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Anemia de Fanconi: de fragilidad
cromosomica a fallo medular y cancer

Malformaciones
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Fallo medular
Normal bone marrow Aplastic bone marrow




Anemia de Fanconi: esperanza de
vida en los ultimos 30 anos
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Alta incidencia acumulada de tumores

solidos a partir de los 20 anos

Riesgo estimado >500 veces comparado con la poblacion general
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Historia natural de la enfermedad
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Supervivencia después del diagnodstico
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Busqueda de farmacos que induzcan
letalidad especifica de cancer

Cribaje Identificacion

— 150 candidatos == Validacion

no genotoxicos




Crecimiento celular (%)

Gefitinib y afatinib inducen letalidad
especifica en cancer en anemia de Fanconi
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Objetivo: reposicionamiento de gefitinib y
afatinib para anemia de Fanconi

Cancer de pulmodn Cancer oral

Poblacion general Solo en pacientes Fanconi



Eficacia in vivo: inhibicion de crecimiento
tumoral en ratones
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W hite blood cells (10%/m1)
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Seguridad in vivo: sin hemotoxicidad en
ratones con anemia de Fanconi
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Procedimiento para la designacion de
medicamento huérfano

1) CIBERER

2) Calendario



Procedimiento para la designacion de
medicamento huérfano

Submission deadline Start of procedure COMP meeting
Day 1 Day 60

(1%t discussion)

COMP meeting®
Day 90

(2™ discussion)

23 May 2019 17 June 2019 16-18 July 2019 10-12 September 2019
27 June 2019 15 July 2019 10-12 September 2019 8-10 October 2019
17 July 2019 12 August 2019 8-10 October 2019 5-7 November 2019

28 August 2019

27 September 2019
25 October 2019
22 November 2019
5 December 2019
24 January 2020
28 February 2020
20 March 2020

22 May 2020

26 June 2020

16 July 2020

31 August 2020

13 September 2019
29 October 2019
26 November 2019
3 January 2020

27 January 2020
25 February

25 March 2020

23 April 2020

17 June 2020

15 July 2020

12 August 2020

14 September 2020

5-7 November 2019
3-5 December 2019
21-23 January 2020

18-20 February 2020

17-19 March 2020
21-23 April 2020
18-20 May 2020
16-18 June 2020
14-16 July 2020

8-9 September 2020
6-8 October 2020
3-5 November 2020

3-5 December 2019
21-23 January 2020
18-20 February 2020
17-19 March 2020
21-23 April 2020
18-20 May 2020
16-18 June 2020
14-16 July 2020

8-9 September 2020
6-8 October 2020
3-5 November 2020
1-3 December 2020



Procedimiento para la designacion de
medicamento huérfano

1) CIBERER
2) Calendario

3) Documento cientifico

Criterios de enfermedad rara (justificacion)

Condicion a tratar (justificacion de gravedad, tratamiento actual
no satisfactorio)

Tratamiento diana (justificacion potencial beneficio)



Gefitinib (EMA/OD/090/18) y afatinib (EMA/OD/141/18)
designados medicamentos huérfanos para tratar tumores
escamosos de cabeza y cuello en anemia de Fanconi
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Donde estamos ahora?

- Publicacion (Montanuy et al, revision)

- Ensayo clinico

- Financiacion > FANCONI ANEMIA -
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La carrera de obstaculos de la investigacion
traslacional
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