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1. RESUMEN
La retinosis pigmentaria es una enfermedad lenta y progresiva de origen hereditario que
afecta los fotorreceptores de la retina y luego los conos. La Organizacion Mundial de la
Salud reporta alrededor de 1.300 millones de personas afectadas por algun tipo de
deficiencia visual a nivel mundial. La prevalencia es de 1 en cada 4000 habitantes y es la
primera causa de ceguera de origen genético, frecuente en los varones con un porcentaje
del 60% y el 40% en mujeres. Existe falta de informacion sobre esta patologia en el
mundo, principalmente sobre los tratamientos existentes para esta enfermedad, por lo que
esta revision bibliogréfica tiene como objetivo actualizar los tratamientos existentes o en
estudio e informar las limitaciones que tiene cada una de estas terapias. Se realiz6 esta
revision de literatura cientifica mediante la consulta en bases de datos como PubMed y

Web of sciense, la busqueda sera limitada por articulos de los afios 2018 al 2022.

Existen varios tipos de terapia en estudios: terapia génica, estimulacidn eléctrica
transcorneal, uso de neuroprotectores, terapia optogénica, trasplantes de células madres y
terapia con oligonucledétidos, de los que se hablara en este articulo, tanto sus beneficios y
las barreras existentes en cada tratamiento experimental. En conclusion, cada una de estas
terapias promete un tratamiento viable en el futuro para grupos selectivos de personas con
retinosis pigmentaria, sin embargo, algunas terapias han demostrado beneficio al inicio

de la enfermedad, perdiendo su eficacia a largo plazo.

Palabras clave: Ceguera, fotorreceptores, origen genético, retinosis pigmentaria,

tratamientos experimentales.



2. ABSTRACT
Retinitis pigmentosa (RP) is a slow and progressive disease of hereditary origin that
affects the photoreceptors of the retina and then the cones. The World Health
Organization (WHO) reports that nearly 1.3 billion people affected by some type of visual
impairment worldwide. The prevalence is 1 case in 4000 inhabitants, and the age of onset
is from childhood to adulthood. It is the first cause of blindness of genetic origin, frequent
in men with a percentage of 60% and 40% in women. There is a great lack of information
on this pathology in the world, mainly on the existing treatments for this disease, so this
bibliographic review aims to update on existing treatments or under study, also informs
the limitations of each of these therapies. This review of scientific literature was carried
out by consulting databases such as PubMed and Scielo, the search will be limited to

articles from 2018 to 2022.

There are several types of therapy in studies: gene therapy, transcorneal electrical
stimulation, use of neuroprotectors, optogenic therapy, stem cell transplants and
oligonucleotide therapy, which will be discussed in this article, both their benefits and the
existing barriers in each treatment. experimental. In conclusion, each of these therapies
promises a viable treatment in the future for selective groups of people with retinitis
pigmentosa, however, most of these therapies have shown benefit at the beginning of the

disease, losing their efficacy in the long term.

Key Words: Blindness, photoreceptors, genetic background, retinitis pigmentosa,

experimental treatments.
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4. INTRODUCCION

La retinosis pigmentaria (RP) es una enfermedad lenta y progresiva de origen hereditario
que afecta los fotorreceptores de la retina y posteriormente los conos®. Esta enfermedad
se presenta en la segunda a tercera década de vida donde pierde progresivamente el campo
visual periférico de manera bilateral; posteriormente tiene pérdida de la vision central que

progresa hasta la ceguera total*,

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) notifica que existen 1.300 millones de
personas afectadas por algin tipo de deficiencia visual en todo el mundo?. La prevalencia
es de 1 en 4000 personas y la edad de inicio comprende desde la nifiez hasta la edad
adulta®. Es la primera causa de ceguera de origen genético y es mas frecuente en varones

con un porcentaje del 60%, mientras que el 40% corresponde a mujeres®.

