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-PIVOT  ) ید چا - تویپ شیامزآ  هرابرد   PTC Therapeutics تکرش زا  یا  هیعلاطا ام  نئوژ 2024 ، خیرات 20  رد 
تروص هب  هک  کچوک ، یاه  لوکلوم  اب  یوراد  کی  ، PTC-518 شیامزآ یارب  تویپ  .میدرک  تفایرد  اهنآ  نوتگنیتناه )

، دهد یم شهاک  نوتگنیتناه )  ) نوتگنیتناه یرامیب  هب  لاتبم  دارفا  رد  ار  نیتگنیتناه )  ) HTT دوش و یم فرصم  صرق 
هدافتسا وراد  زا  تسا  هام  هک 12  ار  یدارفا  یاه  هداد اهنآ  یناسرزور  هب نیرت  یگزات هب  .تسا  هدش  یحارط 

! اهنآ دیدج  جیاتن  اب  رتشیب  ییانشآ  یارب  بلطم  همادا  .تشاذگ  کارتشا  هب  دننک ، یم

HTT شهاک
PTC ارچ هکنیا  هرابرد  یساسا  میهافم  یخرب  هب  ادتبا  دییایب  هدش ، رشتنم  یاه  هداد قیقد  تایئزج  هب  دورو  زا  لبق 

تلع هک  میناد  یم ام  .میزادرپب  دشاب ، هتشاد  یرثا  هچ  مادقا  نیا  دنراودیما  تسا و   HTT شهاک هب  دنم  هقلاع
فورح بویعم  نژ  نیا  رد  هکیروط  هب  .تسا   HTT نژ لخاد  رد  یکیتنژ  دک  شرتسگ  نوتگنیتناه ، یرامیب  یکیتنژ 

HTT نژ رد   CAG رارکت زا 40  رتشیب  ای  یصخش 40  هک  یماگنه  .دوش  یم رارکت  لومعم  دح  زا  رتشیب   G و A وC
.دش دهاوخ  لاتبم  نوتگنیتناه  یرامیب  هب  دننک ، ادیپ  هلخادم  یارب  یهار  دنناوتن  نارگشهوژپ  رگا  دشاب ، هتشاد  دوخ 

هزورما نارگشهوژپ  دراد ، دوجو  نوتگنیتناه  یرامیب  صیخشت  یارب  نئمطم  یصیخشت  تست  کی  هک  لااح  نیاربانب 
یا یژولونکت نونکا  .دنهد  هعسوت  یرامیب  نیا  یارب  ار  یا  هوقلاب  یاه  نامرد ات  دنا  هدش زکرمتم   HTT نژ رب  رتشیب 

شهاک اب  هک  تسا  نیا  هیضرف  .دراد  دوجو  دوش ، یم دیلوت  هک  ینیئتورپ  رادقم  شهاک  یراذگفده HTT و  یارب 
رد هاگشیامزآ  رد   HTT شهاک .دوش  فقوتم  یتح  ای  دنک ، یرامیب  دوخ  تفرشیپ  یناطیش ، رگیزاب  نیا  رتمک 

.دوش یم شیامزآ  دارفا  رد  نونکا  تسا و  هتشاد  یدایز  تیقفوم  نوتگنیتناه  زا  یناویح  یاه  لدم

HTT شهاک یارب   PTC درکیور
ام .دنزادرپ  یم یتوافتم  یاهدرکیور  هب  اهنآ  زا  یرایسب  دنتسه و   HTT شهاک شیامزآ  لاح  رد  تکرش  نیدنچ 

لاح رد  .میا  هداد  ششوپ  ار   Wave Therapeutics و UniQure، Roche دننام  HTT شهاک یراج  یاه  شیامزآ
ار  HTT دناوت یم هک  دنک  یم شیامزآ  ار  ییاه  صرق  هک  تسا  یتکرش  ود  زا  یکی   PTC Therapeutics رضاح ،

هدنهاک کچوک  یاه  صرق  هک  تسا   Skyhawk Therapeutics رگید تکرش  .دهد  شهاک  ینیلاب  یاه  شیامزآ رد 
راک  HTT مایپ لوکلوم  ینیچزاب  اب  ، PTC، PTC-518 تکرش یوراد   ) .درب یم شیپ  ار   SKY-0515 مان هب   HTT

