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RESUMEN

Con el objetivo de describir las caracteristicas clinicas y genéticas del sindrome de
Usher, se realizd un estudio descriptivo transversal en el Centro de Retinosis
Pigmentaria de Camagliey, desde octubre de 1991 hasta Mayo de 1998, con siete
pacientes con sindrome Usher. A través de entrevistas y confeccién de encuestas,
incluyendo el arbol genealdgico se recopilaron los datos necesarios; los cuales
fueron procesados realizandose estadistica descriptiva. El sindrome de Usher tipo II
fue el mas frecuente. El inicio de la hipoacusia y de las manifestaciones
oftalmoldgicas mas frecuentes fueron la ceguera nocturna y la fotofobia. Hubo
consanguinidad en el 28, 57 % de las familias y los antecedentes patoldgicos se
presentaron en tres familias (43%). La enfermedad es clinica y genéticamente
heterogénea. Debe ser sospechada en todo paciente con retinosis pigmentaria e

hipoacusia. El diagndstico debe realizarse precozmente.

DeCS: SINDROME USHER; RETINOSIS PIGMENTARIA; SORDERA.

ABSTRACT

State the clinical and genetic characteristics of the Usher syndrome, a descriptive
and transversal study was carried out at the Camagley retinosis pigmentaria
Center, since octuber 1991 until may 1998 with seven patients affected by Usher

syndrome. By interviews and preparation of surveys, including the genealogical tree



necessary data were collected. Esher syndrome type II was the most frequent.
Hearing loss and ocular manifestations onset were variable. Nigth blindness and
phoptofobia were to the more frequent of the ophptalmologic manifestations.
Consaguinity within families and pathological antecedents were found in 28, 57%
and 43% respectively. The disease is clinical and genetically heterogenous. It must
he suspected in all patients with retinitis pigmentosa and hearing loss. The
diagnosis may be done early.

DeCS: USHER SYNDROME; RETINITIS PIGMENTOSA; DEATINESS.

INTRODUCCION

El sindrome de Usher (SU) es una enfermedad caracterizada por sordera
sensorineural y trastornos visuales secundarios a retinopatia pigmentaria
progresiva (retinosis pigmentaria (RP); descrita por el Dr. Charles Usher en 1914,
quien también enfatizd su naturaleza hereditaria (1, 2). No aparece con frecuencia,
sin embargo, actualmente es la primera causa de limitacidon visual -auditiva o
sordo-ceguera (3) y es la forma sindrémica de la RP mas frecuente (4, 5). Debido a
gue en nuestro pais se lleva a cabo un Programa de atencién a la RP que incluye
entre sus objetivos la caracterizacion genético-clinica de la RP, tanto en forma
tipica, atipica como sindrémica (5) nos motivamos a realizar el presente trabajo
cuyo objetivo es describir las caracteristicas clinicas y genéticas del SU en nuestro

medio.

METODO

Se realizd estudio descriptivo transversal con siete personas que padecen el
sindrome de Usher (SU), diagnosticadas desde octubre de 1991 hasta mayo de
1998 en el centro de Retinosis Pigmentaria (RP) de Camagiey.

Todos los pacientes acudieron al centro por problemas visuales. Se les realizd
examen fisico, perimetria y electrorretinograma. Posteriormente, debido a la
presencia de hipoacusia fueron remitidos a la consulta de otorrinolaringologia donde
se realiz6 el diagnéstico de Sindrome de Usher a través de examen fisico, pruebas
audioldgicas y vestibulares, ademas fueron clasificados.

Todos los pacientes fueron entrevistados por el genetista. Se les confeccioné una

encuesta en la cual fueron vertidos los siguientes datos: clasificacién del sindrome,



edad de inicio de la hipoacusia y de los problemas visuales, asi como los principales
sintomas oftalmoldgicos y edad al diagndstico.

