FIBULL

2011 Huntingtons sjukdom - ett ar av
forskning

Vi blickar tillbaks pa ett ar av forskning pa Huntingtons sjukdom - och HDBuzz forsta ar

@ Av Professor Ed Wild 2 januari2012 Redigerad av Dr Jeff Carroll
¥

Oversatt av Dr Jimmy Sundblom Férst publicerad den 31 december 2011

011 var ett ar fyllt av stora handelser, och nyheterna nar det géllde Huntingtons

sjukdom var inget undantag. Fran starten av HDBuzz och tillvixten av det globala

HS-natverket till spannande framsteg inom grundforskning och en évertygelse om
att effektiva behandlingar &r narmare dn nagonsin. Var arskronika for 2011 tittar tillbaks -
och framat.

HDBuzz, ar ett

Nar vi tryckte pa knappen och slappte HDBuzz den 17 januari 2011, var vi lite tveksamma till
huruvida nagon skulle vara intresserad. Men aterkopplingen vi fick fran lasare nastan direkt
overtygade oss om att vi snarast underskattat den térst som finns efter palitliga, begripliga
nyheter om Huntingtons sjukdom (HS) och forskningen. Att lasa era meddelanden och méta
er lasare i verkligheten ar en standig kalla till inspiration och driver oss vidare.

Med lite tur. sa far vi se en studie av ett gen-nedtystande ldkemedel pa patienter med
Untingtons sjukdom under 2012

HDBuzz har frodats. Under 2011 vaxte vart antal bidragsgivare fran tre till inte mindre an
tolv HS-familjeorganisationer. HDBUZZ ar nu den ledande kallan for nyheter om HS-

forskning, och syndikerar nyheter till nitton stora HS-webbsidor. | september var HDBuzz
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nya vinkel nar det galler vetenskaplig kommunikation amnet for en ledarartikel i den erkanda
vetenskapliga tidskriften Trends in Molecular Medicine.

Och, tack vare ett global team bestaende av 55 frivilliga 6verséattare (tack allihopa - ni
rockar!), sa finns vara artiklar nu tillgangliga pa tio sprak - med fler att vanta. (For att byta
sprak, klicka pa jordgloben i det 6vre hégre hornet pa HDbuzz.net.)

Om du laser det hér, sa ar du i gott séllskap. HDBuzz har nu mellan 60-70.000 besdkare per
manad och 6ver 2.200 som féljer HDBuzz via email, Twitter och Facebook.

Och framtiden da? Tja, vi ar valdgit glada att kunna s&dga att framgangarna med HDbuzz
under 2011 har 6vertygat oss om att fortsatta tills vidare. Vara tre huvudbidragsgivare - the
HD Society of America, Huntington Society of Canada och HD Association England & Wales
- har alla gatt med pa att bidra med resurser hela 2012 och framéver. Och hidng med for
spannande nyheter nar det galler ytterligare stod nu tidigt under 2012.

Forskningens “pipeline”

Ett av huvudsyftena med HDBuzz ar att 6ka medvetenheten om hur nya lakemedel
utvecklas och godkanns. Vi tror att om man 4r medveten om hur manga experimentella
behandlingar som finns i “pipelinen” - fran valdigt tidiga experiment till kliniska férsok pa
manniskor - sa kan den frustration HS-patienter ofta kan kdnna nar behandlingar saknas,
och den besvikelse man kan kanna nar en viss behandling misslyckas, minska.

CHDIs arliga terapikongress i februari var en utmarkt moéjlighet att lyfta fram detta. HDBuzz
gav er dagliga uppdateringar och intervjuer fran konferensen. Vi blev imponerade av den
bredd som visades upp, behandlingar i alla olika utvecklingsfaser och speciellt av arbetet
som medicinska kemister gor - manniskorna som “designar” Iakemedel sa att de kan
attackera ett visst mal. Konferensen paminde oss ocksa om att nagra av de smartaste
manniskorna i varlden jobbar tillsammans, dag och natt, for att hitta behandlingar mot HS.