هک تسا  دک  زا  یشخب  نایاپ  .دنراد  نایاپ  کی  هنایم و  کی  عورش ، کی  یکیتنژ  یاه  مایپ همه  اه ، ناتساد دننام  دنک ) یم
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: دناوخ یم هک  ناتساد  باتک  کی  رد  رخآ  هحفص  دننام  تسا ، هدش  مامت  یکیتنژ  ناتساد  دیوگ  یم اه  لوکلوم هب 
ناتساد کی  یاج  هب  نیاربانب  .دنک  یم زاغآ  مایپ  نایم  رد  نایاپ ”  “ نداد رارق  اب  ار  دوخ  راک   PTC-518 نایاپ .” “

تخاس هب  درادن و  ینعم  چیه  مایپ  هک  دنک  یم کرد  لولس  هجیتنرد  دوش و  یم فقوتم  نایاپ ”  “ طسوت مایپ  یقطنم ،
هب ار  دوخ  یوراد   PTC Therapeutics یناویح ، تاعلاطم  زا  یبوخ  تاعلاطا  اب  .دهد  یمن همادا  نیئتورپ  نآ 

شیامزآ یارب  یلصا  روط  هب  هک  تسا  زاف 2  شیامزآ  کی   PIVOT-HD تسا. هدرک  لقتنم  ینیلاب  یاه  شیامزآ
رد ار  مرگ ) یلیم مرگ و 10  یلیم  5  ) زود شیامزآ 2  نیا  .تسا  هدش  یحارط   PTC-518 یریذپ لمحت  ینمیا و 
ینعی .دنک  یم شیامزآ  ( HD-ISS ساسا رب   ) نوتگنیتناه ییادتبا 3  هلحرم  هلحرم 2 و  رد  دارفا  یارب  هام  یط 12 
ناشن هنازور  درکلمع  رد  یتلاکشم  یگزات  هب  دنا و  هدرک نوتگنیتناه  ینیلاب  یاه  هناشن شیامن  هب  عورش  هک  یدارفا 

.دنهد همادا  ار  نآ  فرصم  دننک و  دیدمت  ور  وراد  دنناوت  یم ناگدننک  تکرش همه  هام ، زا 12  سپ  .دنهد  یم

یم راک  یکیتنژ  مایپ  ددجم  میظنت  اب  نیتگنیتناه ، شهاک  یارب  تسا و  لاصتا  هدننک  لیدعت  مان  هب  یزیچ   PTC-518
دیلوت ار  نیتگنیتناه  نیئتورپ  لولس  درادن و  ینعم  رگید  مایپ  ناتساد ، طسو  رد  نایاپ ”  “ نداد رارق  اب  یترابع  هب  .دنک 

.دنک یمن 

ههام هعلاطم 12  یارب  هدش  مان  تبث  رفن  طقف 32  اب  تسا ، هاتوک  ًاتبسن  کچوک و  رایسب  شیامزآ  کی   PIVOT-HD
یلصا فادها  زا  یکی  ینمیا  هچرگا  .تسا  نمیا  هک  میوش  نئمطم  ات  میهدب  وراد  یدایز  دارفا  هب  میهاوخ  یمن ام  - 

تاعلاطا نیا  .دنک  راک  تسا  نکمم  روطچ  وراد  مینیبب  ات  دوش  یم ماجنا  یرگید  رایسب  تامادقا  تسا ، هعلاطم 
زا یرتشیب  دادعت  کی  رد  ار  وراد  هک  میراد  زاف 3  شیامزآ  کی  هب  زاین  ًاعقاو  ام  اما  دننک ، یم مهارف  ار  یباذج  تاکن 

نوتگنیتناه تفرشیپ  دنور  ندش  دنک  ثعاب  ًاعقاو   PTC-518 ایآ دنیبب  ات  دنک  یسررب  یرتشیب  نامز  تدم  هب  دارفا و 
.هن ای  دوش  یم 

