
2705läkartidningen nr 44 2010 volym 107

n nya rön

Orsakerna till ADHD är som bekant ett 
aktuellt forskningsfält. Att det finns en 
genetisk komponent i störningen är ing-
en nyhet. Nu presenteras en studie i 
Lancet där författarna tittat på geneti-
ken bakom ADHD. 

Studien bygger på ett material från 
Storbritannien med 366 barn mellan 5 
och 17 år med ADHD samt 1 047 friska 
kontroller. Inget av barnen med ADHD 
var diagnostiserade med autism eller 
schizofreni. Forskarna har letat efter s k 
copy number variants (CNV), vilket 
innebär att sekvenser i arvsmassan 
finns i för många eller för få kopior eller 
saknas helt. Man har fokuserat på stora 
CNV, vilket innebär att de är större än 
500 000 baspar. 

Det visade sig att CNV, i antal räknat, 
var generellt nästan dubbelt så vanligt 
bland barn med ADHD som bland kon-
trollerna. Tittar man specifikt på barn 
med ADHD och nedsatt intellektuell 
förmåga var CNV drygt fem gånger van-
ligare än bland kontrollerna. 

Intressant i sammanhanget är att 
många av de CNV man hittat finns på 
kromosom 16 inom områden i genomet 
som rymmer gener som kopplats till 
både autism och schizofreni och som 
även visats vara centrala för hjärnans 
utveckling. Än återstår dock att visa ge-
nom vilka biologiska mekanismer de 
noterade strukturella avvikelserna i ge-
nomet påverkar risken för ADHD.

Författarna skriver att de hoppas att 
studien ska bidra till en förändrad syn 
på ADHD, där dess biologiska orsaker 
hamnar i fokus, och att tillståndet inte 
ska avfärdas som en »social konstruk-
tion«, orsakad av faktorer som t ex då-
ligt föräldraskap eller dålig kost, vilket 
har förts fram i den offentliga debatten.
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Hypertoni hos barn, oavsett etiologi, re-
sulterar i betydande målorganskada, 
vilket kan leda till kardiovaskulär mor-
biditet och mortalitet senare i livet. Det 
framgår av en översiktsartikel, publice-
rad i Clinical Science.

Trots ökad uppmärksamhet på barnhy-
pertoni hos både barnläkare och sjuk-
vårdspersonal förblir en signifikant del 
av barn med hypertoni odiagnostise
rade och får därför ingen behandling. 
Trots svårigheter att precist bestämma 
prevalensen av barnhypertoni, och att 
denna skiljer sig en del beroende på et-
nicitet och geografiskt område, är pre-
valensen överlag på väg upp. Åtminsto-
ne en del av denna ökning av barnhy-
pertoni torde bero på den viktöknings-
trend som allmänt observeras i 
västvärlden, men flera faktorer kan 
medverka till etiologin och hypertonins 
svårighetsgrad.

Tillstånd som låg födelsevikt, heredi-
tet, inflammation och salt kan ha ett 
finger med i spelet. Det finns t ex ökan-
de bevis för att hypertoni kan vara ett 
proinflammatoriskt tillstånd, speciellt 
om barnet samtidigt är överviktigt. Fle-
ra studier har rapporterat ökade uratni-
våer hos barn med hypertoni, och sal-
tets effekt kan börja tidigt i livet. 

Blodtrycksmätning hos barn kan vara 
behäftad med felkällor. Det har därför 
blivit allt mer accepterat att utnyttja 
ambulatorisk (24-timmars) blodtrycks-
mätning (ABPM) hos barn. Metoden 
har sina begränsningar, då barnen van-
ligtvis behöver vara över 5 år för att 
kunna delta och då det fortfarande sak-
nas utfallsstudier som visar på förhål-
landet mellan blodtrycksnivåer upp-
mätta med ABPM hos barn och tillstånd 
som hjärtinfarkt och stroke. 

ABPM är dock särskilt användbar hos 
barn med vitrockshypertoni och mas-
kerad hypertoni, som inte är ovanliga 
tillstånd, i synnerhet inte hos barn med 
kroniska sjukdomar som njursjukdom 
eller typ 1-diabetes. Maskerad hyperto-
ni hos barn och ungdomar är förknip-
pad med liknande risk för målorganska-
da som etablerad hypertoni, och även 
vitrockshypertoni har visats kunna 
leda till viss organskada och kan ses 
som ett prehypertensivt stadium. 

Strukturella organskador hos barn 
och ungdomar kan upptäckas med ult

raljudskardiogram (vänsterkammarhy
pertrofi) eller ultraljud över arteria ca-
rotis (intima–mediatjocklek). Den sist-
nämnda metoden är dock väsentligen 
begränsad till barn över 10 år. En bety-
dande andel av barn som diagnostiseras 
med primär hypertoni har redan ökad 
intima–mediatjocklek, vilket antyder 
tidig vaskulär skada. 

Dessutom har skada av mera funktio-
nell art konstaterats, främst hos barn 
med typ 1-diabetes och efter transplan-
tation; pulsvågshastigheten, ett mått på 
artärstelhet, har i dessa fall befunnits 
ökad. En association mellan barn med 
hypertoni och kognitiva besvär skulle 
kunna tyda på organskada även på CNS. 

