FARMABIOTEC INVIERNO 2022

TERAPIA CELULAR

TERAPIAS AVANZADAS AL SERVICIO

DE LOS MAS PEQUENOS

La Fundacion Columbus facilita el acceso a las terapias mds avanzadas y efectivas a ninas y ninos
con cdncer | enfermedades raras que mds lo necesitan.

La Fundacion Columbus, Columbus Children's
Foundation (CCF) en EEUU, es una organizacion inter-
nacional que tiene coma objetivo facilitar el acceso a las
terapias mds avanzadas y efectivas a nifias y nifios con
cdncer y enfermedades raras, para mejorar su espe-
ranza y calidad de vida.

La Fundacion ha desarrollado dos programas: el
programa de protonterapia para tratar el cdncer infan-
til y el programa de terapia génica para los nings con
enfermedades raras, en el que se integra el OhjetivolO,
un objetivo para desarrollar tratamientos efectivos de
terapia génica para 10 enfermedades raras en 10 anos.

Creada en 2017 de la mano del premiado cientifico
Damia Tormo y el reconocido empresario y directiva
internacional Javier Garcig, la Fundacién Columbus tra-
baja para contribuir al desarrollo de la sociedad, pro-
moviendo y difundiendo cultura y ciencia e impulsando

Proyecto UcraniaXe.

Iniciativas sociales para ayudar a los que mas lo necesi-
tan basdndose en tres ejes de actuacion: salud, innova-
cién y cultura.

El CEO de la CCF es el doctor Bankiewicz, experto
de renombre mundial en medicina neuro-restauradora.
Ademads, Bankiewicz es polaca de nacimiento y el centro
europeo donde realiza las operaciones de terapia génica
estd en Varsaovia.

A traveés de esta fuerte conexidn con Polonia, cuando
estallg la guerra en Ucrania, la Fundacién Columhus
identificd organizaciones locales gue realizan un trabajo
de acogida y cuidado de nifios y nifias ucranianas refu-
giados con enfermedades raras y trastornos geneticaos.
Asi nacid la campana UCRANIAXZ2 para ayudar a que
los nirios ucranianos con enfermedades raras puedan
continuar con sus tratamientos, suspendidos debido a la
guerra.




La terapia génica es un tipo de tratamiento gue utiliza
genes para tratar o prevenir enfermedades insertando
un gen en las células de un paciente. El gen se intro-
duce en el organismao encapsulado en un virus modifi-
cado (vector adenoasociado) que le permite el acceso
a organaos o tejidos especificos donde entregar el gen
que transporta. Esta técnica permite sustituir el gen
causante del trastorno por uno sang, agregar genes que
ayudan a tratar o combatir la enfermedad y desactivar
genes gue estdn ocasionando problemas.

Generalmente se considera que una enfermedad es
rara si afecta a menos de 5 de cada 10.000 habitan-
tes. Uno de cada dos pacientes es un nirio. A pesar de
su baja incidencia si sumdramas todos los enfermaos de
las mds de 7.000 patologias raras gue se conocen, la
poblacién seria mayor que la del tercer pais con mas
habitantes del planeta, pues se estima gque en el mundo
hay mas de 320 millones de personas afectadas por
este tipo de enfermedades

Elimpacto que las enfermedades raras tienen en los
pacientes, sus familias y la sociedad es profundo, ya que
muchos son graves, crénicos y progresivos, con altas
tasas de mortalidad. Tres de cada diez nifios diagnos-
ticados no vivirdn para cumplir su guinto cumplearios.

Cuando los tratamientos para este tipo de enferme-
dades son clinicamente paosihles, pero no comercial-
mente viables, la Fundacidn interviene, acelerando la
investigacion y haciendo accesibles las terapias a los
pacientes.

La Fundacidn tiene acceso a una red global de
expertos y colaboradores en esta materia, gue va desde
aspectos preclinicos, a desarrollo clinico y aspectos
regulatorios y produccion. Esto permite colaborar con
muchos grupos de investigacion y facilitar el desarrollo
de estas terapias.

Para este programa es clave la colaboracion que la
Fundacién Columbus tiene con Viralgen Vector Core, una
las empresas lideres mundiales en fahricacién de vec-
tores virales y domiciliada en San Sehastidn. Viralgen
proporciona su conocimiento, acceso a capacidad y
fabricacién de vectores AAV con un descuento significa-
tivo para los programas sanitarios sobre enfermedades
raras para las que existe una disponibilidad terapéutica
comercial limitada.

En la actualidad, la Fundacién ha conseguido impor-
tantes avances para acelerar el tratamiento con terapia
génica para la enfermedad rara sobre la deficiencia de

Irai y su familia.

L-aminodcido aromatico de descarhoxilasa (deficiencia
de AADC) o Parkinson infantil, la paraplejia espastica
tipo 50 0 SPG50 o Niemann Pick C.

