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םויה רדס לע

סינויא תרבח תגצה•
סינויא לש ןמלגנא תנומסתתינכות•
יעביטה הלחמה ךלהמ לעסינויא לש רקחמ•
ינילקה רקחמה לע ןוכדע•
תובושתו תולאש•



םויה ונתא וקה לע
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Ph.D.  ,טנב קנרפ
ריכב אישנ ןגס
ישאר יעדמ להנמ

Ph.D.  ,ןירק יקב
ינילק רקחמ תלהנמ

ראיובהניטסירק
 תופורת חותיפ ,אישנ תינגס
הלוחב דקוממ

סייוהרודואית
הריכב תלהנמ
- םילוח תוברועמו רוביצ יניינע
הפוריא

M.D.  ,רדיינש ןי׳גוי
ריכב אישנ ןגס
ינילק חותיפ שאר



Ph.D. ,ןירקיקב
ינילק רקחמ תלהנמ

ןמלגנא תנומסתתינכות



1989 :הדסונ היגולונכטויב תרבח•

הינרופילק ,דבסלרק:םוקימ•

םידבוע550-כ:לדוג•

RNA-ינווכומ םילופיט :תודקמתה•

סנס-יטנאה תייגולונכט חותיפב הצולח•

תויגולוריונ תולחמ ללוכ•

:תויגולוריונ תולחמל תורשואמסנסיטנא תופורת יתש•

 םיינילק םייוסינב תואצמנ תויגולוריונ תולחמ ןווגמל תובר תופורת•



A commitment 
to science,
to medicine
and to patients

תובייחתה
,עדמל
האופרל
םילוחלו
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 ילוח רובע םישדח םידיתע תריציל הלועפ ףותיש
SMA םהיתוחפשמו

 הרשואש םייח-תנשמ הפורת•
 ןוונ יגוס לכב לופיטל תילבולג

הרדשה ירירש
 ידכ דחיב ודבען׳גויבוסינויא•

הזארניפס תא איבהל
SMA תוחפשמל

 התואב םיביוחמן׳גויבוסינויא•
 ילוחל הפורת חתפל הדימ
ןמלגנא תנומסת



תופורת
רתוי תובוט

הלוח תוחונ
תרבגומ

סנסיטנאב תיצולח תומדקתה םימשיימ ונא
תויגולוריונ תולחמל תופורת חותיפל

תריצי
םייח-ינשמ םילופיט
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לע יסיסב רקחמ
סנסיטנא ינונגנמ

תופורת חותיפ
הלוחב דקוממ

תיאופר הימיכ
תדקוממ



םייסנסיטנאםידיטואילקונוגילוא
ןמלגנא תנומסתב לופיטל השידח תילופיט השיג

Ube3a-ATS

UBE3A

UBE3A

Pat

Mat

אירב םדא
 תילמרונ תומכ
 ןובלח לש

UBE3A

AS הלוח
Ube3a-ATS

UBE3APat

Mat
יהמיא UBE3A ןדבוא

UBE3A

 ןובלח ןדבוא
UBE3A

לפוטמ AS הלוח UBE3APat

Mat

ASO

יהבא UBE3A תקתשה לוטיב
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(ASO)

 תילמרונ תומכ
 ןובלח לש

UBE3A



ןמלגנא תנומסתל ונלש תוביוחמה

הרטמ
UBE3A

2012

ASO ןורקע תחכוה ןוניס
רבכעב

 ןוניס
םיירוטומ םינוריונ

רבכע לדומ
סדנוהמ

החנמ
ישונא
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2012 תנש תוביבסב ךרדל האצי ונלש ןמלגנאתינכות•

)תיראלקונוביר הצמוח(ASO םע ןויסינו עדי תונש30 ףונימ ךות•

תונלער    תוחיטב    המצע    תוליעפ    תוחיטב3000ASOs לעמ וננוס•

יהבאהUBE3A-ATS-ה קותיש דגנ םיילאיצנטופ ASOs רפסמ ההוז•



ונלש                              תינכתב םויה םיאצמנ ונא ןכיה

 לשםיינילק-הרפ םילדומ רפסממ םינותנ וחתונו םידמעומ רפסמ וקדבנ

רשפאה לככ הבחר םילוח תייסולכוא תרשל ידכ רתויב הבוטה הפורתה תא רוציל איה ונלש הרטמה

