



































Translarna 40mg/kg is the first approved therapy for

the treatment of ambulatory patients with DMD
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- may not be amenable

to exon skipping | ~20% Approximately 13% of DMD
patients may be amenable
to exon 51 skipping.

exon 51| 13% —
exon 53| 8% -

exon 45 | 8% - )
Available data suggest up

exon 44 | 6% - other exon skips | ~30% to 80% of DMD patients
have genotypes amenable
exon 52 | 4% - to exon skipping.
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6MWT CHANGE FROM BASELINE TO WEEK 48:
INTENT-TO-TREAT POPULATION: ETEPLIRSEN 50MG/KG VS PLACEBO
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=#=Placebo/Delayed Tx (N=4) -®=Cteplirsen 50 mg/kg (N=4)

Note: Statistical analysis based on Intent-To-Treat Population using ANCOVA test



Exondys 51 Approva| H|St0ry Sarepta's Eteplirsen Receives EMA Validation for

Authorization Application
+ FDA approved: Yes (First approved September 19th, 2016)

DECEMBER 20, 2016
Andrew Black

= Brand name: Exondys 51
= Generic name: eteplirsen

= Dosage form: Injection . .
= ! Some news out of Europe for the Duchenne community as the European Medicines

Agency (EMA) validated the Marketing Authorization application (MMA) for

+ Company: Sarepta Therapeutics

+ Treatment for: Duchenne Muscular Dystrophy

Eteplirsen. Another step closer to having a Duchenne muscular dystrophy (DMD)

treatment in Europe.

Pubblicato il giomo: ven, 21 Lug 2017 Area Scienza

Sarepta Therapeutics E Clinigen Lanciano Un
Managed Access Program Per Trattare I Pazienti

Con Distrofia Muscolare Di Duchenne Trattabili Con ("‘ :

Lo Skipping Dell’esone 51
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Distrofia di Duchenne: terapie, sperimentazioni e qualita
della vita

Duchenne, utilizzata per la prima volta su un bimbo la terapia
genica con mini-distrofina sperimentale
Autore: Redazione , 16 Aprile 2018

New York - Pfizer Inc. ha avviato uno studio clinico di fase 1b con il suo prodotto sperimentale per la terapia
genica con mini-distrofina, PF-06939926, nei ragazzi affetti da distrofia muscolare di Duchenne (DMD). II
primo bambino ha ricevuto un'infusione del gene mini-distrofina il 22 marzo, somministrato sotto la
supervisione dello sperimentatore principale, Edward Smith, MD, Professore Associato di Pediatria e Neurologia
presso il Duke University Medical Center. Si prevede che lo screening e |'arruolamento dei pazienti venga esteso
fino a quattro siti di ricerca clinica negli Stati Uniti. I primi dati di questo studio sono attesi nella prima meta del
2019, dopo che tutti i pazienti saranno stati valutati per un anno intero post-trattamento.

"A nome della comunita di persone e famiglie che vivono con la distrofia muscolare di Duchenne, salutiamo con
favore I'importante passo che Pfizer ha intrapreso per promuovere un'opzione di trattamento
potenzialmente in grado di impattare sulla vita dei ragazzi colpiti da questa terribile malattia”, ha
detto Debra Miller, CEO e fondatrice di Cure Duchenne . "L'impulso che stiamo vedendo nel campo della terapia
genica evidenzia le opportunita di progresso offerte dalla scienza. Oggi ci sono opzioni di trattamento molto
limitate per i nostri ragazzi. Attraverso la collaborazione e il dialogo continuo con aziende come Pfizer, speriamo
di riuscire a trovare terapie che possano cambiare radicalmente |'esito per le persone con DMD ",

Lo studio multicentrico, in aperto, non randomizzato, con dose ascendente di una singola infusione endovenosa
di PF-06939926 arruolera circa 12 ragazzi di eta compresa tra 5 e 12 anni con DMD. Oltre a valutare la
sicurezza e la tollerabilita, lo studio misurera I'espressione e la distribuzione della distrofina, oltre a valutare la
forza, la qualita e la funzione muscolare. Come parte del processo di screening, i potenziali candidati al
trattamento saranno valutati per confermare la negativita per gli anticorpi contro il capside del virus adeno-
associato sierotipo 9 (AAV9) e per la risposta (immunitaria) dei linfociti T alla distrofina.
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18 anni di studi clinici con Ataluren hanno contribuito all’avanzamento
della conoscenza della storia naturale della DMD
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« Ataluren é un farmaco specifico per la causa della malattia poiche’ consente |l
readthrough dei codoni nonsenso nel mMRNA, rendendo possibile la sintesi della
proteina della distrofina completa.

« Ataluren rappresenta la prima terapia farmacologica approvata specificamente nella
Distrofia Muscolare di Duchenne con mutazione nonsenso

« Oltre 900 soggetti sono stati esposti/trattati con TRANSLARNA ed il farmaco e risultato
in generale ben tollerato.
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