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ANSA 20/09/2017

Terapia genica speranza per due malattie rare pediatriche

Si tratta della adrenoleucodistrofia e la beta talassemia

(ANSA) - ROMA, 20 SET - Le malattie rare colpiscono meno di 5 persone su 10.000 della
popolazione generale in Europa e possono essere causate da particolari mutazioni
genetiche: nel caso dell'adrenoleucodistrofia (ALD), la forma cerebrale infantile & la
variante piu grave della malattia e colpisce il 30%-40% deiragazzi. La beta-talassemia
(bThal) ~ una mal att i ao lepwduzione di emodiobinar chedalsas
volta si accompagna alla mancanza di ossigeno in numerosi organi inducendo gravi e
croniche complicanze sistemiche. L'adrenoleucodistrofia (ALD) € un disturbo genetico raro
e potenzialmente fatale causato dalla mutazione del gene ABCD1 che si manifesta nel
mondo in uno ogni 21.000 nuovi nati di sesso maschile. Per entrambe la speranza e' ora
riposta nella terapia genica. "L'adrenoleucodistrofia cerebrale (CALD) ¢ la forma piu grave
di ALD e si sviluppa in circa il 40% dei bambini maschi con ALD. | sintomi solitamente si
manifestano nella prima infanzia e, se non trattati, progrediscono rapidamente portando a
una perdita grave delle funzioni cerebrali e infine al decesso in gran parte dei pazienti. Ad
oggi, l'unico trattamento efficace € il trapianto allogenico di cellule staminali emopoietiche,
con il quale cellule staminali del sangue del donatore vengono introdotte in un paziente
per sostituire le sue cellule difettose. Tuttavia, questo trattamento presuppone la
disponibilita di un donatore compatibile oltre che comportare rischi di morbilita e mortalita
significativi, ecco perché la possibilita di fornire un trattamento efficace potenzialmente piu
sicuro a questi giovani pazienti come la terapia genica, che utilizza le loro cellule staminali
ematiche, evitando pertanto alcuni dei rischi potenzialmente fatali", ha dichiarato Marco
Cappa, Responsabile U.O. Endocrinologia, DPUO Dipartimento Pediatrico Universitario
Ospedaliero, Ospedal e " Balmssbriane uiaenaldtia eredRadiam:
del sangue che porta i pazienti affetti -
globina nei globuli rossi, una proteina che trasporta l'ossigeno attraverso tutto il corpo. In
ltalia, vi sono oltre 7.000 persone affe t t e -tathssenfa. "Esiste in ltalia una popolazione,
composta da oltre 5.000 pazienti che presenta la forma piu grave della malattia owero la
b-talassemia trasfusione dipendente (TDT). Il trattamento tradizionale ha consentito di
cambiare la prognosi di questa malattie che fino a qualche decennio fa non consentiva un
soprawivenza superiore al primo decennio di vita. Attualmente la prognosi di questa
malattia &€ una "prognosi aperta” con una qualita di vita accettabile, ma le persone affette
da TDT, per soprawivere, si devono sottoporre a regolari trasfusioni di sangue. Le
trasfusioni provocano un eccessivo accumulo diferro nel corpo, con conseguenti danni
agli organi e sono quindi necessarie, vita natural durante, terapie sala-vita per la rimozione
del ferro. Tutto questo ha un impatto gravoso anche sul sistema sanitario nel suo
complesso. Ci si augura che infuturo si possa avere a disposizione - in pazienti
selezionati - un approccio innovativo come quello basato sulla terapia genica che possa
eliminare o, almeno, abbattere l'impiego di trasfusioni e farmaci associati su cui oggi si
basa | a terapi dalasse¢nmaah theaspiehatadGeah Luaa Fbrni, Presidente di
SITE, Responsabile Centro della Microcitemia e delle Anemie Congenite, E.O. Ospedali
Galliera di Genova. La ricerca promette di portare in tempi brevi alcune importanti novita'
in termini di terapia genica per queste due malattie. Bluebirdbio, azienda Usa
biotecnologica arrivata da poco in ltalia, si muove in questa direzione. "Vogliamo
sensibilizzare tutto il comparto salute coinvolto, compreso i rappresentanti politici, sulla
necessita di sostenere la ricerca al fine di assicurare a tutti i pazienti 'accesso alle terapie
innovative che la scienza é oggiin grado di mettere loro a disposizione", spiega Susanna
High, Chief Operating Officer bluebirdbio. (ANSA).
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Adrenoleucodistrofia E Beta-Talassemia: Colpire
Lorigine Della Malattia E La Una Nuova Era Nel
Trattamento Delle Malattie Rare

