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Demenssjukdom och arftlighet

Demenssjukdomar, som numera ofta bendamns kognitiva sjukdomar, tillhor
gruppen neurodegenerativa sjukdomar och i de flesta fall kinner man inte
till den bakomliggande orsaken. De vanligaste diagnoserna relaterade till
neurodegenerativa sjukdomar ar:

* Alzheimers sjukdom

* Vaskuldr demens

* Frontotemporal demenssjukdom
* Lewykroppsdemens

e Parkinsondemens

* Creutzfeldt-Jakobs sjukdom

* ALS (Amyotrofisk lateralskleros)

Risken att insjukna i nagon form av neurodegenerativ sjukdom okar
vanligen med stigande alder. | vissa familjer kan man med hjalp av
slakttradets utseende misstanka att det finns ett arftligt anlag som
orsakar vissa typer av neurodegenerativa sjukdomar och som kan
drvas fran generation till generation. Karaktaristiskt for dessa
familjer brukar vara att manga insjuknat och vid Iag alder.

Manga ganger kan olika diagnoser ha stéllts i en och samma familj.
For att fa en definitiv demensdiagnos kravs en neuropatologisk
diagnostisk undersokning av hjarnan. Vid misstankt arftlig
neurodegenerativ sjukdom bér en neuropatologisk diagnostik ingd i
utredningen.

Det ar endast i mycket sallsynta fall som det finns en kdand genetisk orsak
till neurodegenerativ sjukdom. Darfor gar det i de flesta fall inte att testa
sin egen arvsmassa for att se om man bar pa ett demensanlag. Om
sjukdomen frontotemporal demenssjukdom och/eller ALS férekommer i
slakten ar sannolikheten att pavisa en genetisk orsak storre.



Vad kan vi gora?

Erbjuda genetisk vagledning och riskbedémning for arftliga
neurodegenerativa sjukdomar.

En arftlighetsutredning och genetisk diagnostik for att ta reda pa om
sjukdomen ar arftlig.

Presymtomatisk genetisk testning pa frisk anhoérig som vill ta reda pa om
de ar anlagsbarare, vilket forutsatter att en genetisk orsak hos sjuk
slakting redan &r pavisad.

Tillvarata blodprov pa sjuka slaktingar for framtida genetisk analys och i
vissa fall ordna med att obduktion utfors nar sjuka slaktingar avlider for
att faststalla diagnosen.

EN ARFTLIGHETSUTREDNING INNEBAR ATT:

vi fragar efter vilka neurodegenerativa diagnoser som finns i familjen.
vi gor en beddmning om det finns mojlighet att utfora en genetisk test.

vi bestéller journalkopior pa sjuka slaktingar (efter skriftligt samtycke)
for att utifran dessa gora en riskbeddmning. En riskbedomning baserar
sig pa de sjuka individernas insjuknandealder och diagnos vilket vi kan fa
fram genom journaler och obduktions-utlatanden.

du, efter en fardigstalld utredning, blir kontaktad av en ldkare eller
genetisk vigledare for att fa information om eventuell arftlighetsrisk och
moijlighet till anlagstestning.

Oavsett om du valjer att kontakta oss eller inte kan det vara vardefullt att
tala om sin oro med t. ex. en kurator. Pa var mottagning samarbetar vi
med en psykolog och kan erbjuda kontakt foér samtalsstod.

Ar du intresserad av att medverka i var genetiska forskning ar du ocksa
vilkommen att kontakta oss. Forskningens syfte ar att forbattra
diagnostiken och att bidra till utveckling av ny behandling vid arftliga
neurodegenerativa sjukdomar.



Kontakt

Demenssjukdom i familjen kan vacka manga fragor och funderingar och du
ar alltid valkommen att kontakta oss vid fragor.

Skicka en forfragan via 1177 Vardguiden:

Ga in pd www.1177.se, klicka pa ”hitta vard” och

sok ” Mottagning klinisk genetik -Solna, Karolinska Universitetssjukhuset”
under "vilken mottagning soker du?”.

Ar du ny patient viljer du ”7. Arftlig demens Eegenremiss”.

Ar du patient hos oss véljer du “kontakta mig” och uppger familjenummer.

Telefon: 08-123 727 20, lamna ett rostmeddelande med dina kontaktuppgifter
sa ringer vi upp

Mer information

Pa svenska

* Alzheimerféreningen: www.alzheimerforeningen.se

* Demensforbundet: www.demensforbundet.se

* Om frontotemporallobsdemens: www.frontallobsdemens.se
* Ung anhorig: www.unganhorig.se

* Svenskt Demenscentrum: www.demenscentrum.se

Pa engelska

» Om var forskning: www.ki.se/en/nvs/caroline-graff-group

e The Association for Frontotemporal Degeneration: www.theaftd.org
e Alzheimer association: www.alz.org

* Alzheimer’s Society: www.alzheimers.org.uk

* Dementia UK: www.dementiauk.org
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