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e Tilldelade stipendier star till forfogande till och med 30 juni tva ar efter beslut.

o Utbetalning av medel sker efter att rekvisitionsblanketten fyllts i och skickas per e-
post till rdr@demensforbundet.se tillsammans med en populédrvetenskaplig text p&
svenska om cirka Y2- 1 A-4 sida om projektet.

e Utbetalning sker endast till universitets- eller larositets bank- eller postgironummer,
ej enskilt personkonto.

e De personer som fatt stipendium fran Demensfonden forbinder sig att lamna en
slutrapport.
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Caroline Graff Popularvetenskaplig beskrivning

Beviljat projektstéd fran demensfonden 2019 for studien:

Hel-genom sekvensering for att identifiera nya sjukdomsorsakande mutationer vid arftlig
demenssjukdom
Ny teknik gér det nu méjligt att lasa av hela den manskliga arvsmassan till en 6verkomlig kostnad. Det
innebér att det ocksd dr mojligt att kartldgga genetiska mutationer som orsakar sjukdom. Vi kommer att
med DNA prover fran familjer med tidigt debuterande demenssjukdom utféra sa kallad helgenom
sekvensering. Vi har under ett tiotal ar forskat pa och samlat in kliniska uppgifter, prover och
hjarnvdvnad pa hundratals familjer med tidigt debuterande demenssjukdom. Vi avser nu att
karakterisera vart unika patientmaterial med tidigt debuterande arftlig demenssjukdom for att dka var
kunskap om deras kliniska, neuropatologiska och genetiska egenskaper.
Vi ska karakterisera familjer med tidigt debuterande demenssjukdom med avseende pa:

1) genetiska férandringar (mutationer) som kan forklara tidigt debuterande demenssjukdom

2) de kliniska symtomen hos personer med tidigt debuterande demenssjukdom

3) de neuropatologiska fynden hos personer med tidigt debuterande demenssjukdom
Betydelse
Det finns idag ingen behandling som kan bromsa eller senareldgga insjuknandet i demenssjukdomar som
Alzheimers eller frontotemporallobsdemens. Ett sdtt att bidra till ldkemedelsutveckling vid
demenssjukdomar &r att f kunskap om de bakomliggande orsakerna. Att upptacka gener som bidrar till
och direkt orsakar sjukdom &r ett mycket effektivt satt att 6ka forstaelsen for deras uppkomst. Genom
vart unika patientmaterial med bade DNA, post mortem human hjarnvavnad och klinisk information om
sjukdomsforloppen har vi en majlighet att upptécka nya gener som orsakar demenssjukdom.
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