FIBULL

Stownik
a

Agencja ds. Zywnosci i Lekow
Rzadowy organ regulacyjny w Stanach Zjednoczonych odpowiedzialny za zatwierdzanie
nowych lekow

agregaty
grudki biatka tworzgce sie wewnatrz komorek; wystepujg w chorobie Huntingtona i innych

chorobach degeneracyjnych

allel
Jedna z dwdch wersji danego genu

aminokwas
bloki budowlane, z ktérych zbudowane sg biatka

amyloid
biatko gromadzace sie w mdzgach pacjentow z chorobg Alzheimera
ASO

terapia wyciszajgca geny, w ktorej specjalnie zaprojektowane molekuty DNA wytgczajg
geny

b

BAC
skrét od ‘bacterial artificial chromosome’ co oznacza sztuczny chromosom bakteryjny

BACHD

Mysi model choroby Huntingtona, w ktérym objawy rozwijajg sie powoli. BAC oznacza
sztuczny chromosom bakteryjny, odnosi sie do sposobu w jaki gen HD zostat wprowadzony
do myszy.
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badanie kliniczne
doktadnie zaplanowane eksperymenty majgce na celu ustalenie jak lek dziata na ludzi

badanie obserwacyjne

badanie, w ktorym dokonuje sie pomiaréw u ochotnikdow, ale nie jest stosowany zaden
eksperymentalny lek lub kuracja

bariera krew-médzg

naturalna bariera stworzona ze wzmocnien naczyn krwionosnych, ktdra zapobiega
przedostawaniu sie do mdézgu wielu substancji chemicznych z krwiobiegu

BDNF

czynnik neurotroficzny pochodzenia mézgowego: czynnik wzrostu, ktéry moze by¢ w
stanie chroni¢ neurony w HD

biatko huntingtyna
biatko wytwarzane przez gen HD

biomarker

Test dowolnego rodzaju — w tym badanie krwi, badanie myslenia i skany mozgu - ktéry
pozwoli mierzy¢ i prognozowac przebieg choroby. Biomarkery mogg przyspieszy¢ badania
kliniczne nowych lekow i uczynic je bardziej wiarygodnymi.

C

choroba neuronu ruchowego

Postepujgca choroba neurologiczna, w ktorej obumierajg neurony motoryczne (ruchowe).
Znana réowniez jako choroba ALS lub Lou Gehriga.

choroba Parkinsona
choroba neurodegeneracyjna obejmujgca problemy koordynacji ruchowej

chorobowos¢

Szacunkowe dane okreslajgce liczbe osdb w danej populaciji, u ktérych wystepuje okreslone
schorzenie.

CRISPR
System precyzyjnej modyfikacji DNA

czynnik wzrostu
substancja chemiczna produkowana przez mozg, ktéra pomaga neuronom przetrwac

e

edycja genomu
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modyfikacja DNA przy uzyciu zinc-finger nucleases; ‘genom’ to okreslenie catego naszego
DNA

embrion
najwczesniejsze stadium rozwoju dziecka, sktada sie z kilku komorek

f

fazalil

Faza w procesie badan nad nowym sposobem leczenia, w ktdrej przeprowadzane sg proby
kliniczne z udziatem wielu pacjentow, by ustali¢ skutecznosc¢ tego leczenia.

funkcjonalnosé
Pomiar okreslajgcy czy dany sposob leczenia jest skuteczny

9

GDNF

czynnik neurotroficzny pochodzenia glejowego: czynnik wzrostu, ktory chroni neurony w
chorobie Parkinsona, by¢ moze réwniez w HD

genom

nazwa nadana wszystkim genom zawierajgcym kompletne instrukcje wytwarzania
organizmu cztowieka lub innego organizmu

glutamina

aminokwasowy blok budowlany, nadmiernie powtarzany na poczatku zmutowanego biatka
huntingtyny

h

HDAC

histone de-acetylases (HDACs) to urzadzenia, ktére usuwajg acetylowe tagi z histonow,
powodujac zwolnienie DNA, do ktérego sg dotgczone

hipokamp
czes¢ mozgu w ksztatcie konika morskiego, kluczowa dla pamieci
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hormony

chemiczne przekazniki, produkowane przez gruczoty i uwalniane do krwi, zmieniaja
zachowanie innych czesci ciata

