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Ttumaczenie Oliwia Musiat

Firma AveXis przystepuje do programu rozwoju terapii genowej zainicjowanego przez Rett Syndrome Research Trust

Organizacja Rett Syndrome Research Trust (RSTR) ma zaszczyt ogtosi¢, iz firma AveXis Inc. przeprowadzi badania
kliniczne na pacjentach kandydata do terapii genowej w Zespole Retta. Firma AveXis, pionier na polu badan klinicznych
terapii genowej, rozwija obecnie przetomowg terapie genowg w Rdeniowym Zaniku Miesni - SMA typu 1, wyniszczajacej
chorobie dotykajgcej niemowleta i zabijajgcej je w okresie wczesnodzieciecym. Niezwyktym jest, ze w fazie 1 badan
klinicznych, niemowleta poddane terapii genowej osiggnety rozwojowe kamienie milowe, w tym zdolnos¢ siedzenia bez
asysty, mowienia, a nawet w niektdrych przypadkach — chodzenia, nieobserwowanych wczesniej u dzieci chorych.
Wierzymy, iz terapia genowa, tj. wprowadzenie zdrowych genéw MECP2 w zastepstwie zmutowanych, moze takze
przynies¢ korzysci zdrowotne dla pacjentéw z Zespotem Retta.

Jest to zwienczenie badani rozpoczetyc h w 2010 roku, kiedy RSTR zapoczatkowata wspdtprace pomiedzy dr. Gailem
Mandelem i dr. Brianem Kasparem, obecnie wiodgcym naukowcem i Gtéwnym Specjalistg ds. Naukowych AveXis. Jej
celem byto zbadanie mozliwosci wykorzystania terapii genowej w leczeniu Zespotu Retta. Wspodtpraca ta zaowocowata
obiecujgcymi wynikami i w konsekwencji organizacja RSTR powotata i zatozyta Konsorcjum Terapii Genowej, rekrutujac
do niego naukowcow. Celem Konsorcjum byta ostateczna ocena mozliwosci wykorzystania terapii genowej w leczeniu
Zespotu Retta.

Wyniki uzyskane przez naukowcéw Konsorcjum - Stuarta Cobba, Steve’a Gray’a, Briana Kaspra and Gaila Mandela,
przerosty nasze oczekiwania. Kandydat terapii genowej charakteryzuje sie imponujgca skutecznoscig, bezpieczenstwem i
tatwoscig wprowadzania. Najistotniejszym jest jednak fakt uzyskania najwiekszych korzysci zdrowotnych w modelach
mysich w poréwnaniu do innych lekéw stosowanych w Zespole Retta.

Badanie odwracalnosci przeprowadzone przez Adriana Birda w 2007 pokazato, ze objawy choroby wystepujace u myszy
s3 W znacznym stopniu odwracalne, co sugeruje, ze postawienie diagnozy Zespotu Retta, nie musi przektada¢ sie na
niepetnosprawnos¢ trwajaca cate zycie. Terapia genowa wydaje sie wtasciwym wyborem leczenia wszystkich chordb
wywotanych mutacjg pojedynczego genu, jednakze wyniki uzyskane przez Konsorcjum sktonity AveXis do podjecia decyzji
o nadaniu priorytetowego znaczenia badaniom nad rozwojem terapii genowej dla Zespotu Retta.

»W organizacji RSRT szybko zorientowalismy sie, iz postepy terapii genowej bedg mozliwe jedynie, gdy bedziemy jg
stanowczo wspierac. Skupilismy wokot projektu naukowcdw z wieloma sukcesami na koncie i zapewniliSmy im wsparcie
finansowe oraz zaplecze, aby mogli pracowac efektywnie i wydajnie. Nasza strategia byta wtasciwa i cieszy mnie, iz firma
AveXis, lider terapii genowej, podejmuje sie obecnie przeniesienia tej pracy na skale przemystowa. Trudno wyrazi¢ jak
bardzo jestem wdzieczna licznym rodzinom Zespotu Retta, za wiare w naszg wizje, oraz hojnosc¢ i szczodros¢ ich kregow
umozliwiajgcg nam prowadzenie tych prac.”- méwi Monica Coenraads, dyrektor wykonawczy RSRT, a jednoczesnie
matka mtodej kobiety z Zespotem Retta.

