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La EMA (Agencia Europea del Medicamento) se
pronuncia favorablemente sobre la designacién de
farmaco huérfano a una molécula con actividad frente
a la Porfiria Eritropoyética Congénita, desarrollada por
CIC bioGUNE y ATLAS Molecular Pharma.

e La Porfiria Eritropoyética Congénita es una enfermedad rara,
muy grave e incurable.

e Se trata de un farmaco reposicionado, que ya ha sido probado
en humanos para otras especificaciones.

e El reposicionamiento se obtiene tras afos de investigacion
basica en los mecanismos moleculares de la enfermedad.

e Se trata de la primera designacion de farmaco huérfano
concedida en la CAPV.

El Comité para la designaciéon de medicamentos huérfanos (COMP) de la Agencia Europea
del Medicamento (EMA) ha comunicado a la compafifa vasca Atlas Molecular Pharma S. L.
su opinidén favorable a la solicitud del fArmaco L2.7.D7 para el tratamiento de la Porfiria
Eritropoyética Congénita (PEC). La EMA ha otorgado este reconocimiento tras un riguroso
examen de los datos experimentales de actividad del compuesto y constituye un
importante avance en el desarrollo de un fAirmaco contra esta patologia, ya que permite
iniciar ensayos clinicos con pacientes en un futuro cercano.

Los medicamentos huérfanos son aquellos destinados a las enfermedades raras y que,
tradicionalmente no han despertado el interés de la industria farmacéutica por razones
financieras, ya que van destinados a un reducido grupo de pacientes, y que, sin embargo,
responden a necesidades de salud publica.

El principio activo desarrollado es fruto de muchos afios de investigacién en el Centro de
Investigacién Cooperativa en Biociencias (CIC bioGUNE) y constituye un ejemplo de cémo
un proyecto de investigacién bésica puede evolucionar de manera natural hacia una linea



de investigaciéon traslacional. En el laboratorio de Estabilidad de Proteinas y
Enfermedades Congénitas del CIC bioGUNE, dirigido por el Dr. Oscar Millet, hace once afios
que se trabaja para entender como algunos cambios en la estructura de determinadas
proteinas conlleva una inestabilizacion de las mismas, lo que en ultima instancia
desencadena la enfermedad. En palabras del Dr. Millet: "Entender el mecanismo molecular
de la enfermedad ha permitido disefiar una terapia basada en chaperonas farmacolégicas,
que son moléculas que se unen a la proteina defectuosa, corrigiendo su problema de
estabilidad y revirtiendo sus efectos patogénicos."

La empresa biotecnolégica ATLAS Molecular Pharma S. L., "spin-off" del CIC bioGUNE, ha
diseflado una innovadora Plataforma de cribado de moléculas para el descubrimiento y
validacién de chaperonas farmacoldgicas (Chassys®). En el proyecto PEC de ATLAS, se han
realizado experimentos bioquimicos y biofisicos con miles de compuestos, hasta
identificar un fArmaco actualmente utilizado en otra patologia que ha demostrado tener
también actividad frente a la PEC. Al ser un fairmaco reposicionado, el compuesto esta
aprobado por las agencias regulatorias de medicamentos para otras especificaciones,
minimizando los problemas de toxicidad. El éxito del reposicionamiento radica en la
sinergia entre un equipo investigador altamente cualificado y las infraestructuras de
primer nivel existentes en el CIC bioGUNE. Merece la pena destacar las inversiones
realizadas en el animalario, que ha albergado los experimentos con modelos animales de
PEC bajo la supervision del Dr. Joaquin Castilla y en la Plataforma de Resonancia
Magnética Nuclear, que ha permitido obtener informacién inequivoca acerca del
mecanismo de accién del fArmaco.

En palabras del Dr. Emilio Diez, CEO de ATLAS: "El informe favorable de la Agencia
Europea del Medicamento es un paso muy importante para el desarrollo de L2.7.D7 para
el tratamiento de la Porfiria Eritropoyetica Congénita. Es el reconocimiento formal de que
esta molécula tiene la actividad farmacolégica adecuada, tanto “in vitro” como “in vivo”,
habiéndose demostrado eficacia en el tratamiento de ratones con una patologia similar a
la humana".

Finalmente, cabe destacar que se trata de la primera designacién de fAirmaco huérfano
concedida en la Comunidad Auténoma del Pais Vasco (CAPV).

Acerca de la Porfiria Eritropoyética Congénita

La porfiria eritropoyética congénita (PEC) es una enfermedad rara que afecta a menos de
una de cada millén de personas y se produce por una deficiente actividad de la enzima
uroporfirinégeno III sintasa, que actda en la ruta de sintesis del grupo hemo, lo que
provoca una reducciéon de la vida util de los glébulos rojos (anemia) y una extrema
fotosensibilidad de la piel, formacién de ampollas y aumento de las infecciones
bacterianas de la piel. Los sintomas pueden aparecer durante la infancia o, en los casos
menos graves, en la edad adulta. Los tratamientos existentes solo alivian la sintomatologia
sin que exista ningun tipo de terapia curativa efectiva.

http://www.porfiria.org/

Acerca de ATLAS Molecular Pharma

Atlas Molecular Pharma, cuya sede se encuentra en el Parque Cientifico y Tecnolégico de
Bizkaia, se dedica al desarrollo de terapias de vanguardia para el tratamiento de



enfermedades raras, incluyendo la PEC, las enfermedades pri6nicas y la tirosinemia de
tipo I. La empresa cuenta en la actualidad con una plantilla de ocho trabajadores.
Recientemente se ha incorporado a ATLAS en calidad de CEO el Dr. Emilio Diez Monedero,
con mas de 25 afios de experiencia internacional en GSK como Vice Presidente de
“Molecular Discovery Research” y Director del Centro de Investigaciéon Basica de la
Compafiia en Espaiia.

http://www.atlasmolecularpharma.com/

Acerca de CIC bioGUNE

El Centro de Investigacién Cooperativa en Biociencias CIC bioGUNE, con sede en el Parque
Cientifico Tecnolégico de Bizkaia, es una organizacién de investigacién biomédica que
desarrolla investigacion de vanguardia en la interfaz entre la biologia estructural,
molecular y celular, con especial atencién en el estudio de las bases moleculares de la
enfermedad, para ser utilizada en el desarrollo de nuevos métodos de diagndstico y
terapias avanzadas.

http://www.cicbiogune.es/




