Ar genetiken pa vag att bota diabetes?
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Under bérjan av 2000-talet uppkom ny teknik inom DNA-analys vilket har hjalpt oss lasa mer
information fran DNA (sekvensering av DNA) &n nagonsin tidigare. Innan denna teknik blev
tillganglig kunde endast sm& méangder DNA l&sas av och processen tog lang tid. Men med den
nya tekniken har det nu blivit méjligt att lasa ut stora mangder i en mycket hdgre hastighet.
Detta har ocksa medfort att organismer med stora DNA har kunnat sekvenserats, sa som 0ss
manniskor. Denna nya teknik kallas "’nasta-generations-sekvensering” (*’next-generation-
sequencing’™) och har mojliggjort nya omraden for forskning. Ett sddant nytt omrade &r inom
medicin, den sa kallade individbaserade medicinen som ger méjlighet att géra precisa
diagnoser med hjalp av genetiska analyser och darigenom satta upp skraddarsydda
behandlingar som passar den enskilda individen. Den individbaserade medicinen ar sarskilt
viktig for att fa en djupare forstaelse for och majlighet att bota svarare sjukdomar. Detta
leder till en 6kad halsa hos patienter och sparade ekonomiska resurser for sjukvarden sa att
pengar kan skjutas till andra omraden. En kronisk sjukdom som idag 6kar och har bred
spridning varlden 6ver &r diabetes. Sjukdomen orsakar hogt blodtryck som kan vara dodligt
om det inte medicineras. Lyckligtvis har det sedan 1922 for de flesta typer av diabetes gatt att
behandla sjukdomen genom att tillsétta insulin. Idag ar sjukdomen relativt ofarlig vad géaller
dodlighet. Daremot okar antalet drabbade individer, vilket kostar sjukvarden stora summor
pengar varje ar. Ar en individbaserad metod vagen att ga for att bota diabetes? Och ar den
individbaserade medicinen ett kostnadseffektivt och rimligt behandlingssatt?

Vad ar individbaserad medicin?

Individbaserad medicin &r ett brett begrepp som omfattar alla medicinska omraden med
individen i fokus. | dagens medicin gor lakare diagnoser efter de symptom som uppvisas hos
en patient, en sa kallad symptombaserad diagnostik. Diagnosen resulterar sedan i en
behandling som passar sjukdomen men inte nédvandigtvis individen. Nackdelen &r att en
mangd faktorer faller bort i en sadan diagnostik, som till exempel hur en patients kropp
paverkas av ett lakemedel. Olika manniskor bryter ned och transporterar lakemedel ut i
kroppen i olika hastigheter. Langden pa en behandling &r darfor viktig for att den ska vara sa
effektiv som mojligt for individen. Olika individer kan ocksa uppvisa olika effekter pa grund
av genetiska faktorer i kroppen som styr hur lakemedlen tas om hand. En individ kan visa en
positiv effekt av ett lakemedel samtidigt som en annan visar en negativ eller till och med
toxisk effekt av samma ldkemedel.



Den genetiska revolutionen
Tre helt nya forskningsomraden som é&r viktiga inom
individbaserad medicin &r proteomik, farmakogenomik och
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paverkan av lakemedel pa kroppen (farmakogenomik) .
Termerna har uppkommit fran orden genom och genomik,
alltsa var arvsmassa (genom) och studier pa detta
(genomik). Proteomik ar alltsa en blandning av orden protein och genomik och betyder
genetiska studier pa protein. Precis pa samma satt handlar metabolomik om studier pa
metaboliter i kroppen, alltsa studier pa alla amnen vi har i kroppen (sa som fetter, socker och
andra molekyler). Och slutligen sa ar farmakogenomik paverkan av lakemedel pa kroppen hos
olika individer ur det genetiska perspektivet.
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Ett exempel pa en metabolit
ar socker i blodet.

Grupp av patienter, alla
med samma akomma

| dagens medicin ges en behandling efter de symptom som en patient uppvisar. Alla patienter med samma
symptom far alltsd samma behandling. Men med individbaserad medicin fas information om hur personen
reagerar pa lakemedlet sa att den basta behandlingen kan valjas.

Indikatorer i kroppen sager vilken sjukdom du har

Biomarkorer &r en viktig del i dagens medicin for att stélla sékrare diagnoser och ge ny
kunskap om sjukdomar. En biomarkdr kan till exempel vara ett protein som bildas vid en viss
typ av sjukdom. De kan ses som en typ av indikator som berattar nagot om vilka typer av
sjukdomar som en individ kan riskera att utséttas for. Darfor ar det viktigt att inom dagens
medicinska forskning forsdka identifiera nya biomarkorer for att kunna stélla sékrare
diagnoser. Biomarkdrer kan spela en speciellt viktigt roll for att identifiera och motverka
utvecklingen av en sjukdom redan innan den brutit ut. Om kroniska sjukdomar kan motverkas
pa detta satt sparar vi ekonomiska resurser samtidigt som vi 6kar halsan hos individen.
Diabetes ar en sadan sjukdom dar manga &r drabbade och behéver behandling.



