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Frontallobsdemens/pannlobsdemens (FTD) &r en sjukdom som framst drabbar personer mellan 55-65 ars alder
och borjar oftast med personlighetsforandringar, beteendestérningar samt spraksvarigheter. Patienten sjalv
saknar for det mesta insikt om sina svarigheter. | ungefar halften av fallen ses en tydlig arftlighet. Det finns inte
nagot sdker test for att stalla diagnosen vilken endast kan faststallas vid en neuropatologisk undersékning som
utfors efter att patienten har avlidit. Det finns heller inga, i dagsldget méatbara, férandringar som kan sarskilja
FTD fran andra typer av demens. Vidare saknas ocksa botande behandling.

Pa divisionen for Neurogeriatrik undersoker vi personer som fortfarande ar friska men som har en arftlig
bendgenhet att utveckla sjukdomen. Vi kdnner idag till 3 gener som kan orsaka arftlig FTD: C9orf72, progranulin
och MAPT och i dessa familjer kommer halften av familjemedlemmarna att utveckla sjukdomen. | studien
undersoks familjer dar vi kunnat pavisa en sadan sjukdomsorsakande mutation. Ungefér en gang per ar genomfor
vi magnetkamera av hjarnan (MRI), EEG, lakarundersokning, minnes/psykologtester samt extensiv provtagning
(blod, ryggvatska och hud). Sedan kan vi gora jamforande studier mellan de personer som &r barare av den
sjukdomsorsakande mutationen (och sedermera kommer insjukna i FTD) och de som saknar mutationen
(kontroller) for att se skillnader pa undersdkningarna. For narvarande fokuserar vi pa att analysera protein i
ryggvéatska/CSF och plasma. Vi har under ett par ar samarbetat med professor Peter Nilsson pa SciLifeLab som
har utvecklat en multiplex antibody bead array som majliggor analys av flera hundra protein, hos flera individer,
samtidigt. Relativa proteinnivaer mats och jamférs mellan friska (presymptomatiska) mutationsbérare, icke
mutationsbarare samt FTD patienter. Eftersom vi dven har tillgdng till prover fran olika tidpunkter hos samma
individ s3 kommer vi kunna se férandringar av proteinnivaer éver tid. For narvarande har vi éver 700 individer
inkluderade i ett av vara forskningssamarbeten samt ytterligare 130 patienter med FTD diagnos via
Minnesmottagningen pa Karolinska Universitetssjukhuset i Huddinge. Vi har genomfort en pilotstudie dar vi
analyserade 260 protein pa 78 CSF-prover och de prelimindra resultaten visar att det ar mgjligt att skilja sjuka
individer fran friska baserat pa deras proteinprofiler. Vi arbetar fér ndrvarande med att forsoka bekrafta dessa
resultat i ett storre material.

Syftet med studien ar att 6ka forstaelsen for vilka processer som ligger bakom sjukdomsutvecklingen vid arftlig
FTD. Resultaten anvdnds sedan for att avgbéra ndr behandling kan sdttas in och hur vi bast mater
behandlingseffekten av nya ldkemedel. Vi deltar med denna studie i ett europeiskt samarbete for arftlig FTD dar
projektet kallas GENFI http://genfi.org.uk/.