Esta patologia, se encuentra en el grupo de las enfermedades hereditarias de la retina,
puesto que se puede heredar de manera autosomica dominante, autosémica recesiva,
ligada al cromosoma X o mitocondrial®. En los Gltimos afios, se han identificado nuevos
genes alterados, lo que explica que esta patologia no es un trastorno Gnico sino un grupo
de entidades distintas genéticamente pero que poseen similitudes fenotipicas®. Se ha visto
que la RP la afectacion de méas de 300 genes, razdn por la que se dificulta encontrar su

patogénesis y un tratamiento efectivo para esta enfermedad?.

La edad de inicio se considera desde que el paciente informa los primeros sintomas
visuales, el cual puede ser en la nifiez o en la etapa adulta®’. EIl primer sintoma es la
nictalopia o pérdida de la vision nocturna y la pérdida del campo visual periférico?.
Después de esto se produce el dafio de los conos, que conduce a la pérdida de la agudeza

visual y consigo podria conducir a la ceguera total®.



El diagndstico de esta condicion se basa en la presentacion clinica y el examen de fondo
de ojo, no obstante, se confirma la RP con electrofisiologia y pruebas genéticas. Al
momento del diagndstico, se puede evidenciar la reduccion de los conos y los bastones®.
Ademas, se debe tener en cuenta que los pacientes pierden entre el 10% al 17% de la
funcion de los conos anualmente?®, Actualmente, el uso de fluorescencia de campo amplio
del fondo de ojo es uno de los examenes mas usados, ya que sirve para visualizar la
extension completa del epitelio pigmentario en la retina y la atrofia de la misma!. Los
pacientes con RP suelen mostrar un anillo de hiperfluorescencia en la macula que delimita

la zona de retina central viable de la zona méas grande de retina periférica atrofiada®2.

Este estudio tiene como objetivo investigar las actualizaciones de tratamiento para
pacientes con retinosis pigmentaria, discutir los criterios clinicos para el diagnostico de
retinosis pigmentaria, argumentar los tipos de tratamiento y comparar los tratamientos

existentes para esta condicion
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5. METODOLOGIA
La presente revision bibliografica posee un abordaje descriptivo, mediante la recopilacién
de articulos cientificos tomadas de diferentes bases de datos tales como PubMed y Web
of Sciense. El proceso de busqueda se realiz6 mediante el uso de palabras clave, en
espafiol se empled Descriptores en Ciencias de la Salud (DeCS) “Terapias en
investigacion”, “Retinitis pigmentosa”, “Tratamiento”, en ingles se empled la
terminologia MESH, los cuales fueron “Treatment”, “Retinitis Pigmentosa”, “Therapies
investigational”, tales términos se combinaron con operadores booleanos “AND”, “OR”,
“NOT”. Se incluyeron ensayos clinicos, revisiones bibliograficas y sistémicas, estudios

de campo, publicados en inglés y espafiol durante los ultimos cinco afios.

Se obtuvieron de Pubmed 6 articulos, los cuales se aplico los criterios de exclusion,
teniendo finalmente 5 articulos, de igual manera en Web of Sciense se recolectaron 22
articulos y se seleccionaron 14 articulos. Posteriormente, con los articulos filtrados se
procedié a realizar tablas de contenido que contenia autor, afio, pais, tamafio de muestra

y resultados de los mismos, que fueron analizados respectivamente.
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6. DESARROLLO DEL TRABAJO

a. Discusion
La RP es una enfermedad progresiva, en la cual la presentacion inicial de la enfermedad
consiste en alteraciones de la vision?®, No existen signos o sintomas especificos, ya que
al inicio de la enfermedad se presentan sintomas muy leves, por esta razén la RP puede
pasar desapercibida o se diagnostica en fases avanzadas?®. Esta patologia puede
presentarse como una enfermedad aislada, esporadica, autosémica dominante,
autosémica recesiva, ligada al cromosoma X (Xr), raramente mitocondrial o con una

