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�� ������ �� �����! COVID� �� 2� �� ��� HD
Therapeutics Conference가 �� HD ���� 가� � �� ��� �� ����
�����! ��� ����� ��� ���� ����. ���� #HDTC2022�

���� ��� ��� �� ��� ����� �� ������.

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

��� ��� �� ��

����� ��� HD ��� ���� � �� ��� ���� Monckton ��.

Paolo Beuzer ��(CHDI)� Vanessa Wheeler ��(MGH)� ��� DNA � RNA�� CAG ��
� ���� ����� ���� ��� ��� �� �� ��� � �� ��� �����.

CAG �� – ���� �����.
��� � �� ��� University of Glasgow� Darren Monckton���. Monckton ����
����� �� ���� DNA ��� ��� �����.

CAG ��� �� ��� ��� ���� ���� ��� �����. CAG ��� ������
HD ��� ��� ��� ��� � ����. CAG� ��� �� �� ����� �� ����
�. ��� �� ��� ��� ����� ���� � ����. � � ��� HD� ������
�� ��� � �� CAA���. ��� CAA ��� ��� ���� ���� ��� � � ��
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��. ��� CAA ��� ���� ��� CAG ��� �� HD ��� �� �� ��� � ��
���. CAG �� ��� “��” ��, � ��� ��� ��� ��� ��가 ��� �� ���
������� ����� ��� �� � ����. https://en.hdbuzz.net/291

��� ��� ���� EnrollHD ������� �� �� � �� ���� ���� ����
��� �� �� ��� ���� ����. Monckton ���� ����� ���� � ���
���� � ��� ����� ������. � ����� ���� Monckton ���� ��
� �� ��� ���� ��� ��� CAG ��� �� ��� ��� �����. ��� HTT
���� �� ���� ��� ��가 �����…

CAG ��� HTT ����� ������ ��� �� ��� ���� ��� CCG가 ����
�. Monckton ���� ����� ���� HD ��가 ��� �� ���� 가�� ��� �
���� � ��� ��� �� ��� HD ��� ���� �� ������. ��� � ���
� ���� ��� ��� �� ��� ��� ��� ���� ��가 �� ��� ��� ���
������. ��가 �� �� ���� �� HD� 가� ���� HD ��� 10� � �� ��
����. ��� ��� �� ��� ��� ���� �� �� �� � ��� �� �� ���
���� � ��� � � ����. ����� ��� ���� �� ��� ��� ���� �
� ��가 ��� ��� �� � ��� ����. HD ���� �� ��� ��� �� � �가
�� ��� ��� ���� ����. � �� �� � �� �� ���� ���� ��� ��
� ���� ����� HD� 가� ���� �� ���� ��� ��� ��� �� � ���
� � ����. ��� �����.

����� ��� ���� ��� �� ��가 ��� ����� ��� ��� �� ��� �
�� ���� ���� ���� ��� ��� ��� �������. mRNA ��� �� ��
가 ��� � ����. �����, ��가 �� ��� �� ��� ��� ��� ��� ���
�� ����. ��� ���� �� �� “���"� �����. ��� ��� ��� ��� �
� ���� ��� ��가 ��� RNA ��� ���� �����. RNA� ��� ��� ��
가 ��� ��� �� � ����. ��� ��� ��가 ��� ����� �� ��� ���
� ���� ���� � ��� � ����.

Monckton ��� �� �� �� ��� ���� - HD� 가� ���� CAG �� ��� ��
�� �� - ��� �� ����� �������! ��� �� �� ��� ��가 ��� ��
�� �� � ���� ��� ��� � ���� �� ����.

HD가가 �� �� ��� �� ��� ���� ��
��� Harvard Medical School � Broad Institute� ��� Steve McCarroll���. ����
�� �� �� ���� HD� ���� ��� �� ���� ����.

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

McCarroll ���� HD ��� ���� �� �� �� ��� ��� �� ��� ��� ��
�� ���� �� ��� ��� ���� ����. �� ���� ��� ���� �� ���
��� �����, �� HD ��� � �� ��� ���� � ��� ���. HD가 �� ���
� ������ �� 가� ����� �� ��� ��� ��� ����. ����� ��� �
� �� �� ���� McCarroll ��� �� �� �� �� �� ���� �� ��가 ���
�������. ��� ��� ���가 ��� ��� ��� �����. McCarroll ��� �
�� ���� �� � �� ���� ��� ���� ��� ��� ������. ��!

��� ��� ���� ��� ���� �� �� �� �� ���� ��� � ����. ��
� �� �� �� � ��� HD ��� ����� CAG ��� ��� ��� ����.

