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Questo studio ha cercato di analizzare la distribuzione geografica del gene C9orf72G4C2 in un gruppo di 
1205 pazienti affetti da demenza frontotemporale (FTLD) provenienti da 15 stati dell’Europa Occidentale. 
I  risultati  hanno dimostrato che la frequenza di   C9orf72G4C2  è in  media di  quasi  il  10% nei  pazienti 
provenienti dagli stati europei analizzati e tale frequenza sale al 18,52% nei casi a carattere familiare 
mentre  scende  al  6,26%  nei  casi  sporadici.  Invece,  in  Finlandia,  Svezia  e  Spagna  la  frequenza  di 
C9orf72G4C2 supera il 25% mentre in Germania si attesta sotto il 5%. Inoltre, i ricercatori hanno studiato il 
ruolo delle unità “repeat” del gene, fortemente correlate con il rischio di sviluppare la FTLD.

I  risultati  dello  studio  mostrano che  all’aumentare  delle  unità  “repeat”  normali  diminuisce  l’attività 
trascrizionale di C9orf72G4C2 e ciò indica che le unità “repeat” potrebbero agire come alleli predisponenti 
allo sviluppo della malattia.
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