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果一个简单的验血能告诉你HD的疾病状态和进展，你觉得如何呢？这是寻找HD生物
标记物的前提；它们可能有助于评估治疗效果和预测症状的变化。一组来自多个国家

的研究人员最近分析了来自TRACK-HD研究的血液、脑图像和临床检测。他们发现，
血液中一种叫做神经丝轻链的蛋白水平和HD的严重程度相关，它是一个潜在的生物标志物。

HD标志物搜索标志物搜索
有了尖端科学的支持，开发治疗亨廷顿舞蹈症的新疗法有了很大的发展。除了基础和临床研究，以

确定症状的来源和研究新的药物以外，最重要的是要找出准确和有效的方法来跟踪HD的进展。随着
更多的资源被用于治疗和管理HD症状，医生和病人们希望能够预测疾病进展的速度。同时，我们还
需要精确的方法、来确定实验药物是否能改善大脑健康。

解决这些问题的方法有很多：我们可以评估动作症状，分析情绪和思维的变化，分析受HD影响的脑
部图像。但是，这些方法非常耗时，也帮助不了尚未出现症状的携带者。由于这些原因，HD社区正
在寻找好的生物标记物，这些测试需要可以很容易地进行测量、并能预测疾病的发展和治疗反馈。

现在，英国的研究人员已经鉴定出血液中的一种物质，有望成为HD的生物标记物。

和以前的HD生物标志物不同，新的研究可以使用简单的血液检测

生物标志物，到底是什么？生物标志物，到底是什么？

1 / 3

https://zh.hdbuzz.net/people/Leora%20Fox
https://zh.hdbuzz.net/people/Tamara%20Maiuri
https://zh.hdbuzz.net/people/Xi%20Cao


我们通常将生物标志物定义为一种可以预测疾病发生、进展或治疗效果的测试。这实际上意味着，

好的生物标记物在常规的体检中，做一个简单的测试就可以产生足够的信息来指导病人现在和未来

的医疗决策。目前为止，这个在亨廷顿舞蹈症以及大多数神经系统紊乱疾病中都是不可能的。和其

它人体器官相比，大脑是一个复杂的器官，因此神经疾病的治疗是有限的。

事实上，让我们以心脏病为例来解释生物标志物的概念。就心脏健康而言，一个简单而普遍的生物

标志物就是血压。测量血压是容易的，非侵入性的，而且价格低廉。更重要的是，过去一个世纪的

研究已经明确地确定，血压是心脏病风险的一个很好的标志。随着时间的推移、血压增高，可能意

味着病人需要改变饮食或处方药，以减少未来心脏问题的风险。如果干预措施导致血压下降，医生

和病人就可以合理地确定心脏病的风险现在降低了。这些决定和结论可以在没有直接测试心脏的情

况下进行，而同时病人的身体仍然感觉良好。

理想的HD生物标志物也将会起到类似的作用。虽然基因测试可以确定一个人是否携带HD突变，但它
不能预测短期内的发病风险，或者判断HD可能对大脑造成的损害。也没有一个简单的测试能反馈一
种新的治疗方案到底是延缓症状还是减缓损害； 患者必须进行频繁、长时间的测试。一个HD携带者
可能很多年都不会出现症状，但想象一下，如果每年可以作一个简单的测试来看看大脑是否健康，

就像测量血压来看心脏是否健康一样。这些都是寻找HD生物标记物的目标。

识别识别HD的潜在生物标志物的潜在生物标志物
在人类中寻找HD生物标记物的一种方法是测量血液中不同物质的水平，然后将这些与脑部损伤的症
状或影像的严重程度进行比较。将这些来自一大群人的数据结合起来，就可以确定哪些物质应该被

解释为健康或损害的标志。当血液中的某些物质随着神经损伤和症状恶化而不断增加（或减少）

时，研究人员开始注意——这可能是一种潜在的生物标记物。对于大脑紊乱，搜索一直是比较困难
的。这是因为脑细胞很少会进入到血液中，而且每个人血液中物质含量也有非常大的差异。