causa digénica?®,

Las primeras manifestaciones de signos y sintomas de esta enfermedad varian en funcién
a la herencia y el genotipo, pero en la mayoria de los casos al momento de diagnosticar,
el electrorretinograma ya esta muy alterado?. Al principio de la enfermedad, las
funciones de la retina estan ligeramente alteradas, lo que quiere decir que el paciente
posee agudeza visual buena, en ocasiones completa y una vision discreta de los colores?.
Para evaluarlas, se necesita una refraccion detallada y una prueba de agudeza visual, asi
como una prueba cromatica (prueba desaturada D-15 del panel de Lanthony). Como
primera pista diagndstica, se suele encontrar en la retina un defecto en la vision de los

colores a lo largo del eje azul-amarillo®.

La retinosis pigmentaria no tiene un tratamiento que permita recuperar la visién por
completo, aunque en la actualidad existen varios estudios y ensayos clinicos creandose
para ayudar a las personas con esta patologia®®. La investigacion actual se centra en
descubrir tratamientos que brinden neuroproteccion, que pueden enlentecer o detener la
progresion de la enfermedad y prolongar la vision funcional®. Para comprobar y observar
la eficacia terapéutica de los tratamientos experimentales es importante evaluar la

gravedad de la enfermedad antes y después de realizarlos®. Las pruebas mas usadas para
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monitorizar el curso de la enfermedad es la evaluacion clinica y la agudeza visual, sin
embargo, también se puede usar el campo visual de Goldman (GVF) y la
electrorretinografia (ERG)®. También existe la tomografia de coherencia Optica de
dominio espectral (SD-OCT), que se ha usado con mas frecuencia en los tltimos afios, ya
que puede revelar cambios definitivos y progresivos en la retina externa, especificamente

en la zona elipsoide®.

Como se sabe, la retinosis pigmentaria se debe a varias mutaciones genéticas, por lo que
los tratamientos de terapia génica deben estar individualizados para cada mutacién
genética especifica?®. Antes el tratamiento para estos pacientes se limitaba a cuidados de
apoyo, en las cuales se incluye administracion de suplementos vitaminicos de vitamina
A, proteccién de la luz solar, entre otras. Se han realizado ensayos clinicos para ver el
beneficio de la vitamina A y vitamina E, donde no se ha demostrado efectos beneficiosos
en estos pacientes?®. Por lo que, para la mayoria de los pacientes con RP no existe una
cura actualmente, ni tratamiento eficaz para ralentizar o detener la progresion de la

enfermedad®®.

Después de revisar varios estudios, se ha demostrado que el uso de Voretigene
neparvovec-rzyl es Gtil para el tratamiento de la RP con el RPE65 mutado®®, ademas del
acetato de 9-cis-retinol, que se encuentra en ensayos de fase 3, y el 9-cis-p-Caroteno, que
se encuentra aprobado por la FDA de Estados Unidos, también tienen resultados
comprometedores, ya que la unién de 9-cis-retinol con la opsina, forma la isorodopsina,
regenerando el cromdéforo visual 11-cis-retinal, recordando que la ausencia de este
cromaforo causa disfuncion grave de conos y bastones que provoca la degeneracion de la
retina.. Asi mismo el 9-cis-B-caroteno se convierte en 9-cis-retinol en la retina, y sigue el
mismo procedimiento mencionado anteriormente?’. De esta manera evade los defectos

visuales y regenera el pigmento visual®.
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Otra terapia que parece ser la proxima terapia viable es la modulacion del enzima
glucdgeno sintasa cinasa 3 (GSK-3)'°. Esta enzima es una serina/treonina quinasa, que se
expresa principalmente en el SNC y desarrolla un papel fundamental en la regulacién del
equilibrio entre las respuestas celulares proinflamatorias y antiinflamatorias. En este
estudio se agregd un inhibidor competitivo de GSK-3, familia de iminotiadiazoles
VP3.15, en donde se logr6 comprobar que proporciona proteccion en las células
fotorreceptoras y disminuye la expresion de genes neuro inflamatorios en la retina, sin
embargo, este estudio aln se encuentra en fase experimental y solo se ha realizado en

ratas'®.

