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L'invenzione

L'invenzione riguarda l'impiego della tecnologia “Clustered Regularly Interspersed Short
Palindromic Repeat (CRISPR)-CRISPR associated (Cas) (CRISPR-Cas)” ingegnerizzata verso
una sequenza bersaglio mutata in uno o vari locus nel genoma di una cellula eucariotica
specifica. Il fine di questa invenzione e quello di raggiungere un trattamento definitivo e
risolutivo per quattro malattie monogeniche derivanti da mutazioni di un singolo gene,
nello specifico della malattia di Parkinson, della sindrome di Rett, della malattia di Pompe e
della sindrome di Alport.

Ad oggi non sono disponibili trattamenti curativi per queste patologie, ma soltanto approcci
terapeutici basati sul trattamento sintomatico dei pazienti con I'obiettivo di migliorare la
qualita e l'aspettativa di vita. Inoltre, le cellule in cui tali mutazioni geniche risultano
rilevanti sono di difficile modificabilita, essendo ad esempio cellule non piu in divisione
oppure protette.

In questo contesto, la tecnologia oggetto dell'invenzione e stata modellata appositamente
per veicolare in tali cellule bersaglio il sistema CRISPR-cas9 e sostituire attraverso
ricombinazione omologa gli alleli mutati con una copia del gene non mutato.
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Applicabilita Industriale
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La tecnologia trovera applicazioni sia nelle imprese biotecnologiche e farmaceutiche aventi in pipeline ATMPs (Advanced
Therapy Medicinal Products), sia negli ospedali, strutture sanitarie o strutture di servizi sanitari operanti nella medicina
personalizzata.

In particolare, l'invenzione si applica a mutazioni nel genoma che colpiscono organi le cui cellule sono completamente
differenziate e quindi non piu in divisione, quali il sistema nervoso centrale (neuroni, caso della sindrome di Rett) e reni

(caso della sindrome di Alport).




Possibili

Evoluzioni

Attualmente valutata a TRL 3, la tecnologia potra essere ulteriormente sviluppata
all’interno di specifici progetti di maturazione tecnologica volti ad innalzare il livello, in

particolare per quanto riguarda la sicurezza e I'applicabilita a livello ospedaliero.

Il gruppo e alla ricerca di partners industriali operanti nell’ambito delle Advanced
Therapy Medicinal Products interessati a collaborare per la suddetta maturazione

tecnologica dell’invenzione.

Un possibile progetto volto ad innalzare il TRL a 4 puo basarsi sullo studio su larga
scala dell’approccio in modelli cellulari rilevanti per la patologia (es. Neuroni per Rett
e cellule renali per Alport) derivati da cellule delle pazienti in modo da convalidare
sicurezza ed efficacia dell’approccio su un numero elevato di casi.

L’Universita di Siena e disponibile a siglare specifici accordi di valorizzazione, licenza

od opzione del titolo brevettuale collegato all’'invenzione.
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