
가

���� �� ���� 2021 - Day 2
2021� CHDI ���� ��� ���� #HDTC2021 2��� �� �� ����� ����
�.

��� Dr Rachel Harding, Dr Leora Fox, Dr Jeff Carroll,

Professor Ed Wild
2022� 05� 12� (�) Dr Rachel Harding� �� �� � 
Prof Wooseok Im� �� ��� 2021� 04� 28� (�)� ���

� 2021 CHDI Therapeutics ����� 2��� �� ������. � ��� �
��� ���� ��� �� ��� Twitter ����� �����. ����
#HDTC2021� �� ���� � ����. �� ��� ��� �� �� ���

HD ���� ��� ��� �� ��� ����� �� ��� ������ ������.

����� ���� �� ��� ������
��가가� �� �����?
�� ����� �� �� �� �� �� �� ��� �� ����� HD� ���� ��� �
��� ��� �� ���� ����. � ����� ��� ��� �� �� � ��� ���
���.

��� SMA ���� ������� ���� ���� ��� ��� ��� ����. ���
� ��� �� ���� ��� � 3�� 1 ��� �� �� ��� �����.

��� ���: Novartis

�� ��� ��� ���� ���� �� ��� ��� ���� ��
� �� ��� Samsara Therapeutics� Peter Hamley����. �� �� � ��� �� ��
�� ��� �가��� ���� ���� �� �������. � ��� ���� ���� �
� �� �� ���� ��� ��� ���� �� �가��� ��� � ����. ��� ��
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� ���� ��� ���� �� � ��� ���� � �� �� �����. Autophagy� �
�� ���� ��� ��� ����. ��� ��� �가��� ���� ����� ��� �
�� ��� � ��� ����� �� �� �� ��� ���� � ��� � ����.

Samsara� �가��� ���� ��� �� �� ���� ����� ���� ��� �� �
�� ��� ��� � ��� ���� �� “��"� ������. Samsara� ���� ���
� ���� ��� ���� �가��� ��� � �� � 가� ���� ���� ������.
� ���� ��� ��� �가��� ����� �� � �� ���� � �� ��� ���
��� ��� ������ �� �� ���� ���� ��� ����. ��� � ��� HD
� ����� Samsara� ��� ���� HD ��� ��� ����� �� ���� ����
���. Hamley� 2022�� �가 ���� �� �� ��� ���� �� 가�� ��� ���
��� ���� ����� ����� �����.

���� ���� ��� �� ��
��� ��� �� � ��� ��� ��� � (���� ���) ��� Origami Therapeutics
� Beth Hoffman�����. �가 CAG ���� �� ��� ���� �� ���� ��� �
� ���� �� �� 가��� � ����. Origami Therapeutics� ��� ��� ��� ��
� ��� ���� �� �� ��� ���� ����. ��� ��가 �� ��� ���� �
���� ����� ��� ���� 3D ��� ����� � ��� ��� �� ��� ���
���� ����.

Origami� ���� ��� ��� ��� ���� ��� �� ��� ���� �� �� ��
� �����. ��� ��� ��� ���� �� ��� ��� �� ��� ���� �� �
�� �� ��� ��� ���� �� ��� ���. ��� ��� ��� � ��� ����
��� ���� ���� � �� ��, �� ���� ��� ����� � ��� ��� ��
� �����. ����� Origami� ��� �� ���� 가� ��� ��� ��� ��, ��
� ��� ���� ��� ����� ��� ���� �� ��� ���� ����.

HD �� �� �� �� ��
�� ��� �� �� ��(glia)� HD ����가 �� ��� ��� ���� HD� ����
��� ���� �� �� ���� ��� ���(Steve Goldman)�����. ��� �� HD
�� ��� ��� �� ������ �� �� � ��� ��� ����.

Goldman� ��� ���� ��� HD� �� ��� ��� � ��� ��� ���� ���
�. �� �� �� �� ��� ���� ��� ��� ��� 가�� �� ��� �� ��� �
� �� ��� ���� ���� �� �� ��� �����. ���� �� ��� ��� �
��� �����.

�� �� HD ���� ���� ���� ��� �� ���� ���� ���� �� ���
� �� �� ��� ���� ����. HD ����가 �� Glia� ���� ��� � ����
�� ��� ���� HD glia� ���� � ��� ��� ���� ����. �������
�� �� ��� ���� HD ����가 �� � ��, �� � ��� ��� �����.
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Goldman� ���� HD가 �� ���� ��� ��� ��� ���� �� HD ���� ��
� ��� � ��� ��� ���� � ��� �����. ��� ���� ��� �� �� �
�� �� HD ���� �� ��� �� ����� ��� � ������. ���� �� ��
� �� ��� ��� ��� ����� ���� ��가� ��� Goldman� 1/2� �� ��
� ���� ����. ��� ��� ���� ����� ���� ��� �� �� ��� ��
��� ���� ��� � ��� Goldman� ��� �� ��� ����. �� ��가 ���
�� �� �� � �� �� � ����� ��� ���� �� ���� ��� ���� ��
���.

