FIBULL

Ilgennem en bredere linse: De ikke-motoriske
symptomer ved HS

Savnforstyrrelser debuterer for motoriske problemer i HS.

Skrevet af Melissa Christianson 26. februar 2016 Redigeret af Dr Jeff Carroll
Oversat af Regina Reynolds Oprindelig offentliggjort 25. januar 2016

ange almindelige beskrivelser af HS fremhaever kun de motoriske symptomer og
maler derfor et ufuldstaendigt billede af den virkelige sygdom. HS forarsager
bade motoriske og ikke-motoriske symptomer, der tilsammen pavirker hele
kroppen. Forskere benytter nu en bredere linse end tidligere og undersgger alle HS-
symptomerne og hvordan de er relateret.

At zoome ud

Selvom fjernsynsprogrammer og film ofte skildrer Huntingtons Sygdom (HS) som en
motorisk lidelse, sa ved enhver i HS-feellesskabet, at dette billede er meget
oversimplificeret. En bedre forstaelse af HS kraever, at man zoomer ud og ser pa
sygdommen gennem en bredere linse. HS er i virkeligheden en systemisk sygdom (pavirker
hele kroppen), der pavirker mange forskellige dele af kroppen og aspekter af livet; de ikke-
motoriske symptomer kan veere lige sa edelaeggende som de mere berygtede motoriske
symptomer.
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HS er ikke kun en motorisk lidelse, men er i virkeligheden en systemisk sygdom, der
pavirker mange forskellige dele af kroppen og aspekter af livet.

Foto af: Freelmages.com

Vores voksende forstaelse af HS som en systemisk sygdom bringer nye spgrgsmal. Hvad er
de allerfarste tegne og symptomer pa HS? Hvordan er forskellige symptomer relateret? Er
de sene HS-symptomer pavirket af tidlige symptomer?

| dette indleeg, vil vi tale om ny forskning, som forseger at besvare disse spargsmal.

Et naerbillede af symptomerne

Denne nye forskning fokuserer pa hvordan HS-symptomer forstyrrer to af de vigtigste
aspekter af sundhed: savn og kropsveegt.

Lad os starte med sgvn. Nar du ser pa hvor meget vi mennesker sover, far du en idé om
hvor vigtig sevnen er for os: en gennemsnitlig person bruger mere tid pa at sove end pa at
arbejde, se fjernsyn, lave mad og gere rent tilsammen.

Til gengeeld lider HS genbaerere af sgvnforstyrrelser; disse begynder tidligt i
sygdomsforlgbet og pavirker bade mangden og kvaliteten af sevnen. Som [tidligere] naevnt
(http://en.hdbuzz.net/115) vagner mennesker med HS oftere og sover mere uroligt end
personer uden sygdommen. Vi ved ikke praecis hvorfor disse sgvnforstyrrelser opstar, men
unormale niveauer af hormonet melatonin kan veere involveret (lees mere om melatonin ved
HS her).

Dette sgvntab er vigtigt fordi sevnmangel - selv for raske mennesker — er forbundet med en
hel masse fysiske og psykiske problemer. Risikoen for hjerteanfald, vagtegning, kognitive
problemer samt mange andre sundhedsmaessige problemer vokser, nar vores sgvn
forstyrres.

HS-patienter oplever ofte ogsa tiltagende vaegttab og lav kropsvaegt i sygdomsforlgbet.
Forskere undersgger stadig arsagen til disse symptomer, men vi ved allerede, at det ikke
bare skyldes en reduktion af fedeindtag. Disse symptomer kan i stedet vaere en konsekvens
af eendringer i energibalancen og/eller stofskiftet. Ligesom med se@vn kan disse symptomer
forarsage yderligere sundhedsmaessige problemer i personer med HS.

P& grund af lighederne imellem de problemer, som kan forarsages af henholdsvis
sgvnmangel og vaegttab/lav kropsveegt har nogen forskere spekulet over, om problemer
med s@vn og stofskiftet kan forveerre, og maske endda udlgse, andre HS-symptomer. Hvis
det er tilfaeldet, ville disse problemer dukke op meget tidligt i sygdommen, for andre
symptomer opstod. Problemet er, at vi ikke ved om dette er tilfaeldet (eller €j), fordi ingen
nogensinde har fastslaet hvornar (og om) savn- og stofskifteforstyrrelser rent faktisk
begynder i HS.
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Formulering af spargsmalet

For at besvare dette spgrgsmal designede en gruppe forskere pa Cambridge Universitet,
ledet af Dr. Roger Barker, et studie, som havde til formal at undersege sevn og stofskifte
ved HS.

