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1 Friedreich Ataxia 
2 frataxin 
3 reactive 
4 kyphoscoliosis 
5 medulla oblongata. 
6 tabes dorsalis، 
7 Pierre Marie 
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8 Franco-Cantabrian ice age refuge 
9 scoliosis 
10 Dysarthria 
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11 Harding criteria 
12 spastic 
13 areflexia 
14 appendicular 
15 truncal 
16 Dysarthria 
17 hyperenceality 
18 Plantar responses 
19 contractures 
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20 sural 
21 somatosensory 
22 Square wave jerks 
23 saccadic 
24 Ptosis 
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25 Dysphagia 
26 percutaneous endoscopic gastrostomy 
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27 pseudonormalization 
28 atrial flutter 
29 deformities 
30 pes cavus 
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 �%( �0 ��	� 5'���= �
�%0 
�
�'L�" <����� >����?� &�. �!	�j� Y�F�
� �+E2 >��4�Z0 .   H� 5�	
����	�34 

��L� >��4�Z0 . ��� -��� �
 H
�+�. >�( � >�0 � j?0 MRI  �G	� 5. ��: �0�\  �,�� H��. H�,�%( &��P+,


%�%0 ��= �2�%� 
�35 ���+!� �'��2  �36(  
� JK'L� ; �E2 �,�� &��P+, � 5P\0 � j?0 �	%�A 5!F

�0�, }
�L H�,
�'L�"37 �"� ���� 5n�
�]40 -42[.  

�:��'� H�, ^�\��  

 5� �(�� �a� 
� �	�. ;5�4�� ������ 5. K'F0 
�+�. <	 
� &	j*	�A 1�8 �
%0 
� QR. 7�*�,FA -  D	�( -�%�8 5.

 �#
� ������ &	��-  ^�\�� &	 �'��.  ���,� -���(�. �0 ������ 5. K'F0 -�
�+�. 
� �4�+'2��.  �	�0�� �I�

H��. �!�'�3 FA ��I �a� 
� �
 �	� �
�%0 �	�. ;�(�. �O�0: &�0�'	� �%F+� �. ������� E�	j��%� �%F+� �. ������ ; 

Q10 ��I�. 1.�: �0��%�� <�'"�h"� ������  ;Charlevoix-Saguenay (ARSACS); <�'"�h"� HG�=�
�= 

(SP) �8%� �+�� ������=� �. ������ ;1  �2 )1 �2 (AOA   �	��'�G�K� �������   � (AT) ; �������  �. SF��0

H�, �@APOLG ;  -Aβ7%�
 H
�+�. ;�+��C���=%h�438  H
�+�. ;Sachs-Tay  ;  )
 �	� $��( �.

cerebrotendinous xanthomatosis �'��2 H�, ���=�
%� � �#
� H�, ��"��2 ;.  

                                                                                                                                                                                                   
31 club foot 
32 pes planus 
33 medulla oblongata 
34 infratentorial 
35 premotor 
36 supplementary motor 
37 extrapyramidal 
38 Refsum’s disease 
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FA  �#
� JK'L� <	  0��%��g%�?0 � �"�.  -�
�+�. �� �X
� ��= � �%�FA  H��. ;S�. &���%I-&����- &���� 

(GAA) 4�� 
� 
��	�=��&� �'�	� 
� -�  -3&������� (FXN)  7��%0��� �F/0 5'(
 
�9q21.11 >%*	�%+, ;

 ��(�. �0)9.( 5 ٪ -�
�+�. �� �*	� FA  >�F���� H�
�� �� w
��'0 H�, �@A � 14� <	 {�'�I �. >%*	���',

��'�, �*	� H%".  5. ��  &������� -3 -��.  
�  5a2K0 1.�: �,�� �%A� �. ; 
�� �nK8 )%*	���', H�, 10�2

 �� �'+� . ;�"� ���� {
�jI ���0�10  H��  �� ��. ;>�0 ���%� -�%�8 5. ���%C��%�11 H�� ���%C��%� -�%�8 5. 

, 14����. H� �4%+�0 (LN) �%( �0 5'�I �a� 
�;  LN> 30 �3%��= {�'�I ��'�0<�  ��'�, {�'�I .

 �. SF��0FA   ��44  ��1700  ���R0 
� �4%+�0 ��f H�, 14� &	�'��. �.  
��!�600  ��900 GAAs   ��?'0

.�"� �"� �O�0 5Z.�
 $��( &" �. �',��%� 14� J%B.  �� �	�( k��%� <	 5. �E�0 d%+�0  �� ��d%B   {�'�I

 &" 
� H�	�=���?� ;J�2 &	� �. . �%( �0 �F]8 ��f H�, �IG	� �� �	d�. -�j�0 � �'�	�" ����= ;����� $��( �.

) 
��!� ����� 5.  �*'�. �@�� $��(50٪5. &��P+, 5!�.  ; �
��� ( �F/� H�, 5O:� ����� ;����� 1	��� H�@�3 �

.�
�� �*'�.  �I��� J%B 
� {�'�I ���F# �. � <���0%" <�n��%0 ;�����  ��( �.�	�
� 
��!� ����� ;&	� �. ��K8

 W�'\0 H�, ��. 
� 
��!� J%B D	�%� ����� T!��0 �0�j4 �Z�R0 -%L H�, J%�" 
�  ��8 5.  <�n��%0

.����  <���0%"  

 ��d%B 
���. H�, 14� 5. J%+�0��f H�, k��%���� ��( ���� ��]'L� 5ZN� H�, �@A &��P+, � ���%� �	. 