P, Analzzare mgetio cha ouesta cue patologle hanno sula vite del pezient
concenfrandial sullTmportan i
della malattia, valotando |l potenziala [
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dhtiasatute

- Adrenoleucodistrofia e beta-talassemia

Colpire I'origine della malattia & la nuova era nei trattamenti

Analizzare 'impatto che queste due patologie
hanno sulla vita dei pazienti, concentrandosi
sull'importanza degli screening neconatali per
la diagnosi precoce della malatfia, valutando il
potenziale effetto positivo con un approccio
innovativo basato sulla terapia genica,
considerato in grado di ormare la storia
naturale della malattia.

Questo 'obiettivo del Convegno “Le nuove frontiere della terapia genica®,
organizzato da MA Provider e realizzato grazie al contributo non
condizionato di bluebirdbio e che ha visto il coinvolgimento di numerosi
esperti in ambito di malattie rare.

Le malattie rare colpiscono meno di 5 persone su 10.000 della popolazione
generale in Europa e possono essere causate da particolari mutazioni
genetiche: nel caso dell’adrenolencodistrofia (ALD), la forma cerebrale
infantile ¢ la variante pin grave della malattia e colpisce il 30%-40% dei

(2" pagina) (Torna alla 1° pagina..) ragazzi. La
beta-t ia (fThal) éﬂna%tﬁa
ematica che riduce di molto la prodozione di
emoglobina, che a sua volta si accompagna
alla mancanza di ossigeno in nomerosi organi
inducendo gravi e croniche complicanze
sistemiche.
L’adrenolencodistrofia (ALD) é un disturbo
ﬁﬁiﬁm raro e potenzialmente fatale cansato
mutazione del gene ABCD1 che si
manifesta nel mondo in uno ogni 21.000
nuovi nati di sesso maschile.
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“L*adrenolencodistrofia cerebrale (CALD) &la
forma pid grave di ALD e si sviluppa in cirea il
40% dei bambini maschi con ALD. I sintomi
solitamente si manifestano nella prima
infanria e, se non trattati, progrediscono
ei)le EIltE ortando a una perdita grave
flmzmm cerebrali e infine al decesso in
gran parte Eéazlentl Ad oggi, 'unico
trattamento efficace e ﬂtraplantn allogenico di
cellule staminali emopoietiche, con il quale
cellule staminali del sangune del donatore
vengono introdotte in un paziente per
sostituire le sue cellule difettose. Tuttavia,
uesto trattamento presuppone la
isponibiliti di un donatore compatibile oltre
che comportare rischi di morbilita e mortaliti
significativi, ecco percheé la possibilita di
fornire un trattamento efficace
putem:ta]mente i sicuro a questi giovani
pazienti come lﬂl:;IEI‘ﬂp‘Jﬂ gemtrl:a , chegllmhma le
loro cellule staminali ematiche, evitando
to alcnni dei rischi putenz:la]menta
tali”, ha dichiarato Marco Cappa,
Rﬂspons.ablle U.0. Endocrinologia, DPUO
Dipartimento Pediatrico Universitario
Ospedaliero, Ospedale Bambin Gesii di Roma.
La B—ta]ﬂssmmaennamalathﬂeredxtamdel
e che porta i pazienti affetti a non
p urre 0 a produrre in rmmmaquantltala
f-globina nei globuli rossi, una proteina che
trasporta I'ossigeno attraverso tutto il corpo.
In Italia, vi sono olire 7.000 persone affette da
p-talassemia.
"Esiste in Italia una popolazione, composta da
oltre 5.000 pazienti che presenta la forma pit
grave della malattia ovvero la f-falassemia
trasfusione dipendente (TDT). Il trattamento
tradizionale ha consentito di cambiare la
prognosi di questa malattie che fino a qualche
decennio fa non consentiva un sopravvivenza
superiore al primo decennio di vita. =~
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Attnalmente la prognosi di questa malattia é
una "prognosi aperta” con una qualit di vita
accettabile, ma le persone affette da TDT, per
sopravvivere, si devono sottoporre a mguﬁan
trasfusioni di sangue. Le trasfusioni
provocano un eccessivo accumulo di ferro nel
corpo, con conseguenti danni agli organi e
sono quindi necessarie, vita natural durante,
terapie sala-vita per la rimozione del ferro.
Tutto questo ha un impatto gravoso anche sul
sistema sanitario nel suo complesso. Ci si
angura che in futuro si possa avere a
disposizione - in pazienti selezionati - un
approccio innovativo come quello basato sulla
terapia genica che possa eliminare o, almeno,
abbattere I'impieso di trasfusioni e farmaci
associati su cui oggi si basa la terapia standard
della p-talassemia”, ha detto Gian Luca Forni,
Presidente di SITE, Responsabile Centro della
Microcitemia e delle Anemie Congenite, E.O.
Ospedali Galliera di Genova.

