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Effetti variabili in pazienti differenti. 

Scarsi risultati nei muscoli scheletrici

Scarsa correzione nelle fibre muscolari di tipo II

Lôalterazione dellôautofagia danneggia lôuptake e il   trafficking

dellôenzima ricombinante (rhGAA)

Variabili risposte cliniche ed et¨ allôinizio del trattamento Nel modello 

murino in stato avanzato di malattia si richiedono dosi molto elevate  

(fino a 100 mg/kg/infusione)  

ERT nella malattia di Pompe 

problemi



Le malattie lisosomiali
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Terapia enzimatica sostitutiva

Principi e razionale

La terapia enzimatica sostitutiva
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Malattia di Pompe (glicogenosi II)

Nuovi approcci terapeutici 

Nuove preparazioni di enzima



M6P

M6P



Neo-GAA

Next generation Pompe 

disease treatment



GILT
Glycosylation 

Independent 

Lysosomal 

Targeting

IGF2

M6P

New Strategies for Enzyme Replacement Therapy for 

Lysosomal Storage Diseases 

Jeffrey H. Grubb1, Carole Vogler2, and William S. Sly1



IGF2

M6P

M6P/IGF2 receptor (MPR)



BMN-701 IGF2-GAA for Pompe disease



Malattia di Pompe (glicogenosi II)

Nuovi approcci terapeutici 

Riduzione del substrato



Exocytosis 

Lysosomes

Golgi 
apparatus

Endoplasmic 
reticulum

Nucleus 

Autophagic 
pathway

Riduzione del 
flusso del 
substrato ai 
lisosomi

FARMACO



Glicogeno sintetasi 

Riduzione del substrato
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