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EL CAMINO
" DE CARLOTA

Eine Gentherapie fir das
Cockayne-Syndrom Typ B

Die Wissenschaft weill bereits, wie. Jetzt miissen wir rechtzeitig
ankommen.
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I Unsere Geschichte: EL CAMINO DE CARLOTA
<D

Als Carlota zu laufen begann, fiel uns etwas auf. Sie stiirzte haufig und ihre Bewegungen waren ungeschickter als uiblich. Wir

dachten, sie brauche einfach mehr Zeit, doch die Zweifel wuchsen mit jedem Schritt.

Dann begann ein langer Weg aus Arztbesuchen, Untersuchungen und Monaten der Ungewissheit, auf der Suche nach einer Antwort, die niemand geben

konnte.

Schliellich ergab eine Untersuchung ihres Genoms die Diagnose: Cockayne-Syndrom Typ B, eine extrem seltene, neurodegenerative genetische Erkrankung.

\;/ Heute ist Carlota 4 Jahre alt.

Sie ist ein frohliches, liebevolles Madchen voller Hoffnung. Sie geht zur Schule, singt gern,
spielt mit ihren Freunden und geniel3t die kleinen Dinge, die jedes Kind erleben sollte.

Doch wir wissen: Ohne Behandlung schreitet die Krankheit weiter voran.

S So entstand El Camino de Carlota.

Eine Initiative ihrer Familie und Freunde mit einem einzigen Ziel: dass eine Behandlung

rechtzeitig bei Carlota und anderen Kindern mit Cockayne-Syndrom ankommt.

CGarlota hat ihren Weg begonnen. Jetzt missen wir ihn

- gemeinsam gehen
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| Was ist das Cockayne-Syndrom?

Das Cockayne-Syndrom ist eine extrem seltene, neurodegenerative Multisystemerkrankung, verursacht durch Mutationen im Gen ERCC6 (Typ B) oder ERCCS8 (Typ A).

Es betrifft eines von 2 Millionen Neugeborenen. Die Symptome flihren zu fortschreitendem Abbau, sodass die durchschnittliche Lebenserwartung der Patienten bei 12

Jahren liegt. Bis heute gibt es keine heilende Behandlung. Doch zum ersten Mal 6ffnet die Forschung eine Tir zur Hoffnung.

Mutacién 1. Mutacién 2.
CambioG - T Delecion de ACG

Gestorte DNA-Reparatur

ERCCG6 produziert ein Protein, das fir die
Reparatur der DNA geschadigter Zellen
unerlasslich ist. Ohne dieses Protein altern die

Zellen vorzeitig.

ABSCHNITT 2: COCKAYNE-SYNDROM
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Neurologische Defizite

Fortschreitender
psychomotorischer Abbau
und kognitive

Verzdgerung.

Musk;aI-SkeIett-ProbIeme

Anhaltende Kontrakturen,
Kyphose und

Gelenkveranderungen.

Koordinationsverlust, Zittern
und schwere fortschreitende

Gangstérung.
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Lichtempfindlichkeit

Extreme
Hautempfindlichkeit
gegeniiber UV-Strahlung.

Welche Symptome treten mit der Zeit auf?

Horverlust

Fortschreitender

beidseitiger Horverlust

Verkiirzte Lebenserwartung

Die durchschnittliche
Lebenserwartung
betroffener Kinder liegt bei
12 Jahren.

Augenkomplikationen

Fortschreitende
Netzhautdegeneration,
Optikusatrophie und friihe
Katarakte.

-

Entwicklungsverzégerung

Kleinwuchs und kleinerer

Kopfumfang.



| Die Behandlung: Was ist Gentherapie?

Ein AAV-Virus bringt die gesunde Genkopie zu den Zellen des Patienten.

Das gesunde Gen wird
vorbereitet

Eine gesunde Genkopie wird in
ein leeres, harmloses AAV-Virus
eingesetzt.

