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Terapia génica através da aplicagdo de
células da medula éssea

Promotor

Ultragenyx (ex-Abeona Therapeutics,
Inc.)

Esteve

Universidade de Manchester (em
colaboragdo com Orchard
Therapeutics).

Terapia de

Terapia de substituicdo enzimdtica

Terapia de

JCRPh ical

Dendli Therapeutics

e Novel Pharma

Estudo de Cannabidiol em sindrome de
Sanfiippo (Epidiolex)

Lundgquist Institute for Biomedical
Innovation (UCLA California)

Designacéo Localizagéo ensaio

UX 111 - Ensaio - Fase I/II/IIl. (AAV9) Austrdlia, EUA e Espanha

Ensaio para tipo A- Fase I/Il. (AAV9)  Espanha (Barcelona)

Terapia génica autéloga ex vivo, para

tipo A- Fase I/I Reino Unido, Manchester

Terapia enzimdtica de substituicdo - Fase

i

Alemanha, Hamburgo

Terapia enzimética de substituicdo - Fase EUA, California, lowa, North Carolina,
i Texas

Terapia enzimética de substituicdo - Fase

| EUA

Oral - Epidiolex (para todos os fipos 4

de Sanfilippo) - Fase I1/Ill EUA, California

Injegéo infravenosa - toma Gnica

Injegéo infra<cerebro- ventricular (ICV)
Gnica (diretamente no sistema nervoso
central)

Células da medula éssea extraidas do
préprio paciente. E introduzido um virus
modificado com a cépia saudével do
gene que se replica e distribui no
cérebro.

Injecdo intravenosa (semanal)

Injecdo infravenosa semanal (cateter
implantadpo sob a pele, na zona do
peito).

Injec@o Intracerebroventricular
(GC1130A) - diretamente no cérebro,
via cateter

Oral

Fase de Desenvolvimento

Ativo. A recrutar (Cohort 4) em dois
locais em Espanha.

Ativo. Néo estd a recrutar.

Ativo. Néo estd a recrutar.

Ativo. Néo estd a recrutar (Al

Observacées + Informagéo

O ensaio de ferapia génica fase I/1I/Ill utiliza um virus AAVS. A terapia é agora chamada

UX111 apés a Ultragenyx Pharmaceutical Inc. ter assumido o ensaio da Abeona em Maio de 2022.
s dados reportados até agora mostram resultados encorajadores em termos de seguranca e redusdo em
sulfato de heparano. Os dados cog:
idade. Atualmente o estudo estd a recrutar para dois locais em Espanha: Barcelona e Santoiago de
Compostela. (frialrecrui guardase decisio final de aprovagéio pela FDA em
setembro de 2026.

ivos séio encorajadores em criangas tratadas com menos de dois anos de NCT02716246

Esteve previa recrutar 6 pacientes para este ensaio dinico inicial. Sem divulgacgo de resultados. 2015-000359-26

O ensaio da fase /1l da terapia génica exvivo autéloga envolve a recolha de

células de medula dssea do paciente, que séo tratadas com a terapia génica e depois

transplantados de volta. Cinco criangas Sanfilippo fipo A com menos de 2 anos de idade foram fratadas até & NCT04201405
data. Resultados muito promissores ao nivel da seguranga e eficécia, sendo que as criancas fratadas

apresentam desenvolvimento global normal.

A empresa japonesa JCR Pharmaceuticals tem um ensaio clinico global, com JR-441 em pacientes com
Sanfilippo fipo A. JR-441 recebeu designacéo de medicamento érféo pela Comisséo Europeia em Janeiro de
2022.

JR441 é uma terapia de subsfituigo enzimética (ERT) que foi concebida para atravessar a barreira hemato-
encefélica para enfregar a enzima o cérebro e pode ser adminisirada por via intravenosa,

NCT06095388.

Ativo. Ndo estd a recrutar.

Arecrutar (EUA, Japéo e Coreia do Sul)

Ativo. A recrutar.

tratando ossinto do Sanfilippo com foito:
Dados de modelos animais Sanfilippo mosiraram que a injec:
enzimas no cérebro e reduziu o sulfato de heparano a niveis quase normais.

Um medicamento semelhante, JR-141, estd agora aprovado no Japo para fratar a Sindrome de Hunter, uma
forma de mucopolissacaridose (MPS) como Sanfilippo.

0 intravenosa de JR-441 aumentou niveis de

Denali Therapeutics - ensaio dlinico, com DNL126 em doentes com Sanfilippo fipo A.
DNL126 6 uma terapia de subsituigéo enzimética (ERT) que foi concebida para atravessar a barreira hemato-
encefdlica para eniregar a enzima o cérebro e pode ser adminisirada por via intravenosa, (catefer

implantadpo sob a pele, na zona do peito), tratando os sintomas neurolégicos do Sanflippo de forma mais ~ NCT06181136
eficaz. Resultados recentes demonsiram uma robusta reduséo dos niveis de sulfato de heparano, incluindo a
normalizagdo dos mesmos, no liquido cefaloraguidiano, comparando com a baseline. Programa START da
FDA.
GC Biopharma comegou um ensaio clinico, com GC1130A em doentes com Sanfilippo fipo A.
NCT06567769

E uma terapia de substituicdo enzimética (ERT) que & administrada no cérebro, através de um catéter.

Trata-se de um ensaio dlinico e Fase ll/lll do medicamento sujeito a receita médica Epidiolex [uma forma de
ol (CBD) sujeita a receita médica]. O objefivo deste ensaio inico é testar o canabidiol na sindrome
po. As principais questdes que se prefende responder sao: 1) determinar a seguranca do canab
na sindrome de Sanfilippo e 2) explorar a eficicia do canabidiol no tratamento dos sintomas
neurocomportamentais

dos resultados funcionais da sindrome de Sanflippo.

NCT06333041

(clinical trial.gov)