میتفرگدای شیپ  لاس  کی  هک  هچنآ 
یاه 12 هداد یناسرزور  هب نیا  .دوب  شیپ  لاس  کی  ًاقیقد  میدرک  تفایرد   PTC-518 هرابرد هک  یناسرزور  هب نیرخآ 

میتفرگ دای  ام  ناتسبات 2023  رد  .درک  رشتنم  دندرک ، یم  تفایرد  ار   PTC-518 هک نوتگنیتناه  اب  یدارفا  زا  هتفه 
رظن هب  یمهم  یا  هتکن تسا  نکمم  نیا  .دهد  یم شهاک  نوخ  رد  ار   HTT حوطس دسر  یم رظن  هب   PTC-518 هک

رد زیچ  همه  هک  میوش  نئمeم  ات  تسیرگید  عوضوم  هن ، ای  دنک  یم راک  یتسرد  هب  وراد  ایآ  هکنیا  یسررب  اما  دسرب ،
و دسر ، یم زغم  هب  تشاد ، یبوخ  لمحت  یلک  روط  هب   PTC-518 هک میتفرگ  دای  نینچمه  ۆدرادرارق  یتسرد  ریسم 
هدش یریگ  هزادنا هک  یصاخ  رگناشن  .دنام  یم رادیاپ  هتفه  یط 12  رد  دسر  یم رظن  هب  ییایمیشویب  رگناشن  حوطس 

یصخاش ناونع  هب  دنک و  یم یریگ  هزادنا ار  یزغم  یاه  لولس هیزجت  هک  دوب ، ( neurofilament light (NfL دوب ،
اب هارمه  نوتگنیتناه  اب  دارفا  رد   NfL هتسویپ شیازفا  .دوش  یم هدافتسا  زغم  یلک  تملاس  یریگ  هزادنا  یارب 
دسر یم رظن  هب   PTC-518 هک دهد  یم ناشن  هتشذگ  لاس  هدش  رشتنم  تاعلاطا  .دهد  یم  خر  یرامیب  تفرشیپ 

.درک ادیپ  همادا  هعلاطم  نیاربانب  تسا ، حیحص  ریسم  رد 
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حیحص تهج  رد  ییایمیشویب  یاهرگناشن  دعب -  هام   12
! دننک یم تکرح 

نامز یارب  یلصا  فادها  .دننک  یم فرصم  ار   PTC-518 هک تسا  هام  نونکا 12   PIVOT-HD شیامزآ رد  دارفا 
یسررب دهد 2 ) یم شهاک  ار   HTT دسر و یم زغم  هب  مه  زونه  وراد  هکنیا  نداد  ناشن  ( 1 زا : دنترابع  ههام   12

همه یارب  هک  دسر  یم رظن  هب  لک ، رد  هک  ناگدننک  تکرش درکلمع  رد  تارییغت  یریگ  هزادنا یرامیب 3 ) یاهرگناشن 
! دنراد یتبثم  تیعضو  ناش  ههام فادها 12 

زغم هب  یبیسآ  چیه  دسر  یم رظن  هب   PTC-518 فرصم هک  دهد  یم ناشن  جیاتن  نیا  »
قافتا  HD رد هک  ار  زغم  یاه  لولس بیسآ  تسا  نکمم  یتح  عقاو ، رد  و  دنک ، یمن دراو 

.دنک » دنک  دتفا ، یم

( ، CSF  ) یعاخن عیام  زا  هنومن  کی  دهد ، یم شهاک  زغم  رد  ار  نیتگنیتناه  نیئتورپ   PTC-518 هکنیا نییعت  یارب 
هنیزگ نیرتهب  نیا  دننک ، یرادرب  هنومن  ار  زغم  یاه  لولس میقتسم  روط  هب  دنناوت  یمن هک  اجنآ  زا  .دوش  یم هتفرگ 
نیئتورپ حطس   PTC-518 مرگ یلیم هک 5  تسا  هدرک  شرازگ   PTC تسا. زغم  رد   HTT نازیم یریگ  هزادنا یارب 
یاه شهاک نازیم ، نیمه  هب   ٪. اًدودح 40 مرگ  یلیم و 10  دهد ، یم شهاک  اًدودح ٪20   CSF رد ار  نیتگنیتناه 