ילמיטפוא יתפורת ליפורפ לעב האפרמב יוסינל ליבומ דמעומ ההוז

 תיצחמב יוסינ לחהל הליבומה ךרדה לע תפדעומה הפורתה תא תומש תופסונ תוינילק-הרפ תוקידב
2021 לש היינשה

 תנומסת לש ינילקה יוסינל )םירתאו תונידמ תריחב ומכ( תובושח פא-טראטס תויוליעפב םיליחתמ ונא
ןמלגנא
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AS UBE3A-ASO

 תומיגד ופסאי וב הלחמה לשיעביטה הכלהמ לע רקחמ םג ךורענ ונא ,תחלצומתינכות חתפל תנמ לע
(CSF) ןמלגנא תנומסת םע םישנאמ          יחומ הרדש לזונ

AS



 םירקחמה לע ןוכדע
ונלש םיינילקה

יעביטה הלחמה ךלהמ לע רקחמ
UBE3A-ASO ינילק רקחמ
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יחומ הרדיש לזונ ףוסיאל הלחמה לשיעביטה הכלהמ לע רקחמ
 ?הז רקחמל םיקוקז ונא עודמ

Biomarkers
)םייגולויב םינמס(
 רשאו דודמל ןתינש ףוגב םיטנמלא םה
לופיטל ביגמ ףוגה ךיא ונל םיריבסמ

: Emw / CC BY-SA https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Protein_UBE3A_PDB_1c4z.png :הנומת רוקמ

תופורתה חותיפ ךילהת תייחנהל םישורד•
 לש םינוכנה םינונימה תריחבב ונל םירזוע•

יוסינב הקידבל הפורתה

הפורתה תוחיטב רוטינל םישמשמ•

ףוגה לע העיפשמ הפורתה םא םיעבוק•

םיינילק םייוסינ זרזל לאיצנטופ םייק•

 םלועמ ךא ,בושח יגולויב ןמס אוה
 לש יחומ הרדש לזונב דדמנ אל
ןמלגנא תנומסת םע םישנא

UBE3A  ןובלח

 םייגולויב םינמסו            תומר תדידמ•
 ונל הנקי יחומ הרדש לזונב םירחא םיילאיצנטופ
 דודמל ןתינש המו הלחמה יבגל הבושח הנבות
ינילק רקחמב

 תנמ לע םיינילק םייוסינב שמשל לכוי הז עדימ•
הפורתה תעפשה תא תמאל

UBE3A

https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Protein_UBE3A_PDB_1c4z.png


 הלחמה לשיעביטה הכלהמ לע רקחמה בוציע
 םישדוח3-6 ,ילופיט-אל ,יתיפצת רקחמ

3-6
םישדוח

רוקיב
ןוניס

לזונ תמיגד
*   יחומ הרדש

לזונ תמיגד
יחומ הרדש

םירוקיב 3
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׳קד 15

ינילקה יוסינב תונושארה רקחמה תופורת ןתמל ליבקמב תושעיהל הלוכי וז הינש המיגד ,םיאכז רובע *

יאופר זכרמ
אביש

רמייה ילג ׳רד
התווצו

הלחתה

הנושאר תיצחמ

2021

םע םיבדנתמ
ןמלגנא תנומסת

50 דע 2 ינב
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 הלחמה לשיעביטה הכלהמ לע רקחמ
?ףתתשהל ךתחפשמ הכירצ עודמ
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 הרדש לזונ רגאמ םיקנ הז רקחמ םע
 תנומסת רקחמל םד רגאמ ןכו יחומ
 תירלוקלומהו תיאתה המרב ןמלגנא
םדא ינבב

 הזה עדימה תא ונל ןיא ,םויהל ןוכנ
ןמלגנא תנומסת יבגל

??

 תונקסמ קיסהל רתוי השק היהי ,הז רקחמ אלל
םייתפורת םילופיט לש םתוליעי יבגל

 ימוחתףודעיתו יוהיזב רוזעי הז
ידיתע רקחמל דוקימה

 לע רתוידומללתונמדזה םכל קפסי הז
ינילקה יוסינה ךילהת לעו הלחמה

 תופידע רבוש לבקל םייושע םתא
 לש ינילקה יוסינל שמשל לוכיש רקחמהמ
 תיצחמב לחישן'גויב /סינויא לש תופורתה
האבה הנשה לש היינשה