���0 �. �@A39���0 �. ;40  w�2 �  ���%C��%� ������A �	 w�2 >����?� ;V4�: ���?� w�2 ;v���	Kh"� ;

] �%( �0 W�'\0 H�, {�'�I �. &������� ��!�+8  
� JK'L�  Q8�. m
j.9 ;49 ;50 �F���� H�@�%*	���', .(

�@A H�
�� 5�  �. d%+�0 ��'�, &����� H�@'�� ���0� 5+�� H��.  ������� �4�%�  
� ���0 �.FA   <�"K�

��
�� >��O�.  -��� �@�����,�  -����� H�, T!�
��( xO2 ;5'���'"�h"� ^\�0 W�OL Hj?0 ��!�+8 JK'L� ;

 �	 � JK'L� �:� K'.� �%A� �. ����� ����= �H ��'�, 7�*�, ��� .  H%" ���@A �I� ;�*	�  ���0 �.  H�@'�� �.

                                                           
39 Missense 
40 nonsense 



 �� -� k��%� ;�
��*. ��#�� &������=   �����%.��FA  $��( �. d%+�0 �, w�2 . ���� e��'� 1.�: <�"K�

) �"� ���+, �F]8 ��f H�, �0K8 �'��. ���. �. ���+, �	�( k��%� � D	�" ����= ;)
���52.(  

&������� ��!�+8  

J%!4%0 <	 &�������  -�� �. <�%�23 �"� -%'4�� %���.  10�( �4�. &�C���=81-210  &	� .�"� 5��0�  ��"�

1!( <	 �. 
�'L�" α / β 5�2�� �. ���+, C-terminal (CTR)  5'�, &�C���= 1.�N0 
� 5� �.���� ��f 
�'L�" �.

 �%( �0 ^\�0 �"� ;�%( �0 H��. 5'�. H�)53 .(�� �N. � �4%�" ��!�+8 �. -� ��#��  )
��� ��0 � m�0 c	�B

 H�, {%0 
� &��A �:� FXN  �"� 5A%� 1.�: -� 
� 5� �%( �0 j��+'0  H
���%'�0 T!	���0 
� &������� .

�"� 1]'0 H
���%'�0 ��L�� H��f �.. �"� �@0 
���. �, J%�" ���FB ��!�+8 H��.  H
���%'�0.  �@�� 5� �@��

� 5!�. ;��
�� �4�L� H3��� ���4%.�'0 
� J�N'�� ; &�C���= i�RX v�	�4% ;����� ���4%.�'0 ;���f 1����'= xO2 


 �%N4�. H�,�0��= ;H
���%'�0 5��I���  H�,��!�+8 5. 5A%� �. .��
�� �N�  ��=���" ���'"� ��'"%+, � ��%���

"K	
%O� ^N�  �. H
���%'�0 ��O�� �	�"
�� <�"K� 7%@O0 �� ���� H
���%'�0 ��!�+8 JK'L�  %�������� -%�

 (OXPHOS) �"�.   

V�: 
� &,� 5� ����� -��� �"���'�. 5�4�� >��4�Z0   -�
�+�.FA ) ��� �0 g%"
55 >��4�Z0 ;��. ���L .(

-3 <	 �. �+\0 
� �.�E�   m%4%+,FXN ��( w�2  � <�4��%'�" &,� 5��\� ;H
���%'�0 &,� D+E� Q8�. ;

  �. 5�  &,� g�A �'��" -��. d�.) �%( �0 ;�%( �0 J�'�� ��	%��
 10�8 � <�4��%'�"   &,� H�,
%��"56 .(

��!�+8 H��"��. 5� �( ���� -��� Th" &�������  �0 J��%'�" 5. �, H
���%'�0 �� &,� ��E0 D	�%� 5. �E�0

 �%()57.(  

&,� &�C���= J%!4%0 J%+�0 
%B 5. &������� -��I%I - <	 �� ��\. -�%�8 5. �
 H
���%'�0 ��� T!�h+�

��� �0 J�� ���C���=. H�, &�C���= �� &������� ^N� H�
�� H�@4%�" ISC  �0 5��\� �4%�" H�, �\. 7�+� 
�

��%(.   �@��  &��P+, �:�  H�, 58%+E0�	� H�%'R0 ISC  
�  �	�	
���%'�0 ���E��  ��O�� I ;II � III  ��4�� �



� H�, �����%� ��'�,
� -� �N�  �. ��K8 . H�, 5(%L H
�� D+A ISC �\. �. 10��� 
� d�+'2�   &������= ;

T!�h+�  H�, II  �
�� ��O�� ���E�� 
� �+@0 �N� 5� ���I �0 
��:.  j'�" 
� 5� �%( �0 
%]� ;&	� �. ��K8

H��2 H�, &�C���= heme 4�L� -��'!4� J�N'�� � -G���� ���4%.�'0 ����0 �4%�" H�, 5"��= $�%�� 
� ��I
� �

�(�. 5'(��.  

J��%'�" &,�  5. ���,� ����� &�C���= 5. ���%( 1]'0 
%'�� (IRB1);  ���4%.�'0 H���� ����� ��a�� <	

&�C���= <	 &��P+, ;&,� ISC �"�.  ;�.�	 �0 �,�� J��%'�" 
� &,� 5� �0�*�,IRB1  W��%0 H�, �4�%�  5.

