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Frontotemporaalsagara degeneratsioon ( frontotemporal degeneration – FTD) on kliiniliselt, 
geneetiliselt ja neuropatoloogiliselt heterogeenne sündroom. FTD kliinilised sündroomid 
on progresseeruv afaasia, eeskätt täidesaatvate funktsioonide progresseeruv kahjustus 
ning käitumismuutused. Viimasel ajal on kirjeldatud ka uusi fenotüüpe, nagu progres-
seeruv supranukleaarne halvatus (progressive supranuclear palsy – PSP) ja kortikobasaalne 
sündroom (corticobasal syndrome – CBS), sageli erinevates kombinatsioonides. Inklusioon-
kehakeste müopaatia võib samuti harva olla osa FTD fenotüübist. FTD on kõige tavalisem 
noore ea algusega (< 65 aasta) dementsus, mis moodustab 3–26% kõikidest dementsustest 
erinevate teadusuuringute andmete. Oluline on teada, et ehkki FTD-d peetakse noore ea 
algusega dementsuseks, siis kõige sagedamini diagnoositakse FTD-d 70 ja 84 eluaasta vahel, 
kõrgeim haigestumus on 71-aastastel, mis viitab vajadusele mõelda FTD ka teistes vanuseg-
ruppides kui kliiniline pilt viitav FTD-le. Perekonna anamnees on kirjeldatud 25–50% FTD 
patsientidest. Reeglina esineb autosoom-dominantne pärilikkuse tüüp. Seega FTD kahtluse 
korral on näidustatud geneetilised uuringud.

Võtmesõnad: frontotemporaalsagara degeneratsioon, dementsus, afaasia, käitumismuutused

Epidemioloogia

Frontotemporaalsagara degeneratsioon ( frontotemporal degeneration – FTD) on 
kliiniliselt, geneetiliselt ja neuropatoloogiliselt heterogeenne sündroom [1]. FTD 
kliinilised sündroomid on progresseeruv afaasia, eeskätt täidesaatvate funktsioo-
nide progresseeruv kahjustus ning käitumismuutused [2, 3]. Viimasel ajal on kirjel-
datud ka uusi fenotüüpe, nagu progresseeruv supranukleaarne halvatus (progressive 
supranuclear palsy – PSP) ja kortikobasaalne sündroom (corticobasal syndrome – CBS),  

Frontotemporaalsagara degeneratsioonid
K. Gross-Paju

https://doi.org/10.22364/lmava.duc.24.01


9
LINGVISTIKAS UN MEDICĪNAS ASPEKTI VESELĪBAS APRŪPĒ. UZMANĪBAS CENTRĀ – DEMENCE
K. Gross-Paju. Frontotemporaalsagara degeneratsioonid

sageli erinevates kombinatsioonides [3–5]. Inklusioonkehakeste müopaatia võib 
samuti harva olla osa FTD fenotüübist [4].

Esimest afaasia ning presensiilse dementsusega patsienti kirjeldas psüh-
hiaater Arnold Pick 1892. aastal. Kirjeldatud patsiendil oli progresseeruv afaasia, 
peaaju sagarate atroofia ja preseniilne dementsus. Psühhiaater ja neuroloog Alois 
Alzheimer näitas, et patoanatoomiline muutus oli seotud nn Picki kehakestega ja 
kaua aega diagnoositi FTD-d Picki haigusena [3]. 1986. aastaks oli Picki haigus jää-
nud tagaplaanile ning arvati, et see haigus suurt tähtsust ei oma. Suurt osa dement-
sustest seostati Alzheimeri haigusega ning vaskulaarse kahjustusega. Alates 1986. 
aastast on FTD teadusuuringute osakaal oluliselt suurenenud [6].

FTD on kõige tavalisem noore ea algusega (< 65 aasta) dementsus, mis moodus-
tab 3–26% kõikidest dementsustest erinevate teadusuuringute andmetel [2]. FTD 
haigestumus on kõige madalam Hollandis 0,44 [7], 1,61 Ühendkuningriigis, [8] kõige 
kõrgem Soomes 8,14 (kõik andmed on 100 000 inimaasta kohta) [7]. FTD levimus on 
10,8/100 000 Ühendkuningriigis ja Euroopas [5]. Oluline on teada, et ehkki FTD-d 
peetakse noore ea algusega dementsuseks, siis kõige sagedamini diagnoositakse 
FTD-d 70 ja 84 eluaasta vahel, kõrgeim haigestumus on 71-aastastel [5, 7].

