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Inviting Expression of Interest (EoI) to develop indigenised therapeutics for priority 

rare genetic disorders in India 

 

Background 

Rare disease is a condition of low prevalence affecting a small population compared with 

other prevalent diseases. Rare diseases may be individually rare, but collectively, is a major 

healthcare issue. 

In this context, the aim of this EoI is to encourage research, development, commercialization 

and indigenization oftherapies including small molecules, enzyme replacement therapy 

(ERT), substrate reduction therapy (SRT), biosimilars and other newer therapeutics in the 

country for the following priority rare genetic disorders-  

 Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)  

 Spinal Muscular Atrophy (SMA)  

 Lysosomal Storage Disorders: Gaucher Disease, Pompe Disease, Fabry’s Disease, 

Mucopolysaccharidosis (MPS),Niemann Pick Disease 

 Tyrosinemia 

 Neurofibromatosis 

 Familial Hypercholesteromia 

DMD is an X-linked recessive muscular dystrophy caused by the mutation of the dystrophin 

gene and affects nearly 1 in 3500 live male births. Majority of patients have progressive 

muscle weakness and leads to respiratory, cardiac and orthopedic complications. Currently, 

there is no known cure for DMD. However, FDA approved treatments include Deflazacort, 

Ataluren, Elevidys (delandistrogenemoxeparvovec-rokl), Exondys 51 (eteplirsen), Vyondys 

53 (golodirsen), and Amondys 45 (casimersen)and many drugs are in pipeline. 

 

SMA is an autosomal recessive disorder caused due to mutation in Survival Motor Neuron-1 

(SMN1) gene and affects nearly 1 in 10,000 live births in India. It causes progressive anterior 

horn cell degeneration in spinal cord, leading to muscular atrophy and paralytic weakness. 

Nusinersen was the first approved drug for its treatment which comes with a life-time expense 

of several lakhs. Risdiplam is approved for children >2 months of age and has been approved 

for marketing in India. 

 

India has prevalence in Gaucher, Pompe, Fabry diseases, mucopolysaccharidosis 

(MPS)andNeimann Pick disease (NPD) among other lysosomal storage disorders (LSDs). The 

prevalence is1 in 2500-5000 for Gaucher, 1 in 40,000-300,000 for Pompe, 1 in 40,000-70,000 

for Fabry, 1 in 25,000 for MPS and 1 in 250,000for NPD. LSDsis one of the rare genetic 

diseases and a heterogeneous group of inborn errors of metabolism caused due to the defects 

in lysosomal enzyme, transport or membrane proteins. This results in the accumulation of the 

substrates/intermediates which leads to clinical phenotype. Many of these diseases are treated 

with enzyme replacement therapy (ERT) or substrate reduction therapy (SRT).  

The cost of ERTs is exorbitant, and is beyond reach of most patients. Some of the drug 

companies are providing ERT to limited number of patients under their humanitarian access 

programs. Currently approved drugs are Fabrazyme (agalsidase beta) for Fabry, Cerezyme 

(imiglucerase), and Cerdelga (eliglustat) for Gaucher, Nexviadyme (Avalglucosidase alfa 

powder), and Myozyme (alglucoside alfa) for Pompe and ALDURAZYME® (laronidase), 

VIMIZIM®(elosulfase alfa), NAGLAZYME®(galsulfase) and ALDURAZYME (laronidase) 
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for MPS, and Xenpozyme (Olipudase alfa powder) for NPD.Miglustat, Eliglustat and 

Venglustat are competitive inhibitors of the glucosylceramide synthetase developed as SRT to 

treat Gaucher disease. Several others are under development for Fabry and Gaucher disease. 

Tyrosinemia is a rare autosomal recessive genetic metabolic disorder, caused due to lack of 

the enzyme fumarylacetoacetate hydrolase required for final breakdown of tyrosine. 

Moreover, tyrosine accumulation in liver, kidney and central nervous system causes 

hepatomegaly, jaundice and progress to cirrhosis, hepatocarcinoma and severe liver diseases. 

Its incidence and prevalence in India is unknown due to lack of reports. FDA approved 

Orfadin (Nitisinone) capsule and oral suspension formulation is available but is not affordable 

by Indian patients.  

 

Neurofibromatosis is a group of disorders that cause tumor development in the nervous 

system, affecting 1 in 3000 individuals. This could result in hearing loss, learning impairment, 

vision loss, severe pain and cardiovascular problems. An FDA approved drug, selumetinib 

(Koselugo) is available for treatment of children >2 years of age. 