HTT
skrécona nazwa genu, ktéry powoduje chorobe Huntingtona, ten gen nazywany jest
rowniez HD i IT-15

indukowane pluripotencjalne komarki macierzyste
Komorki macierzyste wyhodowane z dojrzatych komoérek

interferencja RNA

Sposob leczenia, w ktorym specjalnie zaprojektowane czgsteczki RNA wykorzystywane sg
do wyciszenia genu

inzynieria genetyczna

technika stosowana przez naukowcéw do zmiany gendw (DNA) zwierzecia lub innego
organizmu azeby jego komorki wytwarzaty rézne biatka lub zachowywalty sie inaczej

istotny statystycznie
wskazuje, ze jest mato prawdopodobne, aby wynik testu statystycznego byt przypadkowy

J

jadro
czesc¢ komorki zawierajgca geny (DNA)

jelitowy ukiad nerwowy
Wspdlna nazwa neurondw znajdujgcych sie w zotagdku i jelitach.

k

KMO

kynurenine mono-oxygenase - enzym, ktory reguluje bilans szkodliwych chemikaliow oraz
chroni czgsteczki powstajgce w wyniku rozpadu biatek
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knock-out
forma inzynierii genetycznej, zwierzetom brakuje wybranego genu

kohorta
Grupa pacjentow bedacych uczestnikami badania klinicznego

komitet ds. monitorowania danych

Niezalezna grupa ekspertow odpowiedzialna za nadzorowanie bezpieczenstwa, postepu i
integralnosci badania.

komorki macierzyste
komorki, ktore moga dzieli¢ sie na komorki réznych typow

komory

Normalnie wystepujgce w mdzgu przestrzenie wypetnione ptynem mdzgowo-rdzeniowym

m

matrycowe RNA
Molekuta informacyjna wykorzystywana przez komorki jako instrukcja wytwarzania biatka.

melatonina
hormon wytwarzany przez szyszynke, wazne w regulacji snu

metabolit

zwigzek chemiczny powstajgcy w komorkach podczas uwalniania energii z ich paliw
mikroglej

komorki odpornosciowe mdzgu

mitochondria

mate maszyny znajdujgce sie w naszych komodrkach, ktére sg miejscem pozyskiwania
energii z paliwa, co umozliwia komoérkom petnienie swoich funkcji

miodziencza posta¢ HD
choroba Huntingtona, w ktérej objawy pojawiajg sie przed 20. rokiem zycia

modyfikacja potranslacyjna

Dodanie do biatka matych chemicznych znacznikéw po jego zsyntetyzowaniu. Znaczniki te
czesto zmieniaja lokalizacje lub funkcje znakowanego biatka.

n

naczelne
grupa gatunkow ssakow, do ktdrej nalezg matpy, matpy cztekoksztattne i ludzie

naturalne
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przeciwienstwo ‘zmutowanego’, na przyktad naturalna huntingtyna jest ‘normalnym’,
‘zdrowym'’ biatkiem

neurodegeneracyjny

choroba wywotana postepujgcym niewtasciwym dziataniem i Smiercig komoérek mézgowych
(neuronéw)

neurofilament cienki
biomarker/wskaznik kondycji mézgu

neuron
komorki mézgu, ktdre przechowuja i przekazujg informacje

o

open label - badanie kliniczne z préba otwarta

Badanie, w ktdrym pacjent i lekarz wiedzg, jaki lek jest podawany. Badania takie sg podatne
na stronniczos¢ za sprawg efektu placebo.

P

pacjent manifestujacy chorobe
Pacjent po zdiagnozowaniu HD badz pacjent, u ktdérego objawy juz sie ujawnity

PDE10

biatko mdzgu, ktore moze by¢ dobrym celem lekow oraz biomarkerem choroby
Huntingtona. PDE10 wystepuje prawie wytgcznie w tych czesciach mézgu, w ktérych w HD
obumierajg komoérki mézgowe.

peptydy
Mate czagsteczki biatka, ktére przekazujg sygnaty w organizmie z jednej komoérki do drugiej.

pierwszorzedowy punkt koncowy

Gtéwne pytanie stawiane w badaniu klinicznym

placebo

Placebo to substancja nie zawierajgca aktywnych sktadnikéw. Efekt placebo to efekt
psychologiczny, powoduje, ze ludzie czujg sie lepiej, nawet jesli biorg pigutke, ktdra nie
dziata.