MA Provider Srl. 1ISO 9001:2015 certification for consultancy in health
care. Unauthorized reproduction is prohibited for all content

20/09/2017




W

MAProvider

MARKET ACCESS PROVIDER

PHARMASTAR.IT

20/09/2017

i

Adrenoleucodistrofia e beta-talassemia:

bisogna colpire l'origine della malattia

Mercoledt 20 Settemibre 2017 Redazione

Analizzore I'impatto che queste due patologie hanno sulla vita dei pazienti, concentrandosi
sull importanza degli screening neonatali per ka diagnosi precoce defla malattio, valutando il

PHARMASTARY BX
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v
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potenziale effetto positivo con un approcdio innovativo basato sulla terapia genico, considerato in
grado di trasformare lo storia naturale deflo malattio. Questo | obiettivo del Convegno “Le nuove
frontiere della terapia genica”, organizzato da MA Provider e reafizzato grazie ol contributo non
condizionato di bluebirdbio e che ha visto il coimvolgimento di numerasi esperti in ambito di

molattie rare.

Analizzare limpatto che queste due patologie hanno sulla vita dei pazienti, concentrandost
sulfimportanza degh screening neonatall per [a diagnosi precoce della malattia, valutando il
patenziale effetto positivo con un approccio innovativo basato sulla terapia genica, considerato in
grado di trasformare I3 storia naturale della malattia. Questo I'obiettivo del Convegno “Le nuove
frontiere delia terapia genica”, organizzato da MA Provider e realizzato grazie al contributo non
condizionato di bluebirdbio e che ha visto il convolgimento di numerosi esperti in ambito di malattie
rare.
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Le malattie rare colpiscone meno di 5 persone su 10.000 dalla popolazione gensrale in Europa &
possono essere causate da parficolan mutazioni genetiche: nel caso delladrenoleucodistrofia
{ALDY, k3 forma cerebrale infartile & |3 variantz pill grave della malattia e colpisce i 20%-40°% dai
ragazzi. La beta-talassemia (EThal) & una malattia ematica che riducs &l mofic |3 produzione di
emaglobina, che a sua volta si accompagna alla mancanza di ossigeno in nurmerosi ongani
nducendo gravi e croniche complicanze sistemiche.

L adrenoleucodistrofia (ALD) & un disturbo genetics rar & potenzialments fatale causato dalls
mutazione del gene ABCD1 che si manifiesta nel monde i uno ogni 21.000 nuovi nati di sesso
maschille.

“L'adrencleucodistrofia carsbrale (CALD) & la forma pil grave di ALD = si sviluppa in circa il 40%
diei bambini maschi con ALD. | sintomi solitamente si manifestano nella prima infanzia e, 52 non
tratiati, progrediscono rapidamentz portando 3 una perdita grave delle funzioni cerebeali e infine al
decesso in gran parte dei paziend. Ad oggi, ['wica traftamento eficace &1l trapianto allogenico di
cellule staminali emogpoietiche, con il quale cellule staminali del sangue dal donatore vengono
mtradotte in un paziente per sostituine bz sue cellule difetiose. Tuttavia, questo trattarmento
presuppaons |a disponibilita di un donatore compatibile olfrz che compartare rischi di morkiits &
miortslit significativi, acco perché |a possiblits di fornire un trattarments efficace potenzialmenis pil
SicUno 3 guest giovani pazienti come la terapia genica, che ulilizza le loro cellule staminali
ematiche, evitando pertanto alcuni dei rischi potenzisimente fatali™. Ha dichiarato Marco Cappa,
Responsatide U0, Endacrinclogiz, DPUC Dipartimento Pedistrico Universitario Ospedalieno,
Cepedale "Bambin Gesl”, Roma.

