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Retinita pigmentard (RP) reprezintd o patologie genetica, care determind scdderea treptatd si
ireversibila a acuitdtii vizuale si care deocamdatd nu prezintd strategii eficiente de tratament.
Peste 3000 de mutatii in peste 80 de gene sau locusuri distincte au fost incrimnate drept cauze ale
RP. Aceste mutatii pot fi transmise intr-un mod autosomal dominant (30-40%), autosomal-
recesiv (50-60%) sau X linkat (5-15%). Desi cauza principald a RP sunt mutatiile genetice,
cercetarile din ultimele decenii au aratat cd componenta inflamatorie are un rol important in
progresia bolii. Datorita activarii anormale a factorilor imuni, inflamatia permanenta are ca
rezultat pierderea celulelor si distrugerea lor structurala. Totodatd au fost determinate elementele
si mecanismele care duc direct la degenerarea fotoreceptorilor: factorii trofici, stersul oxidativ si
activarea microgliala. In 2004 Leveillard si colaboratorii au identificat un factor trofic produs de
bastonasele sandtoase care promoveaza supravietuirea conurilor. Acest factor a fost numit factor
de viabilitate a conurilor derivat din bastonase (RACVF). S-a determint ca BSG-1 se leaga de
transportorul de glucoza-1 (GLUT-1). Transportorul de glucoza-1 este o proteina
transmembranard care promoveaza difuzia glucozei in celule si este singurul transportor de
glucoza din retind (Lu et al. 2013). Intrarea crescutd a glucozei in conuri promoveaza
supravietuirea acestora prin stimulare glicolizei aerobe, procesul prin care glucoza este
transformata in lactat in ciuda prezentei oxigenului. Astfel, efectele in aval ale factorului trofic
RACVF sunt de a creste disponibilitatea energeticd in conuri. Stresul oxidativ are un rol
important in degenerarea conurilor in RP (Shen et al. 2005). Bastonasele consuma majoritatea
oxigenului livrat catre retina externd. Vasele coroidale care alimenteazad retina externd nu au
capacitatea de a regla cantitatea de oxigen prin urmare, pe masurd ce are loc degradearea
bastonaselor in RP, nivelul de oxigen din retind creste (Yu et al. 2000, 2004). Rezultd ca nivelul
de oxigen la nivel de con creste brusc pe masurd ce bastonasele degenereaza. Nivelurile ridicate
de oxigen determind activarea nicotinamidei adenin dinucleotid fosfatului (NADPH), ceea ce
creste productia de radicali superoxid. Activarea microgliald a fost observatd in straturile
nucleare interne si externe si spatiul subretinian la pacientii cu RP (Gupta si colab. 2003). In
plus, exprimarea crescutd a numerosi factori toxici derivati din microglia, inclusiv proteinele
chimio-atractante monocite 1 si 3, proteinele inflamatorii macrofage la si 1b, RANTES si TNF-
A a fost demonstratd de Zeng si colaboratorii 2005. Acesti factori proinflamatori duc la
declansarea apoptozei in celulele cu conuri, cu ulterioara degradare a lor. La nivel global, exista
in prezent 131 de medicamente raportate Tn toate etapele de dezvoltare clinica pentru RP,
inclusiv 80 de medicamente in dezvoltare preclinicd si 30 de medicamente in stadiu avansat de
dezvoltare clinicd. Din cele 65 de ATMP aflate in dezvoltare, 10 sunt terapii celulare (15,4%), 52
sunt terapii genetice (80%) si 3 sunt terapii celulare modificate genetic (4,6%).

Concluzie: Retinita pigmentara este o patologie grava, invalidizantd ce necesitd abordare
multidisciplinara. Cercetarea si elucidarea mecanismelor patogenetice ce duc la aparitia Retinitei
Pigmentare pot determina stoparea progresiei precum si prevenirea complicatiilor acesteia, iar
terapiile celulare si genetice de ultima ora, necesita implimentare.
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