1L�� 
� �X�L H�, mRNA  ���4%.�'0 H�, &�C���= H��.5	jE� �� D��0 &	��.��. ;�%( �0 1]'0 &,� mRNA 

�
�� H�, &�C���=����� 5+A�� 
�@0 � &,� mRNA  ���� �0 ���L� �
 &,� 5� �"� �	�, &�C���= H��. �	 H��.

 V"��0 ��!�+8 &,� 5. ������
��.  H
���%'�0 5. H
���%'�0 &,� ���,� J�N'�� c	�B �� &,� g�A ;-�0j+,

�.�	 �0 �	�j�. .3�'�%0 �� D��0 &������� -��N ;J�2 &	� � ISC ;.�%( �0 H
���%'�0 &,� �2 �� ��. 
��N0 �. 

H2O2  ; �"� d�. �2 �� ��. &������ ^N� H�
�� H�, H
���%'�0 
� ;��O�� g%��0 ���E�� 1�4� 5. 5� ;

 ����� c	�B �� H�'��. H�, J�!	��
   5� H
%B 5. ��� �0 ����� �
 &,�  )���%( �0 ��4%� -%'�.  

<���%� ������ -G���� H�, 5�%I (ROS)  ~%Z" �	�j� 5E�'� 
� � �, J%�" �
%L��. J���� 
� JK'L� Q8�.

��%( �0 %�������� )�'"�. ���� �0 5�L��0 �4%�" H�,
�'L�" � �4%�" H�, J%!4%0 �. �@��.  ;�
�%0 &	� -��0 
�

mtDNA  �
�� 
��: �ZL r��0 
� �G	� 5.����0 �@�%'��, S"%� � �
�� 
��: H
���%'�0 1L�� 
� ��	� DNA 

�"� ���� �a�R0 H� 5'�,.  -�
�+�. ;D:�� 
� FA �@A � w�2 ��'�0 mtDNA ) ��'�,58(.  �� H
���.


� ��( H
��I�� ��O�� ���E�� H�, �	j�� mtDNA5. ; mtDNA ��4%� �	�j� Q8�.  � ���� �0 V�"� ROS 

������� )�'"� �5'(
 �� �*'�!( 
� ���%� �0 &��P+, &������� ;���L� {
�jI <	 )�"��. .���%( �0 %� 

DNA ) �(�. 1�L�59.( ��!( 5� �"
 �+� �a� 5. &	� ;J�2 &	� �. DNA  Q8�. 
� 
%0%� �ZL �	�j� FA  

.�%(  H3��� H� �N� �	�j� 5. �"�= 
� H
���%'�0 �'�	� ��4%� ;�!	3%4%	j� S	��( �R��.�	 �0 �	�j�. 

 10�%8 �� H����� � H��= ;H
���%'�0 H�, 5!F( >dK'L� ;%�������� )�'"� ��#�� �R� �'��" &	� H
�I��"



. �"� 5'�I 
��: ��3 ��	%��
 
� FA H
���%'�0 j�3%�. �	�j�  �. ���%� �+� %�������� )�'"� �	�j� -��FA ;

��� 5�.�N0. K'.�  �. �
�%0  
� �
%0 &	��"� ^\�0 &������� &�	�= ~%Z" � ��d%B {�'�I �.  )
��� H.  

 � �(%E+, H�, {�
 �� ���O'"� �. ���?� J�2 
� H� 54%4 1N'�0 5!F( <	 -�%�8 5. H
���%'�0 H�, 5!F( 1�

�"� ��( �,���0��" H
���%'�0 ���N�.  )�'"� 5. �F�� �@A%� 1.�: >�( �. H�	�= w�Z���  �.  H
���%'�0

 �4%�"�"� ��( ^\�0.  g%��0 H
���%'�0 V	�\� � �(%E+, 5� �"� ��( ���� -��� ;�F]8 S	��( �*	� 
�

�"� ��/!� 1.�: ��f �F]8   H�, J%�" m�0 5. Y%.�0. 
� FA 5. ���%� �0 j�� H
���%'�0 5!F( ���
�� 7�8 ;

�"� 5'�*� 
��: 5�4�Z0 �
%0 -%���� �0� ;��� <+� H
�+�. ���
. ��� &�+, 5. H�, 1��I
� �*	� �. �@	
���%'�0 ;V�

5Z"�%. �, �	
��� � �, -%��� �"��" 
� H
���%'�0 J�N'�� . ���� �0 
��:�. Y�F�
� -%'�!"�%'�" ��a� �4%�" 

10���  � �, J%.%���!�0 �.�F]8 H�, ��0K�  
� .�%( �0 7�E�� FA (�4%�" ��!"�)-%'�!"� %'�" 5!F( ;

 JK'L� ��8 5. d�+'2�.�"
 �0 �a� 5. >�F# �. �, J%.%� ��!�0 -%�"�j	�+��=  

 �4%�" ���   �� H�,�%( ;&	� �. ��K8FA   H3�%�� ��E	� Q8�. �� &������� 5� �
�� �%A� ���%�2 H�, J�0 �

 1L�� H�, &�C���= ��( J�'�� V	�\� �. �*�"�I �B 
� �
 5��0� ��"� 5� �"� H��	�� H3�%��  ;�%( �0

� �4%�"��� �0 �,�.  �	�" � �j	
d%=� H
���%'�0   �� �%( ��E	� ���� H�, J�!	��
 
%[2   �. ���%� �0 H3�%��

 ;�*	� H%" �� .��� w�2 �
  ��	� V�"� �4%�" H�@��I
�ROS  &	� �� � ���� �,�� �
 7���j�4 H�,��f ���%� �0

H�, �����!0 
�  �
 ��� ��E	� JK'L� H3�%��. 0 <	 �%'=%=�H3�%�� 
� JK'L� >
%X 
� &	j*	�A 7j���! �"�. 

