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��� ��가 �� - ����� �� � ���
���� ��� ��� ��� ��
��� ��� ����� �� � ��� ��� ��� ��� ���� ��� ��� ���
��
��� Mr. Shawn Minnig 2017� 01� 17� (�) Dr Tamara Maiuri� �� �� � 

Prof Wooseok Im� �� ��� 2017� 01� 12� (�)� ���

�� ��가 �� - ����� �� � ��� ���� ��� ��� ��� ��

����� ���� ���� CAG �� ��가 �� ��가 �� ���� ���
� ��� � �� ����� ���� �� ���. ��� � ����� ����

��. �� ���� ��� �� CAG �� ��� �� ���� �� �� ��� ��� ���
��, �� �� ��� �� ��� ��� ����� �� ��� 가����� ��� � � �
�� �� ����. �� ��� ��� 가� ���� ����� ��� ��� ��� �� �
�� ��� ���� ���� �� � �� ��� ���.

����� ����

��� ��� �� �� ������ ��� ��� ���� ����� ���� �� ���
����� 가� ���� ��� UHDRS (Unified Huntington’s Disease Rating Scale)

���� ���� (Huntington ‘s disease, HD)� ��� �� ���� ��� (huntingtin)��
��� ���� ��� ���� ����� �� ����. �� �� ��� �����, ���
���� �� ��� DNA��(C-A-G)� ���� ��� ��� ��� �����. ����
� �� ��� ��� ���� ��� ����� ��� ��� �� �� ��� ���, ��
��, ��� ��� ���, �� ��� �� ��� ����.
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��� ��� � ���� ���� ���� ���� ����� ���� ����� ���
�� ����� ���� ��� ��. ��, ���� ���� ����� �� ��� ���
��� ���� ��� �� ��� ���� � 가� ���� -�� ��� ���� �� “pre-
manifest”��� ��� ���� � �� “manifest”��- � ���. �� �� �� ��� ��
�� '����� ��� ��'�� ����� ��� ����. ��� ��� �� �� ���
��� ��� ��� ���� ����� ���� �� ��� ����� 가� ���� ��
UHDRS (Unified Huntington’s Disease Rating Scale)��.

�� ��
���� ��� ��, CAG �� ��가 �� ���� �� ���� ��� � �� ���� �
� ��� ���� ���� ��� � �� ���� ����� ��� ������. ��� �
�� ���� ����� ���� ���� ��� ���� ��� � �� �� ��� � �
���, CAG ��� �� ��� ��� ��� �� ���. �� ���� CAG ��� ���
���� �� � �� �� �� �� ���� ��� ���. � ��� �� ����� ���
� �� ��� ��� ��� ���� ��� ��� ��� �� ��� �� (�: �� ��, �
� ��, �� �)� �� �� ���� '���(modifier)'가 ��� ���.

��� �� ���� �� �� �� ���� ����, �� ��� ����� ��� ���
가�� � � �� ��� ��� ��� � ���. �� ��� ���� ��� ���� �� �
�� 가� ������� ����, ���� ��� 가� � ��� �� ��� ��� � ��
� �� ��� ���. � ����가 �� Ulm ���� Michael Orth가 ��� ����� ��
�� ���.

���� ��
�� ����� ���� ��� ��� ���� �� �� Orth� �� �� ���� ����
���� “���� ��”� ���� ��� ����. �, ��� �� ��가 ���� �� ��
� ��� ���� ��� �� (CAG ��� ��� �� �� �� �� ���� �) ��� �
��� ��� � ��� ��� ���� ��. �� �� ��� � ��� ��� ��� ���
��� ��� � ���, ��� � ��� ���� �� ����� �� ��� ����� �
��� ��� ��� ��� � ��.

“�� �� ��� � ��� ��� ��� ��� ��� ��� � ���, ���
� ��� ���� �� ����� �� ��� ����� ���� ��� ���
��� � ��. ”

����� ��� ��
�� ��� ���� ���� ���� ��� ���� ��? � ��� ��� �� Orth� �
� �� '�� ��'��� ��� ��� �� ��� ����. �� ��� �� �� CAG ��
���� ��� ��� �� ��� ��� �� ��� ���� ��� ���� �� ��� �
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���� ����. �� ��가 ��� ��� “��”�� � � ��� �가� �� ��. � ��
��� ���� ��� ����� ���� ����, ����� ��가 ���� ���가 �
��� ��� ���� ����.

�� �� ���� ���� �� ��� Orth� �� ���� �� ���� �� � � ���.
REGISTRY� COHORT�� � 가� �� �� ���� ���� Orth� �� �� � 10,000 �
� ���� �가�� 1,300 �� ���� ���� ���� � 30,000 � ��� �� ���
����!

� ���� Orth� �� �� CAG �� �� �� �� ��� 가�� ��� � �� ��
(UHDRS ��� ��� ��)� ���� ��� ���� (���� �� �� ��� �� ��
� ��� ��� ��)���. ���� �� ��� ���� � �� �� �� 2.5 % �� ��
2.5 % � ��� ���� '���� ��'� ����.

� ��� �� ���� ��� ���� “����” �� '��'�� ����� ��� � ��
��� ����. “��”� �� ���� �� ����� � �� ��� ��� ��� ��� �
�� ���� ���� � ��� 가��. ��� ��� ��� ��� ��� ��� ��� �
�� ������� �� ��� ��� ��� ���� � ��� � ���� �� � � ��.

���� �� ��� ���� ����. ��, ���� �� �� ��� �� ���� ��가
��� “��”�� ���� ��� ���� �� ��� ��, ����� �� ��� ����
��� �� ��� �� � ��� � � ��.

� ��� ��� ��� ��가 ��� ���� ��� � ���� ��. ���� 가�� ��
� ��� ������� ���� ��� �� ��� ��� �� � �� �� ��� ����

��.

��� ��
Orth� �� �� �� ����� �� � ��� ���� ��� ���� ���� ����
��� ���� ��� � �� ��� ��� ��� ����. � ��� ������ �� �
�� ��� ����� ��� ���� 가� ��� �� ��� ��� �� ��� ��� ��
� � ���. �� ����� ���� ��� ���� ��� �� ���� � � �� �� �
� ��� �� ���� ���� ��� ���� � ���.
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� ��� ��� ��� ��가 ��� ���� ��� � ���� ��. ���� 가�� ��
� ��� ������� ���� ��� �� ��� ��� �� � �� �� ��� ����
��.

� �� ��� ����� ���� ��� ���� �� ��� �가��� ����� ���
��� �� � ��.

��� ��가 � ��� ����� 가�� �� ����. ��� �� ��� �� ��� ��
� FAQ� ������...

��� ��� ��� ���� �� ��� ���
CAG �� ���� ��� ���� ���� ��� ��� ��� ��� �� ����

CAG ��� ��
UHDRS ������ ��� ��� ���� ����� ���� �� ��
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