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Entdeckung & Präklinische Forschung
Am Beispiel von Morbus Gaucher- Am Beispiel von Morbus Gaucher -

Erste Studie zur
Enzymersatztherapie
bei M Gaucherbei M. Gaucher

Zulassung von
Cerezyme®Glucozerebrosidase

identifiziert

1882
1898

1932
1934

1950
1961

1963
1967

1968
1985

1991
1998

identifiziert

P C E G h

Entdeckung des
Vererbungsweges

Erste in vitro
Versuche mit
FibroblastenP.C.E. Gaucher

beschreibt erst-
malig Gaucher

bei M. Gaucher

Enzymdefekt als
Hauptursache 
für M Fabry

Fibroblasten-
kulturen

für M. Fabry
identifiziert

Frage: Wie kam es, dass die Produktentwicklung angestoßen wurde?



Entdeckung & Präklinische Forschung
Am Beispiel von Morbus Gaucher- Am Beispiel von Morbus Gaucher -

1 Gaucher-Patient1. Gaucher-Patient
Brian bei der 
Diagnose 1983 1. Gaucher-Patient

Brian unter Therapie 2001Brian unter Therapie 2001
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Präklinische EntwicklungPräklinische Entwicklung

Zellkulturen und Patienten – wie paßt das zusammen?e u tu e u d at e te e paßt das usa e

Grundstein für klinische EntwicklungGrundstein für klinische Entwicklung
„Natural History“ – Die Krankheit verstehen!
Gespräche mit klinischen ExpertenGespräche mit klinischen Experten
Netzwerke verstehen
Wieviele bekannte Patienten gibt es?Wieviele bekannte Patienten gibt es?

Patientenorganisationen!



Klinische Forschung Phase 1 3Klinische Forschung – Phase 1-3
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Klinische Entwicklung Phase 1 3Klinische Entwicklung – Phase 1-3

Patientenorganisationen können helfen beiat e te o ga sat o e ö e e e be

PatientenrekrutierungPatientenrekrutierung

Weitergabe von Patienten gerechten InformationenWeitergabe von Patienten gerechten Informationen

Begleitung von Patienten und Angehörigen währendBegleitung von Patienten und Angehörigen während 
klinischer Studien



Klinische Entwicklung – Phase 1-3
Aber auch Angehörige können helfenAber auch Angehörige können helfen

Japan

IsraelIsrael



ZulassungZulassung

Entdeckung & 
P äkli i h

Präklinische 
E i kl

Klinische 
F h

Zulassung Nach der 
Z lPräklinische 

Forschung
Entwicklung Forschung 

Phase 1 - 3
Zulassung



ZulassungZulassung

13. Dezember 2005 Hearing bei der EMEA für Morbus Pompeg p
Genzyme entschied sich Maryze Schoneveld van der Linde aus 
den Niederlanden einzuladen. Maryze hatte die gesamte 
Entwicklung der Therapie zur Behandlung von M Pompe amEntwicklung der Therapie zur Behandlung von M. Pompe „am 
eigenen Leibe“ miterlebt. Sie selbst leidet unter der juvenilen 
Verlaufsform von M. Pompe, war 2005 bereits Rollstuhl – und 
b t fli htibeatmungspflichtig.
29. März 2006 Zulassung von der EMEA für alle Verlaufsformen



Nach der ZulassungNach der Zulassung
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Nach der ZulassungNach  der Zulassung

Gaucher RegistryGaucher Registry
Einführung in 1991
Über 4000 Patienten erfasst

Gaucher

Fabry Registry
Einführung in 2001
Über 1800 Patienten erfasstÜber 1800 Patienten erfasst

MPS I Registry
Einführung in 2003 MPS IEinführung in 2003
Über 250 Patienten erfasst

Pompe Registry

MPS I

Pompe Registry
Einführung bereits vor Zulassung in 2004
200 Patienten erfasst



Nach der ZulassungNach der Zulassung

Gemeinsame Projekte der Patientenorganisationen und der Industrie, j g
um Erkrankungen und Behandlungsmöglichkeiten bekannt zu machen

MPS W d t llMPS-Wanderausstellung



Nach der Zulassung
Patienten gehen an die ÖffentlichkeitPatienten gehen an die Öffentlichkeit



Nach der Zulassung
Patienten gehen an die ÖffentlichkeitPatienten gehen an die Öffentlichkeit



Grundlagen für eine gute ZusammenarbeitGrundlagen für eine gute Zusammenarbeit

Ärzte / Wissenschaftler

Patient

Industrie Patientenorganisationen

Patient

- Respektvoller Umgang miteinanderg g
- Transparente und offene Kommunikation
- Erwartungen abklären
- Rollen und Verantwortlichkeiten definierenRollen und Verantwortlichkeiten definieren



Danke für Ihre Aufmerksamkeit !
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