J
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Es wird dem Patienten
injiziert

Eine einzige Injektion bringt
Millionen Viren mit dem Gen in
den Korper.

J
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Das Virus liefert das
Gen ab

Jede Kapsel dringt in eine Zelle
ein und legt dort das gesunde
Gen ab.

J
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Die Zelle produziert
normales CSB-Protein

Mit dem gesunden Gen stellt die
Zelle das fehlende Protein
wieder her.

\.

Das Virus dient nur als Transportmittel: Es vermehrt sich nicht und ist nicht von

ABSCHNITT 3: DIE GENTHERAPIE

Mensch zu Mensch ubertragbar.




| Unsere Forscher: eine einmalige Chance fur Cockayne B (3

CUREFOR GOCKAYNE Die Viliem-Julijan-Stiftung aus Slowenien startete 2023 eine Spendenkampagne, um die Gentherapie fir Cockayne B voranzubringen und
% al 7 einem slowenischen M&dchen namens Karolina zu helfen. Diese Familieninitiative sammelte tber 2 Mio. € und half, die praklinische
- Forschung von 2 Arbeitsgruppen zu finanzieren.
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Dr. Clévio Nébrega

Dra. Christina Pacak

Leitet die Gruppe fir Molekulare
Leiterin der Forschungsgruppe des Pacak-Labors an der ! ! Hppe .

Neurowissenschaften und Gentherapie am

Medizinischen Fakultat der University of Minnesota.
Biomedizinischen Forschungszentrum der Algarve,

Portugal.
Dr. Peter B. Kang

Neuropadiater, Professor und Forschungs-Vizedirektor
t am Neurologie-Departement der Medizinischen Fakultat

der Univ. of Minnesota.
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https://algarvebiomedicalcenter.pt/team/clevio-nobrega-2/
https://algarvebiomedicalcenter.pt/team/clevio-nobrega-2/
https://algarvebiomedicalcenter.pt/team/clevio-nobrega-2/
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https://med.umn.edu/bio/peter-b-kang
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| Die Behandlung: aktueller Stand der Therapie fiir Cockayne Typ B

ccccccccc

Den Forschern ist es gelungen, eine funktionsfahige Kopie des ERCC6-Gens in ein AAV-Virus einzubringen; die préaklinischen Versuche an Tiermodellen
waren erfolgreich — mit hoherer Lebenserwartung und besseren Symptomen. Wir befinden uns fir Cockayne Typ B in einer fortgeschrittenen

praklinischen Phase.
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AAV VECTOR ERCC6 - AAV VECTOR
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Promotor ERCC6 gene PalyA
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ERCC6 GENE CONSTRUCT

Sie haben ein Virus
mit einer
funktionsfahigen
Genkopie gebaut

Die Struktur eines AAV-Virus
wurde optimiert, um das ERCC6-
Gen aufzunehmen.

ABSCHNITT 5: DIE BEHANDLUNG

Sie haben die
Wirksamkeit an
Tiermodellen und
Patientenzellen
SicherheilBESRE€EmKeit des

ERCCG6-AAV-Vektors wurden
validiert.
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Die Ergebnisse in
Tiermodellen sind
vielversprechend

Die Lebenserwartung wurde
vervielfacht, die Symptome
verbessert und das Fortschreiten
der Krankheit verlangsamt.

Derzeit beginnen sie
mit den
regulatorischen
Studien

Die Gesprache mit den
Regulierungsbehdrden in den
USA und Europa haben
begonnen, um eine klinische
Studie zu starten.




| Aktueller Stand der Therapie flir Cockayne Typ B (g

CIENCIA BASICA VALIDADA CUELLOS DE BOTELLA CLINICOS
Was wir SCHON haben v/ Was noch FEHLT I
© Genvektor-Design: Virus fertig und optimiert. £ GMP-Chargenproduktion: Herstellung des Vektors fiir den
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AKTIONSPLAN 2026-2028

| Kampagnenziel El Camino de Carlota

Unser Ziel sind 2 Millionen Euro, um den Schritt von der Praklinik zum Start der klinischen Studie zu finanzieren, mit der Carlota und andere Kinder mit Cockayne B

behandelt werden.