 תנומסת לש יתביסה ןונגנמל ןווכמה לופיט חותיפ
 ךכ לכ תעדל ונתוא בייחמ ,ונלש ASO-ה ומכ ,ןמלגנא
.תיגולויבה המרב הלחמה לע רתוי הברה

 קר אל ונל רשפאתש ,דואמ תינשדח השיגב תטקונסינויא
 תא ןיבהל םג אלא ,תילאיצנטופ ךרד תצירפ חתפל
 םילדבה ןיבהלו תירלוקלומה המרב ןמלגנא תנומסת
םיילאודיבידניא

 עדימ ומרתת ,הז רקחמב םכתופתתשה ידי לע
 ,תופורתה תורבחלכ אלא ,סינויא קר אלש בושח
 תנומסתל םילופיט חותיפל וב שמתשהל הנלכות
ןמלגנא



 לזונ ךותל ןתניי ASO-ה
 ךרד CSFיחומה הרדשה
 ןמלגנא ילוחו ,ינתומ בקנ
 ינפל תיללכ העגרה ולבקי
תופורת ןתמ לכ

 ינילקה רקחמה בוציע
םיינושאר םיטרפ
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 ןושארה יוסינב בחר םיאליג חווט קודבנ ונא
 תויהל תויושע תונוש ליג תוצובק ךא ,ונלש
םינוש םינמזב רקחמל סנכיהלו תורזופמ

 םינחבמו תוקידב רפסמ ורבעי ןמלגנא ילוח
םינולאש אלמל ושקבתי םילפטמ/םירוהו

.תיבב ןכו האפרמב םירוקיבב

 אביש יאופרה זכרמהורמייה ר"ד םע דובענ ונא
 םירתא רפסמ דוע ונל ויהיו ,יוסינה רתא היהיש
הל הצוחמו ב"הראב םיינילק

 הניה הזןושאר רקחמ לש תירקיעה הרטמה
 ASO-ה םע תוליבסהו תוחיטבה תא ךירעהל
 ומכ םימוחתב םיינילק םייוניש דודמל ןכו ,ונלש
 דוקפתו הניש ,הקירוטומ ,היצינגוק ,תרושקת
.ימוימוי
 רקחמהמ תופידע רבושב שמתשהל היהי ןתינ
 תופורת רקחמב תופתתשהל הלחמה ךלהמ לע

ASOלש Ionis

2021 תנש לש היינשה תיצחמב לחי רקחמה

L3

L2

L4

L5

ASO תפורת לש תונמ רפסמ לולכי לופיטה ךרוא
 תפורת אלל תועובש8 דע4-ל תחא תונתינה
)ובצלפ( המד



?תושעל םילוכי םתא המ
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 יחומ הרדש לזונ תמיגדל הלחמה ךלהמ רקחמב תופתתשה ולקש•
הליהקב םירועמו םיליעפ תויהל וכשמה•
ןמלגנא תנומסת לש תילבולגה המשרהב ופתתשה•

https://angelmanregistry.info :רתאב•
 םכיתוחפשמ לשו םכלש המאתהה יבגל םכלש אפורה םע וחחוש•

יוסינב תופתתשהל
 לע דוע דומלל ידכ ןמלגנא תנומסתל םיינילקה םייוסינה רתאב ושמתשה•

ןמלגנא תנומסתב םיליעפה םיינילקה םייוסינה לכ לעו ךילהתה
/https://www.angelmanclinicaltrials.com  :רתאב•

סינויא תאמ םירחאםינוכדיעוםירניבוו יבגל םינכדועמ וראשיה•

https://angelmanregistry.info/
https://www.angelmanclinicaltrials.com/


:רשק ונמע ורצ
patients@ionisph.com

הבר הדות

הווקת

mailto:patients@ionisph.com


תובושתו תולאש
הליהקהוסינויא םע

וישכע ונילא םיפרטצמ

 ןיד תכרוע ,יש רמת
 ,ץועיי ,םילוח תויוכזל תיחמומ
תוחפשמל הנווכהו הכימת

AS

LL.Bרמייה ילג ׳רד
,ןמלגנא תנומסת תאפרמ תלהנמ
,ארפס םידליל םילוחה תיב
לארשי ,אביש יאופרה זכרמה

M.D., Ph.D.

׳ץיבוניבר תרפא
 הפתוש תיל״כנמ
 תנומסתל תילארשיה התומעה
ןמלגנא

יש ןתיא
 ףתוש ל״כנמ
 תנומסתל תילארשיה התומעה
ןמלגנא