La p-talaszemia & una malatiia ereditaria del sangue che porta | pazienti afett a non produmre o a
produrre in minima quantits la B-globina nei globuli ressi, una proteina che trasporta lessigeno
aftraverse futto  conpo. In liala, vi sono oltre 7.0 persone affett= da B-talassemia.

“Eziste in izka una popolazione, composts da oltre 5.000 pazienti che presenta |a forma pil grave
della malsttia cwero | B-ialsssemia trasfusione dipendente (TOT). Il rattamento tradizionale ha
consentito di cambiare la prognosi di questa malaftie che fino a qualche decennio fa non
consentiva un sopravvivenza supeniore al primo decennio di vita. Attualmende |a prognosi di questa
malatfis & una "prognosi aperta” con una quakta 4 vita acostiabile, ma le parsone affetiz da TOT,
per soprawwivers, si devono sottopome a3 regolan trasfusioni di sangue. Le frasfusioni provocano un
eccessive accurnulo di fermo nel corpo, con conseguenti danni agli organi e sono quindi necessarie,
wvita natural durante, terapie sala-vita per |a rimozione del fermo. Tutie guesto ha un impatto gravoso
anche sul sistema sanitanio nel suo complesso. Ci si augura che in furo si possa aeere a
dispasiziones - in pazienti selezionati - un approccio innovative come quello basato sulls terapia
genica che possa eliminare o, almeno, abbatters lNimpiego di frasfusioni e farmaci associat su cui
wogpi si basa [a ferapia standard della B-talassemia”. Ha detio Gian Luca Forni, Presidente di SITE,
Responsabile Centro dells Microcitemis e delle Anemie Congenite, EO. Ospedali Galliera, Genova
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Adrenoleucodistrofia e beta-talassemia
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Analizzare I''mpatto che queste due patalogie hanne sulla wia del Ent‘-o ". 30 Settembfe.
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Adrenoleucodistrofia e beta-talassemia:
colpire l'origine della malattia e la una
nuova era nel trattamento delle malattie

rare

Analizzare |'impatto che gueste due patologie hanno sulla wvita dei pazienti,
concentrandosi sull'importanza degli screening neonatali per la diagnosi precoce della
malattia, valutando il potenziale effetto positive con un approccio innovativoe basato
sulla terapia genica, considerate in grade di trasformare la storia naturale della

malattia.
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Questo I'obiettive del Convegno “Le nuove frontiere della terapia genica”, organizzato
da MA Provider e realizzato grazie al contributo non condizionato di bluebirdbio e che
ha wisto il coinvelgimento di numerosi esperti in ambito di malattie rare. Le malattie
rare colpiscono meno di 5 persone su 10.000 della popolazione generale in Europa e
possono  essere  causate da  particolari mutazioni  genetiche: nel caso
dell’adrenoleucodistrofia (ALD), la forma cerebrale infantile & la vanante pid grave
della malattia e colpisce il 30%-40% dei ragazzi. La beta-talassemia (EThal) & una
malattia ematica che nduce di molto la produzione di emoglobina, che a sua volta si
accompagna alla mancanza di ossigeno in numerosi organi inducendo gravi e
croniche complicanze sistemiche.

