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Recherche pre-clinique
Diagnostique moléculaire

Equipe Vision : notre travail sur la choroïdérémie

• Améliorer la compréhension et prise en charge de la choroïdérémie

Research clinique

Centre de Reference





Nos travaux accomplis

2014 à 2020



• Valider la pathogénicité des variantes

2019
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• Identifier des remaniements génétique

2019
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• Tester un approche pharmacologique

2018







1) Pathogénicité des variantes
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• Aucun signe clinique

Garçon

Mère

• Porteuse saine

• premier cas d’un patient asymptomatique

Oncle CHM

• CHM

1) Pathogénicité des variantes

Gène CHM

Variante CHM
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• pas de différence

Gène CHM
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2) Comprendre la physiopathologie
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3) Organoïdes rétiniens
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Photoreceptors

3) Organoïdes rétiniens



Remerciements


