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Criteri di Inclusione al Registro: 

a.  Soggetti con documentata presenza di mutazione autosomica dominante per la malattia di 
Alzheimer (AD) e Demenza Frontotemporale (FTD) e loro familiari consanguinei di primo 
grado; 

b.  Soggetti affetti da decadimento cognitivo e/o disturbi psico-comportamentali con storia 
familiare positiva per le forme di demenza con pattern autosomico dominante, senza esame 
genetico o con genetica negativa 

Dove per storia familiare positiva si intende: 

1. Presenza di almeno 3 familiari di primo grado affetti dalla malattia in 2 generazioni, 
indipendentemente dall’età di insorgenza 

Oppure 

2. Almeno 2 familiari di primo grado affetti dalla malattia, almeno uno dei quali con insorgenza 
minore o uguale a65 anni; 

Oppure 

3.Persone affette dalla malattia con età di esordio minore o uguale a 60 anni o fenotipo 
suggestivo (ad esempio da valutare caso per caso: presentazione clinica atipica, penetranza 
incompleta, ricorrenza in altri familiari, provenienza geografica) 

Dati inclusi nel Registro: 

1. Codice del Centro + Codice della Famiglia + Codice Paziente  

es. [ID Centro] + [ID famiglia] + [ID paziente] + [numero progressivo] 

2. Anno di Nascita  (aaaa) 

3. Provincia di Nascita  

4. Stato  attuale (Vivente/Deceduto/Dato non disponibile; Data aggiornamento stato attuale)  

5. Caso Studiato Geneticamente SI [1]  NO [2] 

 

Geni Studiati             APOE 
                                   APP 

PS1 
PS2 
GRN 
MAPT 
C9ORF72 
TARDP 
FUS 
VCP 
PRNP 
CHMP-2BAltro: Specificare 
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7. Presenza di Mutazione  SI [1]  NO [2]  VOUS [3] 
 

vai a 8              vai a 11    vai a 10 
 
 

8. Gene mutato   (es. PS1) 

9. Tipo di Mutazione   (es. M146L) 

10. Tipo di variante di incerto significato e data referto 

11. Data di Esordio sintomatologia (gg/mm/aaaa) 

12. Sintomatico [SI, NO, NON SO] 

13. Stato  [MUTATO, NON MUTATO, NON SO] 

14. Codice di Patologia [AD, FTD, SANO, Altro: specificare] 

15. Fenotipo clinico: (e data di rilevazione clinica) 

 
 Fenotipi Clinici associate Sigla 

SINDROME AMNESICA SIND_AMN   

AFASIA PROGRESSIVA NON FLUENTE SIND_PNFA   

DEMENZA SEMANTICA SD   

SINDROME AGNOSICA SIND_AGN   

SINDROME VISUOSPAZIALE SIND_VS   

SINDROME APRASSICA SIND_APR   

SINDROME DISESECUTIVA SIND_DISESEC   

SINDROME COMPORTAMENTALE SIND_BV   

SINDROME PSICOTICA SIND_PSICOTICA   

AD/FTD CON PARKINSONISMO AD/FTD_PD   

SINDROME CORTICOBASALE SIND_CBS   

SINDROME PARALISI SOPRANUCLEARE CON MALATTIA DEL 
MOTONEURONE SIND_PSP_MND   

SINDROME CEREBELLARE SIND_CEREBELLARE   

SINDROME PARAPARETICA SIND_PARAPARETICA   

 

16. Data ultimo aggiornamento 
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