprima

EGFR Cetuximab EGFR
Melanom metastatic cu mutatie BRAF Vemurafenib Mutatie BRAF V600E
Leucemie mieloida cronica cu t(9; 22), BCR-ABL Imatinib Proteina de fuziune BCR-ABL

acestea, aplicarea lor trebuie sa tina cont de contextul
clinic, familial si psihosocial, fiind insotitd de

consiliere  geneticd.  Generalizdnd informatiile
analizate scoatem 1n evidentd limitele testelor
genetice: complexitate etiologicdi — majoritatea

bolilor multifactoriale implicd sute sau mii de
variante genetice cu efecte mici, ceea ce face dificila
interpretarea riscului individual doar pe baza geneticii;
validitate limitata inter-populationald - multe scoruri
poligenice au fost dezvoltate pe populatii europene
si pot avea o acuratete scazutd la alte grupuri etnice;
lipsa standardizarii — exista variatie in metodologia
de calcul al scorurilor genetice si lipsesc standarde
internationale pentru interpretare; penetrare genetica
redusa - chiar si purtarea unor variante cu risc crescut
nu garanteaza dezvoltarea bolii, iar absenta lor nu
exclude aparitia bolii; influenta factorilor de mediu -
dieta, activitatea fizica, expunerea la toxine sau stres
pot modifica semnificativ riscul real, ceea ce limiteaza
predictia genetica izolata; impactul psihologic si
etic — cunoasterea predispozitiei genetice poate
induce anxietate, stigmatizare sau decizii medicale
neinformate; confidentialitatea si  discriminarea
genetica — exista riscuri privind utilizarea abuziva a
datelor genetice de catre angajatori sau asiguratori;
necesitatea consilierii genetice — interpretarea si
comunicarea rezultatelor trebuie realizate de personal
medical specializat pentru evitarea interpretarilor
gresite.

Discutii.

Testarea genetica are scopul de a identifica
variante mostenite care cresc probabilitatea unei
persoane de a dezvolta o boala in cursul vietii. Aceste
teste nu oferd un diagnostic, ci un grad estimativ
de risc. Prin urmare, este esentiald interpretarea
rezultatelor in contextul clinic, familial si personal.
Factorii de mediu (dieta, fumatul, stresul etc.) si
factorii epigenetici pot reduce sau amplifica riscul
determinat genetic.

Studiile demonstreazd ca unele gene pot fi
asociate cu un debut mai precoce a bolii, alte gene

sunt responsabile de progresia bolii, sunt gene care
influenteaza aparitia complicatiilor, unele gene care
afecteaza metabolismul, eficacitatea sau toxicitatea
medicamentelor.

Testarea genetica in bolile comune ale adultului
este bazatd in mare parte pe scoruri de risc poligenic
(PRS), genotiparea SNP sau panouri tintite. Dar, nu
existd o singurd mutatie genica ce determina riscul,
rezultatele testarii prezintd utilitate clinicd scazuta
pand la moderatd pentru majoritatea cazurilor.
Explicatii ar putea fi: interactiunea gend-mediu (de
exemplu, stilul de viatd, fumatul, dieta), diferentele
etnice 1n exprimarea genelor.

Testarea genetica trebuie realizatd in cadrul
unui consult genetic specializat si este recomandata
in anumite contexte clinice: debut precoce al
bolii (ex: cancer la varsta <50 ani), istoric familial
pozitiv pe mai multe generatii, prezentari clinice
atipice, indicatii terapeutice (ex: farmacogenomica),
consiliere reproductiva.

Concluzii.

1. Bolile comune ale adultului reprezintd boli
multifactoriale, rezultd din interactiuni complexe
intre gene, epigeneticd si mediu. Factorii genetici
ofera o baza de risc, dar nu determina automat boala.

2. Testele genetice pentru boli comune ale
adultului oferd oportunititi majore in preventie,
diagnostic si tratament personalizat, identificd rudele
cu risc, permite interventia timpurie si se bazeaza
pe teste poligenice, secventierea panelurilor de gene
si analiza farmacogenomica; utilitatea clinica este
diferitd in functie de boala.

3. Limitele testarii genetice sunt determinate de
complexitatea etiologicd a bolilor multifactoriale ce
implica sute sau mii de variante genetice cu efecte
mici, ceea ce face dificild interpretarea riscului
individual, validitate limitatd inter-populational,
penetrare genetica redusd a unor variante de risc,
influenta factorilor de mediu, impactul psihologic
si etic, necesitatea consilierii genetice pentru
interpretarea si comunicarea rezultatelor.
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