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Slovnik
a

A2A receptor
signalni molekula, ktera se nachazi v mozkovych burikach a je blokovana kofeinem

AAV

virus, ktery mlze byt pouZit pro transport Ié¢iva genové terapie do bunky; AAV je zkratka
pro adeno-asociovany virus

agregaty
zhluky proteind, které se tvofi uvniti bunék pacientli s Huntingtonovou chorobou a také u

pacientl s jinymi neurodegeretivnimi chorobami

alela
jedna z dvou kopii genu

alela s redukovanou penetraci

kopie genu pro huntingtin s CAG repetici dost dlouhou na to, aby u nékoho - ale ne u vsch,
ktefi ji maji - vyvolala symptomy

alfa1

protein, ktery zpUsobuje genetické onemocnéni zvané alfa-1-antitrypsin deficiencia, které
poskozuje jatra a plice

aminokyselina
stavebni blok (cihla), z kterého jsou tvoreny proteiny

antioxidant

chemicka latka, ktera mlize “procistit"skoncovat” se skodlivymi chemickymi latkami
produkovanymi v dobé, kdy burika uvoliuje energii z jidla

ASOs
zpUsob umliéeni genu, v némz se pro vypnuti genu pouzivaji specialné konstruované
molekuly DNA

b

BDNF
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brain-derived neurotrophic factor (od mozku odvozeny neurotrofni faktor): rlistovy faktor,
ktery mlze byt schopen ochranit neurony pfed HCH

biomarker

test /pokus/zkouska jakéhokoli typu - vétené krevnych testd, testli na mysleni a mozkovych
skenl/obraz/snimek - ktery mize méfit nebo pfedpovédet progresi onemocnéni jako je
HCH. Biomarkry mUzou udélat klinické testy novych 1€kl rychlejsimi a vice spolehlivymi.

C

CAG repetice

usek DNA na zacatku HTT genu, ktery obsahuje sekvenci CAG opakovanou mnoho krat; u
lidi s HCH je velice dlouha

chorea

neumysiné, nepravidelné, “neposedné” pohyby, které jsou bézné u HCH

cirkadialni

cirkadialni rytmus je néco, co se opakuje kazdy den, jako napfiklad cyklus spanku a bdéni

CRISPR
systém editace DNA preciznim zplsobem

CSF
Cista tekutina produkovana mozkem, ktera obklopuje a podporuje mozek a michu

d

dominantni
geneticka podminka, ktera vyzZaduje pfitomnost jenom jedné kopie mutovaného genu

dystonia

trvalé mimovolné svalové kontrakce, skoro jako chorea ale travjici delSi ¢as

e

editace/korekce genomu

pouziti nukleazy se zinkovym prstem a podobnych metod k Upravé DNA. “Genom” je
oznaceni pro vSechnu DNA, kterou mame.

embryo
nejc¢asnéjsi vyvojové stadium novorozence, kdyz pozlistava pouze z nékolika bunék

f

faze lll

faze ve vyvoji nové IéCby, kdy jsou klinické studie provedené na velkém mnozstvi pacientd,
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aby se zjistilo, zda-li je Ié¢ba uc¢inna

fosfodiesteraza
protein, ktery odbourava cyklické AMP a cyklické GMP

9

gangliozid
typ tuku s dlleZitou Ulohou v mozku, jeho mnoZzstvi je i pacientl s HCH snizené

genetické inzenirstvi

technika vyuzivana védci k pozménéni genti (DNA) zvifecich nebo jinych organismu tak,
aby bunky produkovaly jiné proteiny a spravaly se jinak

genom

oznaceni pro v§echny geny, které obsahuiji instrukce pro vytvoreni ¢lovéka, nebo jiného
organismu

glutamin

aminokyselinovy stavebny blok, ktery se na za¢atku mutovaného huntingtinu mnohokrat
opakuje

h

HDAC

histon de-acetylazy (HDAC) jsou “pristroje”, které odstranuji acetylovou skupinu z DNA,
ktera je nabalena na histony, ¢im ji uvolfuji

hluboka mozkova stimulace
pfima stimulace mozku pouzitim elektrickych impulzu prostiednictvim tenouckych vodicu

hormon

chemicky posel produkovany Zlazami a uvolfiovany do krve, ktery pozménuje chovani se
jinych ¢asti téla

HTT

jedna ze zkratek pro gen, ktery zpUlisobuje Huntingtonovu chorobu. Stejny gen je také
nazyvan HD a IT-15

huntingtin protein
protein tvofeny z genu zvaného huntingtin

indukované pluropotentni kmenoveé bunky
kmenoveé bunky, které byly vytvorfeny z dospélych bunék
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jadro
¢ast bunky obsahujici geny (DNA)

Kk

klinicka studie

Velice dlkladné naplanované experimenty navrzené k ziskani odpovédi na specifické
otazky o tom, jak lé€iva ovliviiuiji.