 �
�� �%A� W�'\0 H�, ��. 
� �%'=%=� �	�j� H��. ����O'0 �.�E� �,�%( ;&������� ��( 5��\� H�, J%�" 
�

]54 ;63 ;64. �0 �'. H�, J%�" ��!�+8 
� JK'L� Q8�. H
���%'�0 ��!�+8 JK'L� ;J�/0 -�%�8 5. )��!��= 
� .(

)�%(31��� �0 �4%�" m�0 5. �E�0 �	�@� 
� �
 �%'=%=� �	�	
���%'�0   ���� ���0  %�������� )�'"� .(. 

5� �( ���� -��� &��P+, cAMP  &	� �� � �"� %�������� ��� � H��"��. �. �, �����!0 &	� �. 5�.�N0 5. 
��:

�%( �0 �%'=%=� -�( J�� �� D��0 c	�B. �� ;�, ���� &	� 5. 5A%� �.
� �%N4�. 
%B 5. ���%� �0 &���!�	� H�, m%4� 

FA .�(�. ��O0  



 T	j�3%�.&�������  

-�
�+�. 
� FA  �4�" ���� �. 5�	�N0 
�  &������� ; 5  ��35    H�, >%*	���', iZ" 5� �4�2 
� �.�	 �0 �,��

 �0K8 -��.50  H
�+�. >�( � 
��!� J%B �. -��. ~%Z" . �.�	 �0 �,�� �X
��
�� Y�F�
�. �I�mRNA  �� �4�.

 �"� ��( Jd�'"� . ���� ~�Z0 -��. �,�� H��. ���FB ��f v���	Kh"� ;�(�F� JK'L�  
���  5�4�� �(%��


H�,
�'L�" 1�!�� �. ���%� �0 -��. -��� {%0�L �	� 5� DNA ��f B   DNA)     ;(���F�� �	 �	�� 5" DNA  

 �. �	�F�,RNA  1�!�� �	  
��	�=  H�, J%�" J�0 ;D:�� 
� . �(�. SF��0 &���0�����',FA   ������ � ���%�2

 ���+8)  ��( 5��'"� %h	�, -%'��, �� ���O'"� �. 5� 
%Z��+, �"� &���0�����', ���FB��f 1�!�� ���,� -���

 -%'��,3  �4 -%'��, -�( 5��'0 5" � (3  &	j�49 H�, 14� ��   5'�	 {�'�IFA ��( ���� -��� ; �"� [69-

72]. &�C���= 5. �*.%��" &���0��� -��. &	� FXN  <�'�3 �=� 
%�%0��= -�( {%0�L VA%0 � �.�	 �0 {�'�I

�%( �0. ] �%( �0 g%��0 ��	%��
 ��f� Q8�. 5� �"� ��( 5n�
� ��E0 ��f ��	%��
 >
%X 5. �0��73 -75 .(

N� � 
%�%0��= -�( {%0�L -�j�0 �. ��N'�0 
%B 5. 
��!� J%B) �
��I �0 ��#|� ��	%��
 $��( 
� ^76 .(

] �
�� >
%X ��	%��
 50��� 
� �	K0 JK'L�  H��. H�,�%( &��P+,77 ;<�'�3 �=� >����?� &	� �	�"��( .(

 -%'��,  ����� 5��'"�� H�, �����
�@0 �� ���O'"� �. �
 ���0
� �	�A H�@(�
(HDACi)  ��E0  -��.   H��.

�) ��� ��E	� &�������.(�	� 5. ���� ��*   

.%�
��, 5'�, �. 5� �	�, �@A 5� �"� ��( ���� -��� ���L� ;
��!� ��f H�, �@A 5. 5A%� �.�  &�������


��I �0 ��#��� �@A 5� �4�2 
� ;�%( �0 >����?� 
� >�F# ��E	� Q8�. ;� 
�  H�,��	�
 �RZ"  �. 10��� H�
 �. 

 $�+'A�&,� H�, 5(%L  
%O4%"  �   j'�"%�. �, ��
��I �0 ��#��.  