“����� �� �� �� �� �� �� �� ��� �� ����� HD� ��
�� ��� ���� ��� �� ���� ����. ”

��� ������ HD �����
� ��� ��� ��� Novartis� Rajeev Sivasankaran�����. �� ��� ��� ���
��� �� ��� ��� � �� ��� ������ �� �����. branaplam and HD�
�� �� HDBuzz ��� ��� �� ����.

����� HD� �� ��� � �� ����� ��� ��� ����(SMA)�� �����
�, �� ����� ��� �� ��� �����. HD� ��가�� SMA� ����� HD�
�� �� ���� ����� ��� ���� �� �����. ����� SMA� ���� �
� ����� ��(splice modulation)�� ���� ��� ���� ����� ��� ���
��(branaplam)� ������.

Branaplam� ��가 ���� ��� ��� ��� � �� �� ���� � � ��� ���.
� ���� ����� �� ����� ������ ��� �����. Branaplam� �� �
��� ������� ����� � �������. �� �� ���� ����� SMA ��
��� �� ����.

�� HD� �� ����? Branaplam� ���� ��� ���� ���� ���� �� ��
� �� "���"� mRNA� ������ ���� �����. ��� SMA �� ���� ��
��� ��� �� ��� ��� ����� ���� � ����. ��� ��� Huntingtin �
��� branaplam� ��가 ��� ��� ���� � �� ��� ��� ��� �����. �
�� ����� ���� ��, � "� ��� ��� ����"� ��� ��� ������ �
� �����. ������ ��� "� � ��� ������"�� �� �� �� �가�� �
� ����.

��� ��� ��� ���� ���� �����? �, ��� �� ���� HD ���� 가�
���. Sivasankaran� ����� �� 3� �� ��� ��가 ����가 �� ����� �
��� ������.

��� ��, branaplam� �� SMA� 가� �� ����� ��������! ���� ���
���� ���� ���� ��� ��� � 3�� 1� ����가 �� �� �������. �
���� ����� �� ������ �� ��� ���� �� ��� ���, � ��� ��
�� ��� �� ���� �����. Q&A�� Sivasankaram� �� ����� �� � ��
��가 "��� � � ��” ��� “���” ��� ���� ������.
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��� �� ����� �����
�� �� ���� ��� ����� ������ ���� ����� ���� �����.
������ ����� HD� ��� ���� ��� ���� ��가 ��� ��� �� ��
��� � �� ��� �����.

���� ���� ��� ���� �� � ��
Daniele Bertoglio� ���� � ��� ���� ��� ���� ���� � ��� � � ��
��� ��� ������ �� ������. �� �� HD ��� ��� ��� ��� ��
� ��� � ��� ���� ��� ��� ��� ���� ����.

������ HD ��� ����� ��� ��� ���� ��� ���� � ��� � � �
���. �� ��� ��� ��� ���� 가� ��� ��� ���� ���� ��� � �

���� ���� � ��� � ����.

�� ��� �� ����� ����(CSF)� ���� �� ��� ��� ����� ���
� ����. ��� ��� �� �����. Bertoglio� �� �� ��� ���� ���� �
�� ���� ���� ��� ���� ����. ���� ��� ���� �� ��� PET(�
�� �� �� ��) ������ ��� ���� ��� ��� � ����. PET ���� �
�� ��� ���� � � �� ���� ���� � �� �� ����� �� �����.
PET ���� �� ��� ��� ��� �� ���� ��� � �� ��� �� ��가 ��
�� �����.

������ �� ��� ��� ��� ��� ��� ��� �� ���� ��� ��� ��
�� �������. ��� ��가 �� �� ���� PET ����� ��가 � ����. �
� �� ��� ��� ���� ��� ��가 �� ��� ���� � ����� ���� ��
������. Huntingtin PET ���� � �� ���� ���� � 가� ��� ��� ���
� � ��� � ��� �����.

Bertoglio� �� Q&A�� �� �� ���� ��� ��� � ���� � ��� ���� �
���� ���� �� � � ��� ������. ���가 ���� HD ��� ��� ���
� ��� ���� ��� ��� �������.

���� ��� ��� ���
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Andrew Wood� �� ��� ���� �� ��� ����� ���� � ��� � � �� �
�� ���� �� ���� �����. �� ��� �� ���� ��� ��� ���� ��
��� iMagemHTT ��� ���� ����. ��� ���� ���� ���� ���� �
�� ���� �� �� ���� PET/MRI ��� ��� ���� ����.