FTD prognoos on tõsine. Üldine elulemus on 4,7 aastat. Elulemus sõltub domi-
neerivast sündroomist. Kõige lühem elulemus – 2,9 aastat – on PSP sündroomiga 
patsientidel ja kõige pikem – 5–9 aastat – progresseeruva afaasia korral [5].

1.	 FTD kliiniline pilt

Klassikaliselt on FTD-l kaks tüüpilist fenotüüpi: käitumisvariant ja afaasiatega 
kulgev variant.

FTD käitumisvariant (Behavioral variant FTD – bvFTD) on kõige tüüpilisem ja 
esineb umbes 40% juhtudest [7]. BvFTD-le on tüüpilised varajased isiksuse muutu-
sed, pidurdamatus või apaatia ning varajane empaatia kadumine. Vastavalt diag-
noosikriteeriumitele peab olema tegemist süvenevate käitumis- või kognitiivsete 
häiretega. Ka peab esinema vähemalt kolm järgnevatest kliinilistest sündroomi-
dest, et FTD diagnoosida: varajane (esimese kolme aasta jooksul) tekkinud käitu-
mise pidurdamatus, apaatsus või inertsus, sümpaatia ja empaatia kaotus, korduvad 
stereotüüpsed ja kompulsiivsed ritualistlikud käitumismustrid, hüperoraalsus, ja 
söögitavade muutused, kahjustus täidesaatvates funktsioonides; samas suhteliselt 
säilunud mälu ning nägemisruumilised võimed. FTD diagnoositakse, kui kolm 
eeltoodud kriteeriumit on täidetud [9]. Uued, täiendatud kriteeriumid [9] on hea 
tundlikkuse 95% ja spetsiifilisusega võimaliku bvFTD diagnoosimiseks [9, 10].

Käitumise pidurdamatus tähendab sobimatut käitumist erinevates sotsiaal-
setes situatsioonides, samuti ka impulsiivset raha kulutamist ja raha laenamist 
võõrastele, mis võib tekitada olulisi rahanduslikke probleeme [3]. Apaatia tähen-
dab vähenenud huvi sotsiaalse suhtlemise ja igapäeva elu tegevuste vastu, samuti 
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isiklikust hügieenist mitte hoolimist. Kliiniliselt on apaatia sarnane depressioonile, 
mistõttu on neid varajases staadiumis raske eristada. Empaatia- ja sümpaatiavõime 
kadumine tähendab lähedaste inimeste emotsioonide ja tunnete mõistmise võime 
kadu [3]. Praktikas on erinevaid situatsioone, kus patsient näitab täielikku ükskõik-
sust pereliikmete probleemide osas. Stereotüüpsed ja ritualistlikud käitumismust-
rid on tavalised. Vahel võivad tekkida joomasööstud või buliimia [3]. Näiteks muu-
tus üks meie patsientidest krooniliseks alkohoolikuks 60-aastasena ja lähedased 
pidasid tema käitumismuutuste põhjuseks suurenenud alkoholi tarvitamist.Mõne-
del patsientidel tekib valutundlikkuse alanemine, mis võib põhjustada põletuste 
teket. Samal ajal võib olla ebanormaalselt äge reaktsioon kergele puudutusele või 
suurenenud tundlikkus temperatuuri muutustele [6]. Teine klassikaline fenotüüp 
on afaasia. Primaarsete afaasiate diagnoosikriteeriumid avaldati 2011. aastal [11]. 
Kõnega seotud fenotüübid esinevad 29% juhtudest  [7]. Peamiselt kirjeldatakse 
kahte tüüpi afaasiat. Mittevoolav primaarne progresseeruv afaasia esineb 12,36% 
juhtudest [7] ja 8,61% esineb primaarse afaasia semantiline variant (svPPA) [3, 7, 12]. 
Motoorse e. inglise keelses tõlkes „mittevoolava“ (non-fluent variant of Primary Prog-
ressive Aphasia – nfPPA) afaasia korral on kõne häiritud, aeglane ja lühikeste lau-
setega. Agrammatism ja kõneapraksiad võivad, aga ei pruugi esineda [6, 13]. Kõne 
mõistmine on säilunud [6, 12].