�"��( V�"�  

�F]8 �'��"  



��*��I 
� d%+�0 -%�"���3� >����?�H� �%( �0 $��( �'�= 5�	
.  �� � m
j. H�, -�
%� �,�� �. ��F0 H�,�%(

 5A%� V4�A .�
�� �%A� �'�= 5�	
  g�]8� � Hj��0 H�, -%��� 
� m
j.  ��( 5����0   H�, 5'(
 -��� �"�

 �	�	
���%'�0 J�N'�� �  ��%��� ^N� ��  ���=%�%��� .  �"
 �+� �a� 5. W��  5����0��f <�%� H�,�F� ;�"�

0 1X�2 -%��� J%B 
� 
� ��'�0 �	�= ��I�. �I���0 VN8 7j���!0 <	 5. �E�0  5� �%( � CNS�%( �0.  
�

)%��C�%� 5'�, ;�'�= H�, -%'" ;D:��41 �  1�"��I 5'�, ;y
K� �'�=42 ; � �8�\� H��: H
�E0  �8�\�

 H� 5P\0 5P\0 �'��" &��P+, �  -��.�� H�  � H� 5����� H�, 5'�, -%�"���3� �. -�0� J%B 
� Hj?0 5:�"

 ���:%  ����I �0 
��: ��#�� �R�)79.(  

V�:  

 ;�.�@'4� �%O� &��P+, � ��%��� �
��%�0 ���F� � ��'�0 ���F� ;�4%�" �����h�, 10�( �!	3%4%'��, >����?�

] k� &Z. 
� &,� �(�F�� � �L�79 ;80.�"� [  

-�0
� 

 �%F@. ;�F]8 �'��"  �	�E� ���R0 1����'= 5. 5A%� �. ���+, %�����3� >dK'L� 
� �4�� <	  �. ���4�. �nK8

�"�.  �f���8 . �"� 
�%(� -� �.�	�
� �0� ;�"� �� 5��	��I D:�� ��!	�
 <	 ;����= �8�" �,�� ;5E�'� 
�

���+4� &�.  H��. 5F�
 )��N0 ����0 ��( �.�	�
� ���4�. H�, )��N0 5. �"�'"� ������   (ICARS) ; )��N0

H��. 5F�
 FA  (FARS) H��. 5F�
 � �.�	�
� H��. )��N0 �	 ������   (SARA)  ��	|� ;�,��
�0%�. �� ���O'"� �

���0 �0 �:�. �4�� >
%X 5.  -��P+, �F]8 ��!�+8 JK'L� �. ����#� �F/0 5�%I �,.  ���� 
�� VE�� &	��.��.

 j��+'0 j�� V�:  ���	 ; ���	�= 5ZN� H�
 �. ���4�. >��	�0�� 5��"� ��(.  �. SF��0 �F]8 ^N� ;J�2 &	� �.

���� �+� 5.�E� �
 �F�: �nK8 -�
�+�. �/�� 5� �4�2 
� ;�"� �'��. -�
�+�. �I��� ��O��.  �,�� iZ" H��"��.

W:%� �	 �,�� H��. V"��0 ��!	�
 <	 �"
 �0 �a� 5. &�������  5'�	 FA. �.�E� H�, ���� ;D:�� 
� .�(�.

'"� ��\.�#� ���+8 � �!�'�3 ��+" ;��+�, 1	%R� �. >K!�0 �0� ;��,� �0 -��� �
 -3 ��	j*	�A H�, HG���
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�"� ����0 �:�. ���� 12 ���+8 ��( J�'�� -��..  �'�� ;H3��� ���4%.�'0 ����� �	%N� 10�( �'��. ���0
� ��,�O0

� 
%�d��0 ; &�'�n%=��'	
� ;&,� H�,
%�K( ;&������� �	�j� ;�, -������&��P+, � ��+	 HDACi  �iRNAs 

�(�. �0.  

H3��� ���4%.�'0  H�, ����� �	%N� 

L-��4%�  5A%� 1.�: �%F@.  
� ;��'�, �4%�" H3��� J�N'�� ����� �	%N� �� �, ;&����� � &�'��
�� ATP 

 J�'��  5��I 5" DB�N'0 �	�0�� <	 
� �
 �F�: �����h�, � ���4�. �nK8 ;��� J�	
���%'�0–  �B 
� �+� �
��4 

  ��0��( 5A�%0 ��!( �. .  &�0��� .��� &�0�'	�) B1 ���4%.�'0 
� 5� �	j�� &	���    
� 5� �"� 
%'�� %� <	 (


�  � �
�� �%A� ;��
�� �N� H3��� CSF -�
�+�. FA �.�	 �0 �,��.  �� ��. �. ���4�. �	�0�� <	 
�80  ��930 

�: 
%B 5. V�: � �F]8 �nK8 ;��
 ��%L iZ" H�
 �. �#� 5� �4�2 
� ;��	 �%F@. H�	
� &�0��� �R� 5a2K0 1. 

mRNA  �%. �'+� &�������)83.(  

�, -������ �'��  

-������ �'�� �	j��%� Q 10  (CoQ)  5E�'�
� � ��� �a�R0 -%�"������ �� �
 �, J%!4%0 ���%� �0 �. 5�.�N0 
� 


� %�������� )�'"� �	�j� FA �"� �#%0 g�A ��. ;-� �!��
��, ��%L 5. 5A%� �. .  CoQ  �'F�� ���
 ��

�"� W�� .  ;J�2 &	� �.CoQ ��� �0 
%F8 Hj?0 -%L    �"  �� ���
%L. 
� FA  �	�0��
�� &	��� 
�  ���4�.

�R� �F]8 >��,�a�  5A%� 1.�: �%F@.  -��� -��� CoQ &�0�'	� �. V���� 
� E  .��� ��%. c%0��  ;J�2 &	� �.

] �F]8 �nK8 ����= 
� ���,� >�F# >��#� 5� �
�� �%A� H�,�%(84�
�� �%A� [.  �� �L�. ;5.��0 
%B 5.