 

Familial Hypercholesteromia is an autosomal dominant disorder that causes high low-density 

lipoprotein (LDL) level leading to early age heart attacks and affects nearly 1 in 350 

children.Evolocumab is an approved monoclonal antibody inhibitor in India for children >12 

years of age. 

 

Priority Research Question 

To develop the indigenizedtherapies including small molecules, enzyme replacement therapy 

(ERT), substrate reduction therapy (SRT), biosimilars and other newer therapeutics in the 

country for the above-mentioned raregenetic disorders. 

 

Objectives 

 To develop/ indigenize newer/ existing therapies in the country 

 To foster collaboration and partnerships between government agencies, non-

governmental organizations, health and other related systems, and community-based 

organizations to accelerate the development of technology. 

 

Format of EoI to be submitted 

Interested companies may submit the EoI with the following components: 

1. Rationale of proposed work  

The proposal should clearly state the aim and objectives of the proposed study. 

 

2. Background: 

Theproposal should provide evidence from previous research on the proposed area(in 

the country or elsewhere); any challenges and opportunities envisaged in the 

proposed area of work. 

 

3. Study implementation plan 

Provide a clear and brief description of implementation plan pertaining to the study 

including definite timelines 
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4. Address feasibility and scalability  

Address the feasibility and scalability of the technology, including the resources 

needed for development, the intellectual property right, and the immediate potential 

for wider adoption and scale-up in India. 

 

5. Project team 

Summarize the composition of the working team based on the expertise of the 

individual team members in designing and implementing the project.  

 

6. Extent of collaboration sought from ICMR 

ICMR can collaborate and assist in preclinical, clinical research and regulatory 

approvals.  

 

Additional documents  

Please provide the following: 

 One-page company profile mentioning the experience in developing therapeutic 

products 

 Patents granted 

 

Who can submit the EoI?  

The EoI can be submitted through ONLINE MODE ONLY by pharmaceutical/biotechnology 

companies which are already involvedor are ready to work in the area of therapeutics in rare 

genetic diseases in collaboration with ICMR(documentary evidence of their recognition, 

including a DSIR certificate should be available). 

 

Points to be kept in mind while submitting the EoI  

 The EoI must address the specific need in the above-mentioned area. 

 The EoI should include development of an indigenized translational therapy. 

 A concept note in the above-mentioned format should be mailed as a PDF to 

consortiumrarediseases@gmail.com 

 

Last date of Submission: 29th Febraury 2024, 23:59 hrs, IST 

 

For any queries related to the call, please contact: 

Program Officer  

Dr. Monika Pahuja, 

Scientist-D 

Division of Discovery Research 

Indian Council of Medical Research 

Ministry of Health and Family Welfare  

Government of India  

Ansari Nagar, New Delhi - 110029, India  

Email: pmonika@icmr.gov.in 

mailto:consortiumrarediseases@gmail.com
mailto:pmonika@icmr.gov.in
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 भारत में प्राथममकता वाले दुललभ आनुवंमिक मवकार  ंके मलए स्वदेिी उपचार 

मवकमित करने के मलए रुमच की अमभव्यक्ति (EoI) आमंमित करना 

 

पृष्ठभूमम 

दुर्लभ बीमारी, अन्य प्रचलर्त बीमाररय ों की तुर्ना में कम र् ग ों क  प्रभालित करने के लनम्नतर  

प्रसार की स्थिलत में है। दुर्लभ बीमाररयााँ व्यस्िगत रूप से दुर्लभ ह  सकती हैं, लकों तु सामूलहक 

रूप से, यह स्वास्थ्य देखभार् का एक प्रमुख मुद्दा है। 

इस सोंदभल में, इस ईओआई का उदे्दश्य लनम्नलर्स्खत प्रािलमकता िारे् दुर्लभ आनुिोंलिक लिकार ों के 

लर्ए देि में छ टे अणुओों एों जाइम ररपे्लसमेंट िेरेपी (ईआरटी), सब्सटर ेट ररडक्शन िेरेपी 

(एसआरटी), बाय लसलमर्र और अन्य नए उपचार सलहत उपचार ों के अनुसोंधान, लिकास, 

व्यािसायीकरण और स्वदेिीकरण क  प्र त्सालहत करना है। -  

 डचेन मसु्कर्र लडस्ट्र ॉफी (DMD) 