4 5%

2 M€ g oo

FINANZIERUNGSZIEL

)
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Ziel: so schnell wie méglich sammeln, um

AbschlieBende préklinische Studien

L

Produktion einer GMP-Charge der Gentherapie

S

Regulierungsprozess und FDA/IEMA-Zulassungen

L
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COCKAYNE B

das Projekt in 2 Jahren umzusetzen. A 18% Start und Durchfiihrung der klinischen
Studie
-
d Jeder gesammelte € bringt uns auf diesem Weg einen Schritt weiter.
\]
. -

@ FUR CARLOTA EIN KLARES ZIEL

Und alle Kinder mit Cockayne Typ B
Studie zu erreichen.

2 Millionen Euro, um die erste klinische

= EIN MOGLICHER WEG ECHTE HOFFNUNG

Wissenschaft, Sorgfalt und Engagement, Wir missen den nachsten Schritt
um Leben zu verandern. gemeinsam erreichen.



ABSCHNITT 8. DIE HERAUSFORDERUNG

DIE WISSENSCHAFT IST BEREIT.
Jetzt ist die Herausforderung, rechtzeitig anzukommen.

\Ye,

DIE WISSENSCHAFT IST BEREIT

Die Forscher haben bereits eine funktionsfahige Gentherapie entwickelt. Studien an Tiermodellen zeigten
sehr vielversprechende Ergebnisse, und das Projekt ist bereit flir den nachsten Schritt.

ES BLEIBT NUR, SIE ZU CARLOTA ZU BRINGEN

Vor der Anwendung an Patienten muss Folgendes abgeschlossen sein:

B [ ]
[ 0 a2
GMP-Produktion Regulatorische Validierung FDA- und EMA-Zulassung Start der klinischen Studie

Es geht nicht darum, eine Therapie zu entdecken. Es geht darum, sie zu denen zu bringen, die sie
brauchen.
DIE ZEIT IST UNSERE GROSSTE HERAUSFORDERUNG

Heute ist Carlota vier Jahre alt. Sie geht zur Schule, spielt, rennt und singt. Doch das Cockayne-Syndrom
ist eine neurodegenerative Erkrankung. Jeder Monat verringert die Chance, sie zu behandeln, bevor

irreversible Schaden auftreten. Deshalb z&hlt jeder Tag.




| Wie kannst du helfen? - (é

,Viele kleine Gesten kbnnen die Zukunft
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verandern“

Werde Teil von ,El Camino de Carlota“

Deine Unterstiitzung ist entscheidend, um die Forschung voranzubringen

@ DIREKT SPENDEN SPENDEN MIT STEUERVORTEIL

Schnell und einfach — 100 % kommen beim v

Uber unsere Partnerstiftung
Verein an
BANKUBERWEISUNG: ASOC COCKAYNE B ESPANA Wenn du deine Spende steuerlich absetzen mdchtest, kannst du
ES38 3059 0086 0540 8475 6628 Uber die Fundacion Imp4ct spenden — eine als gemeinnitzig

anerkannte Einrichtung, die die Beitrage zu diesem Projekt
kanalisiert und die Steuerbescheinigung ausstellt.

%7 BIZUM

Suche ,,Donar a ONG* (an eine NGO spenden) und gib
den Code ein: 14716

[:(]))) TEILE ES (@ ALS UNTERNEHMEN r%%% MACH MIT
, , MITWIRKEN , :
Teile Carlotas Geschichte Sponsoring und Lotterie,
und mach sie sichtbar Wohltatigkeitsaktionen. Benefizveranstaltungen
Blindeln wir unsere Kréfte. und Merchandising.
A @% www.elcaminodecarlota.or 8 info@elcaminodecarlota.org @el_camino_de_carlota
Ok carLOTH g
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