Sa fungerar diabetes

De olika typerna av diabetes

Diabetes ar en relativt vanlig sjukdom som det finns flera mediciner och behandlingar mot
men som i dagslaget inte gar att bota. Det finns manga olika typer av diabetes dar de
vanligaste heter typ 2 och typ 1 diabetes. Ungeféar 300 000 svenskar lider idag av typ 2
diabetes och 50 000 av typ 1 diabetes. Det alla typer av diabetes har gemensamt &r problem
med att reglera blodsockerhalter i kroppen. Detta leder till hogt blodsocker som om det inte
behandlas &r farligt och till och med kan vara dédligt. Utdver typ 1 och typ 2 diabetes finns
det &ven mindre typer dar den storsta ar graviditetsdiabetes. Graviditetsdiabetes kan
uppkomma under graviditet precis som namnet avsldjar och forsvinner normalt efter
graviditeten men kan i varsta fall leda till att typ 2 diabetes utvecklas. Flera andra typer av
diabetes kan ocksa utvecklas till typ 1 och typ 2 diabetes. Ny forskning har ocksa visat att
Alzheimers sjukdom skulle kunna vara en typ av diabetes. Sjukdomen orsakas av att
insulinsystemet forstors vilket leder till insulinbrist.
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Insulins vag i kroppen samt hur produktionen av insulin aktiveras.

Insulinets vag genom kroppen

Insulin &r ett hormon som reglerar blodsockret i kroppen. Det bildas i sa kallade -celler i
bukspottkorteln nar det finns mycket socker i blodet. Insulin transporteras sedan i blodet och
signalerar till celler pa olika platser ute i kroppen samt i levern att det ar dags att ta upp
sockret. Nar sockret har tagits upp av cellerna lagras det for att anvéndas senare, nar kroppen
behdver energi. Sockernivan i blodet stabiliserar sig efter ett tag och da slutar insulin att
bildas vilket leder till att socker slutar tas upp. Ett exempel pa nér detta sker ar nar du &tit
kolhydratrik mat som ska ut i blodet for att lagras i celler, mat som blir eneri.



Behandling av diabetes

Diabetes behandlas bast innan den brutit ut. Det gar att minska risken
att drabbas av diabetes markant genom att motionera och ata bra.
Detta ar ett exempel pa en enklare individbaserad behandling.
Personer som anses vara i riskzonen for att drabbas kan fa denna
behandling. Eftersom diabetes till viss del ar en genetisk sjukdom gar
det att forutse med genetiska tester om en individ ligger i farozonen
for att drabbas av diabetes.

Genetiken bestammer vilket lakemedel du ska ha

Om diabetes har brutit ut kan den individbaserade medicinen bidra
till bestammande av precis dos och behandlingsmetod. Detta kan da
6ka halsan och bekvamlighet hos patienter. Ett exempel &r neonatal
diabetes (en typ av diabetes som drabbar nyfodda) dar sulfonylureas
(ett lakemedel) kan tas i tablettform istéllet for injicering av insulin.
Olika individer paverkas ocksa valdigt olika av sulfonylureas
beroende pa de genetiska faktorerna i kroppen som styr
insulinproduktionen. Den individbaserade medicinen kan bestamma
ratt dos och typ av sulfonylureas for att géra behandlingen sa bra som
mojligt for individen.

Framtiden for individbaserad medicin

Sa hur langt har vi kommit med den individbaserade medicinen idag?
Vi har mycket kvar att upptacka, eftersom allt &r sa nytt. Den
individbaserade medicinen anvénds framforallt idag for
grundforskning. Fortsatt forskningkommer att innebéra stora kliv
framat for medicinen, vilket behovs for att hitta nya

behandlingar och gora det mojligt med genetisk diagnostik.

Ar en individbaserad medicin d& den ratta vagen att ga for att bota diabetes? For att besvara
fragan maste vi ocksa stalla oss andra fragor; ar det rimligt att bota en kronisk sjukdom? Hur
mycket resurser, och hur lang tid kan behdvas for att lyckas med det? Kan det i stéllet vara
battre att minimera antalet drabbade och vidare utveckla behandlingar? Det basta r troligtvis
att fortsitta utveckla individbaserade behandlingar. Aven om det inte gér att bota sjukdomarna
helt finns det goda mojligheter att minimera antalet drabbade, vilket ocksa maste bli en
prioritet. Att anvanda sig av genetiska faktorer for att hitta ej drabbade personer och
forebygga utveckling av diabetes kan vara en l6sning for att &ndra den trend med 6kande antal
fall och istallet minska antalet. Mer forskning om de olika typerna av diabetes ger oss ocksa
mer kunskap som kan anvandas for att ta fram nya behandlingar. Att forsdka byta ut
insulinbehandling kan ge béttre levnadsstandard for patienter. Det finns aven potential for att
hitta mer ekonomiska behandlingar, vilket sparar pengar till sjukvarden. Det behdvs dock
fortfarande forskning innan dessa mal kan uppnas. Individbaserad medicin ar framtidens
medicin for diabetes.
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