Ett ar med kliniska forsok

Det var ett blandat ar nar det galler kliniska HS-studier. Stora studier av tva lakemedel -
minocycline och dimebon - vilka testades som maéjliga bromsmediciner - var negativa, och
utvecklandet av dessa har avstannat.

Sjalvklart hade vi 6nskat att det kommit positiva resultat fran dessa studier, men de later
oss upprepa ett favoritbudskap: vetenskap ar an kumulativ process - det ror sig alltid
framat. Negativa resultat hjalper oss att fokusera pa utvecklandet av andra,
forhoppningsvis battre, Iakemedel, och under tiden sa har de hjalpt oss att utveckla
infrastrukturen for att kunna kora framtida studier mer effektivt.

2011 var ocksa ett turbulent ar for NeuroSearch och utveclingen av deras lakemedel mot
rérelsestoérningen vid HS - Huntexil (ocksa kdnt som ACR16 och pridopidin). Resultaten fran

tva kliniska studier - MermaiHD i Europa och HART i USA - visade endast en svag effekt pa
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formagan att kontrollera viljeméssiga rorelser. | somras meddelade de europeiska och
amerikanska lakemedelsverken att foretaget behdver gora ytterligare en storre studie (‘fas
3’) innan de kommer att 6vervaga ett godkannande av Iakemedlet. NeuroSearch
omstrukturerades i hostas for att kunna fokusera sin verksamhet till Huntexil - och vi vantar
pa nyheter om den planerade studien.

| februari intervjuade vi Novartis Globla verksamhetschef for Neurovetenskap och
imponerades av arbetet som féretagets HS-forskningsteam gér. | november naddes vi av
den trakiga nyheten att novartis stanger sitt Neurovetenskapliga forskningscenter i
Schweiz. Inte vad vi ville héra, men vi far en viss trost av att Novartis HS-forskningsteam i
Massachusetts fortsatter sitt arbete, och Novartis arbete inom faltet har tvekldst gett oss
vardefulla framsteg som kan hjalpa oss alla som letar efter effektiva behandlingar.

Medicinerna kommer

Familjer med Huntingtons sjukdom siger ofta att de fatt hora att mojliga behandlingar ligger
‘ungefar fem ar fram i tiden’ - de senaste tjugo aren. Tempot i den vetenskapliga processen
kan vara plagsamt langsamt, men Varldskongressen fér Huntingtons sjukdom i Melbourne i
september (kolla in var OzBuzz-del!) pamindner oss om de manga behandlingar som redan
testas, eller som kommer att na kliniska studier inom det ndrmaste aret.

HS-‘pipelinen’ inehaller manga tankbara behandlingar i alla olika utvecklingsstadier

Fraga hundra HS-forskare vad de tror ar den mest lovande framtida behandlingen fér HS
och det ar troligt att de flesta kommer att svara nedtystning av gener. Nedtystning av
gener ar for HS ungefar vad avstangning av kranen ar for ett bad som svammar over.
Nedtystande behandlingar angriper meddelarmolekylen som gor att cellen tillverkar det
skadliga huntingtin-proteinet. Férhoppningen &r, att genom att “tysta ned” den genen pa
det har sattet ska forhindra skador och lata cellerna aterhamta sig.

2011 var ett stort ar for nedtystning: flera forskarlag har sett en effekt vid behandling av
djurmodeller med HS - inte bara en bromsande effekt utan ocksa aterhamtning. | oktober
kunde vi rapportera arr ett forsok att stdnga av bara den muterade genen, medan man
Iamnar den friska kopian intakt, hade fungerat hos moéss. Nu har inte mindre an tre
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oberoende grupper rapporterat framgangsrika sdkerhetsférsok i primater, ett avgérande
sista steg innan forsék pa manniska kan inledas. Nu &r racet igang for att starta dessa
forsok. Med lite tur kan atminstone en komma igang innan vi skriver 2013 i almanackan.

