A genetikai diagnosztika vívmányai endokrin betegségekben
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Napjaink korszerű betegellátása elképzelhetetlen molekuláris genetikai vizsgálatok nélkül. Bár a népbetegségek genetikai hátterének feltérképezésében nagy reményekkel kecsegtető csúcstechnológiák, mint a génexpressziós microarray, SNP array, teljes genom szekvenálás még nem használatosak a rutin diagnosztikában, a ritka örökletes betegségeket okozó génhibák vizsgálata a mindennapi klinikai gyakorlat részévé vált. 
A klinikai endokrinológia területén hatalmas előrelépést jelentett az endokrin daganatokkal járó ritka familiaris szindrómákkal, valamint az endokrin szervek elégtelen vagy fokozott működésével járó ritka örökletes betegségekkel összefüggő gének felfedezése. E betegségek hátterében álló génhibák kimutatása alkalmazott módszerek a diagnosztika nélkülözhetetlen eszközé váltak, hiszen a génhibát hordozó egyénekben és családtagjaikban a betegségek korai felismerésével hatékonyan csökkenthető a morbiditás és a mortalitás.
A Semmelweis Egyetem II. sz. Belgyógyászati Klinikán működő Endokrinológiai Genetika Laboratóriumban 1998 óta végzik a ritka örökletes endokrin kórképek diagnosztikai célú genetikai vizsgálatát. Az alábbi táblázat tartalmazza a Laboratóriumban vizsgált kórképeket, a kórképekkel összefüggő géneket, a gének felfedezésének, valamint a laboratóriumi vizsgálat bevezetésének időpontját. 
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