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Numera vet vi att Alzheimer sjukdom utvecklas under flera ar eller artionden
innan de forsta symtomen ger sig till kdnna. Nér patienterna bérjar méarka av
minnessvarigheter har hjarnan redan drabbats av oaterkallelig skada. Mycket
forskning utférs nu pa att ta fram behandlingar som kan bromsa
sjukdomsférloppet och férhindra ytterligare forluster av hjarnvavnad. Om en
effektiv behandling kommer att hittas ar det ytterst viktigt att den sétts in sa tidigt
som mdjligt, helst innan att patienten har fatt ndgra symtom. For att detta ska vara
mdjligt maste biomarkorer for Alzheimer sjukdom vara tillgédngliga, dvs kliniska

‘testmetoder som kan underlitta att identifiera patienter som befinner sig i det

symtomfria skedet av sjukdomen.

Spinalvatska dr en bra killa for biomarkorer da hjarnan omges av den och den kan
aterspegla sjukliga forandringar i hjarnan. Det finns idag tre proteiner/peptider
som mats i spinalvétska for att diagnostisera Alzheimer sjukdom hos patienter
med symtom, beta-amyloid, tau-protein och fosfo-tau. Syftet med denna studie ar -
att médta dessa tre biomarkérer, samt nya experimentella biomarkorer, hos
symtomfria individer som har 50% risk att utveckla Alzheimer sjukdom i
framtiden. Individerna som ingdr i studien kommer fran 4 familjer som har
dominanta mutationer som leder till Alzheimer sjukdom fére 65 ars alder. Hilften
av gruppen kommer saledes att insjukna i sjukdomen i framtiden.
Forskningspatienterna kommer att féljas upp upprepade gianger under flera ar och
genomga olika undersokningar, bl a spinalvédtskeprovtagning. Vi har redan jamfort
biomarkoérer i spinalvitskan fran dem som bar pa en sjukdomsorsakande mutation
med biomarkérer fran dem som inte har en mutation. Darigenom har vi sett att de
som bar pa en mutation har avvikelser i beta-amyloid, tau-protein och fosfo-tau,
flera ar innan man tror att de kommer utveckla de férsta symtomen pa Alzheimer
sjukdom. Dessa biomarkorer kan sdledes ge en indikation om vem som befinner
sig i det symtomfria skedet av sjukdomen. Vi vill nu bekréfta dessa fynd i en storre
grupp forskningsdeltagare samt ga vidare och titta pa experimentella biomarkoérer
i forhoppningen att de kan ge oss ytterligare information om
sjukdomsutvecklingen samt méjligtvis d&nnu sdkrare diagnostik.