HD� 가� �� ���� �� ��� ��� ��� �� CAG ��� �가���. ��� ���
HD ��� �� ��� �가�� � ����. ��� ��� ��� ���� �� ��� ���
�� ���� ���� � ��� � � ����. ��� ���� ��� �� ���� ���
CAG ��� ��� ��� �� ����� ��� ��� ��� ����. McCarroll� ���
� �� ���� �� �� ��� ��� ���� �� ����!

��� ����가 �� ���� ��� ���� �� ��� �� ���� CAG ��� ���
���� ��� ��� �� ��� �� ��� ����� �� ��� ��� ��� �� ��
�� �����. ����� �� ��� CAG ��� HD� �� 가� ��� �� �� �� �
��� �� 가� ���� �� � �� ����� �� ������. ��� � �� �� ��
� HD�� �� ��� �� � ��� � ����. �� �� �� ��� �� ��� �� ��
� ���� ��� ��� ������. �� �� ��� �� �� ��� �� �� �� ��
� CAG ���� ��� �� � ����. ��� � ID�� ��� � ��� �����! ��
�� ��� "��"� �� CAG ��� ��� ��� ��� ���� �� �� ���� ��
���� ���� �� ��� �� ��가 � ����. McCarroll ���� � ���� ���
� ��� ��� �� ��� ��� � �� ��� �� ��� �����. ��� HD� ���
��� 가� ���� � �� ��� ��� ��� ��� �����.

HD ��� ��
�� ��� ������ ����� ��� William Yang ���� �� ���� �� ���
�� ��� ��� ��� �� ���� ����. ��� ��� � ��� ��� �� ���
�: https://en.hdbuzz.net/318

HD ��� ��� HD ��� ��� ��� ��� ��� ��� ��� ��� ���� ���
��� ��� ��� � ����. �� �� Yang ���� HD� �� �� ��� ��� ��
��� �� ��� ���� �����. �� ��� ���� ��� ��� �� �� ���
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��� �� HD� �� ��� �� ��� �� ��� ��� ��� ���� �� �����.
� �� ��

Yang lab� ��� ��� ��� ��� ��� �� �� ���� CAG� ��� ���� ��
� ����� �����. �� �� ���� ��� ��� ��� ��� ��� ��� ���
� ����. � ��� CAG ��� � ����� ��� � �� ��� � �� ��� �� �
�� ��, ��� � � �� ���� ���� ��가 ���� �� ���� ���� ���
���. ���� �� ��� ��� ��� ��� ���� ����� ���� CAG ���
��� ���� ���� ��� ��� ��� �� � �� ��� � � �����.

Yang ��� �� HD가 ���� �� ���가 ��� ��� ���� ��� � �� �� �
�� HD ��� ��� ���� ������. (McCarroll ��� � �� ���� ��) � �
�� �� ���� ���� �� �� �� ����. ��� �� �� ��� ��� ��� �
� ��� ��� ���� ����� � ��� ����. �� ��� ���!

��� ��� ��
�� ��� University College London� Queen Square Institute of Neurology� Gillian
Bates �����. Bates ��� ��� ��� ���가 ���� � ��� ���� ����
��� � ���� �� ����� ����.

��� ���� �� ��� �� �� ��� �� ��� ���� �� "��"���. �� �
� ���� ���� ����� �� �� �����. � ��� ����� �� ����� �
�� � �� ��� ���� ��� ���� � �����. ��� � ����� HD�� ��
� � ����. HD�� ��� ���� "�� 1"��� �� �� �� ��� ��� ��� �
�����. � �� 1� CAG ��� ���� ��� �� �����.

Sandrine Humbert가 � �� � ��� ���� �� ��� �� ����� ����.

Bates ��� HD ��� ��� HD ��� ��� � ���� �� 1� �� ������. ��
� CAG ��� ��� exon1 ���� ��� ����� ��� � �� ����� �� ���
���. Bates ���� ��� �� ��� ��� ���� ��� ��� ��� ���� ��
�� ��� ���� ����. ��� ���� �� ��� ���� ��� �� �� �� �
�� ���� �� �����. � ��� �� 1 ��� ��� �� �� ���� �����.
� ��� ��� ����� ���� ��� ��� ���� ��� ��� �� �� ��� �
� � ����.
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Bates ���� ��� ���� ��� �� �� ��� ��� ���� �� �� �����
���� ��� ��� ���� ���� � � �� ���� ��� ���� ���. ���
splicing ��� ��� ��� ��� ��� ���� ��� ���� exon1 ��� � �� �
���� ��� ���. � ����� ���� �� HD ��� ��� ���� ���� ��
��� ���� ��� ������. ��� ��� ����� exon1 ��� ���� ���
� ���� ���� ���가 �� �����. �� ��� ��� ���� ��가 �� ���
� �� �� �� �� ��� ��� ���� � ��� ���� ����. ��� ��� ��
�� �� ��� ���� ��� ��� �� � ��� �����. Bates ���� �� ���
���� ��� ��� ���� �� �� ������ ����� �� �������. ��
� ���� ��� ��� ��� ���� ���� �� ���� ��� ��가가 ��� ��
���. ��� ��� ����� HD� �� � �� ��� �� ��� �� ��가 � � ��
��!