Lisaks võib esineda ka isoleeritud primaarne progresseeruv kõne apraksia. 
Primaarse kõne apraksia korral on patsiendil ainult motoorne kõnehäire ilma kee-
leprobleemideta. Mittevoolava afaasia ja puhta kõne apraksia eristamine on kee-
ruline ja sageli esinevad nad koos [12]. Kui patsiendil on sensoorne e. semantiline 
afaasia variant (semantic variant Primary Progressive Aphasia – svPPA), siis on kõne 
vaba, kuid ilma tähenduseta. Kahjustatud on sõnade, objektide ja teiste sensoorsete 
tajude mõistmine [3, 12].

Aeglaselt progresseeruvast, kõne vähenemisega seotud motoorsest afaasiast 
on alguses lähedastel raske aru [12]. Ka aeg sümptomite tekkest kuni diagnoosini 
on pikk – 3,5 aastat [8]. Progresseeruv mõistetamatu kõne, mis on iseloomulik sen-
soorsele afaasiale (svPPA) on ka lähedastele ilmsem ja diagnoositakse 1,4 aastat 
pärast sümptomite teket [5].

Kliinilises praktikas pole kirjeldatud sündroomid nii selged, ja sageli näeme 
sündroomide kattumist ning koosesinemist [12]. Primaarset progresseeruvat afaa-
siat diagnoositakse sel juhul, kui afaasia on esimese kahe aasta jooksul dominee-
rivaim probleem [3] ja ei esine varajasi käitumismuutusi [14]; need tekivad haiguse 
käigus [12]. Samas on kirjeldatud ka patsiente, kellel on progresseeruva afaasia ja 
käitumismuutuste teke samaaegne [15]. Hiljuti kirjeldati vanemas eas tekkivat ees-
kätt amnestilist sündroomi, mille patoloogilised muutused on FTD-le tüüpilised. 
Täna veel ei ole selge, kas ka see alatüüp on osa FTD spektrist või ei [12, 16].
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2.	 Kognitiivne düsfunktsioon

Neuropsühholoogiline hindamine on määrava tähtsusega diagnostilises prot-
sessis. Testimisel peab hindama tähelepanu, keelt, nägemisruumilisi, täidesaat-
vaid ja sotsiaalseid kognitiivseid võimeid [12].

Peamiselt on kahjustatud täidesaatvad funktsioonid. Igapäevases elus tähen-
dab see probleeme planeerimise ja otsustamisega. Formaalse neuropsühholoo-
gilise testimise käigus ilmnevad suured probleemid väga erinevate täidesaatvate 
funktsioonide osas nagu tähelepanu, abstraheerimine, planeerimine ja ülesannete 
järjestamine. Reeglina on kahjustatud verbaalne voolavus ja propositsiooniline 
kõne. Näiteks patsiendid ei algata vestlust ning vastavad lühilausetega. Kõnes võib 
esineda perseveratsioone. Samuti on häiritud emotsioonide ja sotsiaalse konteksti 
tajumine [6].

Käitumisvariandi (bvFTD) korral on kõige tundlikumad verbaalse voolavuse, 
pidurduse ja otsustamisega seotud ülesanded. Ka sotsiaalse konteksti mõistmi-
sega seotud funkstioonid on väga kahjustatud, kuid episoodiline mälu võib olla 
säilunud. Tüüpiliselt on hästi säilunud ka ruumiline mälu, joonistamine, ruumis 
orienteerumine [12].

Kliinilises praktikas kasutatakse vaimse seisundi miniuuringut (VSMU) ja 
Montreal Cognitive Assessment (MoCA) teste sõelumisuuringuna, kuid sageli on 
vajalikud põhjalikud neuropsühholoogilised testid diagnoosi kinnitamiseks [17].

3.	 Motoorsed sümptomid

Parkinsonistlik sündroom esineb enam kui 26–50% juhtudest  [5, 7]. Kõige 
tavalisem sündroom on progresseeruv supranukleaarne halvatus (PSP) ja korti-
kobasaalne sündroom (CBS), mis esineb 10% juhtudest [7]. CBS-le on iseloomulik 
asümmeetriline parkinsonism “võõra jäseme” sündroomi, düstoonia ja kortikaal-
sete sündroomidega. PSP-le on iseloomulik vertikaalne vaatehalvatus, aeglased 
vertikaalsed sakaadid, varajane (esimese aasta jooksul) väljendunud posturaalne 
ebastabiilsus kukkumistega [18]. Samuti on tavaline väljendunud apaatia, impul-
siivsus ja käitumismuutused [3].