L'adrencleucodistrofia (ALD) & un disturbo genetico raro e potenzialmente fatale
causato dalla mutazione del gene ABCD1 che si manifesta nel mondo in uno ogmi
21.000 nuovi nati di sesso maschile. "L'adrencleucodistrofia cerebrale {(CALD) & la
forma pid grave di ALD e si sviluppa in circa il 40% del bambini maschi con ALD. I
sintomi solitamente =51 manifestano nella prima infanzia e, se non trattati,
progrediscono rapidamente portando a una perdita grave delle funzioni cerebrali e
infine al decesso in gran parte dei pazienti. Ad oggi, I'unico trattamento efficace & il
trapianto allogenice di cellule staminali emopoietiche, con il guale cellule staminali
del sangue del donatore wengono introdotte in un paziente per sostituire le sue
cellule difettose. Tuttawia, guesto trattamento presuppone la dispombilita di wn
donatore compatibile oltre che comportare rischi di morbilitd e mortalitd significativi,
ecco perché la possibilitad di fornire un trattamento efficace potenzialmente pid sicuro
a questi giovani pazienti come la terapia genica, che utilizza le loro cellule staminali
ematiche, evitando pertanto alcuni dei rischi potenzialmente fatali”.

Ha dichiarato Marco Cappa, Responsabile U.0. Endocrinologia, DPUOQ Dipartimento
Pediatrico Universitaric Ospedaliero, Ospedale "Bambin Gesd”, Roma. La B-
talassemia & una malattia ereditaria del sangue che porta | pazienti affetti a non
produrre o a produrre in minima quantita la B-globina nei globuli rossi, una proteina
che trasporta l'ossigeno attraverso tutto il corpo. Im Italia, vi sono oltre 7.000
perzone affette da B-talassemia.
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“Esiste in Italia una popolazione, composta da oltre 5.000 pazienti che presenta la
forma pit grave della malattia ovvero la B-talassemia trasfusione dipendente (TDT).
1l trattamento tradizionale ha consentito di cambiare la prognosi di gquesta malattie
che fino a qualche decennio fa non consentiva un sopravvivenza supenore al primo
decennio di vita. Attualmente |3 prognosi di questa malattia & una “prognosi aperta”
con una gqualitd di vita accettabile, ma le persone affette da TODT, per sopravvivers, si
devono sottoporre a regolan trasfusioni di sangue. Le trasfusioni provocano un
eccessivo accumulo di ferro nel corpo, con conseguenti danni agli organi & sono
guindi necessarie, vita natural durante, terapie sala-vita per la nmozione del ferro,
Tutto guesto ha un impatto gravoso anche sul sistema sanitario nel suc complesso.
Ci =1 augura che in futuro si possa avere a disposizione - in pazienti selezionati - un
approccio innovativo come quello basato sulla terapia genica che possa eliminare o,
almeno, abbattere I'impiego di trasfusioni e farmaci associati su cui ogoi si basa la
terapia standard della B-talassemia”.

Ha detto Gian Luca Forni, Presidente di SITE, Responsabile Centro della Microcitemia
e delle Anemie Congenite, E.Q. Ospedali Galliera, Genova "Bluebirdbio ha nella
propria mission guella di lavorare per mettere a disposizione gl strumenti pid idonei
a trattare terapie specifiche con I'obiettivo di offrire il maggior beneficio possibile per
il paziente. Abbiamo voluto organizzare il Convegne di oggi, per sensibilizzare tutto il
comparto salute coinvolto, compreso | rappresentanti politici, sulla necessitad di
sostenere la nicerca al fine di assicurare a tutti | pazienti |'accesso alle terapie
innovative che |a scienza € ogai in grado di mettere loro & disposizione”. Ha spiegato
Susanna High, Chief Operating Officer bluebirdbio
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Salute H24
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Adrenocleucodistrofia e beta-talassemia: colpire I' origine
della malattia € la una nuova era nel frattamento delle
malattie rare

Analizzare limpatic che gueste due pafclogie hanno sulla vita dei pozienti, concentrandos
sullimportanza degli scresning neonatali per la diagnosi precoce dedla rmalattia, valuizonds il
pofenziale effetto posifive con un approccio innovative basato sulla terapia genica, considerato in
gradeo di frasformars la storia naturale della malatiia.