Sammanfattningsvis kan man säga att 
en ökande prevalens av hypertoni hos 
barn och unga, tillsammans med obser-
vationen att blodtrycksnivåer tidigt i li-
vet har visats kunna predicera blod-
trycksnivåer även senare i livet, medför 
att vi kan stå inför en ökning av hyper-
toni bland vuxna framöver. Detta kan ge 
sig till känna i kardiovaskulär morbidi-
tet och mortalitet på sikt. Tidig upp-
täckt och behandling av hypertoni hos 
barn skulle kanske kunna vända denna 
trend.
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Hypertoni bland barn ökar – 
många förblir odiagnostiserade

»Tittar man specifikt på barn 
med ADHD och nedsatt intel-
lektuell förmåga var CNV drygt 
fem gånger vanligare än bland 
kontrollerna.»

Höga blodtrycksnivåer tidigt i livet kan 
predicera höga nivåer även senare i livet.
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Längden på telomeren är kopplad till 
överlevnad hos patienter med svår 
aplastisk anemi som genomgår immun
suppressiv behandling. Den är däremot 
inte kopplad till svar på behandlingen. 
Det visar en studie som presenteras i 
JAMA. 

Studien omfattar 183 patienter med svår 
aplastisk anemi som behandlades im-
munsuppressivt med antitymocytgam-
maglobulin i kombination med cik
losporin perioden 2000–2008. Telo-
meren är en repeterande DNA-sekvens i 
slutet av kromosomen vars roll, tror 
man, är att dels skydda genomet, dels 
fungera som ett slags fysisk begränsning 
för hur många gånger DNA kan kopieras, 
då telomeren »förkortas« med en bit för 
varje celldelning. Telomeren kan därför 
ses som en biologisk markör för åldran-

de, och under senare tid har mycket 
forskning presenterats där telomerläng-
den kopplats till prognos och överlevnad 
vid flera olika sjukdomar. 

Telomerlängden i leukocyter analysera-
des innan behandlingen inleddes. Det 
visade sig att 104 av patienterna med 
svår aplastisk anemi (57 procent) svara-
de på immunsuppressiv behandling. Det 
är i linje med vad som kan förväntas, då 
ca 60 procent av patienterna brukar sva-
ra på behandlingen. Längden på telo-
meren var dock inte kopplad till re-
spons. 

Författarna delade upp deltagarna i 
fyra lika stora grupper beroende på telo-
merlängd men fann inga skillnader av-
seende svar på behandlingen mellan 
grupperna. Däremot var kort telomer-
längd kopplad till ökad risk för återfall. 
Bland de 25 procent av deltagarna med 
kortast telomerlängd drabbades 24,5 
procent av återfall, att jämföra med 8,4 
procent som var genomsnittet bland öv-
riga 75 procent av deltagarna. Även när 
man tittade på överlevnad noterades 
skillnader. Bland de 25 procent av delta-
garna med kortast telomerlängd levde 
66 procent av deltagarna efter sex år mot 
83,8 procent i övriga tre grupper. 
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Sämre överlevnad med kort telomerlängd vid aplastisk anemi

Idiopatisk RBD (IRBD) är en sömnstör-
ning (rapid eye movement sleep behav
iour disorder) som första gången be-
skrevs i mitten av 1980-talet. Den kän-
netecknas av att individens muskulatur 
helt och håller saknar paralys under 
REM-fasen, den fas då man drömmer 
mest. Detta resulterar i att individen rör 
sig mycket kraftigt i sömnen. IRBD har 
kopplats till ökad risk för neurodegene-
rativa sjukdomar som Parkinsons sjuk-
dom och Lewykroppsdemens. 

Nu presenteras en studie i Lancet 
Neurology, där författarna med hjälp av 
bl a enfotonstomografi (SPECT) lyckats 
identifiera individer med IRBD som lö-
per särskilt stor risk att utveckla neu-
rodegenerativa sjukdomar, däribland 
parkinson. 

Studien bygger på 43 individer med 
IRBD som genomgått undersökningar 
med enfotonstomografi och transkra-
niell sonografi. Med båda dessa metoder 
har man letat efter påverkad dopami
nerg aktivitet i substantia nigra, vilket 

är förenligt med den bild som ofta ses 
hos patienter med Parkinsons sjukdom i 
tidigt stadium. Viktigt att notera är att 
ingen av individerna hade Parkinsons 
sjukdom i samband med undersökning-
en. Därefter följdes deltagarna under 30 
månader. 

Totalt hade 27 av de 43 deltagarna på-
verkad dopaminerg aktivitet i striatum 
och substantia nigra, enligt minst en av 
de två neuroradiologiska undersök-
ningsmetoderna. Det visade sig att 
bland dessa 27 individer hade fem drab-
bats av Parkinsons sjukdom efter två 
och ett halv år. Två drabbades av Lewy-
kroppsdemens och en av multipel sy
stematrofi. Däremot var det ingen av de 
individer som inte uppvisade något av 
de neuroradiologiska fynden som drab-
bades av någon neurodegenerativ sjuk-
dom.

Författarna skriver att de aktuella meto-
derna kan användas för att identifiera 
individer med IRBD som är i riskzonen 

för neurodegenerativa sjukdomar och 
som därför måste följas särskilt noga.
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Neuroradiologisk undersökning 
avslöjar parkinsonrisk

Störningar i REM-sömnen kunde kopplas 
till neurodegenerativ sjukdom hos flera av 
deltagarna i studien.

»Bland de 25 procent av del
tagarna med kortast telomer-
längd drabbades 24,5 procent 
av återfall …«
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