Võimalikule seosele FTD ja motoneuroni haiguse (motor neurone disease – MND) 
vahel viidati juba 1980. aastal [19] ja tänaseks on seda seost kinnitanud mitmed 
uuringud [3, 20–22]. MND haigus koos FTD-ga on klassikalise kliinilise pildiga – 
esinevad nii ülemise kui alumise motoneuroni kahjustuse sümptomid. Sümptomid 
võivad olla väga erineva raskusega. Kirjeldatakse nii väga kerge kui väga raske 
kuluga fenotüüpe [3, 22]. Kerged lihassümptomid esinesid 30% ja kliiniliselt kindel 
motoneuroni sündroom esineb 6–12,5% [7, 22].

Psühhiaatrilised sümptomid on FTD korral suhteliselt ebatavalised. Siiski 
esinevad teatud genotüüpide korral väljendunud psühhiaatrilised sümptomid. 



12
LINGVISTIKAS UN MEDICĪNAS ASPEKTI VESELĪBAS APRŪPĒ. UZMANĪBAS CENTRĀ – DEMENCE
K. Gross-Paju. Frontotemporaalsagara degeneratsioonid

Nende genotüüpide korral on paljudel patsientidel alguses luululise psühhoosi, 
somatoformse psühhoosi või paranoilise skisofreenia diagnoos [23]. Võib esineda 
ka amnestiline alatüüp sarnaselt Alzheimeri haigusele 3–8% juhtudest sõltuvalt 
genotüübist [24]. Kliinilises praktikas kirjeldatud sündroomid võivad koos esineda 
ja muutuda haiguse käigus [5, 15].

4.	 Valgud ja geenid

Kõige tavalisemad proteinopaatiad FTD korral on tau-valguga seotud (taupaa-
tia) ja nn (TAR)-DNA seonduv valk 43 (TDP-43). Tau patoloogia oli esimene, mida 
seostati FTD-ga [19] ja umbes 40% kõikidest FTD juhtudest ongi taupaatiad [25].

TDP-43 valgu patoloogia seos FTD-ga avastati 2006 [26, 27]. Praegu enam kui 
50% kõikidest FTD juhtudest on TDP-43 positiivsed nii geneetiliste kui sporaadiliste 
vormide korral [1]. TDP-43 proteinopaatia esineb nii FTD kui MND fenotüüpide 
korral, mis kinnitab, et näiliselt kaks väga erinevat haigust on mõlemad TDP-43 
proteinopaatiad [27].

Patoanatoomilised muutused kinnitasid varasemat kliinilist tähelepanekut 
nende kahe haiguse seostest [19]. Tänapäeval on kindlaks tehtud, et TDP-43-l on 
neli erinevat alatüüpi, mis on iseloomulikud erinevatele genotüüpidele, kuid on 
kirjeldatud ka erinevate alatüüpide koosesinemist [6, 28, 29].

Viimasel ajal avastati FET valkude perekonna agregatsioon, mis selgitab 
patoanatoomiat 5–10% FTD juhtudel. Kokkuvõtteks arvatakse, et sisuliselt kõik 
proteinopaatiad on tänaseks avastatud [1].

Ehkki erinevate proteinopaatiate fenotüübid on erinevad, on siiski erinevate 
proteinopaatiate koosesinemist ja seetõttu pole võimalik kliiniliste andmete põhjal 
ennustada, millise proteinopaatiaga on tegemist ja see pole ka vajalik [12].

5.	 Geneetilised faktorid

Postiivne perekondlik anamnees esineb 25–50% juhtudest. Eeskätt on tegemist 
autosoom-dominantse pärilikkuse tüübiga [1].

Esimene geen, mida seostati FTD-ga, oli mikrotuubulitega seotud tau valgu 
(MAPT) geen 17. kromosoomil. See geen kodeerib tau valku ja avastati 1998. aas-
tal [30]. Haigestumus FTD-sse, mis on seotud MAPT geeniga, on erinevates populat-
sioonides väga erinev. Reeglina esineb ta 1,5% sporaadilistel ja 6,3% perekondlikel 
juhtudel [4]. Rootsis [31] ja Soomes [32] on MAPT geen harvaesinev, kuid Hollandis 
43% perekondlikest FTD patsientidest kannavad MAPT geeni mutatsioone [33].