For at besvare spargsmalet om hvornar problemer med savn og stofskiftet opstar i HS, har
en gruppe forskere undersogt begge dele i forskellige HS sygdomsstadier.

Foto af: Freelmages.com

| deres undersggelse samlede Barkers hold tre grupper af forsegspersoner: personer uden
HS, personer med prasymptomatisk HS (som ikke havde nogle motoriske symptomer
endnu), og personer med tidlig HS (der havde milde motoriske symptomer). Fordi
forsegspersonerne alle havde forskellig helbredstilstand og var i forskellige
sygdomsstadier, gav det forskerne mulighed for at undersgge hvordan HS-symptomerne
udviklede sig under sydomsforlgbet.

Forsegspersonerne blev grundigt undersagt i laboratoriet og i “det virkelige liv’ ved hjaelp af
spergeskemaer, bevaegelses- og hjernebelge-overvagning, blodpraver, og malinger af
energiforbruget. Ved at undersage forsagspersonerne sa grundigt gav det forskerne tillid
til, at uanset hvad de observerede, ville det afspejle det, der sker i HS.

Et billede dannes

Denne forskning afslgrede et interessant billede af sgvn og stofskifte i HS.

Problemerne med sevnen begyndte allerede i labet af den preesymptomatiske periode og

var tydelige laenge for de motoriske symptomer begyndte. Ligesom i de senere HS

sygdomsstadier var disse problemer primaert med til at forstyrre kontinuiteten af sevnen:
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preesymptomatiske forsegspersoner vagnede oftere, havde mere tid hvor de var vagne
midt om natten og sov mere uroligt end deres raske modparter. Disse problemer udviklede
sig gradvist og blev veerre i Iobet af de tidlige sygdomsfaser.

I modsaetning hertil forekom tilsvarende stofskifteproblemer ikke for debuten af motoriske
symptomer. Faktisk observeret forskerne ikke nogle overbevisende metaboliske forskelle
mellem raske frivillige og personer med praasymptomatisk eller tidlig HS. Dette fund var
overraskende, da et fremadskridende vaegtab/lav kropsveegt ofte ses ved HS, men
resultaterne er allerede blevet bekraeftet af en anden uafhangig undersggelse ledet af Dr.
Thomas Warner ved University College London.

Et klarere billede

Tilsammen giver disse resultater os et klarer billede af de ikke-motoriske symptomer i HS.

For det forste viser resultaterne, at sgvnforstyrrelser er blandt de farste HS-symptomer.
Sevnforstyrrelserne begynder for de motoriske symptomer - samtidigt med, at de tidligste
symptomer pa tab af demmekraft, hukommelse og andre kognitive faerdigheder (mere om
dette senere) begynder at vise sig.

For det andet fremhaever disse resultater rollen af den lille del af hjernen, der hedder
hypotalamus, ved HS. Hypotalamus er pa starrelse med en mandel, men den spiller en
vigtig rolle i reguleringen af sevn og vagenhed. Hvis aendringer i denne lille del af hjernen er
ansvarlig for savnproblemer i HS, sa ville disse vaere blandt de tidligste hjerneaendringer,
som forekommer i HS. En bedre forstaelse af disse tidlige andringer kunne give os et godt
grundlag for at forsta de mere udbredte hjerneforandringer, der sker i de senere stadier af
HS.

For det tredje; fordi sevnforstyrrelserne var lette at male kunne de maske potentielt bruges
som en ny biomarkear for debut eller udviklingen af HS. Biomarkegrer er undersagelser, som
maler eller forudsiger udviklingen af sygdomme som HS, og de er vigtige, fordi de tillader
objektiv beskrivelse af sygdommen. Kunne man identificere et aspekt af sgvn, der kunne
overvages over tid pa en ikke invasiv made, kunne det vaere en god biomarker og dermed et
veerdifuldt veerktej at benytte ved kliniske forseg. Og i sidste ende kunne sadan en
biomarker vaere med til at forudsige hvornar en given person vil udvikle motoriske
symptomer.
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Fordi utilstraekkelig sevn volder mange problemer for evnen til at taenke, er det fristende at
forestille sig et scenarie, hvor tidlige savnforstyrrelser forarsager kognitive problemer i HS.

