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Ingineria genetica si
descoperirile din ultimii ani ne-au
redat speranta intr-o viata mai lungad
si mai sanatoasa.

PAnd nu demult, doar visam |a
posibilitfatea unei vieti, fard boli si
fard medicamente.

Este si acum un vis, dar cu sanse
mari de realizare.

Cum ar putea terapia genica sa
ne ajute?



hitps://youtu.be/xFaPgV0ZvJ4



https://youtu.be/xFaPgV0ZvJ4

Definitii si scurta
prezentare

Viral vector

Terapiile genice cuprind o gama de
interventii asupra genomului uman, fie prin
Inlocuirea unei gene patologice cu o copie
normald a geneirespective, fie prin

~inactivarea unei gene care nu

functioneazd corect sau prin infroducerea
unei gene modificate in celulele
pacientului.

Intr-un fel, prin terapii genice intelegem
terapiile de inlocuire, “gene replacement
therapy”. Deci, rolul central in aceatd
terapie il ocupd gena produsa in laborator,
introdusa intr-un vector pentru a fi
transportatd in nucleu, putdnd ramdane ca
atare sau se poate integrain genom, iar
celula va sintetiza proteina necesard
organismului.



Carta alba a terapiilor genice

In Romania, a fost lansatd "Carta alba a
terapiilor genice”, de catre Centrul pentru
Inovatie Tn Medicina( InoMed), un
document prin care Inomed Tsi propune
setarea agendei publice din Romania
pentru adoptarea inovatilor precum

terapiile genice, care pot aduce beneficiu
pacientilor romani.




DIFERENTE DINTRE TERAPIILE GENICE SI CELE CONVENTIONALE Y InoMed
TERAPII GENICE TERAPII CONVENTIONALE

Tipul de molecule utilizate

Utilizeaza ADN, ARN sau celule pentru a Utilizeaza fie molecule mici, fie proteine
reprograma organismul astfel incat sa pentru a intrerupe procesele
se lupte direct cu boala asociate bolilor

Administrare

5 Se administreaza o singura datad, intr-o doza
& unica, nu reprezinta un tratament care Necesita repetarea dozelor

se administreaza cu o anumita frecventa

Acces la tratament

Sunt cele mai scumpe terapii de pe piata Accesul la aceste terapu nu este la fel de
la momentul actual impunand regandirea greu de obtinut ca in cazul terapiilor
cailor de acces la nivelul sistemelor de sanatate genice, prei;ul fiind mai scazut

Potential curativ

Se adreseaza mai ales bolilor rare sau bolilor Rolul acestor terapii estede a
foarte grave pentru care nu exista optiuni ameliora simptomele si semnele
terapeutice curative diverselor afectiuni




Aplicatiile terapiei genice
Ia bolile neereditare
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Se au in vedere cancerul si SIDA in momentul
actual, dar se urmareste extinderea spectrului. Nu se
urmareste  vindecarea  celulelor bolnave, ci
distrugerea lor fara insa a afecta celulele sanatoase,
iImposibil de realizat prin chimioterapia clasica.

Acest lucru ar putea fi realizat prin trei tehnici
speciale :
-modificarea (prin tehnici genetice) a celulelor
pacientului (de exemplu, a limfocitelor) pentru ca ele
sa distruga celulele bolnave (celulele tumorale, ca
exemplu), stimuladndu-le sa produca substante toxice
pentru aceste celule;

-introducerea, 1n mod specific, in celulele bolnave a
unei gene care, atunci cand va fi citita”, va conduce
la sinteza unui produs toxic, care va determina
moartea acestora;

- introducerea unei gene care sa fie capabild sa
stimuleze mijloace de aparare imunitare a bolnavului
(lipsa acestora a determinat aparitia s1 dezvoltarea
tumorit).



Actual, suntin curs de adoptare tehnici care
propun douad strateqii diferite de realizare:

Tehnici de lucru

a) Tehnica in vitro — consta in recoltarea de
celule de la pacient (de exemplu, limfocite — cain
cazul unei recoltari de sange pentru analize) si
introducerea in aceste celule a genelor pune prin:
transfectie sau prin infermediul unui virus.