MAPT geeni mutatsioonid on reeglina täieliku penetrantsusega [34].
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MAPT geen selgitas ainult 5–20% perekondlikest FTD juhtudest [1]. Arvestades 
perekondlike juhtude suurt osakaalu FTD hulgas oli selge, et on muud olulised 
geenid, mis on FTD-ga seotud.

Progranuliin geeni (GRN) mutatsioonid 17. kromosoomil avastati 2006. aastal 
ja tulemused avaldati kahes erineva artiklis sama aasta juulis [35] ja augustis [36]. 
GRN geen on seotud TDP-43 patoloogiaga [1]. GRN geen on väga lähedal MAPT geeni 
piirkonnale 17. kromosoomil ja seetõttu oli seda raske identifitseerida [4, 36]. GRN 
geeni mutatsioonid tekitavad 5–10% kõikidest FTD juhtudest [4]. GRN mutatsiooni-
dest tingitud FTD on autosoom-dominantse pärandumisvormiga ja 95% patsienti-
dest on vähemalt üks haige pereliige [4, 37]. GRN mutatsioonidel on vanusest sõltuv 
penetrantsus ja paljudel patsientidel tekivad sümptomid 80.–90. eluaastatel [34, 38].

Heksanukleotiidide korduste ekspansioonid C9orf72 geenil 9. kromosoomil 
avastati 2011. aastal ja avaldati korraga kahe erineva teadusgrupi poolt [21, 39]. Hai-
gestunud indiviididel on korduste arv sageli >1000. Kuid juba enam kui 30 kordust 
põhjustavad FTD [39–42].

C9orf72 põhjustab 4–29% kõikidest FTD juhtudest ja pärilik anamnees on ole-
mas 24–29% juhtudest [39, 42, 43].

C9orf72 ekspansioonid on seotud TDP-43 valgu patoloogiaga [1]. Samuti on tões-
tatud, et C9orf72 mutatsioonid põhjustavad TDP-43 patoloogiat nii FTD kui MND 
fenotüüpidel [20].

Geeni mutatsioonid, mis kodeerivad valosiini sisaldavat valku (valosin-contai-
ning protein – VCP) 9. kromosoomil, avastati 2004. aastal [44]. VCP geen on seotud 
1,6% FTD juhtudega ja põhjustab TDP-43 proteinopaatiat [37, 45].

On olemas ka muid geene, mis põhjustavad TDP-43 patoloogiat (sh TAR DNA 
Binding Protein – TARDBP), kuid need geenid esinevad väga harva [1].

Sarkoomiga sulandunud ( fused in sarcoma – FUS) geeni mutatsioone on kirjel-
datud FET proteinopaatiate korral [28].

6.	 Genotüüp-fenotüüp korrelatsioonid kõige 
sagedasemate genotüüpide korral

6.1	 MAPT geeni fenotüübid (joonis)

MAPT geeni mutatsioonidel on väga erinevad fenotüübid, kaugelt kõige tavali-
sem on siiski käitumismuutustega bvFTD [4, 46]. MAPT geeni haruldasemad mutat-
sioondi põhjustavad CBS [46–48], PSP [46, 48], mittevoolavat afaasiat (nfPPA) [49, 50] 
ja semantilise afaasia (svPPA) fenotüüpe [51].

Primaarselt progresseeruv afaasia on tavaliselt kombineerud käitumismuu-
tustega, kuid harvaesinevad mutatsioonid võivad põhjustada ka isoleeritud prog-
resseeruvat afaasiat [4]. Parkinsonism võib olla olemas kohe bvFTD sümptomite 
tekke alguses või tekkida haiguse käigus [48].
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Joonis. Geenid, proteinopaatiad ja kliiniline sündroom enam levinud frontotemporaalsagara 
degeneratsioonide korral