Foto af: Freelmages.com

Som det sidste sa understreger undersggelsen hvor vigtigt det er at teste vores ideer om
hvad der sker i HS, for der blev jo ikke fundet tydelige stofskifteforstyrrelser — sa nogle
gange tager vi fejl. Det var en attraktiv idé at forklare den lave kropsvaegt med andringer i
stofskiftet, men de nye data understotter ikke idéen. Det er rigtig fint at finde ud af det nu,
for sa kan vi komme videre, mens vi leder efter en anden, bedre forklaring pa hvorfor
andringerne i kropsvaegt opstar i HS.

Et glimt af spekulation

Et af de mest spandende resultater fra denne undersegelse er, at sgvnforstyrrelserne
opstar samtidig med de tidligste symptomer pa tab af demmekraft, hukommelse og andre
kognitive feerdigheder opstar - imens folk stadigvaek opfattes som praesymptomatiske.

Dette fund er spaendende, fordi vi ved, at utilstraekkelig sevn volder mange problemer for
hjernefunktionen. For eksempel pavirker det moderate sevnunderskud, der opstar efter at
have vaeret vagen i 17 timer praestationerne pa samme made som en spirituspromille pa
0,05% og flere store historiske katastrofer (f.eks. Exxon Valdez olieudslippet fra Alaska i
1989, Challenger rumfaergekatastrofen, og Tjernobyl atomulykken) er til dels blevet
forklaret med menneskelige kognitive fejl forarsaget af ssvnmangel. Det er saledes rimeligt
at overveje, om de tidlige andringer i sgvnrytmen direkte kunne bidrage til kognitive
a&ndringer i de tidlige stadier af HS.

Selvom en sammenhzang mellem kognitive problemer og mangel pa savn i HS er en
interessant idé, er vi ned til at veere forsigtig med at antage, at det er sandt. For at forsta
hvorfor kan du overveje den falgende analogi. Forestil dig, at du undersgger kriminaliteten i
New York og opdager en sammenhang mellem smakriminalitet og salget af is: nar salget af
is boomer, stiger smakriminaliteten; nar salget af is dykker, falder smakriminaliteten.

| betragtning af den klare forbindelse mellem disse to begivenheder, ville du sa haevde, at
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salget af is forarsager smakriminalitet? Sikkert ikke. | stedet ville du komme til den meget
mere rimelige konklusion, at en anden faktor pavirker begge dele (f.eks. temperaturen - i
lebet af sommeren kan stigende temperaturer fere til bade stigende salg af is og
kriminalitet; i Iobet af vinteren er det for koldt til begge dele).

Vi bruger praecis den samme argumentation, nar vi taler om forholdet mellem savn og
kognitive mangler i HS. Selvom disse symptomer opstar samtidig og felges ad, sa har vi
ikke tilstraekkelige informationer endnu til at vide, om et symptom forarsager det andet
eller om begge dele er resultatet af en anden faktor. At skelne mellem disse muligheder er
et vigtigt spergsmal, som vil kreeve mere forskning.

Det store billede

Vi mener, at dette er en solid undersagelse, der viser, at sgvnforstyrrelser debutere for
abenlyse motoriske problemer i HS (mens det samme ikke ger sig gaeldende for
stofskiftsforstyrrelser), og vi glaader os til at se dette arbejde anvendt i udviklingen af
biomarkerer og forstaelsen af tidlige hjerneaendringer. Endvidere er vi fascinerede af
muligheden for at afdaekke en sammenhang mellem sgvn og evnen til at taeenke og afventer
spaendt forskning som arbejder videre med denne tankegang.

Samlet set er dette studie ogsa en rigtig god pamindelse om kompleksiteten af HS. Det
kraever, at der kigges med en bredere linse for at kunne forsta denne kompleksitet, og
identificere bade hvornar symptomerne opstar, og hvordan de interagerer; det er afgerende
for at bringe sygdommen og effektive behandlinger i fokus. Og til sidst - der findes allerede
ret gode laegemidler til behandling af savnleshed, sa mens vi venter pa effektive
behandlinger af HS anbefaler vi HS-patienter at tale med deres laager om disse!

Forfatterne har ingen interessekonflikter. For mere information om vores
offentliggerelsespraksis kig under FAQ...

ORDLISTE
Biomarker en hvilken som helst undersggelse - inklusiv blodprever, tests til
undersagelser af evnen til at taenke og hjerneskanninger - der kan male eller forudsige
udviklingen af en sygdom som HS. Biomarkearer kan gere kliniske afprgvninger af
laeegemidler hurtigere og mere palidelige.
Melatonin et hormon, der er vigtigt i regulering af sevhen og som produceres af
koglekirtlen
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