 रीढ़ की हड्डी की (स्पाइनर्) मसु्कर्र एटर  फी (SMA) 

 र्ाइस स मर् भोंडारण लिकार: गौचर र ग, प मे्प र ग, फैब्री र ग, 

मू्यक पॉर्ीसेकेराइड लसस (एमपीएस), नीमन लपक र ग 

 टायर लसनेलमया 

 नू्यर फाइब्र मैट लसस 

 पाररिाररक हाइपरक रे्स्ट्र  लमया 

डीएमडी एक एक्स-लर्ोंक्ड ररसेलसि मसु्कर्र लडस्ट्र ॉफी है ज  डायस्ट्र  लफन जीन के 

उत्पररितलन के कारण ह ती है और 3500 जीलित पुरुष जन् ों में से र्गभग 1 क  प्रभालित 

करती है। अलधकाोंि र लगय ों में माोंसपेलिय ों की कमज री बढ़ती जा रही है और श्वसन, हृदय और 

आिोपेलडक जलटर्ताओों का कारण बन रही है। ितलमान में, डीएमडी का क ई ज्ञात इर्ाज नही ों 

है। हार्ााँलक, एफडीए द्वारा अनुम लदत उपचार ों में लडफै्लजाक टल, अटारु्रेन, एरे्लिलडस 

(डेर्ैंलडस्ट्र  जेनम के्सपरि िेक-र कर्), एक्सॉस्िस 51 (एटेस्प्लरसन), व्यॉस्िस 53 (ग र् लडरसन), और 

एम ोंलडस 45 (कैलसमसलन) िालमर् हैं और कई दिाएों पाइपर्ाइन में हैं। 

 

एसएमए एक ऑट स मर् ररसेलसि लिकार है ज  सिालइिर् म टर नू्यरॉन-1 (एसएमएन1) जीन में 

उत्पररितलन के कारण ह ता है और भारत में 10,000 जीलित जन् ों में से र्गभग 1 क  प्रभालित 

करता है। यह रीढ़ की हड्डी में प्रगलतिीर् पूिलिती सी ोंग क लिका अध:पतन का कारण बनता है, 

लजससे माोंसपेिी ि ष और र्किा सोंबोंधी कमज री ह ती है। इसके इर्ाज के लर्ए नुसीनसलन 

पहर्ी अनुम लदत दिा िी ज  कई र्ाख रुपये के जीिन भर के खचें के साि आती है। 

ररस्थडप्लम 2 महीने से अलधक उम्र के बच् ों के लर्ए स्वीकृत है और इसे भारत में लिपणन के 

लर्ए अनुम लदत लकया गया है। 

भारत में अन्य र्ाइस स मर् स्ट् रेज लिकार ों (एर्एसडी) के अर्ािा गौचर, प मे्प, फैब्री र ग, 

मू्यक पॉर्ीसेकेराइड लसस (एमपीएस) और नीमन लपक र ग (एनपीडी) का प्रचर्न है। गौचर का 

प्रसार 2500-5000 में 1, प मे्प के लर्ए 40,000-300,000 में 1, फैब्री के लर्ए 40,000-70,000 में 1, 

एमपीएस के लर्ए 25,000 में 1 और एनपीडी के लर्ए 250,000 में 1 है। एर्एसडी दुर्लभ 

आनुिाोंलिक बीमाररय ों में से एक है और र्ाइस स मर् एों जाइम, पररिहन या लिल्ली प्र टीन में 

द ष ों के कारण ह ने िार्ी चयापचय की जन्जात तु्रलटय ों का एक लिषम समूह है। इसके 

पररणामस्वरूप सबस्ट्र ेट्स/मध्यथि ों का सोंचय ह ता है लजससे स्िलनकर् फेन टाइप बनता है। इनमें 
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से कई बीमाररय ों का इर्ाज एों जाइम ररपे्लसमेंट िेरेपी (ईआरटी) या सब्सटर ेट ररडक्शन िेरेपी 

(एसआरटी) से लकया जाता है।  

ईआरटी की र्ागत अत्यलधक है, और अलधकाोंि र लगय ों की पहोंच से बाहर है। कुछ दिा 

कों पलनयााँ अपने मानिीय पहाँच के कायलक्रम ों के तहत सीलमत सोंख्या में र लगय ों क  ईआरटी प्रदान 