���B��?0 T�����
 �E�" W�B ����0 �,��
�0%�. (MRS)  >��#� �� �L�. ���I%	�
��%�� �	 �'�!"� � V�: 5�[8

 ���
�� �"� 5. �
 �F/0[84-86]. � -%�.�	� >�F����H
�'L�" m%4��� 5 CoQ  �.   �'�	� H
�I��" ;��'�,

 �
 �������� �'�� ��%L CoQ  �%( �0 �
�� j?0 H
���%'�0 
� �@A%� 1.�: iZ" �.   &��P+, .��\. �0 �%F@.

]87]. ~%Z" ;J�2 &	� �. CSF ] ��'�, ^�\�� �2 5. <	�j� ���
%L �� H�,��� �� T=88].  �. c.�Z0 &	�



 �"� ���'0 >��4�Z0-%�. �	� &�	�= H�,��� �. 
�I��" >��#�  -��� -��� 
�  5�43  ; ��� ��%. c%0�� �F]8 �nK8 �.

] �"� �� �@F0 V�: �A��L H�, H��I ������ 5� �4�2 
�89-98 
�  -%�.�	� 5� �E�� �� .(FA  �0 1+R� �.%L 5.

 &�. 5� H���'0 H�, �	�0�� ;�%(10  ��75 � ��
 
� 7�I%��� �. 7�I ���0] ;�%( �0 7�E�99 -103 J�2 
� [

 ��( J�'�� ���4�. >��	�0�� �� �, .��'�, H��*�=– �� 
� �+� �
�� III  �"�   >
%X 5.  ���]�  
� j��0 ��� 

�( 7�E�� ;IONIA  � �4�+( H�!	�0� MICONOS  ��X� ���	�= Y�N�; -�(�%L ��. 5'���= >��4�Z0 �. �	�=�
� 

J�!	3%4�
%�  �a� �0 ] ����!� ��
���. �
102 ;104 �� ��� �� .(α-tocopheryl quinone (A0001) �'�� <	 ;

>��	�0�� �%F@. 
� �@�� �	���%� H��. ;�*	� -������ in vitro <	 
� �!	3%4�
%� ��!�+8 � j�%�I ���4%.�'0 ;

 
� %F"K= �. ��( J�'�� � ���]� ;
%�%" �� �	�0��
��4 �( �"
�. 5'O,.  �%F@. ��� 5. 5'�.�� �F]8 �nK8

) ���0 �0 �:�. ���?� -��.  j�%�I ���4%.�'0 5� �4�2 
� ;�"�105.(  

� �	�j�&������  

���%�2 � �4%�" J�0 
� FA -��. �	�j� 5. ���FB J%� ��= J����
��
 ;&�������  �'�� -�%�8 5. � �( �E�0

��� �0 1+8 -������.  �� �nd�. � �� H�,��� �#���. V���. �	�0��
�� <	 
� J����
��
44  �
%0 ���]� ��f �

��I 
��: �"
�..  S"%� ��( {
�jI H�,�0��= �	�'� ;�Z�R0 -%L H�, J%�" 
� &������� iZ" 5� �4�2 
�

 �B 
� V�: H�,�'0�
�= � 
�+�.12 ] ��'�	 �%F@. d�. ��� ���I 
� �F]8 �nK8 ;���!� ���?� 5'O,106].  

+8 �%�.�'��" V	�\� 10�( &������� ���0 ��= �� �	�	
���%'�0 H��!� &�'	%!�.%	 / 7���C���= �(�. �0. 

 �,�%( &��P+,&������� iZ" 5� �
�� �%A� �.�E�  ~KZX� 5. ;<�%� H�, J%!4%0 S"%� �"� &!+0 

 &��P+, 5� &��%!�.%	  H�, J%!4%0'.�:
 &�'�n%!�.%	 � (UCM)   ;��%( �0 ���0�� 5. 5� ;�.�	 �0 �	�j� 1R0

 -�( 5��'	%!�.%	  ;�%( �0 1]'0 &������� &	��.��. ; VF"-��� ����0  -%�"���n%!�.%	  ; V	�\� �<	�R� 

D+E� &�������  ��	�,
 %������� 
�  H�, J%�" ������ FA .�%( �0  ;&	��.��.UCM  ����%� �0 ���	� 
� �,
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H��. �
 H�	�A ���0
� H�,��!	�
 FA ] ��,� 5n�
�107H�
 ��*��   ��C��%� 5Z"�� �.  &'(���. .(45 
��!� �� 

GAA . �"� &������� -��. �	�j� H��. �*	� ��!	�
 <	 ���,� -��� 5'�	 {�'�I   

 
� ���%� �0 j�� H
���%'�0 5. -���� &������� ��N'�0 1	%R�FA. �(�. �#%0.   -3%� &�C���= D:�� 
�

 J�� � &�������   ��	%��
 DB�N'0 �����  (TAT)  5� �"� ��( ���� -��� ; �, J%�" 5. �%O� 5. 
��: �"� 5� 

 5. &,�  �%( �0 1]'0 ; Q8�.  ��h"�� H��" J�� �,��3  J%B �	�j� � �A
�L -������ )�'"� J�0 <	 
�

���%�2 J�0 <	 
� �+8  FA. .�%( �0  H�, &�C���=-3%� TAT-frataxin  �0 �a� 5. -�0
� H��. �"



� &�C���= ��	j*	�A FA   V"��0 .�(�.  