,»W niedawno zainaugurowanym przez RSRT strategicznym planie badawczym Roadmap to a Cure, jasno okreslilismy, ze
naszym celem jest uzyskanie leku na Zespot Retta. Dzisiejszy komunikat jest wielkim krokiem przyblizajgcym nas do tego
celu. Dziatajgc bezposrednio na przyczyny choroby (Zespotu Retta), terapia genowa ma potencjat, by odmieniaé zycia.
Mamy catkowite zaufanie do kompetencji i wiodacej pozycji cztonkdéw zespotu AveXis, i w dalszym ciggu zapewnimy im
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nasze petne wsparcie w trakcie trwania tego programu.”- powiedziat Randall Carpenter, Gtoéwny Specjalista ds.
Naukowych RSRT.

»,Bez wktadu RSRT w rozwdj badan nad terapig genowg w leczeniu Zespotu Retta, nie bylibySmy w stanie osiggnac tego
poziomu wiedzy na temat mozliwosci terapii tej wyniszczajgcej choroby na etapie przedklinicznym.” - powiedziat Brian
Kaspar, Gtowny Specjalista ds. Naukowych AveXis. ,Uzywamy naszej wiedzy specjalistycznej do prac nad rzadkimi
chorobami jednogenowymi i cieszy nas fakt, ze terapia genowa moze zosta¢ wykorzystana w leczeniu oséb dotknietych
Zespotem Retta”.

O organizacji Rett Syndrome Research Trust

Rett Syndrome Research Trust (RSRT) jest organizacjg non-profit, o wysoce spersonalizowanej i naglacej misji:
wynalezienie leku na Zespot Retta i inne choroby zwigzane z mutacjg genu MECP2. W marcu 2017 RSRT ogtosita trzyletni
plan strategiczny Roadmap to a Cure, z budzetem siegajgcym 33 miliondw dolarow. Plan ten jako priorytet stawia 4
podejscia do leczenia, z ktorych terapia genowa jest programem wiodgcym. RSRT dziata w sieci globalnej dziatalnosci
naukowej pozwalajgc na rozwdj wiedzy i napedzajac innowacyjne badania dzieki ciggtej wspdlpracy z naukowacami
akademickimi, klinicystami, przemystem, inwestorami oraz rodzinami dotknietymi chorobg. Od 2008 roku, RSRT
przeznaczyto 42 miliony dolaréow na badania. Aby dowiedzie¢ sie wiecej, prosze odwiedzi¢ strone

O AveXis, Inc.

AveXis jest firma prowadzacg fazy kliniczne badan terapii genowej; w swoich badaniach koncentruje sie na rozwoju
terapii dla pacjentow cierpigcych na rzadkie, zagrazajgce zyciu neurologiczne choroby genetyczne. Pierwszy kandydat na
terapie genowa, bedacy wiasnoscig firmy AVXS-101, niedawno ukonczyt faze 1 badan klinicznych w leczeniu SMA typu 1.
Aby dowiedziec sie wiecej, prosze odwiedzi¢ strone

O Zespole Retta

Zesot Retta jest genetyczng neurologiczng chorobg, ktdora niemal wytgcznie dotyka dziewczynek. Objawy choroby
pojawiajg sie samorzutnie, zwykle miedzy 12 a 18 miesigcem zycia, i sg spowodowane losowg mutacjg genu MECP2
znajdujgcego sie na chromosomie X. Zespot Retta jest chorobg wyniszczajgcg, pozbawia mate dzieci mowienia, uzywania
rgk czy normalnego poruszania sie, w tym umiejetnosci chodzenia. Wraz z dorastaniem u dzieci pojawiajg sie stany
lekowe, napady padaczkowe, drzenia, trudnosci w oddychaniu czy problemy zotgdkowo-jelitowe. Uwaza sie, ze
niepetnosprawnos¢ fizyczna nie idzie w parze z uposledzeniem umystowym, i mozliwosci poznawcze chorych pozostajg
w duzej mierze niezmienione. Mimo iz wiekszo$¢ dzieci przezywa do dorostosci, wymagajg one catodobowej opieki.
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