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.Qué es el sindrome de Usher?

El sindrome de Usher es el trastorno més frecuente que afecta
tanto la audicién como la vision. A veces también afecta el
equilibrio. Los principales sintomas del sindrome de Usher son
la sordera o pérdida de audicién y una enfermedad de los ojos
llamada retinitis pigmentaria.

La sordera o pérdida de audicién que se presenta con el
sindrome de Usher es causada por el desarrollo anormal de

las células ciliadas (las células receptoras del sonido) en el

oido interno. La mayorfa de los nifios con sindrome de Usher
nacen con pérdida de audicién de moderada a profunda,
segun el tipo del sindrome que tengan. Con menos frecuencia,
la pérdida de audicion por el sindrome de Usher aparece
durante la adolescencia o0 mas adelante. El sindrome de Usher
también puede causar problemas graves de equilibrio debido al
desarrollo anormal de las células ciliadas vestibulares, es decir,
las células sensoriales que detectan la gravedad y el movimiento
de la cabeza.

La retinitis pigmentaria inicialmente causa ceguera nocturna y
pérdida de la vision periférica (lateral) debido a la degeneracion
progresiva de las células en la retina. La retina es el tejido
sensible a la luz en la parte posterior del ojo y es esencial para
la vision. A medida que la retinitis pigmentaria progresa, el
campo visual se hace mas estrecho hasta que solo queda la
vision central, lo que en inglés a veces llaman vision de tunel.
A veces, los quistes en la macula (la parte central de la retina)
y las cataratas (opacidad del cristalino) pueden causar una
disminucion temprana de la vision central en las personas con
sindrome de Usher.

A quién afecta el sindrome de Usher?

El sindrome de Usher afecta a alrededor de 4 a 17 personas
por cada 100,000 2 y representa aproximadamente el 50
por ciento de todos los casos hereditarios de sordera con
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Probabilidades de heredar un trastorno recesivo

Por lo general, los portadores con un gen mutante de Usher tienen la
audicion, el equilibrio y la vision normales. A menudo, los portadores no

saben que tienen un gen mutante.
N\

ceguera.? Se cree que el sindrome representa entre el 3y el
6 por ciento de todos los nifios sordos y entre el 3y el 6 por
ciento de los nifios con dificultad para ofr.4

.Qué causa el sindrome de Usher?

El sindrome de Usher es hereditario, lo que significa que

se transmite de padres a hijos a través de los genes. Cada
persona hereda dos copias de cada gen, una de su padre

y una de su madre. A veces los genes se alteran o se
mutan. Los genes mutados pueden hacer que las células se
desarrollen o actéen de forma anormal.
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El sindrome de Usher se hereda como un trastorno
autosémico recesivo. "Autosdémico” significa que tanto
hombres como mujeres tienen la misma probabilidad

de heredar el trastorno, asi como la misma probabilidad
de transmitirlo a un hijo de cualquier sexo. "Recesivo"
significa que el sindrome ocurre solo cuando un nifio
hereda dos copias del mismo gen defectuoso, una copia
del padre y una de la madre. Aungque una persona con un
gen de Usher anormal no tiene el trastorno, si es portador
y tiene un 50 por ciento de probabilidad de transmitir

el gen anormal a cada hijo. Cuando dos portadores con
el mismo gen mutado del sindrome de Usher tienen

un hijo juntos, cada nacimiento tiene las siguientes
probabilidades:

» Una en cuatro de no tener sindrome de Usher ni ser
portador.

» Dos en cuatro de ser portador, pero no tener el
sindrome.

» Una en cuatro de tener el sindrome de Usher.

.Cudles son las caracteristicas de los
tres tipos de sindrome de Usher?

Hay tres tipos del sindrome de Usher. En los Estados
Unidos, los tipos 1y 2 son los mas comunes. Juntos,
representan hasta el 95 por ciento de los casos de
sindrome de Usher.®

Tipo 1: los nifios con sindrome de Usher tipo 1 tienen

una profunda pérdida de audicion o sordera al nacery
tienen graves problemas de equilibrio. Para muchos, los
audifonos ofrecen poco o ninguin beneficio, pero pueden
ser candidatos para un implante coclear. Este es un aparato
electrénico que puede dar una sensacién de sonido a las

personas con pérdida de audicion grave o sordera. (Para

mas informacién, vea la hoja de informacién del NIDCD
"Implantes cocleares" en https://www.nidcd.nih.gov/es/
espanol/implantes-cocleares). Los padres deben consultar
con el médico de su hijo y otros profesionales de la salud
auditiva lo mas temprano posible para determinar las
opciones de comunicaciéon para su hijo. La intervencién debe
comenzar de inmediato, cuando el cerebro es mas receptivo
al aprendizaje del lenguaje, ya sea hablado o de sefias.

