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Primer paciente tratado en un ensayo con terapia
génica para la distrofia muscular de Duchenne

Un nifio en Estados Unidos es el primer paciente tratado en este ensayo
cuyos resultados se esperan para la primera mitad de 2019

La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad genética grave cuyos
sintomas se inician entre los 3y los 5 afios y lleva a una muerte prematura

Pfizer adquirié en 2016 Bamboo Therapeutics cuyo portfolio incluia terapia
génica y ha llegado a un acuerdo de licencia con Sangamo Therapeutics y
Spark Therapeutics para programas de terapia génica parala hemofiliaAy B

Madrid, 25 de abril de 2018.- Pfizer acaba de iniciar su ensayo clinico en fase 1b con su
candidato a terapia génica, Mini-Dystrophin, PF-06939926, en nifios con distrofia muscular de
Duchenne (DMD). El primer nifio fue tratado el pasado 22 de marzo con una infusién del gen
Mini-Dystrophin, administrada bajo la supervision del principal investigador, Edward Smith,
MD, profesor asociado de Pediatria y Neurologia en el Centro Médico de la Universidad de
Duke. Se espera que el reclutamiento de pacientes en el ensayo continle hasta en cuatro
centros de investigacion clinica en Estados Unidos. Los primeros resultados de este ensayo se
esperan en la primera mitad de 2019, una vez que todos los pacientes hayan sido evaluados
durante un afio completo tras el tratamiento.

“En nombre de la comunidad de individuos y familias afectadas por la distrofia muscular de
Duchenne, aplaudimos el paso tan importante que Pfizer ha dado al avanzar en una opcién de
tratamiento potencialmente transformadora para nifios afectados por esta terrible enfermedad”,
aseguré Debra Miller, CEO y fundadora de la asociacion de Cure Duchenne. “El momento
gue estamos viviendo en el campo de la terapia génica demuestra una oportunidad para
avanzar en ciencia. Hoy en dia, hay opciones de tratamiento muy limitadas para nuestros
nifos. A través de la colaboracion y el didlogo continuo con compafiias como Pfizer,
esperamos tener éxito a la hora de encontrar terapias que puedan cambiar dristicamente la
vida de los pacientes con DMD”, apunt6 Miller.

El estudio de dosis-ascendente, multicéntrico, abierto, no aleatorizado para una sola infusion
intravenosa de PF-06939926, involucrara aproximadamente 12 nifios de entre 5y 12 afios con
DMD. Ademés de la seguridad y la tolerabilidad, el estudio evaluara las medidas de expresion
de la distrofina y su distribucién, asi como evaluaciones en la fuerza muscular, la calidad y la
funcibn muscular. Como parte del proceso de cribado, los candidatos potenciales al
tratamiento seran testados para confirmar un posible resultado negativo de anticuerpos frente
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el virus adenoasociado serotipo 9 (AAV9) y para una respuesta inmunitaria de células T frente
a la distrofina.

“La inversidn en este ensayo representa la culminacion de afios de investigacion pensando en
los pacientes por parte de los cientificos de Pfizer, los centros académicos médicos, el apoyo
de la comunidad de pacientes con DMD, con la premisa importante de avanzar en un
programa que pudiera cambiar potencialmente la trayectoria de esta enfermedad tan
debilitante”, afirmé Greg LaRosa, PhD, vicepresidente senior y director cientifico de la
Unidad de Investigacién de Enfermedades Raras de Pfizer. “Hemos escuchado a la
comunidad de pacientes y sabemos que hay una necesidad urgente de opciones de
tratamiento; con esto en mente, hemos construido avances cientificos importantes para
disefiar una terapia con el potencial de distribuir el gen de la mini-distrofina al cuerpo y abordar
la causa subyacente de la DMD, independientemente de la mutacion. Este ensayo valorard la
seguridad de este enfoque de terapia génica y podria proporcionar datos valiosos que
demuestren su impacto potencial para ralentizar o parar la progresion de la DMD”, explico
LaRosa.

Acerca de los avances de Pfizer en Terapia Génica

Este ensayo clinico es el primer programa de Pfizer con terapia génica basado en AAV
recombinado desde la adquisicion de Bamboo Therapeutics en 2016. Pfizer también ha
realizado recientemente una expansion de 100 millones de délares en su planta de produccion
a gran escala de terapia génica en Sanford, en Carolina del Norte.

En los dltimos afios Pfizer ha invertido en la creacién de soluciones integrales para disefiar
nuevos vectores AAV y tener capacidad para producir tratamientos basados en terapia génica.
Pfizer est4 colaborando con Sangamo Therapeutics para avanzar en programas de terapia
génica con un ensayo en curso en fase 1-2 en hemofilia, y en un programa preclinico en
esclerosis lateral amiotrofica. Pfizer también estd4 colaborando con Spark Therapeutics para
avanzar en un programa de terapia génica en hemofilia B en un ensayo clinico en fase 1-2.

Acerca de la distrofia muscular de Duchenne

La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad genética severa, ligada al cromosoma
X, caracterizada por la debilidad y pérdida de masa muscular. Las primeras manifestaciones
clinicas de la enfermedad aparecen en la infancia entre los 3 y los 5 afios. La debilidad
muscular afecta a los masculos de las caderas, el area pélvica, los muslos y los hombros, y
méas tarde a los musculos de los brazos, las piernas y el tronco. Casi todos los nifios con DMD
dejan de caminar entre los 7 y 12 afios, viéndose también afectados los musculos del corazén,
ademdas de presentar dificultades a nivel respiratorio, derivando finalmente, en muchos casos,
en muerte prematura. DMD es la forma mas comun de distrofia muscular en todo el mundo
con una incidencia de 1 por cada 3500-5000 nacimientos de varones!2,

Pfizer y las Enfermedades Poco Frecuentes

Durante mas de dos décadas, la compafia biomédica Pfizer ha trabajado en la investigacion y
el desarrollo de tratamientos para responder a las necesidades médicas no cubiertas de
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aquellas personas que conviven con patologias poco frecuentes Hoy, Pfizer se situa entre las
tres primeras compafiias farmacéuticas por su actividad en esta area y se encuentra en el
camino de liderar a medio-largo plazo los avances en terapia génica.

A través de la Unidad de Investigacion en Enfermedades Raras, la planta biotecnoldgica de
Pfizer en San Sebastian de los Reyes y del Grupo de Enfermedades Poco Frecuentes, Pfizer
aplica toda su experiencia en el desarrollo y distribucion de nuevos tratamientos para estas
enfermedades poco frecuentes en distintas &reas, entre las que destacan hematologia,
neurologia, endocrinologia, distrofias musculares, neumologia y oncologia. Gracias a la
colaboracién con universidades, centros de investigacion y asociaciones de pacientes, Pfizer
ofrece hoy 22 tratamientos aprobados en todo el mundo para estas patologias.
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