Fenotüübid

Geenid

Proteinopaatia

MAPT

TAU

GRN

TDP-43

c9orf72

bvFTD, nfPPA, 
svPPA, PSP, CBS, 
parkinsonism

MAPT = mikrotuubulitega seostatav tau valk, GRN = progranuliin, TDP-43 = TAR DNA-seonduv valk 43, 
bvFTD = frontotemporaalsagara degeneratsioonide käitumisvariant, nfPPA = primaarselt progresseeruv 
motoorne afaaasia, svPPA = primaarselt progresseeruv sensoorne e. semantiline  afaasia, PSP =  progresseeruv 
supranukleaarne halvatus, CBS = kortikonbasaalne sündroom, MND = motoneuroni haigus

bvFTD, nfPPA, 
PSP, CBS, 
parkinsonism

Harva esinevad
Amnestilise 
algusega

Harva esinevad
svPPA
Amnestilise 
algusega

bvFTD, 
lihassümptomid, 
MND, psühhoos,
parkinsonism, 
hüperkineetilised 
sündroomid 

Harva esinevad
nfPPA, svPPA

Harva võib haigus alata peamiselt amnestilise sündroomina, mis võib viia eks-
liku Alzheimeri haiguse diagnoosini [4].

Fenotüüpide heterogeensus ja mittetäeilik penetratsioon võib esineda ka ühes 
perekonnas sama mutatsiooniga, mis teeb kliinilise hinnangu keeruliseks [52].

6.2	 GRN geeni fenotüübid

GRN geeni fenotüübid on üldiselt sarnased MAPT geeni fenotüüpidega ja kõige 
sagedasemaks sündroomiks on bvFTD [4, 53]. Progresseeruv afaasia on üsna tava-
line ja esineb 20–25% juhtudest, neist mittevoolav afaasia on kõige levinum ala-
tüüp [4, 14, 53, 54].

Valdavalt amnestiline sündroom haigestumise alguses on ebatavaline. Reeg-
lina tekivad parkinsonism ja käitumisuutused haiguse jooksul. Ka aitab diferent-
siaaldiagnostiliselt amüloidi puudumine parakliinilistel uuirngutel [12].

Ka samad GRN mutatsioonid põhjustavad ühe perekonna raames erinevaid 
fenotüüpe, näiteks bvFTD ja mitte voolavat afaasiat on kirjeldatud sama mutat-
siooniga erinevatel pereliikmetel [54]. Parkinsonism näiteks, CBS ja PSP on vähem 
levinud [4, 53].
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6.3	 C9orf72 ekspansoiooni fenotüübid

Kõige tüüpilisem C9orf72 ekspansioonide fenotüübid on FTD kas koos MND või 
ilma [55]. Patsientidel võivad esineda erinevad kombinatsioonid. FTD diagnoosiga 
patsientidest 30–40% võib esineda kas MND või kerged lihaste sümptomid, näiteks 
kerge lihasatroofia, harva esinevad fastsikulatsioonid või lihasnõrkus, mis võib 
viidata patoloogiale [22].

FTD kõige tüüpilisem variant on käitumismuutustega variant [9, 54].
C9orf72 geenimutatsioonidega patsientidest 38% haigestusid psühhoosiga ja 

28% paranoidsete luulude ja irratsionaalse mõtlemisega nii sel juhul, kui kaasu-
vana oli MND sündroom või ilma selleta [23].

Parkinsonism võib esineda sümmeetrilise rigiidsusega, treemoriga ja auto-
noomsete häiretega või ilma  [56]. Afaasia on c9orf72 ekspansioonide korral 
ebatavaline [4].

C9orf72 ekspansioonid võivad põhjustada ka hüperkineetilisi sündroome sar-
naselt Huntingtoni haigusele [57].

Fenotüübi penetrantsus ja kliiniliste sümptomite avaldumine sõltub C9orf72 
ekspansiooni korduste arvust. Kui korduste arv on suur, siis sümptomid vallan-
duvad varem (keskmine vanus 53 aastat); kui korduste arv on madal, siis hiljem 
(keskmiselt 62 aasta vanuses) [58]. Esineb ka antitsipatsioon (haiguse avaldumine 
varem noorematel põlvkondadel) [58–60].