Uno de los casos mas destacadaos ha sido el de Irai, la pri-
mera paciente espanola tratada con terapia génica para
Parkinson infantil. Irai es una de las 150 pacientes afec-
tadas en el mundo por la deficiencia de L-aminodcido
aromatico de descarboxilasa AADC, también conocida
como parkinson infantil. Una enfermedad gue na tiene
cura posible. Sin embargo, el caso de Irai es una elo-
cuente demostracién de cdmo la terapia génica esta
cambiando la historia. Los padres de Irai afirman gue
la pequenia naci¢ dos veces: cuando vio la luz y cuando
la operaron.

Antes de su intervencién con terapia génica par el
Dr. Krystof Bankiewicz, Irai no podia utilizar ni brazos ni
piernas. Era incapaz de mantener la cabeza erguida. No
podia hablar y le era impaosihle sentarse. Padecfa una
dolorosa tension en el cuello debido a sus crisis oculd-
giras. Se enfrentaba a una vida breve con necesidad de
cuidados constantes.

Sin embargo, en 2019 después de la intervencidn,
Irai comenz@ a progresar de manera notable, siendo la
intervencién con terapia génica un éxito. Actualmente,
Irai progresa con gran rapidez. Ahora es capaz de sos-
tener la cabeza muy hien. Controla cada vez mas sus
extremidades. Comienza a caminar y dice sus primeras
palabras. Las crisis han desaparecido y sus progresgs
son notabhles.

El mismo prondstico esperanzador tiene Candela, la
ultima paciente esparicla diagnosticada con Parkinson
infantil y que como Irai, se tratd con terapia génica de la
mano de la Fundacidn Columbus en diciembre de 2021,
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Desarrollar tratamientos efectivos de terapia
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La protonterapia es una forma de radioterapia mds
precisa que permite irradiar tumores sin afectar otros
drganos proximos. Estd especialmente indicada en
situaciones clinicas delicadas en las gue el tumar se
encuentra en dreas de dificil acceso o préximas a otros
organas y tejidos delicados, asf como en el caso de tumo-
res pedidtricos donde los tejidos y érganas se encuen-
tran en pleno desarrollo.

En 2018, dehido a la inexistencia de centros de pro-
tonterapia en Esparia, la Fundacion Columbus desarrolld
un programa pionero dirigido a ninos con cancer para
que, en aquellos casos indicados por el equipo médico
del hospital, pudieran ser tratados en uno de los cen-
tros europeos de protonterapia con los que la fundacién
colabora en Italia, Suiza, Alemania y Francia.

Afortunadamente se ahrieron dos centros de pro-
tones en Madrid en 2019 y 2020, lo que produjo un
descenso importante en el nimero de pacientes deriva-
dos al extranjero. Ademds, en 2021 se tramité la ley
catalana para no derivar pacientes de protonterapia al
extranjero, dando prioridad a la derivacién de pacien-
tes a otras comunidades auténomas. La Fundacin
participg en el trdmite de esta ley aportando datos al
debate parlamentario sohre la actividad realizada en el
proyecto de protonterapia, apoyando la necesidad de la
aprohacidn de dicha ley.

Asi, el ohjetivo del programa de protonterapia se
consiguid con éxito. Los ninos espanoles con cancer
infantil y sus familias ya no tienen que desplazarse
muchos kilémetros lejos de sus casas, abordando un
tratamiento medico durante meses en un entorno e
idioma desconocidos con todas las dificultades que
aguella situacién entranaba. La derivacién al extranjero

Foundation

ya solo se produce como ultima opcién, cuando no hay
mas alternativa.

Actualmente, tratdndose la inmensa mayorfa de
pacientes en nuestro pais, la Fundacién Columbus rea-
liza una labor de asesoramiento a las familias que lo soli-
citen como organizacion de referencia en esta materia.

PROMOVIENDO EL MENSAJE DE LA FUNDACION
A TRAVES DE LA CULTURA MUSICAL

La Fundacién Columbus trabaja para contribuir al desa-
rrollo de la sociedad, promoviendo y difundiendo la cul-
tura y la ciencia e impulsando iniciativas sociales para
ayudar a los que mds lo necesitan, hasandase en tres
ejes de actuacion: salud, cultura e innovacion.

Con el ohjetivo de dar a conocer la labor de la
Fundacién y recaudar fondos para llevar a caho sus ohje-
tivos fundacionales, la Fundacién promueve y divulga la
cultura con la programacion de conciertos benéficos en
los que participan artistas de reconocido prestigio inter-
nacional, como el director de orquesta Ramaon Tebar.

La Fundacidn ha organizado conciertos en lugares
tan emblemdticos como el Musea del Prado (Madrid),
la Casa Batllé (Barcelona), la catedral de Santiago de
Compostela o el monasterio de Arantzazu.

El protagonista de estos conciertos es un extraor-
dinario chelo de 1800, fabricado por Josef Guadagnini,
apodado 11 Soldato. Este excepcional instrumento se ha
ido heredando entre grandes intérpretes. El gran maes-
tro Herre Jan Stegenga eligié a Angel Luis Quintana,
solista de la Orguesta Nacional de Espana, como suce-
sar de estajoya. La Fundacién adquirié y dond Il Seldato
al maestro Quintana convirtiéndose en la primera orga-
nizacién benéfica espanola en disponer de un instru-
mento tan valioso con fines henéficos @
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