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Boken »Genetisk sjukdomar« be-
star egentligen av tva delar. I en
forsta del beskrivs genetiska prin-
ciper och férhallningssitt, och vad
de kan anvénds till inom dagens
sjukvard (kapitel 1-6 och 19). I den
andra delen (kapitel 7-18) utgar
man i stillet fran drftliga sjukdo-
mar. Dessa har indelats med hénsyn till
organ och for varje tillstand beskrivs
sjukdomsbild, diagnostik och ofta &ven
behandling. Innehallet har avgriansats
till sjukdomar som beror pa féréand-
ringar i kromosomerna eller som ar
monogent nedédrvda, det vill sdga i hu-
vudsak beror pa mutationerien gen.

Ur ett praktiskt perspektiv ar det val-
betinkt eftersom det &nnu sé ldnge ar
for dessa tillstand som resultaten av
den »nya genetiken« ar kliniskt
anvindbara.

Behovet av en larobok/uppslagsbok
druppenbar nir framstegen inom ge-
netiken nu dr pa vég att introduceras i
klinisk sjukvard. Den blir sarskilt vik-
tig for alla som utbildats innan de nya
genetiska framstegen inférdes i grund-
utbildningen. Ett problem &r att kun-
skaperna fortfarande ar under snabb
utveckling vilket betyder att boken ofta
behover revideras for att forbli aktuell.

De inledande kapitlen om genetiska
principer har forfattats av kliniska ge-
netiker, medan de avsnitt som beskri-
ver sjukdomsbild, diagnostik och be-
handling har forfattats avlikare med
speciell kunskap om de olika sjukdo-
marna, vilket bade berikar och breddar
framstéillningen. Behandlingar som
kan erbjudas for drftliga sjukdomar ar
dnnu salange fa men utvecklingen
inom omradet gar fort.

Trots den stora mingden fakta som
presenteras saknar jag en aspekt som
kunnat 6ka bokens anvindbarhet. Ge-
netisk diagnostik beror pa ett sarskilt
sitt vardens virdegrund och darfor
hade det varit bra om tillimpningar

1902

som till exempel
testning av slak-
o * tingar och min-
SK derariga, foster-
diagnostik samt
presymtomatisk
diagnostik hade
problematiserats
utifran ett etiskt
perspektiv. Be-
greppet informa-
tion anvinds ock-
sa ofta, dock utan
att dess malséatt-
ning, att ge patien-
terna kunskaper, tydligt anges. Kun-
skaper som dr nodvindiga for att pa-
tienten ska kunnabli delaktig i de ofta
mycket svaraval som anvandningen av
den nya genetiken kan leda till.

Boken avslutas med en omfattande
ordlista och ett register som bidrar till
att h6ja anvandbarheten, men helabo-
ken, inklusive dessa tva kapitel, skulle
hamatt vil aven noggrannare korrek-
turldsning. Den innehaller alltfor
manga onddiga och irriterande misstag.
Bokens konstruktion i tva delar resul-
terar ocksa i onddiga upprepningar be-
triffande beskrivningar av sjukdoms-
tillstanden. Lasvérdet skulle &ven ha
kunnat hojas om tabellerna som riknar
upp sjukdomstillstand, gener med mera
anviant samma mall i de olika kapitlen.
Forlasaren kanske det dven varit var-
defullt om OMIM-nummer anvints of-
tare eftersom detta ger referenser till
detaljerad genetisk kunskap om de oli-
ka sjukdomarna.

Boken ger information om hur genetisk
kunskap kan anvindas i sjukvarden,
och ett omrade som har expanderat
kraftigt under senare ar och kommer
att bli Annu viktigare i framtiden. Den
kan darfor varmt rekommenderas och
borde goras tillgédnglig som e-bok eller
finnas tillganglig pa landets sjukhus-
bibliotek, och kan med férdel anvandas
igrundutbildningen.
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