Progeria ve Progeria Arastirma Vakfi (PRF: Progeria Research
Foundation) Hakkinda

Misyon: Progeria ve yaslanma kokenli diger hastaliklarin ¢care ve etkin tedavisini
kesfetmek.

Progeria ile yasadigi bilinen ¢ocuk sayisi: 30 iilkede 54 cocuk
PRF Teshis Programi araciligiyla test edilen ¢cocuk sayisi: 73
PRF’nin kurulusundan bu yana saglanan burslar: 24

PRF Hiicre & Doku Bankasindaki hiicre hatlar sayisi: 111

PRF Medikal & Arastirma Veritabanina katilan cocuk sayist: 77

Progeria Nedir?

Hutchinson-Gilford Progeria Sendromu (HGPS) olarak da bilinen Progeria, ¢ocuklarda hizla
yaslanmaya sebep olan ve son derece nadir goriilen 6liimciil bir genetik hastalik. Progeria
hastas1 ¢ocuklar milyonlarca yetigkin insan1 etkileyen kalp hastaliklarindan 6lilyor, yetiskinler
bu hastaliklardan 60 - 70 yaglarinda etkilenirken Progeria hastas1 ¢ocuklar sadece 5 ve 6
yaslarindan itibaren kalp krizi ve felglere maruz kalabiliyorlar. Progeria ¢ocuklarin zekalarini
etkilemiyor, bu ¢ocuklar geng¢ bedenlerindeki sasirtici fiziksel degisikliklere ragmen zeki,
cesur ve hayat dolular.

PRF Nedir?

Progeria konusunda doktorlarin, hastalarin ve ailelerin medikal arastirmalara ihtiyag
duyduklarimin farkina varan Progeria hastasi bir ¢cocugun ailesi Dr. Leslie Gordon ve Scott
Berns 1999 yilinda arkadaslartyla birlikte Progeria Arastirma Vakfi’ni kurdu. O tarihten beri
PRF, Progeria geninin kesfinin arkasindaki itici gii¢c oldu. Vakif tarafindan Progeria tan1 testi
gelistirildi, doku ve hiicre bankasi kuruldu, kaynak fon yaratild1 ve Progeria aragtirmalar i¢in
medikal veritabani olusturuldu. Bugiin PRF, tamamen Progeria’nin tedavisini bulmaya
kendini adamig kar amaci giitmeyen tek kurulustur.

PRF’nin Program ve Servisleri:

* Progeria Hastalig icin 1k Klinik ila¢c Denemesi: PRF fonlar1 ve koordinasyonu ile
yapilan ilk klinik ila¢ denemesi Children’s Hospital Boston’da gergeklesmektedir. FTI
(farnesyltransferase inhibitor) olarak bilinen ila¢ laboratuarda ve hayvan testlerinde {imit vaat
etmistir. iki buguk yil siirmesi beklenen arastirma 7 Mayis 2007°de basladi. PRF bugiine
kadar bu arastirma icin gerekli 2 milyon dolarlik fonun yaklasik 1.8 milyon dolarlik boliimii
icin bagis sagladi.

* Hiicre & Doku Bankasi: PRF Hiicre& Doku Bankasi, medikal arastirmalar i¢in Progeria
hastalar1 ve onlarin ailelerinden alinan genetik ve biyolojik materyalleri sagliyor. Boylece bu
arastirmalar bizleri, Progeria ve diger yaslanma hastaliklarin tedavisine yaklastirmaktadir.
PRF diinya genelinde Progeria’dan etkilenen ¢ocuklardan 71 (yaslar1 8 ayliktan 17 yasa kadar
degisen) ve onlarin yakin akrabalarindan 40 hiicre hatt1 toplamistir.

* Medikal & Arastirma Veritabani: Veritabani, tim diinyadan Progeria hastalarinin
medikal kayitlarindan olusuyor. Bu data hastanin hayat kalitesini yiikseltmek ve en iyi



tedaviyi belirlemek icin titizlikle analiz ediliyor. Bu bilgiler, ailelere rehberlik eden hekimler
icin paha bicilemezdir. Bu tarihe kadar PRF programinda 77 kayith ¢ocuk bulunmaktadir ve
ii¢c resmi saglik tavsiyesi yayilamistir; Kalp Saglhigi, Beslenme, Terapi & Fizik Tedavi. Veri
tabani, Progeria ilk klinik ilag denemeleri icin birincil klinik hedefi belirlemede kritik bir
Onem tasimaktadir.