6.4	 VCP geeni fenotüübid

VCP geeni fenotüübis esineb lisaks FTD kliinilistele viidetele ka inklusioonkeha-
keste müosiit ja Paget haigus [37, 44, 45, 60]. 90% VCP geeni kandjatest on inklu-
sioonkehakeste müosiit ja 30% FTD. FTD fenotüübile on tavaline käitumismuu-
tustega variant, kuid on kirjeldatud ka psühhiaatrilisi muutusi, keeleprobleeme 
ja harva parkinsonismi [4]. Kuna kõige tavalisem on inklusioonkehakeste müosiit, 
siis vahel on raske seda fenotüüpi FTD-ga siduda.

FTD kliiniline pilt on väga heterogeenne ja ajas muutuv. Seetõttu väga täpne 
juhtiva sündroomi täpsustamine pole alati võimalik, kuna sündroomid kattuvad 
ja esinevad koos [5, 15]. Tüüpiliselt tekivad käitumismuutused 95% patsientidest 
primaarse afaasiaga [5]. Teisalt, ka üks mutatsioon võib põhjustada erinevaid feno-
tüüpe, mis muudab genotüübi ennustamise kliiniliste andmete alusel ebatäpseks

Kokkuvõtteks

FTD on kõige tavalisem dementsus, mis algab enne 65. eluaastat, kuid on siiski 
kõige enam diagoositud 70 ja 84 eluaasta vahel [5]. Oluline on varakult ära tunda 
käitumismuutusi, mis viitavad FTD võimalusele. Kahjuks esieneb paljudel FTD 



16
LINGVISTIKAS UN MEDICĪNAS ASPEKTI VESELĪBAS APRŪPĒ. UZMANĪBAS CENTRĀ – DEMENCE
K. Gross-Paju. Frontotemporaalsagara degeneratsioonid

patsientidel muid sümptome, mis pole FTD-le nii tüüpilised. Ka primaarselt pro
gresseeruv afaasia on sageli sporaadiline [49], see on sageli ka FTD sümptomiks. 
Ka parkinsonism, eriti PSP või CBS dementsusega või ilma, võib viidata FTD või-
malusele. Ka MND on üsna tavaline FTD kliinilise pildi osa. Oluline on ka märgata 
kergemaid lihassümptome, tagasihoidlikku lihasatroofiat, nõrkust, harva esine-
vaid tagasihoidlikke fastsikulatsioone.

Neuroloogilises praktikas ei esine psühhiaatrilisi sümptomeid väga sageli, 
kuid on hästi teada, et psühhootilised probleemid on üsna tavalised FTD korral. 
Ka juhtivalt amnestilist laadi kaebused ei välista täielikult FTD-d, kuna harva võib 
avalduda FTD ka Alzheimeri haiguse kliinilise pildiga.

Põhjalik pärilik anamnees on kriitilise tähtsusega. Päriliku anamneesi hin-
damisel tuleks silmas pidada, et fenoüübid ja penetrantsus võivad olla erinevad 
ka ühes perekonnas. Seega on oluline analüüsida ja arvesse võtta väga erinevaid 
haigusi sugulastel – sh erinevaid neuroloogilisi, lihas- ja luuhaigusi. On kirjelda-
tud palju patsiente, kellel on diagnoositud Alzheimeri haigust, Parkinsoni haigust, 
psühhiaatrilisi haigusi, sh skisofreeniat. Kõik nimetatud haigused võivad olla FTD 
alatüübid.

Ka haigestumine nooremas eas järeltuleval põlvkonnal on oluline, mistõttu 
tuleks koguda väga täpne anamnees ka noorema põlvkonna kohta.

Kahjuks ei ennusta ka kõige põhjalikum anamnees või neuroloogiline läbi-
vaatus haigust põhjustavat geenimutatsiooni. Seega uue põlvkonna eksoomi või 
genoomi sekveneerimine on kohane täpse diagnoosi püstitamiseks. Oluline on ka 
meeles pidada, et C9orf72 on korduste arvudega kulgev patoloogia, mis eksoomi 
sekveneermisel ei välja ei tule.

Kui haruldased on kirjeldatud haigused? Alates 2016. aastast oleme Lääne-Tal-
linna Keskhaiglas diagnoosnud 4 patsiendil C90rf72 geeni muutust, 4 patsiendil 
GRN geeni mutatsiooni; 2 patsiendil TARDB ning 2 patsiendil MAPT ning VCP geeni 
muutust.

Valmisolek geneetiliseks testmiseks FTD kahtluse korral aitab jõuda täpse 
diagnoosini, mis on oluline nii patsientidel kui ka nende peredele.
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