Los problemas de equilibrio asociados con el sindrome

de Usher tipo 1 retrasan que el nifio pueda sentarse sin
apoyo. Es raro que los nifios puedan caminar antes de los
18 meses. Los problemas de vision con el sindrome de
Usher tipo 1 usualmente se inician antes de los 10 afios
de edad, comenzando con dificultad para ver de noche

y progresando a una pérdida de visidon grave después de
varias décadas.

Tipo 2: |los nifios con sindrome de Usher tipo 2 nacen con
pérdida de audicion de moderada a grave, pero con un
equilibrio normal. Aunque la gravedad de la pérdida de
audicion varfa, la mayoria de los nifios con sindrome de
Usher tipo 2 pueden comunicarse con lenguaje hablado y
se benefician de los audifonos. En los nifos con sindrome
de Usher tipo 2, la retinitis pigmentaria se suele diagnosticar
durante la adolescencia tardia.

Tipo 3: los nifios con sindrome de Usher tipo 3 tienen
audicion normal al nacer. La mayoria tiene un equilibrio
entre normal y casi normal, pero algunos comienzan a
tener problemas de equilibrio con la edad. La disminucién
en la audicion y la vision varia. Los nifios con sindrome de
Usher tipo 3 a menudo comienzan a perder la audicién en
la adolescencia y requieren audifonos a mediados o finales
de la edad adulta. Por lo general, la ceguera nocturna
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también comienza en la adolescencia. Los puntos ciegos
(0 escotomas) aparecen a finales de la adolescencia hasta
principios de los afios veinte. La ceguera legal a menudo
ocurre en la mediana edad.

.Como se diagnostica el sindrome
de Usher?

Para hacer un diagnéstico del sindrome de Usher, el

meédico debe hacer preguntas sobre la historia médica de la
persona, asi como pruebas de audicion, equilibrio y vision.

El diagndstico temprano es importante, ya que mejora el

éxito del tratamiento. Un especialista en el cuidado de los

0jos puede usar gotas de dilatacion para examinar la retina
para buscar signos de retinitis pigmentaria. Las pruebas del
campo visual miden la visiéon periférica. Un electrorretinograma
mide la respuesta eléctrica de las células en la retina que son
sensibles a la luz. La tomografia de coherencia éptica puede
ser Util para evaluar los cambios en los quistes en la macula.
La videonistagmografia mide los movimientos involuntarios de
los ojos que podrian significar un problema de equilibrio. Las
pruebas de audiologia determinan la sensibilidad auditiva en
un rango de frecuencias.

Las pruebas genéticas pueden ayudar en el diagnéstico del
sindrome de Usher. Hasta el momento, los investigadores han
encontrado nueve genes que causan el sindrome de Usher.
Hay pruebas genéticas para todos ellos:

» Sindrome de Usher tipo 1: MY0O7A, USH1C, CDH?23,
PCHD15, USH1G

» Sindrome de Usher tipo 2: USH2A, GPR98, DFNB31
» Sindrome de Usher tipo 3: CLRNT

Es posible que las pruebas genéticas para el sindrome de Usher
estén disponibles a través de estudios de investigacion clinica.
Busque "Usher syndrome" o "Usher genetic testing" en el
sitio web de NIH Clinical Trials en https://www.clinicaltrials.gov.

.Como se trata el sindrome de Usher?

Actualmente, no hay cura para el sindrome de Usher. El
tratamiento implica el manejo de los problemas de audicién,
vision y equilibrio. El diagnostico temprano ayuda a adaptar los
programas educativos para que tomen en cuenta la gravedad
de la pérdida de audicién y vision y la edad y capacidad del
nifo. Los servicios de tratamiento y comunicacién pueden
incluir audifonos, aparatos de ayuda auditiva, implantes
cocleares, capacitacion auditiva y aprendizaje del lenguaje

de sefias americano. La capacitacion para vivir de manera
independiente puede incluir la capacitacion para orientarse y
movilizarse con problemas de equilibrio, instrucciéon en Braille y
servicios de baja vision.