然而，最近由伦敦大学学院的Edward Wild博士领导的一项研究发现，血液中的一种蛋白质似乎具
有这种特性：它与HD的其他疾病标志成比例地增加。为了识别这种蛋白质，研究小组分析了一部分
TRACK-HD数据，TRACK-HD是面对携带者和他们的兄弟姐妹们开展的一项为期三年的研究。研究
的目的不是测试药物，而是随着时间的推移仔细观察参与者，从而了解HD的发展方式。参与这项试
验的298名患者需要被观察脑部成像、测量运动和思维、提供血样。他们的参与推动了几年的研究进
展，包括最近的生物标记物研究。

神经丝轻链蛋白神经丝轻链蛋白
神经丝轻链蛋白又叫NfL。它是神经细胞的重要组成部分，有点像神经细胞的骨架。先前对HD和其
他神经系统疾病的研究已经表明，当脑细胞死亡时，就会释放出NfL蛋白，而NfL蛋白最终会进入血
液系统。这导致Wild 博士的研究小组推测，受HD影响的脑区损伤的增加、将导致血液中积累更多的
NfL。研究人员决定使用血液样本，图像和TRACK-HD的试验结果来进一步研究NfL。

在研究刚开始时，参与者根据他们的HD疾病发展阶段分成小组。有一个由兄弟姐妹或伴侣组成的“控
制”小组，他们都不携带突变。然后有四组基因携带者：（1）预测在10年或更久以后会出现HD症状
的患者，（2）预测在几年内出现症状的患者，（3）早期症状的患者，（4）中期症状的患者。

“如果一个简单的测试就能告诉我们如果一个简单的测试就能告诉我们HD的大脑健康状态，就像血压是心脏健康的指示器一的大脑健康状态，就像血压是心脏健康的指示器一
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样样 ”

一个人的疾病越严重，NfL的水平就越高，HD携带者的NfL水平会随时间增加。重要的是，高水平的
NfL意味着更多的大脑损伤、较低的运动评分和推理能力。这意味着NfL水平是大脑健康和HD进展的
良好指示器。如果一个人在研究开始的NfL较高，但没有症状，他们往往开始在研究过程中会出现症
状。因此，NfL水平不仅和疾病的严重程度有关，NfL还可以预测一个人是否很快会出现症状。更重
要的是，血液中NfL的水平反映了大脑脑脊液中的NfL含量。这意味着血液测试也许能代替侵入性脊
椎穿刺，提供关于大脑的一致的信息。

NfL：作为一种生物标志物的潜力：作为一种生物标志物的潜力
由于所有这些原因，作者建议NfL可以作为一种血液生物标志物，反映HD大脑目前的健康状况。这
是一个精心设计的实验，数据可靠，令人兴奋。但是，正如所有的研究一样，讨论这项工作的局限

性也很重要。

首先，从大量参与者中分析数据是发现总体趋势的好方法，但这种解释不会延伸到每个人身上。正

如高血压意味着心脏病的风险，而不能告诉你心脏病发作的具体时间，一个人的NfL水平不能准确地
预测HD症状或大脑健康。这种水平在个人之间的变化太大，而且目前还没有足够的数据能够将这些
发现应用于任何常规的检测。

然而，测量NfL水平可能是评估HD临床研究中疾病进展的一种新方法，可以观察目前或将来的治疗
是否能降低患者NfL的水平。一个有趣的想法是，科学家可以重新研究过去临床试验的样本，以建立
NfL和HD进展之间关系的更大联系，并确定实验性治疗是否降低NfL，。

此外，在我们使用血液NfL（或任何其他血液生物标志物）作为对HD神经元损伤的代理之前，我们
必须更加确定血液水平与大脑中的NfL水平相一致。为了解决这个问题，研究团队还推出了全球首创
的HDClarity，确保世界各地的诊所都在收集脑脊液样品（通过腰椎穿刺脑脊液获得）。

如果对血液/脑脊液NFL水平和HD相关性的研究观察得到进一步的证明，我们可能有一个有用的生物
标记在我们的手上。值得注意的是，NfL并不仅限于HD，它也被用于跟踪其他神经退行性疾病，包
括阿尔茨海默氏病和ALS的进展。我们希望它将被添加到帮助我们监控HD和开发新疗法的资源库
中。与此同时，研究人员将继续寻找生物标记物，以帮助指导患者的治疗。

Wild博士是HDbuzz的主编之一，但是并没有参与到本文的编辑和选题 想了解更多关于本站公开制
度的信息，请看常见问题解答。

此文还没有被翻译，它是以原文发表的语言刊登的，我们正在尽快翻译所有内容。
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