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Genetiken bakom typ 1-diabetes

Mycket har hint vad giller forstaelsen
av den genetiska bakgrunden till typ
1-diabetes, men dnnu kravs omfattande
arbete innan de vetenskapliga framste-
gen kan resultera i klinisk praxis, enligt
en artikel publicerad i tidskriften New
England Journal of Medicine.

Forfattarna har gjort en sammanstall-
ning av kunskapen om den genetiska
bakgrunden till typ 1-diabetes. Det
tycks i dag sta klart att flera gener sam-
verkar med miljéfaktorer for att sjukdo-
men ska uppkomma. Det mest intres-
santa omradet i genomet nir det giller
typ 1-diabetes ir en stor region som ko-
dar fér antigenpresenterande HLA- mo-
lekyler, som ir centrala for immunfor-
svaret. Denna region ar beldgen pa kro-
mosom sex och rymmer flera hundra
gener.

Att HLA-regionen ir hogintressant for
typ 1-diabetes har lange varit kint, men
kopplingen har nyligen bekréftats yt-
terligare i flera sk genome-wide-associ-
ation-studier. Dessa studier har dessut-
om kopplat andra omraden i arvsmas-
san till typ 1-diabetes, &ven om dessa

inte tycks spela sa stor roll som HLA-re-
gionen. Ett sadant identifierat omrade
ar genen CLEC16A, vars funktioni stort
ar okidnd. Denna gen har tidigare &ven
kopplats till multipel skleros, som i lik-
het med typ 1-diabetes ir en autoim-
mun sjukdom, vilket gér denna del av
arvsmassan intressant nir det giller
just utvecklingen av autoimmuna sjuk-
domar.

Parallellt med s6kandet efter riskgener
for typ 1-diabetes har mycket arbete
lagts ned péa att koppla olika virus och
bakterier till sjukdomen, t ex coxsackie-
virus B4. Annu ir dock kunskapen om
vilket eller vilka agens som utl6ser typ
1-diabetes och hur dessa samverkar
med olika riskgener relativt begrinsad.

Utvecklingen av typ 1-diabetes borjar
med en forsta fas, da den autoimmuna
destruktionen av betacellerna initieras
och eskalerar utan att detta resulterar i
symtom for den drabbade. Mycket tyder
pa att man skulle kunna ha mycket att
vinna pa att intervenera under denna
fas med exempelvis immunsupprime-
rande ldkemedel. Detta kriaver emeller-

»Genetikern James Neel
konstaterade uppgivet att
’diabetes dr en genetikers
mardrom’ i en artikel

fran 1976.«

tid att drabbade individer upptéicks ti-
digt, helst innan de far symtom. For att
detta ska vara praktiskt mojligt skulle
okad genetisk kunskap kunna spela en
avgorande roll och bidra till att hogrisk-
individer kan identifieras.

Genetikern James Neel konstaterade
uppgivet att »diabetes ar en genetikers
mardréme«ien artikel fran 1976. Riktigt
sé illa skulle de flesta inte beskriva si-
tuationen i dag, men det kommer att
kriavas omfattande arbete och sannolikt
drdja flera ar innan den 6kade kunska-
pen om genetiska faktorer gor avtryck i
den kliniska vardagen.
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Autistiska barn daliga pa att uppfatta manskliga rorelser

Redan i 2-arsaldern mirks skillnader i
hur barn med autism uppfattar mansk-
liga rorelser jaimfort med barn utan au-
tism. Det visar en forskargrupp fran
USA i en studie som presenteras i tid-
skriften Nature.

Forfattarna har utgéitt fran 76 barn i
2-arséldern. Av dessa hade 21 diagnosti-
serats med autism, medan 6vriga inte
fatt denna diagnos. Foérfattarna lit bar-
nen titta pa en skirm med tecknad film.
Filmen bestod av prickar som rorde sig.
I vissa fall rérde sig prickarna slump-
méssigt, och i andra fall utgjorde prick-
arna ménskliga rorelser. Dessa rorelser
skapades genom att ménniskor filma-
des med en drikt pa sig dir en prick
fésts vid varje led. Hur barnen reagera-
de pa filmen méttes med en teknik som
normalt anvinds nir man utvecklar da-
taspel och som bygger pa att barnens
blickmonster foljs.

Det visade sig att barn som inte hade
autism identifierade rorelser pa skar-
men som utgjordes av manskliga rérel-
ser och fokuserade sirskilt pad dessa.
Barnen med autism tycktes daremot

1720

inte uppméarksamma ménskliga rorel-
ser. I stéllet fokuserade de pa rorelser
som var korrelerade med ljud. En in-
tressant aspekt kopplat till detta ar att
forfattarnavid tidigare undersékningar
noterat att barn med autism tycks titta
mer pd munnen nér de ser pa en mén-
niska som talar - detta till skillnad fran
barn utan autism, som i stérre utstrack-
ning fokuserar pa 6gonen.

Forfattarna konstaterar sammantaget
att barn med autism i storre utstrack-
ning tycks koncentrera sig pa »fysiska«
aspekter som hur ljud och synintryck
hér ihop, till skillnad fran andra barn
som lagger mer vikt vid sociala kompo-
nenter - 6gonen férmedlar ju som be-
kant mycket information om en mén-
niska.

Nyfédda ménniskor 4r extremt sar-

Barnen med autism tycktes
ddremot inte uppmarksamma
manskliga rorelser. | stdllet
fokuserade de pa rérelser som
var korrelerade med ljud.

bara, och egenskapen att kunna detek-
tera maénskligt rorelsemonster tycks
vara djupt rotad. Detta géller for ovrigt
inte bara for méinniskor; egenskapen
finns hos manga arter och tycks ha be-
varats under evolutionen. Det beror
sannolikt pa att den utgor en visentlig
overlevnadsfordel. Det dr sannolikt ett
effektivt skydd mot hot att tidigt i livet
kunna uppfatta att rorelser i omgiv-
ningen kommer fran den egna arten.

Denna egenskap tycks dock saknas eller
vara nedreglerad hos méinniskor med
autism. Vad detta beror pa ar inte klar-
lagt. Klart &4r dock att rénen innebér ny
kunskap kring den tidiga neurologiska
utvecklingen hos individer med autism.
Dessutom kan studien i forlingningen
komma att bidra till 6kade mdjligheter
till tidig diagnostik av autism.
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