&,� H�, ����� 5�K(  

Desferoxamine ;<	  
%�K( &,�  �+� 
%F8 Hj?0 -%L  �" �� 5� �"� &,� D+E� S	��( H��. ���O'"� 1.�:

 �	�j� �ZL �. �4%�" }
�L &,�  �%F+� VA%0 ���"� 5. ���%� �0 ;&,� 5. -� �4�+� -�%. d�. ��8 5. .���

 
�   &,�  
��	�=�� ���4%.�'0FA �%(. ���0 ;1.�N0 
� Deferiprone�.�� 
� J%�R0 &,� 
%�K( 5� ;  j	%E� �

 ���
%L ��
 �� ��( � �
�� &,� 5. ����� 1	�+� ; �"� �%O� 5. 
��:  ��  � ���f �" �%L� �"� Hj?0.  &��P+,

 }
�L &	�O����%=�   5.  ��'�, &,� �2 �� ��. �	��N0 H�
�� 5� �	�@4%�" ��  �
 &,� 5� �"� ��( ���� -���

 ���� �0 1N'�0  �, j'�" H��. H�����'	
�   ��" ��= H�, J%�" �  �4%�")110.(  ;�4%�" ��� >��4�Z0 
�

deferiprone � j'�"%�. H�N4�  Q8�. &�	�= H�, �a�f 
� 
� �
 &��!��� ��4%� 5� �4�2 
� ; �( �0 &�����

�
�� �0 &�	�= d�. H�, �a�f. �%. T	�%'�"%4%���I� 5. K'.� �ZL ; V	��0 �� �*	� �!	.  H�, �	�0��
�� ;�"�"�

��� ��	�� ��d�. H�,��� 
� �nK8 �	��� �. �
 >��,��0 &	� ���4�.. ,��� �. �F�: �nK8 �. �%]L 5. �F/0 >��#� H�

] �( �N4� -��h	�� &�	�=108 ;110-112.(  

 &�'�n%=��'	
�)EPO(  
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�%N4�. �	j0 <	 �.�E� >��4�Z0 EPO ����� ��@���= �
.  ;�4%�" J�0 &	��� 
�EPO  ��� 5. 5'�.�� �	�j�

 >����?� ��E	� 5. 
��: ���]� ��( J�'�� H�, �	�0�� ;������ H�, H
�+�. 
�.��� Y�F�'"� �
 &������� 1.�:

] ���%F� ���4�. H�,�'0�
�= �	 &������� -��.  
�  5A%�114 ;115.(  

��+	� H�, 5Z"��  

 -���'�	�(IFN) γ-1b �	�j�  ���,� -��� 5� �"� �� -�
� ��+	� 
%�d��0 <	 mRNA  &�C���= ~%Z" �


� &�������  J�0 >���%�2 � J%�" FA   �"� .	 <�%� �� < I �	�0�� ;  V���.; ��.  �nK8 �. �'F/0 >��#�

-���%A%� 
� �F]8 FA ] ��� -��� &������� �.�# �	��N0 �.��. 
�116H�,�� >��	�0�� � �2 J�2 
� .( II � III  

5. K'F0 -���%� � -d��I
j. 
� g%�Z0 H�,��� &���� 
%a�0 5. FA ] �%( �0 7�E��117.(  

HDACi 

w�, HDACi -��. �	�j�  &�������  �.-3 -��� {%0�L -��� 
��: w�, FXN.  H�
�� -���� 7%�3 .�"�18 

)K�) H�
 5. 5'�.�� 5� ��%( �0 ���N� ���I 
�@� 5. �@�� .�"� -%'��, ����� 5��'"��  �	j�� I ;II � IV (  �	

5. 5'�.�� NAD +  (&�n%��" ;5" )K�) ��'�,. H�, ���
����. HDAC-Pimelic 2-aminobenzamide  5.

 
%B -%'��, 
� &	j�4 H�, ����0 �:�.  -��� 5��'"� �	�j� 5��"%. &������� -��. �	�j� Q8�. �#%03  �4  
�

 -�'�	� 1L��1 &	� . ��%( �0 -���� >���%�2 � -���� H�, J%�" J�0 
� HDACi  14� �. �@A%� 1.�: >��#�

�(��� ���FB. )K� �	j��   �@��1      HDAC '��. �	%4�� �.   �
 5. �F��  H�HDAC3 �*	� �� ��. 

HDAC  )K� H�, I   �"� ��� <�!O� H�, �IG	� ��8 5. -� >�0 ��d%B >��#� � ��,� �0 
��: w�,

]118]. ��0�j�.%��0� >�0 ��d%B ���O'"� HDACi  V����109 / RG2833 
�'L�" ��0��   
%�%0��= FXN  �


 ;��\. �0 �%F@.mRNA   �:�.  
� �, -%'��, -%�"K�'"� &��P+, � &�C���= ~%Z"   �   �F]8 &�������


� -%'��, ��L H�, ����0   )%�%4FXN  .�,� �0 �	�j� �
  �. � ��\. �0 �%F@. �
 �*�,�+, &��P+, ���0

] ���� ���+, ��+"119-121H�� ���4�. �	�0�� <	 ;J�2 &�+, 
� .( Ib  V���� �.      / RG2833 109 �.