कर रही हैं। ितलमान में अनुम लदत दिाएों हैं फैब्री के लर्ए फैब्राजाइम (एगर्लसडेज़ बीटा), गौचर 

के लर्ए सेरेज़ाइम (इलमगु्लसेरेज़), और सेडेर्गा (एलर्गु्लसै्ट्ट), प मे्प के लर्ए नेक्सलियाडाइम 

(एिर्गु्लक लसडेज़ अल्फा पाउडर), और माय ज़ाइम (एल्गू्लक साइड अल्फा), और एलु्डराज़ाइम® 

(रै्र लनडेज़), VIMIZIM®( एमपीएस के लर्ए एर् सले्फज़ अल्फा), नाग्लाज़ाइम® (गैल्सले्फज़) और 

एलु्डरेज़ाइम (र्ार लनडेज़), और एनपीडी के लर्ए जे़नप ज़ाइम (ओलर्पुडेज़ अल्फा पाउडर) है। 

लमग्लसै्ट्ट, एर्ीग्लसै्ट्ट और िेंग्लसै्ट्ट गौचर र ग के इर्ाज के लर्ए एसआरटी के रूप में लिकलसत 

गू्लक साइर्सेरामाइड लसोंिेटेज़ के प्रलतस्पधी अिर धक हैं। फैब्री और गौचर र ग के लर्ए कई 

अन्य औषधी तैयार की जा रही हैं। 

टायर लसनेलमया एक दुर्लभ ऑट स मर् ररसेलसि आनुिोंलिक चयापचय लिकार है, ज  टायर लसन के 

अोंलतम लिघटन के लर्ए आिश्यक एों जाइम फू्यमेरीरै्सेट एसीटेट हाइडर ॉरे्ज़ की कमी के कारण 

ह ता है। इसके अर्ािा, यकृत, गुदे और कें द्रीय तोंलत्रका तोंत्र में टायर लसन का सोंचय हेपेट मेगार्ी, 

पीलर्या और लसर लसस, हेपेट कालसलन मा और गोंभीर यकृत र ग ों की प्रगलत का कारण बनता है। 

भारत में इसकी घटना और व्यापकता ररप टल की कमी के कारण अज्ञात है। एफडीए द्वारा 

अनुम लदत ऑफैलडन (लनलटलसन न) कैपू्सर् और ओरर् सस्पेंिन फॉमूलरे्िन उपर्ब्ध है, रे्लकन 

भारतीय मरीज़ इसे खरीद नही ों सकते।  

 

नू्यर फाइब्र मैट लसस लिकार ों का एक समूह है ज  तोंलत्रका तोंत्र में टू्यमर के लिकास का कारण 

बनता है, ज  3000 व्यस्िय ों में से 1 क  प्रभालित करता है। इसके पररणामस्वरूप श्रिण हालन, 

सीखने की हालन, दृलि हालन, गोंभीर ददल और हृदय सोंबोंधी समस्याएों ह  सकती हैं। एफडीए द्वारा 

अनुम लदत दिा, सेरु्मेलटलनब (क सेरु्ग ) 2 िषल से अलधक उम्र के बच् ों के इर्ाज के लर्ए 

उपर्ब्ध है। 

 

फैलमलर्यर् हाइपरक रे्स्ट्र  लमया एक ऑट स मर् प्रमुख लिकार है ज  उच् लनम्न-घनत्व िारे् 

लर्प प्र टीन (एर्डीएर्) के स्तर का कारण बनता है लजससे कम उम्र में लदर् का दौरा पड़ता 

है और यह 350 बच् ों में से र्गभग 1 क  प्रभालित करता है। इि र् कुमैब 12 िषल से अलधक 

उम्र के बच् ों के लर्ए भारत में एक अनुम लदत म न ि नर् एों टीबॉडी अिर धक है। 

 

प्राथममकता अनुिंधान के प्रश्न 

उपयुलि दुर्लभ आनुिाोंलिक लिकार ों के लर्ए देि में छ टे अणुओों, एों जाइम ररपे्लसमेंट िेरेपी 

(ईआरटी), सब्सटर ेट ररडक्शन िेरेपी (एसआरटी), बाय लसलमर्र और अन्य नए उपचार ों सलहत 

स्वदेिी उपचार लिकलसत करना है। 

 

उदे्दश्य 

 देि में नए/मौजूदा उपचार ों का लिकास/स्वदेिीकरण करना। 

 प्रौद्य लगकी के लिकास में तेजी र्ाने के लर्ए सरकारी एजेंलसय ों, गैर-सरकारी सोंगठन ों, 

