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Le terapie avanzate per le malattie rare
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Farmaci “orfani” per terapia genica
In corso di sviluppo in Europa
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SCID-X1
ADA-SCID
Sindrome di Wiskott-Aldrich

Beta-talassemia
Malattia granulomatosa
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Distrofia di Duchenne
Alfa-Sarcoglicanopatia
Gamma-Sarcoglicanopatia

Deficit di lipoproteina lipasi
M. Di Pompe
Mucopolisaccaridosi I, I, VI
Emofilia
Retinite pigmentosa
Amaurosi di Leber

M. Di Stargadt

Epidermolisi bullosa



LE MALATTIE EMATOPOIETICHE GENETICHE
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LE MALATTIE EMATOPOIETICHE GENETICHE
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Terapia genica:
I’approccio con cellule staminali ematopoietiche
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Vantaggi potenziali rispetto al trapianto allogenico:
procedura autologa, no GVHD, ridotta tossicita




- _____________________________________________________________
Le Immunodeficienze primitive

 Malattie ereditarie rare

 Difetti di geni importanti per il funzionamento del
sistema iImmunitario

« Assenza o malfunzionamento del globuli bianchi
che ci difendono dalle infezioni

* |nfezioni gravi e ripetute, da virus, funghi e batteri,
specie opportunisti

Gravi conseguenze sulla crescita |




Trasferimento genico in cellule staminali ematopoietiche
per la terapia delle malattie genetiche del sangue
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Presenza del gene corretto in tutte le cellule del sangue
originate dalle cellule staminali ematopoietiche
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| successi della terapia genica con

cellule staminali ematopoietiche

« ADA-SCID: 18 bambini trattati, tutti vivi con follow up da 2 a 13 anni
» Correzione del difetto immunologico e metabolico
e 15 non hanno necessitato di terapia enzimatica o trapianto

e | bambini vanno a scuola, fanno una vita normale

the NEW ENGLAN D
JOURNAL o MEDICINE

JANUARY 29, 2009

Gene Therapy for Immunodeficiency Due to Adenosine
Deaminase Deficiency




| successi della terapia genica con
cellule staminali ematopoietiche

e Per due altre malattie (Sindrome di Wiskott-Aldrich e Leucodistrofia
Metacromatica) risultati iniziali su 6 bambini mostrano correzione del difetto

di base e miglioramento clinico. (Aiuti et al, Science 2013; Biffi et al. Science
2013)

Lentiviral Hematopoietic Stem
Cell Gene Therapy in Patients with
Wiskott-Aldrich Syndrome
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Lentiviral Hematopoietic Stem Cell
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PROGRESSION TOWARDS A CURE: THE RESEARCH LADDER
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THE COLLABORATIVE MODEL OF TELETHON RESEARCH
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“Old” therapy approaches Gene/cell therapy for rare diseases

Very rare
population!

“Personalised
therapy

Single curative
Injection
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