Bortom nedtystning sa finns det flera Iakemedel i eller néra kliniska forsok. AU’s
Paddington-projekt undersoker en sirtuin-1-hammare vid europeiska centra (en artikel om
sirtuiner kommer snart pa HDBuzz...). Pfizer bland andra jobbar med hdmmare av enzymet
fosfodiesteras, vilka skulle kunna forbattra synapsfunktionen, kopplingarna mellan
nervceller. Prana Biotech presenterade nyligen en fas 2-studie av PBT2, ett lakemedel som
interagerar med koppar, som ska starta i Australien och USA. Ytterligare andra HS-studier
planeras just nu.

Denna utveckling sker mot bakgrunden av ett globalt HS-natverk som ar storre och battre
organiserat an nagonsin tidigare. Tack vare avgérande studier som PREDICT-HD och
TRACK-HD har vi nu en ganska bra uppfattning om hur vi bast ska testa dessa lakemedel.

Fran sma fron...

Men om dessa lakemedel inte fungerar, eller inte racker till for effektiv behandling av alla
patienter? Tja, det finns dussintals andra potentiella behandlingar i tidigare faser av
“pipelinen”, vilka stods av olika forskarlag 6ver hela varlden. Under 2011 rapporterade vi om
framgangsrika djurforsok nar det galler flera nya strategier - hdmning av KMO,
proteinveckning, melatonin, dantrolen och hdmning av HDAC, bara for att ndmna nagra.

2 u

Och det ar verkligen ingen brist pa “cool” forskning som hander i den grundvetenskapliga
delen av “pipelinen”. Nagra av vara favoriter under det gangna aret var ny kunskap om
formen och funktionen hos muterat och friskt huntingtin; spannande studier som visade att
muterat huntingtin kan paverka funktionen hos mikroskopiska sma har som kallas cilier; och
mer och mer bevis for att HS ar en sjukdom som paverkar hela kroppen, till exempel
hormoner och matsmaltning, inte bara hjarnan.

Nar vintern nu ar som morkast, gillar vi att tanka oss dessa nya upptacker som snoflingor
som landar pa toppen av en glaciar. En ensam snéflinga kan inte géra mycket pa egen hand,
men tillsammans kan de flytta berg.

Framtidsutsikter

Vi vet inte vad 2012 kommer att fora med sig, och vi ar valdigt medvetna om att for alla som
har sjukdomen, eller bar pa risken att fa sjukdomen, sa tickar klockan ob6nhérligt. Som tur
ar sa stannar forskningen heller aldrig av, och dven om vi inte kan beréatta exakt nar
effektiva behandlingar mot HS kommer att finnas, sa ar vi 6vertygade om att HS kan
behandlas, och den stunden vi alla vantar pa narmar sig dag foér dag.

Eftersom det ar dags for nyarsloften, har ar vart: vi lovar att fortsatta jobba hart for att halla
er uppdaterade med de senaste forskningsnyheterna genom hela 2012.
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Vi vill passa pa att tacka er, vara lasare, for att ni gjort HDBuzz till en sadan framgang under
det forsta aret. Er entusiasm fortsatter att inspirera oss, och vi ser fram emot att kunna
erbjuda mer valgrundade forhoppningar under ett 2012 fyllt med spannande nyheter och
haftig vetenskap.

Férfattarna har inga intressekonflikter att uppge. Fér mer information om var
informationspolicy se vara FAQ

© HDBuzz 2011-2024. Innehallet pa HDBuzz &r fritt att dela,under en licens Creative Commons
Attribution-ShareAlike 3.0 Unported License.
HDBuzz &r inte en kélla for medicinska rad. Mer information tillganglig franhdbuzz.net
Skapad 17 januari 2024 — Nedladdad fran https://sv.hdbuzz.net/066

Nagra texter pa denna sida har dnnu inte dversatts. Texten visas nedan pa dess orginal sprak. Vi arbetar med att
Oversétta allt innehall sa snart som majligt.
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