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Frontallobsdemens/pannlobsdemens (FTD) ar en sjukdom som framst drabbar personer mellan 55-65 ars alder
och borjar oftast med personlighetsférandringar, 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 saker test for att stalla diagnosen vilken endast kan faststallas vid en neuropatologisk undersdkning som
utfors efter att patienten har avlidit. Det finns heller inga, i dagsldget matbara, forandringar som kan sarskilja
FTD fran andra typer av demens. Vidare saknas ocksa botande behandling.

| véra projekt inkluderas patienter med FTD samt personer som fortfarande &r friska men som har en arftlig
benagenhet att utveckla sjukdomen. Vi kdnner idag till 3 gener som kan orsaka arftlig FTD: C9orf72, progranulin
och MAPT och i dessa familjer kommer hélften 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, ldkarundersokning, 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
ryggvatska/CSF och plasma. Vi har genomfért en pilotstudie (Remnestal and Oijerstedt et al. 2020, Altered levels
of CSF proteins in patients with FTD, presymptomatic mutation carriers and non-carriers, Translational
Neurodegeneration) dar vi har analyserat 328 protein pa 53 CSF prover, 29 fran FTD patienter och 24 fran at-risk
individer, och resultaten visar 27 intressanta protein, varav sex stycken kan vara av klinisk varde. Genom att
kombinera flera proteiner kan vi kunnat visa att det verkar finnas en matbar skillnad mellan friska och sjuka
individer. Det forefaller ocksa som att olika kliniska presentationer av FTD ger olika proteinprofiler. Vi arbetar for
narvarande med att forsdka bekrafta dessa resultat i ett stérre material. | denna studie har vi inkluderat CSF fran
223 individer samt dven plasma fran 765 individer.

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