Por otro lado, tenemos las inyecciones intravitreas, que al igual que la mencionada
anteriormente, son estudios que se encuentran en fase experimental’. Esta inyeccion
contiene microesferas biodegradables de &cido poli (lactico co-glicélico) cargadas de
proinsulinal’, que ha demostrado disminuir de manera significativa la muerte celular
durante el desarrollo neuronal, es decir preserva la estructura y la funcion de conos y
bastones, asi como sus contactos con neuronas postsinapticas, lo que demostrd en ratones
retraso de la degeneracion de la retina. Estos resultados indican que este tratamiento

puede ser usado en un futuro como un neuroprotectort’.

También se estdn ensayando las terapias optogenicas, en las cuales usan virus
adenoasociado mutado en fusién con la opsina microbiana ChR-tdt, que causo en
primates una mayor sensibilidad a la luz con expresion en mas células y sensibilidad mas
alta en las células ganglionares de la retina®®. Esto demuestra la transduccion de la capa
de células ganglionares en el anillo perifoveal de la retina de manera efectiva en primates
con degeneracion de la retina. Gracias a los resultados de este estudio, se podran empezar

ensayos clinico para la aplicacion de este tratamiento a futuro®®.
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Con respecto al trasplante de fotorreceptores derivados de las células madres, pueden
restaurar la funcién de estos, sin embargo, existe limitaciones por la presencia de células
retinianas distintas a los fotorreceptores injertados, y su organizacion por lo que dificulta

la reconexion en el tejido huésped y por lo consiguiente, la restauracion visual®3.

En otro tipo de estudio, utilizan los oligonucle6tidos antisentido, que son disefiados para
reducir especificamente el nivel de un ARN mensajero patdgeno, alterar su patron de
empalme o bloquear la traduccion?. Esta sustancia podria bloquear la traduccion de los
genes causantes de la enfermedad, frenando asi su progresion?l. Este tratamiento
complementaria el aumento génico mediado por vectores virales, que suele estar limitado
por el tamafio del transgén. Este estudio ha demostrado seguridad, durabilidad viable y
eficacia temprana. Hay que recordar que esta terapia beneficiaria solamente a los
pacientes con RHO alterado, es decir, aproximadamente el 25% de pacientes con retinosis

pigmentaria.

Respecto a los resultados entre la estimulacion eléctrica transcorneal y terapia génica,
tenemos varias limitaciones y desventajas en ambas terapias, ya que segun varios estudios
la estimulacion eléctrica transcorneal mejoran después de unas semanas de iniciado el
tratamiento, sin embargo, estos efectos desaparecen conforme pasan los meses?3243L, En
cambio, la terapia génica, tiene buenos resultados a largo plazo, pero la mayoria de estas
terapias son para pacientes con genes especificos alterados, como RPEG65, que
corresponde a menos del 10% de los pacientes con esta patologia, por lo que estas terapias

son limitadas!"26:27,
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7. CONCLUSIONES

Después de esta revision, se puede concluir que los tratamientos experimentales de la
retinosis pigmentaria pueden ser Utiles a futuro para las personas con esta patologia, sin
embargo, cada una de ellas tiene ciertas limitaciones. También hay que recordar que estas
terapias se encuentran aun en estudios, por lo que para la administracion de estos
tratamientos y el uso de las terapias tendra que esperar algin tiempo para que sea
certificada y pueda ser administrada. Todos los tratamientos que adn se encuentran en
estudios experimentales prometen ser viables y Utiles a futuro, sin embargo, hay que tener
presente que las terapias genéticas tienen mayor limitacién, debido a que estan hechas
para pacientes con alteraciones genéticas especificas. Respecto a las otras terapias, no
discriminan a los pacientes por su alteracion genética, sin embargo, sus resultados solo

han dado buenos resultados al inicio del tratamiento perdiendo su eficacia a largo plazo.
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9. GLOSARIO
Autosomica dominante: Afeccion genética ocurre cuando el nifio hereda una sola copia

de un gen mutado de uno de los padres.

