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LUMIERE

Bâtonnets

• Vision périphérique

• Vision nocturne

Cônes

• Vision central

• Vision diurne
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La rétine

Cônes Bâtonnets

• Bâtonnet-cône• Cône-bâtonnet

Les maladies rétiniennes héréditaires

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

• Hétérogénéité clinique

• Challenges pour la compréhension
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La rétine

Les maladies rétiniennes héréditaires

=> 270 gènes en cause = 270 différents maladies

• Hétérogénéité génétique

=> Mutations même gène, maladies cliniquement distinctes

• Challenges pour développer des traitements
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Modélisation des maladies rétiniennes

• Structure, distribution • Taille

(7x plus petit) 



Modèles rétiniennes humains

• Etudier la physiopathologie

• Tester molécules thérapeutiques

• Cellules souches• Comment générés
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Cellules souches pluripotentes induites (iPSC)

De : Saha & Jaenish 2009 Cell Stem Cell



Approche patient au patient

Cellules souches

Epithélium pigmentaire
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Cellules de peau



Approche patient au patient

Cellules souches

Epithélium pigmentaire

Organoïdes

Traitement

Compréhension
GENE

Cellules de peau

GENE



Epithélium pigmentaire rétinien

GENE

Cellules de peau

Cellules souches

Epithélium pigmentaire



Epithélium pigmentaire rétinien
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Fonctionnalité de l’épithélium pigmentaire
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Etudier la physiopathologie

• Maladies rétiniennes
• CHM
• RLBP1
• CPH-RP

x 5
x 3
x 1

Jazouli et al, non publié

• CHM

Damodar et al, en preparation

• RLBP1

Visual Cycle

11-cis
retinal

• Contrôle

• CPH-RP

Bocquet et al, sous revue



Tester l’efficacité de thérapies innovantes

• CHM
• RLBP1
• CPH-RP

x 5
x 3
x 1

Torriano et al,  2018 Sci RepCereso et al, 2014 Mol Ther Methods Clin Dev
Torriano et al, 2017 Hum Mol Genet
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• Contexte génétique humain 
important

• Maladies rétiniennes



GENE-/-

Cellules de peau
Organoïdes

Cellules souches

Organoïdes rétiniens



Organoïde rétinien avec photorecepteurs
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Sanjurjo-Soriano et al, 2022 Stem Cell Res Ther



Organoïde rétinien avec photorecepteurs
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Sanjurjo-Soriano et al, 2022 Stem Cell Res Ther
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Organoïde rétinien avec photorecepteurs
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Travaux sur les photorécépteurs

x 6
x 2
x 3

• USH2A

• CRX
• NR2E3

Erkilic et al, 2019a Stem Cell Res
Erkilic et al, 2019b Stem Cell Res

Sanjurjo-Soriano et al, 2018a Stem Cell Res
Sanjurjo-Soriano et al, 2018b Stem Cell Res

• ABCA4 x 1

• Maladies rétiniennes

Diakatou et al,  2021 Int J Mol Sci

Sanjurjo-Soriano et al, 2019 Mol Ther MCD

Sanjurjo-Soriano et al, 2021 Methods Mol Biol

Contrôle

Sanjurjo-Soriano et al, en preparation



GENE

Cellules de peau

Cellules souches

Conclusion

• Evaluer traitements

• Mieux comprendre

• Modèles animales
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