�� ��� ���� 가� ��� �� � (��!) � ��� ��� ���� ��� ���� �
� ��� ���� � ��� � ����.

��� ���� �� ��
��� ���� ��� Dr. Judith Frydman���. ��� CAG �� ��� � ��� "���
�� � ��” ���� ��� ��� � �� ��� �� ���� ����.

��� HD� ��� �� ��� ����� ��� ���� “����” ��� ���� �� �
���. ��� �� �� ��� ��� �� �� �� ��� ���� ��� ����� ��
��. � ��� ����� HD가 �� ���� �� �� �� ���� ��� �� ���� �
�� ����. Frydman ��� ��� HD가 ��� ������ ��� ��� ��� �� �
���� �����.

Frydman ��� ��� mRNA�� �� ��� ��� ��가 ����� ��� �� ��� �
�� ��� ����� ���� � ��� ���. ��� �� ����(���� ��, ���
�� ��� 가�� ��, �� �� �� ��� �� �)� ��� ���� ��� ��� � �
���. ����� HD가 �� ���� �� ��� ��가 �� ����� �가���� ��
�� ����. Frydman ��� ���� ��� ���� ���� � �� ��� ���� �
���� ��� �������. ��가 ��� �� ��� ���� �� � ������ ��
� �����. Frydman� ���� ��가 ���� ���� �� � ���� ���� ���
���� �� ��� ����� �� �����. Frydman ���� �� ��� ��� ��
����� �� ���가 ������ ����� � ��� ��� � �� �가 ��� ���
��� ���� ��� ������.

HD ����� eIF5A�� ���� �����. eIF5A� ���� �� ��� ���� � ��
��� HD� � ���� ��� ��� ��� ��� ��� ��� �� ���� � � �� �
�가 �����. ��, Dr. Frydman� ��� HD� �� �� ��� �� ���가 RNA ���
� ��� ��� �� ���� ����, ��� ��가 ��� HD ���� � � �� HD� �
�� ��� ����� �����.

����� �� ����
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� �� ��� Balajee Somalinga ��(CHDI)� Ali Brivanlou ��(The Rockefeller University)
가 ���� �� ��� ���� ���, ��� ����� ��� ��� � ����.

����� �� �� ��
� ��� � �� ��� INSERM� Sandrine Humbert� � �� � ��� ���� ��� �
� ��� ��� �� ���� ����. ��� ���� ���� �� ��� �� � � ��
� �� ��� �� ��� ���� ����. ���� �� ���� ��� �� �� � ��
� � ��� ��� ���� � ��� BDNF���. ��� ���� ���� ��� ��� �
�� �� ��� �� ��� �� ��� �� ������. Humbert ���� HD� 가� ��
�� ��� ��� ���� �� ��가 ��� ��� �� ��� ��� � � ��� ���
��. Humbert ���� ���� ��� ��가 �� ��� ������, �� ��, ����
� ��� ���� �� �� ��� ������ ���� �� �� ��� �� ��� ���
�� �� ������. Humbert ����� ���� HD ��� ����� ��� ��� �
�� ����� �� ��� � ����� ���� ����� ��� � ����. ��� �
��� �� ��� ���� ����: https://en.hdbuzz.net/290 Dr. Humbert� HD �� ��
가 ���� ��� ��가 HD ��가 ����� ��� ��� � ��� ��� ���� ��
�� 가����.

��� ���� �� ��� HD가 �� �� ��, �� � ��� ��� ��� ���� ��
� HD�� ���� ��� �� �����. ��� ���� ��� �� �� ��� � �� �
��� ��� �� ��� ��� ���� ��� ��� ��� ����.

����, HD ���� �� �� ��� ���� �� ��� �� ����� ��� ����
�� �� �� �� � ����.

�� �� ���
��� ��� ��� Raffaele Iennaco ��� Istituto Nazionale di Genetica Molecolare��
�. �� ��� �� ��� ���� ��� ��1 ��� ��가 ��� ��� ��� ����
�.