Esporadico: Sin relacidn con otros casos anteriores o posteriores.

Autosémica recesiva: la afeccion genética se presenta cuando el nifio hereda una copia

de un gen mutado de cada uno de los padres.

Herencia digénica: es necesaria la mutacion en 2 genes diferentes para provocar una

enfermedad o fenotipo determinado.

Genotipo: Constitucion genética completa de un individuo.

Agudeza visual: Capacidad de nuestro sistema visual para distinguir detalles de forma

nitida a una distancia y condiciones determinadas.

Prueba cromatica: Examen que verifica su capacidad para distinguir entre diferentes

colores.

Neuroproteccion: Empleo de cualquier modalidad terapéutica que previene, retarda o

"revierte" la muerte celular.

Voretigene neparvovec-rzyl: Terapia génica basada en un vector del virus adeno-

asociado (AAV).

Enzima: Acelera la velocidad de una reaccion quimica especifica en la célula.

Inhibidor competitivo: El inhibidor se une al centro activo, bloqueando la interaccion

del sustrato con el sitio de unién.
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Celulas fotorreceptoras: Células que cuando se estimulan por la luz generan un impulso

neural que pasa al cerebro y produce la experiencia de la vision.

Conos: Son celulas especializadas que se encuentran en la retina y son responsables de la
vision. Los conos son capaces de detectar un amplio espectro de fotones y son

responsables por la visién a color.

Bastones: Células que se encuentran en la retina. Los bastones son altamente

fotosensibles con una funcion en la vision nocturna.

Terapias optogénicas: Técnica en neurociencia en la que los genes de proteinas sensibles
a la luz se introducen en tipos especificos de células cerebrales para monitorear y

controlar su actividad con precision usando sefiales de luz



10. ANEXOS

Tabla 1. Terapias experimentales de la retinosis pigmentaria

Muestra

Tipo de
estudio

Resultados

Goureau O,
Orieux G.*3

Nuevo enfoque
terapéutico
para la retinitis
pigmentario
Trasplante de
fotorreceptores
derivados de Células
madre

Revision
Bibliografica

El trasplante de laminas
retinales derivadas de
organoides retinales podria
conducir a una restauracion
funcional. Sin embargo, la
presencia de células retinianas
distintas a los fotorreceptores
injertados, asi como la
organizacion de estos
fotorreceptores, dificultan su
capacidad para reconectarse
en el tejido huésped y
restaurar la funcion visual.

Giacalone J, et
aI 14

Desarrollo de un vector
de terapia génica
molecularmente

estable para el
tratamiento de la
retinosis pigmentaria

ligada al cromosoma X
asociada a RPGR

Estudio
experimental

RPGR es el gen mas afectado
entre las personas que
padecen retinitis pigmentaria
por lo que se ided una
construccion terapéutica
molecularmente estable para
clonar RPGR ORF15 y evitar
mutaciones.

Gauvain G, et
&l

Terapia optogenética:
alta resolucion
espaciotemporal y
discriminacion de
patrones compatible
con la restauracion de
la visién en primates no
humanos

18 primates
(macaca
fascicularis)

Estudio
experimental

Se demostré una mayor
eficacia tanto para la capside
AAV mutada, AAV2.7m8, como
para la proteina de fusién ChR-
tdT, en primates. Por lo que se
espera que la inyeccidn
intravitrea de AAV2.7m8-ChR-
tdT transduzca la retina de
manera efectiva también en
pacientes ciegos.

