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Estudo de Cannabidiol em sindrome de  Lundquist Institute for Biomedical
Sanfilippo (Epidiolex) Innovation (UCLA California)

Terapia génica para o tipo C Phoenix Nest, Inc.

Estudo da Histéria Natural para

Sanfiippo fipo C Phoenix Nest, Inc.

C- RARE - Estudo da Histéria Natural

para Sanfilippo tipo C - REMOTO Rieents Nexth (e

Estudo da Histéria Natural para

Sanfiippo fipo D Phoenix Nest, Inc.

Designacéo Localizacéo ensaio

Oral - Epidiolex (para todos os tipos 4

de Sanfilippo) - Fase I1/1ll EUA, California

Terapia Génica JLK - 247 Pendente

Franca (Lyon) e EUA (Texas).

EUA (Texas) - Estudo remoto

EUA, NY

Modo de Administracéo Fase de Desenvolvimento

Oral Ativo. A recrutar.

Pendente

Ativo. A recrutar.

Ativo. Ainda néio estd a recrutar.

Completo.

Observacées

Trata-se de um ensaio clinico de Fase II/Ill do
medicamento sujeito a receita médica Epidiolex
[uma forma de canabidiol (CBD) sujeita a receita
médica]. O objetivo deste ensaio clinico é testar
o canabidiol na sindrome de Sanfilippo. As

principais questdes que se prefende responder
" o

+ Informacéo
(clinical trial.gov)

NCT06333041

sao: 1) d a ca do I na
sindrome de Sanfilippo e 2) explorar a eficacia
do canabidiol no tratamento dos sintomas
neurocomportamentais e

dos resultados funcionais da sindrome de
Sanfilippo.

A Phoenix Nest obteve a designacdo de
medicamento érfgo e a designacdo de doenca
pedidtrica rara da FDA para a terapia génica
JLK-247. Obteve financiamento piblico (NIH -
SBIR grant) para a manufactura do produto
GMP para o tratamento de doentes com
sindrome de Sanfilippo fipo C. Esta terapia usa
um AAV9, denominada JLK-247.

Os recentes desenvolvimentos no estabelecimento
do sulfato de heparano como

biomarcador substituto ajudardo na
comercializagdo deste tratamento que altera a
vida dos doentes.

Neste estudo, os doentes serdo acompanhados
a0 longo de um periodo de 2 anos, para
compreender melhor como

os biomarcadores e as caracteristicas da doenga
evoluem ao longo desse periodo. Existem
oportunidades para

participar presencialmente nos centros clinicos,
bem como & distancia através da aplicagdo C-
RARE.

Trata-se de um estudo observacional prospetivo
REMOTO com parficipantes com sindrome de
Sanfilippo Tipo IIC (MPS IIIC). As capacidades
funcionais dos doentes serdo registadas através
de gravacses de video realizadas

pelo representante legal ou cuidador dos
doentes, uilizando uma aplicacgo de video
dlinica especifica transferida da Internet para um
smartphone. A aplicacdo de video chama-se C-
RARE.

Os iondrios eletrénicos de resultad

NCT05825131

NCT07712003

relatados pelo observador (ObsRO) serdo
preenchidos pelos representantes legais ou
cuidadores através do CRARE. O estudo teré a
duracgio de dois anos, com videos e
questiondrios recolhidos a cada 6 meses, num
total de 5 momentos de avaliagdo. Os dados
serdo entdo analisados e avaliados quanto a
alteragses funcionais, ufilizando uma escala de
a bid para este

estudo.

Trata-se de um estudo de histéria natural,
realizado num dnico centro, com participantes
com sindrome de Sanfilippo tipo D. Este estudo
iré combinar uma andlise refrospetiva dos
registos médicos e uma recolha confinua de
dados dinicos, numa base observacional, junto
dos parficipantes com sindrome de Sanfilippo
tipo D.

NCT05648851



