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Kliniska och experimentella studier vid arftlig frontotemporallobs demens (FTD).

| projektet kommer vi att studera forioppet for sjukdomen frontallobsdemens, en demenssjukdom
som ofta bérjar med personlighetsférandringar och beteendestérningar och spraksvarigheter
(svart att tala och eller férsta ords betydelse). Vi har valt att studera sjukdomens olika stadier
genom att undersdka personer som fortfarande &r friska men som har en arftlig benagenhet att
utveckla sjukdomen. Vi kénner idag till 3 gener som kan orsaka é&rftlig FTD: C9orf72, progranulin
och MAPT. Cirka 40% av alla patienter med FTD har en sjukdomsorsakande mutation i nagon
av dessa gener vilket innebéar att barn och syskon till en drabbad har en kraftigt 6kad risk att
utveckla en arftlig FTD. | studien underséks personer som hér till familjer dér vi kunnat pavisa en
sjukdomsorsakande mutation i ndgon av dessa tre gener hos en sjuk slakting.

Vid undersokningstillfallet gérs magnetkamera undersdkning (MR), EEG, lakarundersékning,
minnestester hos neuropsykolog och flera prover tas: fran blod, ryggvatska och hud. Sedan kan
vi gora jamférande studier mellan de personer som ar barare av den sjukdomsorsakande
mutationen och de som saknar mutationen for att se skillnader pa undersékningarna. Da kan vi
fa fram vilka foérandringar som kommer férst pa MR, vilka &mnen i blodet och ryggvatskan som
férandras och hur minnesfunktionen paverkas fran det att en mutationsbéarare &r frisk, genom
ett tidigt stadium av sjukdomen och sedan under det att sjukdomen ger tydliga symtom. Syftet
ar att oka forstaelsen for vilka processer som ligger bakom sjukdomsutvecklingen vid arftlig FTD
orsakad av mutationer i generna C9orf72 och progranulin.

Vara specifika malsattningar &r att forstd under vilken fas i sjukdomsutvecklingen som
behandling kan séttas in och hur vi bast mater behandlingseffekten av nya lakemedel.

Vi deltar som ett av tretton center med denna studie i ett europeiskt samarbete for arftlig FTD
dar projektet kallas GENFI (The Genetic Frontotemporal dementia Initiative) http://genfi.org.uk/
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