Iennaco ��� Elena Cattaneo ��� ����� “�� �� �� ��” �� iPSC� ��� �
�� ��� �� �� ��� ��� �� ����. HD ���� ��� � ��� �� ��
Huntingtin ���� �� ��� ��� � ����. � �� ��� Huntingtin ���� ��
�� ��� �����. �� ���� 3% �����. ��� � �� ��� ���� ����
��, �� �� ��� ���� ���� ��� ��� ���.

��� ���� � �� ��� � � ���� �� Iennaco �� 209�� �� �� ��� �
��� ��� ��� ������! ��� ��가 �� ��� ��� 가�� �� �� �� �
��� �가����.

�� �� CAG� �� ��� �����. ���� �� �� 4�� CAG� ��� ���� �
��� �� 5�� �� HD가 �� ��� CAG ��� 17-20����. ��� �� �� CAG가
��� ��� Iennaco가 ���� � ��� �� � �������. Iennaco� ���� ��
�� ��� ��� ��� ���� ����� ���� � ����. ���� �� ���� �
�� ���� ��� �� �� ��가 ����. ��� ���� ���� �� �가 ��. ��
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��� - �� ��� ��� ��� �� Google� ������ - ��� � �� Huntingtin �
��가 ����! ��� ��� �� ���� ���� ��� ��� ���� � � ����
�� �� ��� ��� �� �� �� 200� ��� �� ���� �� �����. Iennaco
�� ����� ��� �� ��� ���� CAG �� ��� ��� ��� ��가 �����
� ��� ���� �� ��� ��� ���� ��� � �����. � ��� ���� ��
�� ��� �� ��� ���� ���� ���� � ��� ���.

Dr.Yang� �� 가�� HD ��� ��� �� �����.

���� Iennaco� �� ���� �� ���� ��� ������. ����� �� ���
���� �� ����� ��� ���� ��� � �� ��� ����� � ��� ����.
�� ���� �� �� ��가 � ��� 가� �� ��� ���� ��� � ����. �� �
� �� ��(CAG �� �� � ��)� ���� ���� � ��� ��� ��� ��� � �
���. �� �� ��� ���� ���� �� Huntingtin ���� �� ��가 ��� ���
� � ���� �� ����� � 5,000�� �� �� �� ��� ���� ������.

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

������ ���� �� ��
��� UCLA� Baljit Khakh ��� �����. �� ���� HD�� ������� �� �
� ��� �� ��� ��� ����. ���� HD�� 가� ��� ��(��)가 ���� �
��� ������ ��� ���� ��� ���. ������ HD ��� �� ��� HD �
��� ��� ���� HD ���� ���� ��� ��� � ��� ��� �� ��� ��
��. Khakh� ���� ����� ��� ��가 HD� ��� ���� ��� �� ����
�. Khakh� ���� HD ��� ��� ��� ��� ��� ��� �� ���가 ��� ��
�� ���� �� ��� ���� ����가 ��� ���� �� � ��� ��� �� ��
� ��� ������. �� ��가 �� � �����. HD ��� ��� ������ ��가
��� HD� ��� ���가�, ��� �� �� ��� ��� ���� �� ����?

“�� ��"�� ��� �� �� ��� �� ��� ���� ��� ���� ��� ��� �
����. ��� Buzz�� ZFP� �� � �� ����. ���� �� � ����:
https://en.hdbuzz.net/275
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UCLA �� ��� ���� ��� ����� ���� ����� ��� �� ��� �� �
�� ���� ����� ��� � �����. �� �� ��� ��� ���� Huntingtin �
��� �� � ����. � ��� ����� �� �� ����� ��� ��� ��� ��
���� ������ �� �� ����� ��� ��� ��� HD �� �� ��� ���
�� �� ��� � � ����. � �� ���� ���� ���� ���� �� �� ���
� ���� �� ��가 �������. ���� ���� ���� ����� �(HD� ��
�� ��), ��� �� ��� ������� ��� �����! ���! HD �� �� �� �
�� �� �� ��� ��� ��� ��가 ���� ��� �����. �� �� �� ���
���� �� �����. ��� �� ��가 가��� �� ��� ����. �� �� ��
ZFP� ���� ���� ����� �� ���� ���� HD ���� HD �� ��� ��
�� ����� ������. ��� ��� �� ��� ���� ���� ��� ���� �
������ ������ ������� ��� ����� � � �������.

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

��� ��� ��
���� CBMSO(Center for Molecular Biology Severo Ochoa)� Jose Lucas가 ��� ���
가 ���� ��� ��� HD ���� ��� ���� �� ���� ����.

