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Anemia de Fanconi: de fragilidad

cromosómica a fallo medular y cáncer

Malformaciones

Cáncer

Fallo medular

niñez



Anemia de Fanconi: esperanza de 

vida en los últimos 30 años

Fanconi.org



Alta incidencia acumulada de tumores

sólidos a partir de los 20 años

Riesgo estimado >500 veces comparado con la población general

Risitano et al (2016) 



Historia natural de la enfermedad

Supervivencia después del diagnóstico

Kutler et al (2016) 



Búsqueda de fármacos que induzcan

letalidad específica de cáncer

Cribaje
Identificación

150 candidatos

no genotóxicos

Validación



Gefitinib y afatinib inducen letalidad

específica en cáncer en anemia de Fanconi
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Objetivo: reposicionamiento de gefitinib y 

afatinib para anemia de Fanconi

Cáncer de pulmón

Población general

Cáncer oral

Solo en pacientes Fanconi

Nueva indicación



Eficacia in vivo: inhibición de crecimiento

tumoral en ratones
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Seguridad in vivo: sin hemotoxicidad en

ratones con anemia de Fanconi
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1) CIBERER

2) Calendario

Procedimiento para la designación de 

medicamento huérfano



Procedimiento para la designación de 

medicamento huérfano



1) CIBERER

2) Calendario

3) Documento científico

Criterios de enfermedad rara (justificación)

Tratamiento diana (justificación potencial beneficio)

Condición a tratar (justificación de gravedad, tratamiento actual 

no satisfactorio)

Procedimiento para la designación de 

medicamento huérfano



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

Sede de la EMA, Londres, Sep 2018



Donde estamos ahora?

· Publicación (Montanuy et al, revisión)

· Financiación

· Ensayo clínico

· Equipo

· Diseño

100 k€ IIS



La carrera de obstáculos de la investigación

traslacional
P

a
c
ie

n
te

T
ra

ta
m

ie
n

to

Clínico
Científico

Diagnóstico, 

investigación

básica, etc

Efectividad

Seguridad

Inv. traslacional

Medicamento

huérfano

Ensayo
Equipo medico/científico

Diseño

Permisos (EMA, FDA)

Ensayo clínico

Financiación
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