Guesto |'obietiive del Convegne “Le nuove fronfiere della terapia genica”™, orgonizzato da MA
Provider = reglizzato grazie al contibufoe non condi@onate di Bluebirdbio & che ha visto il
coinvolgimento di numerosi esperti in amiito di malattie rare. Le malattie rare colpsconomenc di 5
persone su 10,000 della popolazione generale in Europa & possono essere causafe da parficolar
mutazioni genefiche: nel coso del’adrencleucodistrofic (ALD). lo formao cersbrale infantile & 1o
variants pil grave della malatiia 2 colpisce il 30%-40% dei rogaord. La beta-talassemia (BThal) & una
malattia ematica che rAduce di molic lo produzione di emoglokbina, che a sua volta si
accompagna alla mancanza di ossigens in numercsi organi inducendoe gravi e croniche
complicanze sistemiche.
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L'adrenolsucodisirofic (ALD) & un disturbo genstico rare & potenzialments fotals cousato dalla
mutazione del gene ABCD1 che si manifesta nel mondo in uno ogni 21.000 nuovi nati Ji sesso
maschile. "L odrenolsucodisirofio cersbrole [CALD) & la forma pil grave di ALD 2 s sviluppa in
circa il £0% dei bambini maschi con ALD. | sintormi solifamente si manifestano nella prima infanzia 2,
52 non tratiati, progrediscono rapidamente porfando a una perdita grave delle fundoni cersbrali e
infine al decesso in gran parte dei pazienti. Ad oggi. 'unico traftamento efficace & il tropianto
allogernico di cellule staminall emopoisfiche, con il guale cellule staminali del sangue del donatore
vengono infrodotte in un paziente per sosiifuire le sue cellule difeticse. Tuttavia, questo fratfamento
presuppone lo disponikiitd di un donators compafibiles olfre che comportars rischi di morkilita e
maortalitd significotivi. ecco perché lo possibiita di fornire un frattomento eficace potenzialments
pill sicuro o questi giovani pozienti come la terapio genica, che ufiizza lg loro celule staminal
ematiche, evitando pertanto alcuni 2ei schi potenzialmente fotali™.

Ha dichiarate Marco Coppa, Responsabile U.O. Endocrinologia, DPUO Dipariments Pediaiico
Universitorio Ospedalierc., Ospedale "Bambin Gesl”, Roma. La P-tolassemio & una maolatic
ereditario del songue che porta | pazienti affetti o non produre o a produrre in minima guantita 1o
B-globina nei globuli rossi, una proteina che frasporta 'ossigeno attraverse tufto il corpo. In talia, vi
sono olire 7.000 persone affette da g-talassemia.

‘Esiste in lalic una popolozione, composta da offre 5.000 pazienti che presenta la formao pil grave
della malatiia ovvere la B-talassemia frasfusione dipendente (TDT). || trattaments fradiziconale ha
consentitc i cambiare lo prognosi di guesta malattie che fing g qualche decennio fa non
consentiva un sopravvivenza superiore al primo decennio di vita. Aftualmente ko prognosi i questa
rmalattia & uno “prognosi aperia” con una gualitd di vito accettabile, ma le persons affette da TOT,
per sopravvivere, si devono soitopomrs a regolon trasfusioni di sangue. Le frasfusioni provocano un
eccessivo accumulo di fero nel compo. con conseguenti danni agli organi & sone  guindi
necessarie, vita natural durante, terapie salo-vita per la rimozione del fero. Tulto queste ha un
impatto gravoso anche sul sisterma sanitaric nel suo complesso. < s augura che in futuro si possa
avere a disposizions - in pazienti selezionafi - un gpproccic innovaiive come guello basats sulla
terapia genica che possa eiminare o, almeno, abbafters limpiego di trasfusioni e farmaci associati
sU cui oggi §i basa la ferapia sfandard della B-talassemia™

Ha detic Gian luca Fomni. Presidente di SITE. Responsabile Centro della Microciizmia e delle
Anemie Congenite, E.O. Sspedali Galliera, Genova “Bluebirdbio ha nella propria mission quella di
lavorare per metftere o disposzions gl strumenti pid idonei o frottare feropie specifiche con
I'okietiive di offiire il maggicr beneficio possibile per il poziente. Abkbiomo voluic organizzare il
Convegno di oggi, per sensibilizzare futto il comparto salute coinvolic, compreso | rappresentanti
polifici, sullo necessitd di sostensrs | ricerca al fine di assicurare o tuthi | pozienti 'occesso alle
terapie innowvative che la scienza & oggi in grado di meftere lore o disposizione”. Hao spisgafo
Susanna High, Chief Cperating Officer bluekirdbic
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