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Vanligt féorekommande fragor, Januari 2011
e Vad orsakar Huntingtons sjukdom? *

HS (Huntingtons sjukdom) orsakas av en genetisk forandring (mutation) i den genetiska
koden (DNA-molekylen) i en specifik gen som producerar ett aggviteamne som kallas
Huntingtin (HTT). Mutationen férandrar dggvitedmnets funktion sa att nervceller i vissa
delar av hjarnan fungerar samre och aven kan sluta fungera helt.

e Vad betyder CAG? *

Alla med HS har samma grundlaggande typ av mutation. Det ar en utvidgning av en normal
repetitiv bit av DNA pa kromosom nummer 4. Kromosomer ar langa bitar av DNA som ar
kedjor av miljontals “baser”. Varje bas ar som bokstaver i alfabetet och stavningen av ett
ord. Varje bas ar en av 4 kemikalier (adenin, cytosin, guanin, tymin). Dessa baser ar
forkortade som A, C, G eller T.

| borjan av allas HS-gen finns en repetitiv stracka av tre bokstaver - CAG. Hos personer
utan HS, ar dessa tre baser upprepade mindre dn 35 ganger - vanligtvis ca 17 ganger.
Personer med 36 eller mer upprepningar av CAG kommer att utveckla HD om de lever
tillrackligt lange. Traditionellt uttalas CAG som tre separata bokstaver C-A-G och inte som
ett ord.

e Hur orsakar ett utokat CAG Huntingtons sjukdom? *

Proteiner ar gjorda av byggstenar som kallas aminosyror. Tre-bas-sekvensen CAG i en gen
ar en instruktion for att lagga till en aminosyra som kallas glutamin till en véaxande protein.
Sa manga CAG upprepningar som det finns i en huntingtin gen, sa manga glutaminer
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kommer att finnas i det fardiga proteinet. S3, till exempel personer med 42 CAG
upprepningar producerar ett huntingtin protein med 42 glutamin block i borjan.

Forskare har forkortningar for olika aminosyror. Glutamin &r férkortat “Q”, ar sa Huntingtons
sjukdom kallas ibland en “polyglutamine sjukdom” eller “polyQ sjukdom”.

N&r huntingtin proteinet innehaller for manga glutamin block, har det en annan form &an det
normala proteinet, och beter sig annorlunda ocksa. Dessa skillnader gor att onormala
proteiner blir skadliga for cellerna, och det ar detta skadliga beteende som gor att cellerna
inte fungerar och dor.

Det ar icke fungerande och déende neuroner (hjarnceller), och andra celler, som orsakar
symtomen pa HS.

*Kan man tala om nar nagon kommer att uppleva symptom pa HD? *

Om vi tittar pa tusentals HS-patienter, finner vi att i genomsnitt, tenderar méanniskor med
langre CAG-repetetioner att ha en tidigare aldersdebut av HS-symtom. | extremfall far
personer med mycket langa upprepningar en svar form av HS med sjukdomsdebut i
barndomen. Detta kallas ofta for Juvenil HS eller JHS. HS-patienter med sjukdomsdebut i
vuxen alder har CAG upprepningar som &r lagre 4n unga HS-patienter. Den genomsnittliga
langden for upprepningar hos HS-patienter ar ca 44. Det ar viktigt att notera att mojligheten
att forutsaga debutaldern genom langden av CAG-upprepningar inte ar exakt. Tva personer
med samma CAG upprepningar kan borja uppleva symtom vid mycket olika aldrar - med
manga ar eller decenniers skillnad. Pa grund av detta &r CAG-upprepningar anvandbara for
vetenskaplig och medicinsk forskning, men ar inte sarskilt upplysande for de flesta
manniskor som forsoker forutsaga sin egna forvantade sjukdomsdebut.

e Min van / bror / mamma far ett visst Idkemedel for HS - tycker ni att jag ska testa det*

HDBuzz inte kan ge personlig medicinsk radgivning. Alla beslut om behandling av HS-
symptom bor efterstravas i samrad med din ldkare. Tyvarr har ingen behandling eller
lakemedel visats fordroja eller forhindra symtomen pa HS hos manniskor. Men det finns
“massor” av behandlingar som kan hjalpa manga av de symptom som finns i HS, och olika
manniskor kan dra nytta av olika behandlingar. Fraga din HS-lkare vilka behandlingar som
eventuellt kan vara till hjalp for dig.

e Hur ar det med kosttillskott? Kan ni beratta vilka kosttillskott som kan anvandas, och
hur mycket man ska ta? *

Nej. Massor av manniskor med HS tar kosttillskott som kreatin, coenzym Q och manga
andra, men hittills har inget tillskott visats bromsa sjukdomen nar det testats i en
randomiserad, dubbelblind placebokontrollerad studie (som ar den basta typ av
vetenskaplig studie for att besvara dessa fragor). Det ska inte sdgas att dessa tillskott
definitivt inte fungerar, utan endast att de inte har visat sig gora det. Tills de har det, kan
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HDBuzz inte rekommendera nagot kosttillskott eller behandling. Ett antal sajter pa natet ger
rad om hur kosttillskott anvands for dem som vill dvervaga att ta dem - till exempel
HDAC.org och HDlighthouse.org

e Finns det alternativa behandlingar for HS? *

Det finns ett antal individer och organisationer som marknadsfor “alternativa” behandlingar
for HS. Manga av dessa sasom motion, massage etc. - kan vara till stor hjalp for manga
patienter. Andra alternativa terapier, som ofta marknadsférs som “botemedel”, bland annat
hajcell injektioner, stamcellsinjektioner och olika dieter. Det finns inga bevis for att sddana
behandlingar ar effektiva for att bromsa utvecklingen av HS - och det kan faktiskt vara
skadligt. Vi rekommenderar att du talar med en lakare med erfarenhet av att ta hand om
HS-patienter innan man 6vervager nagon behandling. Men sjalvklart, om vetenskapliga
studier presenteras att “alternativa” behandlingar ar effektiva, kommer du att héra om det
fran HDBuzz. Det &r vart att tanka pa att en alternativ medicin som har visat sig fungera,
automatiskt blir medicin.

e Ar det sant att lakemedelsforetagen inte bryr sig om HS? *

Vi pa HDBuzz tror att Iskemedelsforetagen har en avgorande roll for att utveckla effektiva
behandlingar foér HS-patienter. De har erfarenhet och formaga att driva kliniska prévningar
som kommer att visa om lakemedel ar effektiva. Forr i tiden, kan det ha varit sant att
lakemedelsforetagen inte agnade mycket resurser till HS. Detta har forandrats, och idag har
manga lakemedelsforetag program for HS forskning. HDBuzz stédjer inga enskilda foretag
eller program, och far ingen finansiering fran nagot lakemedelsféretag, men vi ar glada dver
att bade stora lakemedelsbolag och mindre bioteknikforetag nu har seriésa program och
resurser som avsatts for HS-forskning.

Férfattarna har inga intressekonflikter att uppge. Fér mer information om var

informationspolicy se vara FAQ
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