Sanchez A, et
gl

La modulacién de GSK-
3 proporciona
neuroproteccion celular
y funcional en el
modelo de ratén rd10
de retinosis
pigmentaria

Estudio
experimental

La aplicacion de VP3.15,
inhibidor de la GSK-3 demostro
un efecto neuro protector en
las células fotorreceptoras y
amplid la visidn, ademas,
disminuyd la expresién de
genes neuroinflamatorios en la
retina.

Isiegas C, et
a| 17

Inyeccién intravitrea de
microesferas cargadas
de proinsulina Muerte
de células
fotorreceptoras y
pérdida de vision en el
modelo de ratén rd10
de retinosis
pigmentaria

Estudio
experimental

La degeneracion de la retina
en el ratén rd10 se enlentecid
mediante una inyeccion de
dosis Unica intravitrea de hPI-
PLGA-MS. La proinsulina
recombinante humana
provocé un efecto
neuroprotector rapido y
efectivo.




Castro A, et al.’®

La correccion génica
recupera la fagocitosis

en el epitelio
pigmentario de la
retina derivado de la
retinosis pigmentaria:
células madre
pluripotentes inducidas
por humanos

Estudio
experimental

Se pudo demostrar la
diferenciacion de las células
madre pluripotentes derivadas
de pacientes, corregidas
genéticamente de un paciente
con mutacion en
p.Ser331Cysfs*5 la que
mostraba deficiencia de la
proteina MERTK, a la que
también se reestablecié.
También se logro la reversion
de la funcion fagocitica
perdida de la retinosis
pigmentaria. Este es el primer
estudio en este campo.

Russell S, et
aI 19

Voretigene
neparvovec-rzyl para el
tratamiento de la
distrofia de retina
asociada a la mutacion
bialélica RPE65 distrofia
de retina

Estudio
experimental

Se demostré una mejora a la
sensibilidad de la luz, y la
capacidad de navegacion en
sujetos con distrofias
hereditarias de retina asociada
a la mutacién RPE65. Esta
mejora significativa se dio a los
30 dias de la inyeccién y ha
sido duradera durante 4 ainos
hasta la fecha.

Hussain RM,

Gregori NZ, et
al.?®

Farmacoterapia de las
enfermedades de la
retina con moduladores
del ciclo visual

Revision
bibliografica

El acetato de 9-cis-retinil
acetato (zuretinol) y el 9-cis-B-
Caroteno (alga dunaliella
bardawil) eluden los defectos
hereditarios del RPE65 vy el
LRAT con el fin de regenerar el
cromoéforo visual 11-cis-retinal,
ya que su ausencia causa
disfuncion grave de conos y
bastones que provoca la
degeneracion de la retina.

Xue KM,
Maclaren RE.?!

Terapéutica con

oligonucledtidos

antisentido en ensayos
clinicos para el
tratamiento de
enfermedades

hereditarias de la

retina.

Ensayo clinico
fase Il

Los ensayos clinicos de fase I/Il
han demostrado un buen perfil
de seguridad y una
farmacocinética viable de los
oligonucleodtidos antisentido
administrados por via
intravitrea.

Pierdomenico J,
Scholz R, et al.?

Efectos
neuroprotectores del
FGF2 y la Minociclina
en dos modelos
animales de
degeneracion
hereditaria de la retina

Estudio
experimental

La IVl de CNTF, PEDF o FGF2
mejoro la morfologia del
segmento externo de los

fotorreceptores, pero solo el

FGF2 rescatdé un nimero

significativo de
fotorreceptores. El
tratamiento con minociclina

redujo la activacion y

migracion de la microglia y

produjo un rescate

significativo de




fotorreceptores. Por lo que el
tratamiento combinado
obtuvo mejores resultados.

GSK-3: Enzima glucégeno sintasa cinasa 3, hPI-PLGA-MS: Microesferas de poliacido lactico-glicélico

biocompatibles y biodegradables.

