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Challenges of studying rare diseases

o Collectively affect ~350 million
globally —

o Most of the ~7000 rare diseases ==
lack a specific treatment

o > 170K articles on ‘rare disease In
children’

Publications

—@)— FDA orphan drug approvals
—@ EMA orphan medicinal product approvals

) e e R e S,

o Gene discovery is advancing but
molecular understanding remains
limited

o Disease models and reagents
need to be developed

o Deep phenotyping and natural
history data are often not available

o Limited funding and commercial
interest in developing therapies Tambuyzer et al. Nat Rev Drug Dis 2020

30

Number of approvals or publications




Rare disease drug development
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Perché un registro: il nostro goal a lungo termine

CLINICAL TRIALS

Trial Outcome Parameters Preclinical Trials

Pathway & Target Identification

HSP Registry M HSP Biobank “ Omics Repository




Da dove siamo partiti: The DAISY Network
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TIPOLOGIA DI DATI COLLEZIONATI |

‘ Retrospettivo/Prospettico

‘ Dati su piattaforma GDPR

Sara Satolli Salvatore Rossi

Dati clinici:
peripartum, tappe
Dati genetici di sviluppo,
manifestazioni
cliniche malattia

Visite mediche:
esame neurologico,
segni extra-
neurologici

Scale specifiche di
malattia: mSPRS,
SARA, etc

Esami

- Disturbi extra Esami ...
Esame cognitivo, ematochimici:

neurologici e strumentali: EEG,

comportamentali PEM, RMN, etc. potenziali

biomarcatori

capacita adattive




Reclutamento
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RICADUTE DEL REGISTRO A

1. Gestione dei Pazienti:

* Monitoraggio della progressione della malattia
* Personalizzazione dei trattamenti

* Ridurre le disparita di trattamento

2. Supporto alle famiglie
e Contatto con associazioni e gruppi di sostegno
* Fornire informazioni chiare

3. Politiche sanitarie
e Sensibilizzare le autorita sanitarie e il pubblico sulle HSPs
* Un registro completo supporta la distribuzione equa di fondi per |la

ricerca e le cure
* Creazione di Linee Guida nazionali per la diagnosi, il trattamento e la

gestione delle HSPs




RICADUTE DEL REGISTRO k)

4. Facilitare la Ricerca Clinica e Genetica:

e Definire la storia naturale della malattia

* Promuovere Studi Clinici: stratificare i candidati per trial clinici e studi
genetici

e Accedere a Nuove Cure: la collaborazione tra ricercatori facilita
I'accesso a terapie innovative o sperimentali

5. Supporto alla Ricerca di Nuove Terapie

Facilitare collaborazioni nazionali ed internazionali (EU, USA, AUS, JAP)
Rinforzare I'alleanza terapeutica con le famiglie

Stimolare la Ricerca Farmaceutica

Validazione delle Terapie: Consente di valutare |'efficacia dei trattamenti

in un gruppo di pazienti




Ulteriori usi del Registro: Alcuni esempi

1) PLOS ONE

RESEARCH ARTICLE

Validation of the Italian version of a patient-
reported outcome measure for Hereditary
Spastic Paraplegia

Eleonora Diellac'*, Maria Grazia D’Angelo’, Cristina Stefan?, Giulia Girardi?,
Roberta Morganti', Andrea Martinuzzi®, Emilia Biffi'

1 Scientific Institute, IRCCS E. Medea, Bosisio Parini, Lecco, Italy, 2 Scientific Institute, IRCCS E. Medea,
Pieve di Soligo, Treviso, Italy, 3 Scientific Institute, IRCCS E. Medea, Conegliano, Treviso, Italy

2) Functional ratings

Anchor measure: patients’ global impression

According to the patient's subjective impression, his/her overall health status compared to the previous
study visit is:

O better (O stable (O worse (O N/A (healthy control)

* Will allow us to determine|minimal clinically imprtant change




A che puo servire un Registro: Esempio di oggi

Raccolta immagini /Esecuzione RMN encefalo per studi
di imaging sulla progressione della malattia a livello
cerebrale

V Compilazione questionari sul comportamento per
delineare lo spettro dei disturbi vegetativi

].ili.ll Raccolta campioni biologici in «mondo reale» con DBS
per analisi potenziali biomarcatori

WE NEED YOU!

Tool digitali tipo SPAX.app
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