Abstrakt

Huntingtonova choroba (HD) je neurodegenerativne autozomalne dominantné dedicné
ochorenie s nastupom prejavov az v dospelosti. Ochorenie je sposobené expanziou CAG
repeticii v géne pre protein huntingtin, ktory je exprimovany vo vécSine tkaniv. HD je
charakteristicka predov$etkym odumieranim buniek bazalnych ganglii a mozgovej kory, ale
poskodenie huntingtinu mé zdvazny dopad aj na periférne tkaniva. Boli zistené zdvazné
srde¢né dysfunkcie, strata vahy, naruSenie energetického metabolizmu, pozmenena gluk6zova
homeostaza, atrofia svalstva a vel'a d’alSich. Mechanizmy tychto zmien nie st stale dostato¢ne

popisané a ani neexistuje adekvatna liecba.
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