AAV: Virus adenoasociado, IVI: Inyeccion intrevitrea, CNTF: Factor

neurotrdfico ciliar, PEDF: Factor derivado del epitelio pigmentario, FGF2: Factor bésico de crecimiento de

fibroblastos.

Tabla 2. Resultados entre la estimulacion eléctrica transcorneal y terapia génica.

Titulo

Muestra

Tipo de estudio

Desarrollo

Kahraman
N., Oner A%,

Efecto de la estimulacion
eléctrica transcorneal en
pacientes con retinosis
pigmentaria

101 pacientes

Estudio
retrospectivo

La BCVA y VF mejoraron al
mes después de iniciado el
tratamiento con TES y las
mejoras fueron
estadisticamente
significativas, sin embargo,
fueron desapareciendo a lo
largo de los 6 meses de
seguimiento.

Jolly J,,
Wagner S.,
Martus P., et
al®.

Estimulacion eléctrica
transcorneal para el
tratamiento de la
retinosis pigmentaria:
estudio multicéntrico de
seguridad del sistema
OkuStim (R) (estudio
TESOLA)

105 pacientes

Estudio
prospectivo
abierto

En este estudio, tanto los ojos
estimulados como los de
control no mostraron cambios
en la agudeza visual, el campo
visual no revel6 cambios
significativos a lo largo del
tiempo.

Dermir M.,
Acar U.,
Sobaci G.,
Goksuluk D.,
etal 2.

Resultados de la terapia
de estimulacion eléctrica
transcorneal en las fases
iniciales de la retinosis
pigmentaria

21 pacientes

Ensayo clinico

Existieron cambios clinicos
significativos en los aumentos
del nivel de BCVA, el nivel de
visién del color, la respuesta
de mf-ERG en la amplitud p1

del anillo 1 y los puntos del

cuestionario LVQOL, sin
embargo, los cambios en la
prueba de VF y otras
respuestas de mf-ERG no lo
fueron.

Isiegas C, et
a| 25

Resultados a corto plazo
de la primera terapia
génica in vivo para la
retinosis pigmentaria
mediada por RPE65

1 paciente

Reporte de caso

Paciente de 30 afios con
mutacion RPE65, muestra 3
meses después de la
inyeccion subretiniana de
VN en el ojo izquierdo, una
mejoria sostenida de VA, VF y
FST.




La terapia génica con
CX3CL1 soluble mejora la
supervivencia y la Estudio
funcidn de los conos en experimental
modelos de ratén de
retinosis pigmentaria

Wang Sk.,
Yunlu S., et
al.%s

Prueba de potencia in
vivo de la terapia génica
Wagner J., subretiniana con
Zobel L., et rAAV5.hCNGB1 en el
al?. modelo de ratén
knockout Cngb1 de
retinosis pigmentaria.

Estudio
experimental

BCVA: Agudeza visual media, VF: Campo visual, TES: Estimulacion eléctrica transcorneal, BCVA: Mejor

26

En los ratones rd10 y Rho-/-,
el AAV8-GFP mas el AAV8-
sCX3CL1 produjo de nuevo un
mayor nimero de conos en la
retina central en comparacion
con el AAV8- sCX3CL1 solo.

El tratamiento subretiniano
con rAAV5.hCNGB1 dio como
resultado una expresion
eficiente de la proteina
CNGB1 (proteina mutada en
RP45) en bastones de ratony
fue capaz de normalizar la
expresion de la subunidad
CNGA1 enddgena de raton.

agudeza visual corregida, mf-ERG: electrorretinégrafo multifocal LVQOL.: Calidad de vida con baja vision,

VN: Voretigene neparvovec-rzyl, VA: Agudeza visual, FST: Prueba de umbral de estimulo de campo completo,

Rho-/-: Rhodopsinnull, RP45: Retinosis pigmentaria tipo 45.
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