स्वास्थ्य और अन्य सोंबोंलधत प्रणालर्य ों और समुदाय-आधाररत सोंगठन ों के बीच सहय ग 

और सािेदारी क  बढ़ािा देना। 
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ईओआई का प्रारूप प्रसु्तत मकया जाए  

इचु्छक कों पलनयाों लनम्नलर्स्खत घटक ों के साि ईओआई प्रथ्तुत कर सकती हैं: 

1. प्रस्तामवत कायल का औमचत्य 

प्रस्ताि में प्रस्तालित अध्ययन के उदे्दश्य और उदे्दश्य ों क  स्पि रूप से बताया जाएों । 

 

2 पृष्ठभूमम: 

प्रस्ताि में प्रस्तालित के्षत्र (देि में या अन्यत्र) पर लपछरे् ि ध से साक्ष्य प्रदान लकए जाएों ; कायल 

के प्रस्तालित के्षत्र में पररकस्ित क ई चुनौलतयााँ और अिसर बताए जाएों । 

 

3. कायालन्वयन य जना का अध्ययन  

लनलित समय सीमा सलहत अध्ययन से सोंबोंलधत कायालन्वयन य जना का स्पि और सोंलक्षप्त लििरण 

प्रदान करें । 

 

4. व्यवहायलता और मापनीयता  

प्रौद्य लगकी की व्यिहायलता और मापनीयता पर ध्यान दें , लजसमें लिकास के लर्ए आिश्यक 

सोंसाधन, बौस्िक सोंपदा अलधकार और भारत में व्यापक रूप से अपनाने और लिस्तार की तत्कार् 

क्षमता िालमर् है। 

5. पररय जना दल 

पररय जना क  लडजाइन करने और कायालस्न्वत करने में व्यस्िगत दर् के सदस्य ों की लििेषज्ञता 

के आधार पर कायल दर् की सोंरचना का साराोंि प्रसु्तत करें । 

 

6. आईिीएमआर िे मांगे गये िहय ग की िीमा 

आईसीएमआर प्रीस्िलनकर्, स्िलनकर् अनुसोंधान और लनयामक अनुम दन में सहय ग और 

सहायता कर सकता है।  

अमतररि दस्तावेज़  

कृपया लनम्नलर्स्खत दथ्तािेज उपर्ब्ध करिाएों : 

 लचलकत्सीय उत्पाद ों क  लिकलसत करने में अनुभि का उले्लख करते हए कों पनी एक 

पृष्ठीय प्र फाइर् 

 प्रदान लकये गये पेटेंट 

ईओआई कौन जमा कर िकता है?  

ईओआई केिर् फामालसु्यलटकर्/जैि प्रौद्य लगकी कों पलनय ों द्वारा ऑनर्ाइन म ड के माध्यम से 

प्रसु्तत लकया जा सकता है ज  पहरे् से ही िालमर् हैं या आईसीएमआर के सहय ग से दुर्लभ 

आनुिोंलिक र ग ों में लचलकत्सा लिज्ञान के के्षत्र में काम करने के लर्ए तैयार हैं (डीएसआईआर 

प्रमाणपत्र सलहत उनकी मान्यता के दस्तािेजी साक्ष्य उपर्ब्ध ह ने चालहए)। 

ईओआई जमा करते िमय ध्यान रखने य ग्य बातें  

 ईओआई क  उपयुलि के्षत्र में लििेष आिश्यकता क  सोंब लधत करना चालहए। 

 ईओआई में स्वदेिी टर ाोंसरे्िनर् िेरेपी का लिकास िालमर् ह ना चालहए। 

 उपयुलि प्रारूप में एक अिधारणा न ट क  पीडीएफ के रूप में 

consortiumrarediseases@gmail.com पर मेर् लकया जाना चालहए। 
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कॉल िे िंबंमधत मकिी भी प्रश्न के मलए कृपया िंपकल  करें: 

कायलक्रम अमधकारी 

डॉ. म मनका पाहुजा, 

वैज्ञामनक-डी 

अन्वेषक अनुिंधान प्रभाग 

भारतीय आयुमवलज्ञान अनुिंधान पररषद 

स्वास्थ्य एवं पररवार कल्याण मंिालय 

भारत िरकार 

अंिारी नगर, नई मदल्ली - 110029, भारत 

ईमेल: pmonika@icmr.gov.in 


