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. HéTér'ogénéiTé clinique « Cone-batonnet « Batonnet-cone

=> Perte progressive de la vision, évolution et sévérité variable

g * Challenges pour la compréhension i‘
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« Hétérogénéité génétique
=> 270 genes en cause = 270 différents maladies

=> Mutations méme gene, maladies cliniguement distinctes

g * Challenges pour développer des traitements
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« Etudier la physiopathologie
« Tester molécules thérapeutiques
« Comment générés i‘ + Cellules souches
®




[ I )
I n m Cellules souches pluripotentes induites (iPSC)

institut des neurosciences
montpellier

Biopsie

. hiPSCs
2 ‘00> spécifiques
Reprogrammation .
par facteurs de du pahenT
transcription
Clone hiPSc

X
OA/C)'Z O
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Epithélium pigmentaire rétinien

Cellules de peau
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Erkilic et al, 2019 Cells

Torriano et al, 2017 Hum Mol Genet
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» Maladies rétiniennes

* CHM x5
« RLBP1 x3 O
* CPH-RP x1 .
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Jazouli et al, non publié Damodar et al, en preparation Bocquet et al, sous revue
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Sanjurjo-Soriano et al, 2022 Stem Cell Res Ther
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Sanjurjo-Soriano et al, 2022 Stem Cell Res Ther
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* USHZ2A x 6

oy Sanjurjo-Soriano et al, 2018a Stem Cell Res
* NR2E3 X2 ' Sanjurjo-Soriano et al, 2018b Stem Cell Res
* CRX x 3 Erkilic et al, 2019a Stem Cell Res

* ABCA4 x1 Erkilic et al, 2019b Stem Cell Res

Diakatou et al, 2021 Int J Mol Sci

Sanjurjo-Soriano et al, 2019 Mol Ther MCD
Sanjurjo-Soriano et al, 2021 Methods Mol Biol

Sanjurjo-Soriano et al, en preparation
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