plasawica

Mimowolne, nieregularne ‘nerwowe’ ruchy, powszechny objaw HD

PMR - ptyn mézgowo-rdzeniowy
przejrzysty ptyn produkowany przez mozg, otacza i podtrzymuje moézg i rdzen kregowy

podwzgorze
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maty obszar mézgu spetniajgcy wazne role, gospodarka hormonalna i metabolizm

polimorfizmy pojedynczych nukleotydow

Rdznica jednej literki w zapisie genu - polimorfizmy dotyczace pojedynczego nukleotydu sa
powszechne i wiekszos¢ z nich nie zmienia funkcji genow

powtdrzenia CAG

Odcinek DNA na poczatku genu HD, zawiera powtarzang wiele razy sekwencje CAG; jest
wydtuzony u osodb, ktére zachorujg na HD

prodromalny
Poprzedzajacy wystgpienie objawow ruchowych

punkt koncowy

Konkretny wynik lub pomiar, ktéry badacze uzywajg do oceny skutecznosci lub
bezpieczenstwa leczenia. Punkty koricowe sg wstepnie zdefiniowane przed rozpoczeciem
badania i mogg by¢ albo pierwotne (gtowny wynik, ktory badanie ma oceni¢, taki jak
poprawa objawoéw), albo wtdrne (dodatkowe wyniki bedgce przedmiotem zainteresowania,
takie jak jakos$¢ zycia lub zmiany biomarkeréw).

r

receptor
czgsteczka na powierzchni komorki, do ktdrej dotgczajg sie czgsteczki sygnatowe

rezonans magnetyczny

Technika wykorzystujgca potezne pola magnetyczne do uzyskania doktadnych obrazow
mozgu zywych ludzi i zwierzat

RNA

substancja chemiczna, podobna do DNA, tworzy czgsteczke ‘wiadomosci’, wykorzystywana
przez komoérke podczas produkcji biatek jako kopia robocza genu.

robienie kupy
Nic, co ludzkie, nie jest nam obce!

rozwigzania terapeutyczne
leczenie

rybosom

Molekularna maszyna wytwarzajgca biatka przy pomocy genetycznych instrukcjami z
czgsteczek wiadomosci RNA

rzeski

wtosowate wypustki na powierzchni komorek
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sktadanie RNA

pociecie wiadomosci RNA, aby usungc¢ regiony niekodujace i potagczy¢ razem regiony
kodujgce

skorupa

sktadowa pragzkowia, czesci mozgu istotnej dla zachowania kontroli nad ruchem, ktora
wczesnie ulega wptywowi HD

somatyczny
odnoszacy sie do ciata

stwardnienie rozsiane

choroba moézgu i rdzenia kregowego, w ktorym epizody zapalenia powodujg uszkodzenia.
W przeciwienstwie do choroby Huntingtona, SM nie jest dziedziczne.

synhapsa
miejsce potgczenia miedzy dwoma neuronami w mozgu

szpik kostny

Lepka substancja znajdujgca sie wewnatrz kosci, ktéra wytwarza komorki krwi. Zjadany,
daje psom ochrone przed chorobami i witalnosc.

t

TFC

Total Functional Capacity- ujednolicona skala oceny funkcjonowania oséb z choroba
Huntingtona; stuzy ocenie zdolnosci do pracy, zarzgdzania finansami, wykonywania
obowigzkéw domowych i czynnosci zwigzanych z codziennym funkcjonowaniem

transkrypcja

Pierwszy etap tworzenia biatek z przepisu zawartych w genie. Transkrypcja oznacza
wykonanie kopii roboczej genu w czgsteczce RNA, chemicznym postancu podobnym do
DNA.

W

wirus AAV

wirus, ktéry moze zosta¢ wykorzystany celem dostarczenia terapii genowej do komorek
(AAV = adeno-associated virus, inaczej dependowirus)

wyciszanie genow
podejscie do leczenia HD, wykorzystujgce molekuty do zabraniania komérkom produkcji
szkodliwego biatka huntingtyny

Z
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zapalenie
aktywacja uktadu odpornosciowego, uwaza sie, ze ma znaczenie w postepie HD
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