* Teshis Testleri: PRF, 2003 gen kesfi sonrasinda Progeria i¢in tani testi gelistirdi, boylece
ilk kez ¢ocuklar, aileleri ve onlarin doktorlari i¢in kesin bilimsel tan1 olanagi ortaya ¢ikti. Bu
durum daha erken taniy1, daha az yanlis teshis ve erken tedaviyi saglamak yoluyla ¢ocuklar
icin daha i1yi yasam kalitesi temin etmektedir.

* Bilimsel Seminerler: PRF, bu yikici ve 6ldiiriicii hastaliga kars1 miicadelede isbirligini
tesvik etmek, bilgi ve en ileri bilimsel verileri paylagsmak i¢in diinyanin doért bir yanindan
bilim adamlar1 ve klinik uzmanlarim bir araya getirerek bes bilimsel konferans diizenledi.

* Yayinlar ve Arastirma : PRF’nin ana amaglarindan biri Progeria ve Progeria
arastirmalarinda varilan sonuglara dair farkindalik yaratmaktir. Progeria hakkindaki binlerce
yayin PRF burslar1 ve hiicre destegine de deginerek saygin ve bilinen dergilerde yer almis ve
tiim diinyada binlerce aragtirmaci tarafindan okunmustur. Progeria hakkinda bilimsel
yaymlarin adedi 2002 yilindan beri daha dnceki 50 yila nazaran 10 kat artmustir.

* Arastirma Burslari: PRF, Goniillii Medikal Arastirma Komitesi’nin incelemeleri
sonucunda toplam 1,7 milyon dolarlik 24 arastirma bursu sagladi. Progeria ile ilgili inovatif
arastirmalarini zenginlestirmek icin iki yila kadar 100 bin dolara kadar olan odiiller tahsis
edildi.

* Web Sitesi / Kamusal Farkindalik: ProgeriaResearch.org ziyaretcilerin, ailelerin ve
bakicilarin Progeria hakkindaki bilgilere erismelerini sagliyor. PRF web sitesinin ayda
ortalama 15.000 ziyaretcisi bulunmaktadir ve PRF’nin e-biilteni 49 iilkede 10.000 kisiye
ulagmaktadir. Gen kesfinden beri PRF’nin hikayesi CNN, The New York Times, Time ve
People gibi bircok medya organinda yaymlanmistir. PRF ulusal kamu bilinglendirme
kampanyasi 2006 yazinda Ted Danson ve Mary Steenburgen’in sesleri ile basladi. Ocak
2007°de, PRF ve Progeria Klinik ilag Deneyleri haberi diinya ¢apinda milyonlarca okuyucuya
ulagsan The Wall Street Journal’in birinci sayfasinda yaymlanmaistir.

* Progeria Ailelerine Ulasim — PRF Progeria Aileleri Haberlesme Platformu ve Sohbet
Odasi: PRF, Progeria hastasi ¢ocuklarin aileleri i¢in degerli kaynaklar1 saglamaya devam
etme misyonu ile haberlesme platformu iceren bir internet sitesi yaratti. Bu online arag
ailelere birbirlerini tanimalari i¢in yardime1 oluyor ve ¢ocuklari i¢in endiselerini, fikirlerini ve
en iyi bakim yollarini paylasabilecekleri bir sosyal destek ag1 yaratiyor.

PRF Kimdir?
Audrey Gordon — Kurucu Ortak, Baskan ve Icra Direktorii: Progeria Arastirma Vakfi,
Yonetim Kurulu faaliyetleri, fon toplama organizasyonlar1 dahil olmak {izere tiim idari isler,

burs, tibbi arastirma projeleri yonetimi ve goniillii programlar ¢aligmalarindan sorumludur.

Dr. Leslie Gordon — Kurucu Ortak ve Medikal Direktor: Dr. Leslie Gordon Progeria
hastas1 oglu Sam’den sonra arkadaglari ile birlikte Progeria Aragtirma Vakfi’n1 kurdu.



PRF’nin tibbi direktorii Leslie Gordon, teshis test programi, hiicre & doku bankasi, aragtirma
veritabani ve ilag denemeleri es bagkanligindan sorumludur. Leslie Gordon Brown
Universitesi Warren Alpert Tip Fakiiltesi Pediatri Arastirma Béliimii’'nde ve Hasbro Cocuk
Hastanesi’nde Asistan Profesor’diir.