EL N3 298 J

g ) & Apoi, celulele care posedd acum gena
st sanatoasa sunt infroduse printr-o injectie
= [ s infravenoasa in séngele pacientului. Tehnica va fi
- aplicata doar in cazul unor defecte genetice care
e =" se manifestd in sénge sau sunt localizate in celule
care vor fiirigate de sange.
VSR B oA e vt S i b) Tehnica in vivo constd, de reguld, in
e e ASOCIEFEA UNEI gene bune cu un vector (virus, de

a functional gene sequence. patient's HSCs or T cells. the patients HSCs or T cells. patient’s correct HSCs or T cells.

exemplu) care va servi ca mijloc de transport la locul
unde este necesard. Pentru ca virusul ar trebui sa
acceadad la toate celulele care necesita corectie si
sa patrunda in ele, tehnica intdmpind greutati, find
mai mult teoreticd, deocamdata.



1. Cancerul pulmonar — o alternativa pentru pacientii cu
cancer pulmonaridentificat tarziu.

BO“ care ar putea fi 2. Cancerul cervical — cauzate de papilomavirusul uman

(HPV) in proportie de 70%, pentru persoanele infectate

tratate pri n terapii neexistdnd momentan un fratament care sa elimine infectia.
- 3. Leucemia acuta limfoblastica tip B — apare, in special la
genlce copii, cdnd maduva osoasa produce prea multe limfocite B

imatfure — celule imune albe, cunoscute ca celule N.

4. Siclemia — anemia cu celulein secerd — o boala genetica
mostenitd, in care pacientul dezvolta globule rosii cu forme
neobisnuite, uneori asemanatoare unei seceri.

5. Retinita pigmentara — boald genetica care provoacd
distrugerea celulelor din reting, provocandin multe cazurila
pierderea vederii periferice si la dificultati de vedere pe
timpul noptii.

6. Boala Alzheimer este una dintre cele mai raspandite boli
neurodegenerative de pe planetd, care nu beneficiaza de
un tratament adecvat, poate si pentru ca nu sunt confirmate
Inca acele cauze exacte ale boli.

7. Boala Huntington, in mare parte conditionata genetic,
progreseaza pe parcursula pdnadla 20 de anide la
pierderea coordonadriimotorii la degradarea abilitatilor
mentale prin dementa.




@® © @ Conform FDA, terapia genica are ca scop

Perspectivele terapiei genice

TERAPIILE GENICE

sau influentarea proprietatilor biologice ale celulelor cuscopulde atrata @ ® @
sau avindeca o boald. Prin termenul de terapie genica sunt cuprinse mai multe tipuri de interventii asupra genomului uman.
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Aprobata de FDA in august pt.
leucemia acutd limfoblasticd
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Aprobaté de FDA in mai pt.
atrofia musculard spinald

Aprobaté de FDA in octombrie
pt. limfomul non-Hodgkin
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Aprobata de FDA in decembrie Aprobatd de EMA in mai
pt. o forma de distrofie retiniana pt. beta talasemie

Este aprobati conditionat
in Uniunea Europeana
Sunt aprobate de EMA pt.
pacientii din Uniunea Europeana
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Publica ghiduri pentru
terapia genica
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Desi existd Incd multe necunoscute si
restrictii, probabil ca terapia genica ar putea
constitui, In cativa ani sau in cativa zeci de
ani, un progres medical revolutionar, cel putin
comparabil cu descoperirea antibioficelor
sau a razelor X.

Se estimeaza ca pdndin 2030 ar putea fi
aprobate intre 30 si 60 de terapii genice si
celulare pe an.

Atat in SUA, cdt siin Europa, terapiile
genice si celulare insumeaza cel mai mare
numar de studii clinice aflate in desfasurare.

La nivel global, existd o crestere cu 25% a
numarului de terapii genice candidate in
studii de faza I-Ill, inregistratd n perioada
2019-2020.

Dacd se adaugad cercetarile preclinice,
procentul se dubleaza.



Epilog
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" Geniul este cea mai
fericita anomalie

geneftica.”
David Boia
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Va multumesc pentru
atentie!




