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Az öröklődő megbetegedések többsége külön-külön ritka, azonban összességükben a csecsemő-gyermekgyógyászat egyik legfontosabb területét jelentik. A 2003-ban lezárult Human Genome Project a kórképekkel összefüggő gének térképezésével új, ígéretes lehetőségeket nyitott meg a betegek pathogenesisének tisztázásában, osztályozásában, a génszintű diagnosztikában, a modern terápiás eljárások kidolgozásában. A DNS diagnosztika, a mutáció analízis mintegy 10 000 betegség esetében vált elérhető gyakorlati módszerré. Örvendetes, hogy mára Magyarországon is számos kiváló molekuláris genetikai laboratórium működik.

A monolocusos (monogénes) öröklődő betegségek közül példaként említhető a neurofibromatosis, melynek a korábban ismert két típusa helyett a genetikai kórokok, a génmutációk megismerésével jelenleg nyolc különböző fajtája különíthető el.
Bár egyes monolocusos genetikai betegségek az esetek többségében klinikai tüneteik alapján egyértelműen felismerhetők (osteogenesis imperfecta, craniosynostosisok, stb.), a genetikai tanácsadás, a praenatalis, magzati diagnosztika érdekében alkalmanként szükséges a betegség hátterében álló mutáció azonosítása. Az egyes gének szerkezetében lehetnek olyan változások, amelyek ugyan kimutathatók a modern molekuláris biológiai vizsgáló módszerekkel, azonban látható fejlődési rendellenességet, enzim defectust, kóros tünetet nem okoznak. Ezeket a változásokat gén polymorphismusoknak nevezzük. Az egyéni genetikai különbségek, a variabilitás fontos tényezői, a betegségekre való fokozott hajlamosság, a gyógyszerhatásokra kialakuló válasz és a betegségek kimenetelében játszott szerepük tisztázása a jelenlegi kutatások egyik ígéretes területe.

A gének szerkezetének azokat a módosulásait (nukleotid bázisok deletiója, cseréje, stb.), melyek új fenotípust eredményeznek, mutációknak nevezzük.

A polimeráz láncreakció (PCR), a gének szekvenálása az 1990-es évek óta nagyszámú súlyos veleszületett anyagcsere megbetegedés génszintű diagnosztikáját teszi lehetővé. A cisztás fibrosis kialakulásában mára 1400-nál több CFTR gén mutáció vált ismertté, Közép-Európában, így hazánkban is a leggyakoribb a betegek kb. 60 %-ában kimutatható delta F508 mutáció.

A fenilketonuria (PKU) klasszikus formájában a fenilalanin hidroxiláz (PAH) gén különböző mutációinak azonosítása nem a szűrőprogram része, hanem a "jóindulatú" és "rosszindulatú" mutációk elkülönítésével fontos prognosztikai adatot szolgáltat a beteg gyermekeket gondozó orvosok számára. A hypertrophiás  cardiomyopathia kialakulásában szereplő számos gén vizsgálata az utóbbi évek molekuláris biológiai fejlődésének és sikeres kezelési eljárások bevezetésének eredménye.

A DNS diagnosztika a lysosomalis tárolási betegségek (Gaucher-kór, I. típusú mucopolysaccharidosis, Fabry-kór, Pompe-betegség) minél koraibb felismerésének is alapvető módszere. E kórképekben ma már eredményes enzimpótló kezelés adható, melynek sikere nagyban függ a kezelés kezdetének időpontjától. A klinikánkon több éve kezelt Fabry-kóros betegek iv.enzimpótló terápiájának eredményei alapján is egyre sürgetőbb feladatnak látszik, hogy a kezelés nélkül 1 éves korig halállal végződő Pompe-kóros újszülötteket, fiatal csecsemőket felismerjük, és azonnal elkezdhessük kezelésüket. A súlyos betegség lehetőségére kell gondolni, ha a gyermek izomhypotoniáját egyre fokozódó cardiomyopathia kíséri, és a kreatin foszfokináz (CK) enzim aktivitása jelentősen emelkedett. A normális értelmi fejlődést mutató csecsemők nyelve nagyobb, ez a jel is segíthet a korai felismerésben. A pontos diagnózis alapja az enzimdefektus és a génhiba kimutatása. 

A molekuláris biológia módszerei a gyermekkori haematológiai malignus betegségek és daganatok diagnosztikai fegyvertárának is lényeges elemei. Az akut leukaemiákban és lymphomákban előforduló génátrendeződések kimutatása, a "minimal residual disease" felismerése a betegség kimenetelét döntően befolyásoló tényező. A génvizsgálatok a retinoblastoma, neuroblastoma és a Wilms –tumor kialakulásának magasabb kockázatával járó kórképek (aniridia, Beckwith-Wiedemann syndroma) felismerésének és a genetikai tanácsadásnak ma már elengedhetetlen elemei.

A XXI. század biológiai fejlődését meghatározó genomika, a mikroarray vizsgálatok, a proteomika kutatási eredményei a gyermekkori megbetegedések korai pontos diagnózisát, egyre több kórkép esetében új, eredményes kezelést és az életminőség lényeges javítását szolgálják.