��� ���가 ���� ��� �������� ���. � ��� � ��� ��� � 가�
�� ���� �� �����, ��� ���� �� ��1 ��� ���� ��� �����.
������ ��� �� ���� ���� ��� �� ��� � ��� ���� ����
HD� �� ��� �� �� ��� �� ����� � � �� ��� ��� � ��� � � �
���. Lucas� ���� HD�� �� ��� ��� �� �� ���가 ��� ��� ���
���. ���� ���가 �� ���� �� ���� �� ��� ��� � ����� ��가
����. Lucas ���� ����� RBFOX1��� ���� ����� �� �� ��� ��
�� � ��� �� HD ��� ��� ��� ��� � ��� �������. � ����가
HD ��� �� ��� ���� ��� � ��� � � ����?

��� ���� �� ���� ���� �� �� A� ��� ��� �� ����� "��"�
����� �����. HD ���� �� ���가 ��� �� ���� �� ���� ���
���� ���� ��� ��� ���� �� ������. � ���� ��� 가� ��� �
� ��� � ��� ����� ��� HD� 가� ���� ������ ���� � ����
� ��� �� ����. ��� ��� ��� ���� ���� ��� ��� ���� ��
������. ����� �� ���� � 가� �� ��� �� �� �� ����. ��� �
�가 HD ��� �� ������ ��� � ����? ��� ��가 HD ��� ��� ���
� ����?

���� Lucas ��� �� �� ����� �� 가�� ������ ���� ��� ���
� ���� ��� �� ��� �����. � 가�� ��가 HD� 가� ����� ��� ��
� � ���� �� ����가 � ����� ����.
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��� ��� �� ��
�� ��� ������ ��� ����� ��� ��� �� �� ���� ��� �� ��
� ���� ���� ��� ���� HD ��� ��� ��� � ���� �� �� ��� �
� ��� ����. Rapé ���� ��� ���� ���� �� � ��� � �� �� ���
�� �� ��� ��가 �� ���� ����� ��, �� ��� ���� ���.

���� ��� �� �� ���� ��� ���� �� ���� ����. ��� � ���
��� � ��� ��가 ���� ���� ��� � ����. ��� ��� ���� ����
����� HD� �� ��� �� ����! � �� ���� � 가� ��� ��-� ��(��
� �� ����� �� ���� ��� ��)� ���� ����. Rapé ���가 ���� �
� ��� ASO(Roche � Wave가 ��� ��� ��)� �� ��� ��� ���� �� ��
� �� ���.

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

�� ��� E3 �가���� �� ��� ���� ��� ��� "��� ��"� ���� ��
��� ���� � �����. ��� ���� ��� ���� E3� �� � ��� �� ��
�� ��� ��� ��� � ����. Rape ���� �� ��� � E3 �가�� ��� � �
� ��� ������. ��� RNF126� ���� ��� ��� ��� ��� ��� �� �
�� �� �� ��� ��� RNF126��� E3 �가�� ������. ���� ���
RNF126� ��� ���� ����� ��� � ��� �������. ��� RNF126� ��
� �가�� ���� ��� ���� ����� �� ������!

��� ��� ��� ���� ��� ���� ���� �������. ��� CAG ��� �
� �� ��� ���� ��� ��� ���� ��� ���? ��가 �������! �� �
�� ���� �� ���� � ��� �� � ���� �����. ���� ���� ���
���� ��� ��� ���� �� ���� ����� ����� �� ��� �����.

�� ��� RNF126� ��� ��� ��� ��� �� �� ����� ��� ���� ��
�� �� �� ���� RNF126� ����� ����. ��� � ����� ��� �� ��
��가 ���� ��� ���� �� ����!

� �� ����� ������!
��� �������. ��� �� �� ��� HD ��� �� ���� �� ��� ��� �
� �� ����� ���� �� �� ��� �� ��� ����!

��� ��가 � ��� ����� 가�� ����. ��� �� ��� �� ��� ���
FAQ� ������...
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splicing ���� ��� ���� �� ��� �� ���� �� RNA ���� ����
�.

��� ��� ��� ���� �� ��� ���
��� ��� ����� ���� ���� �����. �� ���� HD� IT-15����

��.
CAG �� ���� ��� ���� ���� ��� ��� ��� ��� �� ����

CAG ��� ��
��� ��� ��
RNA DNA� ��� �� ���, ���� ��� � ��가 ���� �� ����� ���

� '���'��� �����.
�� ��� ���� ���� � ��
�� HD �� � �� ��� �� ��� �
� ���(DNA)� ���� ��� ��
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