kmenové bunky
buniky, které se mohou rozdélit na bunky rtiznych typU

KMO

Kynurenin mono-oxygeanasa, enzym, ktery kontroluje rovhovahu mezi Skodlivymi a
ochrannymi slouéeninami, které vznikaji po odbourani protein(

kofein
stimulujici chemicka latka v ¢aji, kavé a nealkoholickych napojich jako je Cola-Cola

kohorta/skupina
skupina ucastnikl v studii klinického vyzkumu

kynurenin
chemikalie podobna kyseline kynurenové (Kyna)

m

magneticka rezonance

metoda, ktera k vytvoreni podrobnych obrazkd mozku zivych lidi a zvifat vyuziva
magnetické pole

melatonin

hormon produkovany epifyzou, dllezity pro regulaci spanku

metabolismus

proces, kterym bunky ziskavaiji ziviny a méni je na energii a aminokyselinové stavebni bloky
potfebné k fungovani a opravé bunék

methionin

)

jeden z aminokyselinovych “stavebnich bloku”, z kterych jsou tvofeny proteiny

mikroglia
imunitné buriky mozku

n
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neurodegenerativni
onemocnéni zplsobené postupnym selhavanim a odumiranim buné&k mozku (neuront)

neurony
bunky mozku, které ukladaji a pfenaseji informace

nheuroobrana
néco, co chrani mozkové bunky prfed poskozenim

nukleotidové baze
“pismena” genetického kédu, zkracené A, T, G nebo C

P

Parkinsonova choroba

neurodegenerativni onemocnéni, podobné jako Huntingtonova choroba, zahrnuje problémy
s koordinaci motoriky

PDE10

mozkovy protein, ktery mtze byt dobrym cilem a biomarkrem pro HCH. PDE10 se nachazi
skoro exkluzivneé v téch ¢astech mozku, kde umiraji buriky s HCH

placebo

placebo je “faleSny” IéCivy pfipravek, ktery neobsahuje zadné aktivni slozky. Placebo efekt
je psychologicky efekt, ktery zplUsobuje, Ze se lidé citi 1épe, i kdyz uzivaji pilulky, které
nefunguji

post-translaéni modifikace

pfidani malych chemickych “znacek” na protein po té, co byl vytvoren. Tyto “znacky” ¢asto
méni lokalizaci nebo funkci daného proteinu.

prechodni alela

kopie HTT genu s CAG délkou, ktera nikdy nevede k onemocnéni jedince, ale mlize
predstavovat riziko pro jeho déti

prechodni alely

HTT geny s délkou CAG mezi 27-35, kterych vysledkem nejsou symptomy HCH, ale jsou
del$i nez normalné; pfechodni alely pfedstavuji riziko, Ze se u potomku prodlouzi

preimplantacni geneticka diagnostika

metoda zabranéni pfenosu Huntingtonovy choroby na dité. Vaji¢ka jsou oplodnéna
spermiemi v laboratofi a na embryich se pak provadi genetické testy za ucelem zjisténi
mutace. Pouze embryo bez mutace je implantovano do délohy matky.

priony
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specialni proteiny, které se mlzou stat Skodlivymi a zplsobit onemocnéni zvané prionova
choroba. Jako padajici domino, pak prionové proteiny mizou “infikovat” jiné proteiny a tak z
nich udélat proteiny Skodlivé.

promotor
specialni ¢ast genu vénovaného zapnutim gen a vypnuti

r
rasinky
vlasenkové vyc&nélky na povrchu bunék

r

receptor
molekula na povrchu bunky, ktera signalizuje pfipojeni chemikalie

Rhes
protein, ktery se nachazi v oblastech mozku poskozenych v poc¢atcich HCH

ribozom

molekulova masinerie ktera tvofi proteiny pouzitim genetickych instrukci v RNA
“molekulach se spravou”

RNA

chemicka sloucenina podobna DNA, z které jsou tvofené “molekuly se spravou”, které
bunky vyuzivaiji jako pracovni kopie genl kdyz vytvareji protein

roztrousena skleroza

onemocnéni mozku a michy, kdy poskozeni zplisobuji zanéty; narozdil od HCH, roztrousena
sklerdza neni geneticky dédi¢na

S

statisticky signifikantni
dle statistického testu takovy, ktery se nepravdépodobné déje nahodné

suprachiasmatické jadro
¢ast mozku, ktera kontroluje denni cirkadialni rytmy

synapse
misto spojeni mezi dvéma neurony v mozku

t

terapie
oSetrovani
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transkripce

prvni krok vyroby proteinu z “navodu” ulozeného v genu; transkripce znamena vytvareni
pracovni kopie genu z RNA, chemické slou¢eniny podobné DNA

u
ucinnost
méfitko dosazeni pozadovaného vysledku

u

umiéovani gent

zpusob jak l1é¢it HCH vyuzitim vybranych molekul, které bunkam “feknou”, Ze nemaiji
produkovat Skodlivy huntingtin protein

\'}

vyzkumny/pozorovaci

studie, v které jsou méreni provadéna na lidskych dobrovolnicich, ale nepodava se zadné
IéCivo ani netestuje IéCebny postup

zanét
aktivace imunitného systému, ktera se povazuje za sou¢ast onemocnéni HCH
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