رارق یسررب  دروم  هک  ییاهرگناشن  زا  یکی  هام ، رد 12  .تسا  هدش  هدهاشم  زین  ینوخ  یاه  هنومن رد  یهباشم 
دارفا رد  هک  دنا  هداد ناشن   Enroll-HD دننام نوتگنیتناه ، یعیبط  ریس  تاعلاطم  .دوب  نوخ  رد   NfL حوطس تفرگ ،
یدارفا رد  .دبای  یم شیازفا  دودح ٪12-10  هنایلاس  ًلاومعم  نوخ  رد   NfL حوطس هلحرم 2 ، رد  نوتگنیتناه  هب  لاتبم 
زود 5 رد  تسا و  هتفای  شهاک  هک  دسر  یم رظن  هب  شیازفا  دننک ، یم فرصم   PTC-518 تسا هام  هک 12 
ناشن جیاتن  نیا  .تسا  هدوب  دودح ٪4  دننک ، یم فرصم  مرگ  یلیم زود 10  هک  یدارفا  رد  دودح 3٪ و  مرگ ، یلیم

یتح تسا  نکمم  عقاو  رد  دنک و  یمن دراو  یبیسآ  چیه  زغم  هب  دسر  یم رظن  هب   PTC-518 فرصم هک  دنهد  یم
.دهد یم خر  نوتگنیتناه  رد  هک  دوش  یزغم  یاه  لولس بیسآ  شهاک  ثعاب 

! هتفای دوبهب  ینیلاب  یاهزایتما  دعب -  هام   12
ریثأت نوتگنیتناه  هب  لاتبم  دارفا  درکلمع  رب  هنوگچ   PTC-518 هکنیا نییعت  یارب  ینیلاب  یاهرایعم  یارب 

لک تیفرظ  ( cUHDRS  ) نوتگنیتناه یرامیب  یهدزایتما  عماج  سایقم  ، TMS ای  total motor score، دراذگ یم
سایقم .تسا  هدش  تفای  یزیچ  هچ  هک  مینک  یسررب  دییایب  تاعلاطا ! همه  نیا  .دش  یسررب  ( TFC  ) یدرکلمع
تفایرد  PTC-518 هک یدارفا  یارب  .دنک  یم یریگ  هزادنا نوتگنیتناه  هب  لاتبم  دارفا  رد  ار  یتکرح  مئلاع   TMS

PTC تسکبو ، یناسرزور  هب رد  تسا ! هتفای  شهاک  زا ٪70  شیب   TMS سایقم یور  تفرشیپ  دنا ، هدرک 
دارفا رد  یرامیب  تفرشیپ  نییعت  یارب  اهرایعم  نیرت  دامتعا لباق  زا  یکی   TMS هک داد  حیضوت   Therapeutics

نکمم دهد  یم ناشن  اریز  تسا  هدننک  مرگلد  رایسب   TMS تفرشیپ شهاک  نیاربانب ، .تسا  نوتگنیتناه  هب  لاتبم 
تفرشیپ یبایزرا  یارب  ینیلاب  یاه  صخاش  نیرت  عماج زا  یکی  زین   cUHDRS دبای. شهاک  یرامیب  تفرشیپ  تسا 

، لومعم روط  هب  .دنک  یم یسررب  ار  درکلمع  راتفر و  رکفت ، تکرح ، رد  تارییغت  صخاش ، نیا  .تسا  نوتگنیتناه 
PTC- هک یدارفا  رد  .دننک  یم تفرشیپ  لاس  رد  سایقم  نیا  رد  زایتما  هزادنا 1  هب  دنراد  نوتگنیتناه  هک  یدارفا 

یارب ار  رفن  کی  ییاناوت   TFC تسا. هتفای  شهاک  فصن  هب  ًادودح  دسر  یم رظن  هب  تفرشیپ  نیا  دنریگ ، یم  518
یلام روما  ماجنا  لغش ، کی  یرادهگن  یارب  صخش  ییاناوت  هب  یهاگن  دنک و  یم یریگ  هزادنا هرمزور  فیاظو  ماجنا 

