| a Retinite

Pigmentaire (RP)

Chez Janssen, nous nous
donnons pour mission

de préserver la vision

des personnes atteintes

de maladies héréditaires de
la rétine, telle que la rétinite
pigmentaire.

<§,{ Qu’est-ce que

* la rétinite pigmentaire ?

La rétinite pigmentaire est un ensemble de dystrophies
rétiniennes héréditaires caractérisées par la
dégénérescence progressive des photorécepteurs;
les batdnnets dans un premier temps, puis les cones.

Il s'agit de l'une des principales causes de déficience
visuelle dans le monde et, bien que la majorité des cas
de RP soient non-syndromiques, 20 a 30% des patients
atteints de RP présentent également une affection
non-oculaire associée.?

Les premiers symptomes de la RP
surviennent le plus souvent dés I'enfance

ou l'adolescence. De caractere évolutif, ils se
manifestent généralement au départ par une

cécité nocturne, évoluant progressivement
vers une perte de la vision périphérique
appelée « vision en tunnel ». La perte de

la vision centrale ne surviendra que plus
tardivement.®
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Rétinite pigmentaire :
des répercutions lourdes
et multiples

La perte de la vision et la déficience visuelle peuvent sembler
effrayantes et accablantes pour les personnes qui en font
I'expérience, pouvant entrainer de graves répercussions

sur leur santé mentale.®

Nombre d’entre elles se sentent désespérées et

se demandent si elles pourront conserver leur autonomie,
assurer les soins médicaux nécessaires, garder leur emploi
et subvenir a leurs besoins et a ceux de leur famille.

Les activités du quotidien comme conduire une voiture,
cuisiner, faire du shopping, visiter un musée ou aller au
cinéma peuvent également sembler hors de portée*®
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La rétinite pigmentaire touche
prés d’1 personne sur 3000
a4 000 dans le monde!

On compte environ 30 000 cas
en France et plus d’1,5 millions
de cas dans le monde.??

Quelles sont les causes
de la rétinite pigmentaire
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3 modes de transmission possibles pour la RP 3 :

» Transmission autosomique récessive : 50 a 60 % des cas
(le plus fréquent)

+ Transmission autosomique dominante : 30 a 40 % des cas

» Transmission liée au chromosome X : 5 & 15 % des cas

En raison de son caractére héréditaire, la RP lige a I'X
touche majoritairement les hommes:?* La RP est

un ensemble de signes cliniques dont plus de 80 genes
pouvant étre responsables ont été identifiés.®
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La déficience visuelle a été associée a des
conséquences sanitaires et socio-économiques
négatives.

Elle peut affecter la qualité de vie, I'indépendance et la
mobilité d’'une personne. Elle est liée a une augmentation
du risque de chutes et de blessures, ainsi qua un plus
grand besoin d’aide-sociale 5

La déficience visuelle a également un impact négatif
sur les capacités cognitives, la vie sociale, l'emploi et la

réussite scolaire.®
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Diagnostic de la rétinite pigmentaire

Le diagnostic de la RP est généralement
établi lors d’un bilan ophtalmologique
faisant suite a certains signes cliniques
évocateurs ou lors d’antécédents
familiaux. 2

Cependant, la grande hétérogénéité
phénotypique et génotypique de la

RP peut rendre le diagnostic difficile.?®

Le test génétique est alors devenu la
référence pour mettre en avant la cause
génétique d’une perte de la vision ou
d’une déficience visuelle, et permet ainsi
de confirmer ou de clarifier le diagnostic.®

En effet, le test génétique peut aider a identifier
prés de 80 % des mutations responsables d’'une
maladie héréditaire de la rétine.®

Néanmoins, la communauté et le corps médical
manquent de sensibilisation et de soutien a I'égard
des maladies héréditaires de la rétine/o"

Comment la rétinite pigmentaire est-elle prise en charge ?

Il n'existe actuellement que trés peu de traitements approuvés pour la RP.2

En revanche, plusieurs essais cliniques ont été réalisés ou sont en cours pour déterminer le potentiel thérapeutique
des thérapies géniques et cellulaires pour différentes maladies héréditaires de la rétine. 2%

+ de 40 essais cliniques de thérapies géniques ou de thérapies cellulaires sont actuellement

en cours dans la rétinite pigmentaire.'®'
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Certaines de ces thérapies pourraient avoir le potentiel d’améliorer la vision et/ou
d’interrompre la progression de la maladie grace a un traitement unique.’®

»

Pour une personne atteinte de maladie héréditaire de la rétine, cela signifierait stopper la
progression de la maladie et potentiellement améliorer sa vision fonctionnelle®

A ce jour, les options thérapeutiques doivent encore étre perfectionnées pour pouvoir apporter un plus grand bénéfice
aux patients atteints de maladies héréditaires de la rétine, tant sur le plan fonctionnel que sur celui de leur qualité de vie.
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