Segun los resultados de un ensayo clinico a largo plazo
respaldado por el Instituto Nacional del Ojo y la Fundacion
Fighting Blindness?, la vitamina A puede hacer que la retinitis
pigmentaria avance mas lentamente. Segun el estudio, los
adultos con una forma comun de retinitis pigmentaria pueden
beneficiarse de un suplemento diario de 15,000 Ul (unidades
internacionales) de la forma palmitato de vitamina A. Los
pacientes deben hablar sobre esta opciéon de tratamiento con
su médico u otro proveedor de atencién médica antes de
continuar. Debido a que las personas con sindrome de Usher
tipo 1 no participaron en el estudio, no se recomienda una
dosis alta de vitamina A para estos pacientes.

Precauciones generales sobre los suplementos de vitamina A:

» No sustituya el palmitato de vitamina A con un suplemento
de betacaroteno.

» No tome suplementos de vitamina A en dosis mas altas que
la recomendada de 15,000 Ul ni modifique su dieta para
consumir alimentos con altos niveles de vitamina A.

» Las mujeres embarazadas no deben tomar suplementos
de vitamina A en altas dosis debido a un mayor riesgo de
defectos congénitos. Las mujeres que estan considerando
guedarse embarazadas deben dejar de tomar dosis altas de
vitamina A seis meses antes de tratar de concebir.

.Qué investigaciones se estan llevando
a cabo sobre el sindrome de Usher?

Los investigadores intentan identificar genes adicionales que
causen el sindrome de Usher. Los esfuerzos daran lugar a una
mejor asesorfa genética y un diagnoéstico mas temprano, y con
el tiempo podran ampliar las opciones de tratamiento.

Los cientificos también estan desarrollando modelos en

ratones con caracteristicas similares al sindrome de Usher. Las
investigaciones con modelos en ratones ayudaran a determinar
gué funcién tienen los genes Usher e informaran sobre posibles
tratamientos.

En otras areas de estudio se intenta desarrollar nuevos métodos
para la identificacién temprana de nifos con sindrome de
Usher, mejorar las estrategias de tratamiento para nifios que
usan audifonos o implantes cocleares para la pérdida de
audicién y probar estrategias de intervencion innovadoras para
ayudar a frenar o detener el avance de la retinitis pigmentaria.
Los investigadores clinicos también estan caracterizando la
variabilidad en el equilibrio en las personas con diferentes tipos
de sindrome de Usher. Visite el sitio web de la investigacion
clinica de los NIH (https://salud.nih.gov/investigacion-clinica)
para leer sobre estos y otros ensayos clinicos que estan
recibiendo voluntarios.
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.Donde puedo obtener mas
informacion sobre el sindrome
de Usher?

EI NIDCD mantiene un directorio de organizaciones que
ofrecen informacién sobre los procesos normales y

los trastornos de la audicion, el equilibrio, el gusto, el
olfato, la voz, el habla y el lenguaje. Para hacer una
busqueda en el directorio, visite el sitio web del NIDCD
en https://www.nidcd.nih.qov/directory. Actualmente, el
directorio esta disponible solamente en inglés.

El NIDCD también tiene la siguiente hoja de
informacion sobre audicion y equilibrio:
» Implantes cocleares

Visite el sitio web del NIDCD en https.//www.nidcd.nih.gov
para leer, imprimir o descargar las hojas de informacion.

Hoja de informacién del Instituto Nacional del Ojo
(National Eye Institute, NEI):

» Retinitis Pigmentosa (en inglés)
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Para més informacién, comuniguese con nosotros al:

Centro de Informaciéon del NIDCD

1 Communication Avenue

Bethesda, MD 20892-3456

Numero de teléfono gratuito: (800) 241-1044
NUmero gratuito TTY: (800) 241-1055

Correo electrénico: nidcdinfo@nidcd.nih.gov

https://www.nidcd.nih.gov
Y Siganos en Twitter @NIDCD

Instituto Nacional del Ojo

National Eye Institute Communications Office
31 Center Drive MSC 2510

Bethesda, MD 20892-2510

NUmero de teléfono: (301) 496-5248

Correo electrénico: 2020@nei.nih.gov

https://nei.nih.gov

El NIDCD apoya y lleva a cabo investigaciones cientificas y
capacitacion de profesionales para la investigacion sobre
los procesos normales y los trastornos de la audicién, el
equilibrio, el gusto, el olfato, la voz, el habla y el lenguaje.
También ofrece al publico informacion de salud basada en
descubrimientos cientificos.
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