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L’attenzione volta a migliorare la comprensione della Malattia Frontotemporale (FTD) è in continuo 
aumento. In quest’ottica, l’International FTD-Genetic Consortium ha pubblicato in questi giorni su 
Neurology un’analisi dei fattori di rischio potenzialmente in grado di discriminare fra lo sviluppo 
della variante comportamentale (bvFTD) o linguistica (PPA) di demenza Frontotemporale. 
In particolare, l’obiettivo di questo studio è stato quello di valutare in che modo l’associazione tra 
l'entità dell'espansione del gene C9orf72, uno dei geni più frequentemente associati a FTD, 
l’ascendenza e l’età d’esordio di malattia, potesse aiutare nel discriminare le due varianti di FTD. 

Sono interessanti i risultati dello studio che hanno dimostrato come la variante comportamentale 
rispetto a quella linguistica sia associata ad una maggiore espansione del gene C9orf72, la quale, a 
sua volta, è più frequente negli individui dell’Europa centro - settentrionale. Inoltre, anche 
l’insorgenza di malattia risulta più precoce nei pazienti con maggiore espansione del gene e/o 
provenienti dall’Europa centro-settentrionale. 
La conclusione degli autori è un modello di previsione basato sull’espansione del gene C9orf72, 
l’ascendenza e l’età d’esordio della malattia in grado di predire con un’accuratezza del 64% una 
diagnosi di bvFTD.