Wood� ���� � 가� ��� ���� ��� ���� ��� ��� ���� ��� ��
�� ������. ��� 가� ���� 가� ��� ��� �� 가�� ��� ������.
Wood� ���� �� ���� ��� ��� �� ��� ������ ���� ���� �
� 1�� ���� 3�� �가���� �� ���� ������. ���� �� �� �� ��
� ��� �가�� �� �가� ����.

��� ��� ���� HD ��� ���� �가�� ���� �� �� � �� ��� �� �
��. ���� �� ��� ��� ���� �� �� ���� ����� ��� � ����.
������� Wood� ��� CHDI� ���� ���� � 가� �� �� ���� ��� �
���� ��� �� ����.

���� ��� ��가 �� ��� ��� ���� �� � �� ��� �� �� ���� HD
���� ��� ��� ���� ��� ���� ���� ���� 가�� ����. Wood�
�� ���가 2022���� ��� � � ��� �����.

HD� ��� ��� ���� HD ����� �가가
�� �����(Jodi McBride)� ��� �� ���� ���� ������ ���� ���
��� �� �������. ���� ���� �� HD �� ��� ��� ���� ����
��� ��� � �� ��� � ���� �� �� �����. McBride� ����가 HD ��
�� �� ���� ����� ���� ���� ���� ��� HD ��� ������. �
���� HD ��� �� ��� �� �� � �� ���� ��� �� HD� ��� � ���
��가 ����.

McBride� �� ��� HD ���가 HD ����� ��� ��� ��� � ��� ���� �
� Bertoglio� Wood가 ��� ��� ���� ��� � ��� ��� �� ���� ����.

“������ ����� HD� ��� ��� �� ��가가 ��가가 ��� ��� �
� �� ��� � �� ��� �� ”

HD ��� ���� ��� ������ ���� �� � ��� ��
Derek Jones� HD� ��� ��� ��� ������ ���� �� � � ��� � �� �
� ���� ���� 가��� �� ��� MRI ��� �� ���� �����. Jones� ��
��� ��� ��� ���� ��가 �� ��� � ��� ���� �� ��� ��� ���
� ��� �������. �� ��� MRI ����� HD � ��� ��가 ������ HD가
���� ��� ��� �� ��� ������.

��� Jones� ��� ���� ���� �� ��� ���� �� �� ���� �� ���
��. ��가 � MRI ���� � � �� ��� ��가 �� ���� �� � ���� HD ��
��� �� ��� �� ���� ��� � ����. �� � �� ��� MRI ��� ��� �
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��� � �� ���� � ��� � ��� ��� ���� ���� �� � ��가 �� ��
��. � ��� ��� �� HD�� �� ��� ��� ���� �� ���� ������ �
���� ��� ��� �� ��� � � �� ����.

Jones� ���� �� ��� ���가 MRI ���� 가�� �� ��� �� � ��� 가��
�� �� ��� � � ��� � ��� �� ��� ���� ��� ��� ���� ����.
� ��� ���� ��� ��� �� �����! � ��� ���� HD ��� ���� � �
� �����. ��� ��� ��� ���� Jones� ���� �� ��� ���� �� HD
��� � ���� �� ��� ��� � � ����.

�� �� Jones� � �� HD ��� CSF �� ��� ����� �� HDClarity� �� ���
�����. �� ImageClarity�� ������ ��� ��� ��� ��� ���� ���
�.

HD� CSF�� ��� ����� ��
��� ��� ��� Niels Skotte가 ���� ��� ���� �� � ��� ��� ��� �
��� ��� �� ���� ����. Skotte� ��� HD ��� ��� � �� ��� ���
��� �� ����.

Skotte� ���� �� �� �� ���� ���� ���� ��� �� �� ��� �� HD
� 가� ���� �� ���� �� ���� ����� ��� � ����. Skotte� ����
��� ��, ��� �� HD �� � ��� HD ��� ���� ��� � CSF� �� �� ��
�� ��� ��� ��� ������.

Skotte� ��� ��� NfL��� ���� �� ����� �� ����. HD ��� ���
���� �� NfL ��� �가���. ��� �� HD� �� �� ���� ������ ��
���. Skotte가 ��� � �� ���� PENK�� �� HD ��� ��� ���� �� ��
� ��� �� �����. Skotte� ���� ��� ���� ��� ���� �� ��� �
�� ��� ������ �� �가�� ����.

�� ����…
���� ��� ���� ������! �� ������� ��� �� �������.

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

��� ��� ��� ���� �� ��� ���
����� ����� DNA, RNA(����), ���� �� ��� � �� ��� ��� �

�� ��� ����. ��� ��� ���� ��� ���� ��� 가����� ���
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CSF �� ��� �������� ��� ���� ��� �����.
��� ���, ��� � ��� ��� ��� �� ��
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