تمس هب  دسر  یم رظن  هب  زین  نیا  دنریگ ، یم  PTC-518 هک یدارفا  رد  .دراد  هنازور  یاه  تیلاعف ماجنا  دوخ و 
فرصم هک  دهد  یم ناشن  فلتخم ، ینیلاب  یاهزایتما  رد  اهدوبهب  نیا  عومجم ، رد  .تسا  هدرک  تکرح  تبثم  تهج 
رایسب ربخ  دوخ  هبون  هب  هک  دوش  نوتگنیتناه  تفرشیپ  ندرک  فقوتم  ای  شهاک  هب  رجنم  تسا  نکمم   PTC-518

! دوش یم  بوسحم  یگرزب 
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دش هتشادرب   FDA فقوت
PTC اما تسا ، هدش  تیور  ینیلاب  یاهزایتما  اهرگناشن و  دروم  رد  یزیگنا  ناجیه یاه  یناسرزور هب دنچره 

PTC- لمحت شیامزآ و  یارب  زاف 2  هعلاطم  نیا  هک  تفگ  دیاب  تیاهن  رد  .تسا  وراد  ندوب  نمیا  ریگرد  نانچمه 
ساپ مه  ار  رایعم  نیا   PTC-518 هک دنهد  یم ناشن  ینمیا  یاهرایعم  همه  هناتخبشوخ ، .تسا  هدش  یحارط   518

، دندوب ازناولفنا  هب  هیبش  مئلاع  نداتفا و  دردرس ، دنا ، هدش  شرازگ  تدم  نیا  رد  هک  یضراوع  نیرتعیاش  .دنک  یم 
نیا قیقد ، رایسب  ناگدنناوخ  یارب  هژیو  هب  رگید ، مهم  هتکن  کی  ۆدنا  هدش  شرازگ  زین  لرتنک  هورگ  رد  نینچمه  هک 

شیامزآ  FDA هک میدرک  شرازگ  رت  شیپ ام  .تسا  هتشادرب   PTC-518 یور رب  ار  دوخ  قیلعت   FDA هک تسا 
هکلب دوبن ، طبترم  وراد  ینمیا  اب  شیامزآ  فقوت  نیا  .دوب  هدرک  فقوتم  هدحتم  تلاایا  رد  ار   PTC-518 یوراد
نامزاس .دوب  هدش  هتشاذگ  کارتشا  هب   FDA اب دوب و  هدش  دیلوت  هطقن  نآ  ات  هک  دوب  ییاه  هداد رادقم  هب  طوبرم 

رد یسررب  یارب  یناسنا  شیامزآ  زا  لبق  ات  ار  یرت  هدرتسگ  تاناویح  یاه  هداد هک  دنراد  تسود  یتراظن  یاه 
هام دیدج 12  یاه  هداد زیگنا ، ناجیه روط  هب  .تشاد  رایتخا  رد  ار  هام  یاه 3  هداد اهنت   PTC و دنشاب ، هتشاد  رایتخا 

.درادرب هدحتم  تلاایا  رد  دوخ  یلبق  قیلعت  هک  تسا  هدش   FDA ندرک دعاقتم  هب  قفوم  ریخا ،

ییاهدنور  PTC-518 دسر یم  رظن  هب  تسا ! بوخ  ربخ  کی   PTC Therapeutics زا ههام  یاه 12  هداد  راشتنا 
یاهرایعم زغم و  تملاس  یتسیز  یاهرگناشن  دوبهب  هب  تسا  نکمم  هک  دهد  ناشن  دناوت  یم  هک  دنک  یم  لابند  ار 

! تسا بوخ  ربخ  کی  هنشت  هک  تسا  یا  هعماج  یارب  هداعلا  قوف  ربخ  کی  نیا  .دوش  رجنم  هنازور  درکلمع  ینیلاب 