) �( 7�E�� ��N%0122 >�F���� .( / RG2833 109 >�F# � Hj?0 D	�%� �%F@. 
%a�0 5. �'��. � �2 J�2 
�



) �"� ��( �"��@0 ;-� <�4%.�'0123&�0�'	�) ��0� &��%!�� .( B3 ( ���,� -��� HDACi  
� 5� �"� H�*	�

H�, J�0 FA �"� ��%. �#%0 &���=.  ;��. V���. c�NR� <	 �. Q8�. ��d�. H�,��� 5� ��� -��� 5'�	 �	�j� ���

��� �+� ��E	� ���4�. �	j0 5�%I ��, �0� ;��%( �0 ���FB ��f &���0�����', �,�� � &�������. -��. �	�j�. 

-�
�+�. S"%� ��0� &��%!�� FA ] �%. 1+R� 1.�:124(.  

  

  ��( D:�� w�, �
%0 H
��!� <�C��%� H�,��"�  

0 H�, J%�" 
�  -��� 5� � �. &������� -��. ;
�+�. �� ��( c'�RNA  �   �	���� H�,GAA  H�,��"� �	

 5N�2 <	 S"%� ��	%��
   V���� &	� 5. � �.�	 �0 >�( H� 5'(
 <� ��( 1O: <�C��%�R  g%��" ;��( ��E	�

 &�.  5N�2 &	� 5� �%( �0RNA  � 5'�	 {�'�I H
��!�DNA .�%( �0 ��E	� 1+!0 �0%�3 

  

SF��0 H�, �IG	� -�0
�  

] ��� H���= H���
��: H�,�
����'"� �� �	�. V�: �nK8 -�0
�126 .  5��@. �� ���
�F8 ���0
� H�,��F,�
 ;�.�	� H��.

 ��'h= H�, m%4��� ;�
�� 1��%O4%" ;�I��� �%�( H��"1 ����'h= 1	��'hh	� H�, �����
�@0 ;-%I��%�I ����0 IV   �

�A
�L &�4%���. 
%O'0T!�h+� -�( g%��0 Q8�. -%�	�	��4����� � &�0 I  H��. �"� &!+0 &	��.��. � ��%( �0


� ���O'"� FA �(�F� V"��0. ) �"� ���+, ���N'2� ���=%�0%	�
�� �. j�� �0�� ;&	� �. ��K834.(  

  

H��I 5E�'�  

 


�  �O�'\0 ���FB��f �4%�" H�,��	�� ;$%+E0 
� FA �
�� �%A�. ��� ��+@ �+� ��:�� � �2 J�2 
� ^N� 

&�������  5. 
%B�,� �0 
��: w�, �
 �F]8 �'��" �G	�.  H�, J%�" $�%�� &�. �,���0 � ��!�+8 >dK'L�

��'�, >��O'0 W�'\0 ���� �+� J�F�� �
 �@.��0 ���0� H%*4� �0�j4� �.  ��L ��"��2 �
%0 
� �'��. >��4�Z0

�%F+� 5. W�'\0 H�@'�. FNX �%( 7�E�� �	�. ���	� 
�.  -��� �
 ���0
� 5�L��0 w��,� %�������� )�'"� �	�j�



�,� �0. ���FB ��f ��4%� � g%��0 �������� �'�� �'a�R0 H�, �����!0 &�. 5� �
�� ��+,� j�� 5��0� &	� 
� 

ROS . �	%( 1n�: ���F� ; ��O�� H� ���E�� H�, ^N� �� �(��  

 >�
�]'L� 

AOA ��� �����=� �. ������ 

ARSACS                                        

g%�?0 �0��%�� <�'"�h"� H�"���� Charlevoix 

Saguenay 

AT Ataxia telangiectasia 

CoQ 
Q10 �	j�� %�  

CSF 
 �8�\� Hj?0 D	�0 

CTR 
C-terminal   5�2��  

DNA 
��"� <�C��%� %F	
 ���%n� 

ECG 
7��I%	�
����'!4� 

EPO 
&�'�n%=��'	
� 

FA 
������ �	
�	� 

FARS 
�	
�	� ������ H��. 5A
� )��N0 



FXN 
&������� -3 

GAA Guanine-adenine-adenine 

HDACi 
-%'��, �K�'"�� ����� ����+0 

ICARS 
������ ���+4� &�. H��. 5F�
 )��N0 Ataxia 

IFN 
-���'�	� 

IRB1 
 &,� ���,� ����� �]�8 ���,� J�]�� &�C���=1  

iRNA 
 �I 5�L��0  RNA 

ISC 
&,� 5(%L- ��I%I  

LN 
J�0�� ��d%B 

LOFA 
H��L�� $��( �. ������ �	
�	� 

MRI 
���B��?0 T�����
 H
���.�	%]� 

mRNA 
�F0��= RNA 

MRS 
���B��?0 T�����
 �E�" W�B 

mtDNA 
J�	
���%'�0 DNA 



NAD+ Nicotinamide adenine dinucleotide 

OXPHOS 
 -%�"K	�O�%��������  

PEG 
�'"%= �=%!"���� �0%'"��'"�I 

POLG Polymerase γ 

RNA Ribonucleic acid 

ROS 
������ -G���� H�, 5�%I 

SARA 
������� H��. 5F�
 � �.�	�
� )��N0 

SD 

���0 w��R�� 

SP 
<�'"�h"� HG�=�
�= 

SWJ 
 5(%I �+" 5. �A%0 ���2 

TAT 
��	%��
 ����� J�� 

UCM 
 J%!4%0&�'�n%!�.%	 ����� �.�:
  

VLOFA 
 �	� ���L $��( �. �	
�	� ������ 

  