؟ تسیچ  PTC-518 هدنیآ
نیا رد  بوخ  یاهربخ  یارب  هنشت  رایسب  نوتگنیتناه  هعماج  هک  میمهف  یم ام  و  دنتسه ! بوخ  رابخا  نیا  لک ، رد 

جیاتن نیا  هچرگا  .مینک  تیور  ناجیه  نیا  همه  هب  تبسن  ار  دوخ  تاراظتنا  ات  میراد  زاین  ام  لاح ، نیا  اب  .تسا  هطقن 
رثوم نوتگنیتناه  یرامیب  هرود  رییغت  رد   PTC-518 ایآ هک  دننک  راهظا  تیعطق  اب  دنناوت  یمن دنتسه ، هدننک  مرگلد 
یفاک هزادنا  هب   PTC-518 ایآ هک  دریگب  میمصت  هک  تسا  نیا  زاف 2  هعلاطم  نیا  ییاهن  فده  .ریخ  ای  دوب  دهاوخ 

رفن عمجرس 32  مک و  رایسب  شیامزآ  رد  دارفا  دادعت  .هن  ای  دوش  لقتنم  زاف 3  رتگرزب  هعلاطم  کی  هب  هک  تسا  نمیا 
.دوش هتسیرگن  راورخ  هنومن  یتشم  ناونع  هب  دیاب  ینیلاب  رگناشن و  یاه  هداد زا  یریگ  هجیتن ره  نیاربانب  .دشاب  یم 
زاف 3 شیامزآ  کی  هب  زاین  ریخ ، ای  تسا  رثوم  نوتگنیتناه  نامرد  یارب   PTC-518 ایآ هکنیا  یعطق  میمصت  یارب 

زاف 3 شیامزآ  نیا  یزیر  همانرب لاح  رد  هک  تسا  هدرک  ملاعا  دوخ  یناسرزور  هب رد   PTC هناتخبشوخ ، .میراد 
یحارط  HD تفرشیپ فقوت  ای  شهاک  رد   PTC-518 درکلمع شیامزآ  یارب  صاخ  روط  هب  ییامزآراک  نیا  .دنتسه 

هدننک حلاصا  نامرد  نیلوا  دنوش و  کیدزن  ینوناق  دییات  هب  ات  دنک  کمک  ییامزآراک  نیا  هک  دنراودیما  اهنآ  .تسا  هدش 
! میتسه نآ  رظتنم  هناقاتشم  ام  همه  هک  ییوراد  دشاب ،  HD یارب یرامیب 

هب ام ، یاشفا  یشم  طخ  دروم  رد  رتشیب  تاعلاطا  یارب  .دنرادن  ملاعا  یارب  یعفانم  داضت  چیه  ناگدنسیون 
...دینک هعجارم  ام  لوادتم  تلااوس 
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همان هژاو 
نوتگنیتناه نژ  طسوت  هدش  دیلوت  نیئتورپ  نیتگنیتناه  نیئتورپ 

هدش رارکت  اهراب  هک  تسا   CAG یلاوت یواح  هک  نوتگنیتناه  نژ  یادتبا  رد   DNA ششک  CAG رارکت
.تسا ینلاوط  یعیبط  ریغ  روط  هب  دنوش  یم  لاتبم  نوتگنیتناه  هب  هک  یدارفا  رد  تسا و 

.هدننک دک  قطانم  هب  لاصتا  هدننکدک و  ریغ  قطانم  فذح  یارب  ، RNA یاه مایپ  نداد  شرب  لاصتا 
یدایز نارامیب  زا  هدافتسا  اب  ینیلاب  یاه  ییامزآراک نآ  رد  هک  دیدج  نامرد  کی  هعسوت  هلحرم  زاف 3 

ریخ ای  تسا  رثؤم  نامرد  ایآ  دوش  صخشم  ات  دوش  یم ماجنا 
زغم تملاس  رکرامویب   NfL

ار بلاطم  همه  ات  میتسه  شلات  رد  ام  .تسا  هدش  هداد  شیامن  یلصا  نابز  هب  ریز  رد  .تسا  هدشن  همجرت  زونه  هحفص  نیا  یاه  نتم  زا  یخرب 
.مینک همجرت  تقو  عرسا  رد 
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