La aparicion de las manifestaciones oftalmoldgicas fue clasificada segun la escala
cubana de retinosis pigmentaria: precoz (inicio con menos de 10 afios), juvenil
(inicio entre 10 y 20 afos) (6). Se incluyd ademds la confeccién del arbol
genealdgico donde puede observarse la presencia o no de consanguinidad y los
antecedentes patologicos familiares. Se les ofrecidé asesoramiento genético,
orientandose la valoracion oftalmolégica y audioldgica a los miembros de la familia
con mayor riesgo, si ellos lo deseaban.

Los datos fueron procesados estadisticamente (estadistica descriptiva), los
resultados se presentan en tablas y graficos explicativos.

RESULTADOS

Se encontré una mayor frecuencia del SU tipo II en el 57%, le siguieron en orden
de frecuencia el tipo III con 29% vy el tipo I con 14%.

El inicio de la hipoacusia fue variable (Tabla 1).

Tabla. 1. Inicio de la hipoacusia segun clasificacion

Clasificacion Inicio

Congénita Adolescencia Adultez
Tipo I 1 0 0
Tipo 11 0 4 0
Tipo III 0 0 2

Fuente: Encuestas

Las manifestaciones clinicas oftalmoldgicas tendieron al inicio juvenil y tardio (Tabla
2).



Tabla 2. Inicio de las manifestaciones oftalmolégicas

Inicio Clasificacion

Tipo I Tipo II Tipo III
Precoz 0 0 1
Juvenil 1 2 0
Tardio 0 2 1

Fuente: Encuestas
Las manifestaciones mas frecuentes fueron la ceguera nocturna y la fotofobia,
observandose que en los casos de SU tipo II los sintomas iniciales fueron

numerosos (Tabla 3).

Tabla 3. Manifestaciones clinicas oftalmolégicas iniciales

No. de Manifestaciones

Paclentes Clasificacion Ceguera Agudeza Fotofobia Tropieza Cefaleas
nocturna visual

1 II + + + + -

2 II + + + - +

3 II + + +

4 II + - + + -

5 III + - - - -

6 III + - + - -

7 I + - - - -

Total 7 7 3 5 2 1

Frecuencia 100% 100% 43% 71% 28% 14%

Fuente: Encuestas

Hubo consanguinidad entre los padres de los afectados en el 28, 57% de los casos
(N=2), no asi en el 71, 4%. Los antecedentes familiares de SU, RP, o solamente



hipoacusia se observaron en tres familias (42, 9%). El diagndstico del SU en todos
los casos fue realizado durante la adultez, como fruto del Programa Nacional de
Atencion de la Retinosis, ya que estos pacientes eran considerados como

hipoacusicos con problemas visuales o RP asociadas a hipoacusia.

DISCUSION

Segun la clasificacion de Kimberling y Moéller en 1995, el SU se clasifica en tres
tipos (Usher I, Usher II y Usher III) (5) que difieren clinicamente, ya que cada uno
tiene sus propias caracteristicas. El SU tipo I se caracteriza por sordera
sensorineural de profunda a severa, congénita, bilateral y simétrica, no progresiva.
Inicio de la RP entre los ocho y los 15 afios de edad, respuesta vestibular anormal
(2, 3). ElI SU tipo II presenta sordera sensorineural leve, moderada leve, moderada
0 severa, congénita bilateral, simétrica, no progresiva. Inicio de la RP después de
los 15 afios de edad, y respuesta vestibular normal o anormal (3).

Esta homogeneidad clinica estd determinada por la heterogeneidad genética, ya
que cada uno de estos tipos de SU es causado por genes diferentes, localizados en
distintos cromosomas que permiten la clasificacién de cada tipo en subtipos, como

se expone a continuacién:

TIPOS SUBTIPOS LOCALIZACION DEL GEN
Usher I Usher Ia 14g32

Usher Ib 11q13.5

Usher Ic 11p15.1

Usher Id 10qg

Usher Ie 21921

Usher II Usher Ila 1g41

Usher IIb not 1q

Usher III - 3g21-g25 (7)

En el presente estudio se evidencia esta heterogeneidad clinica y genética, al
presentarse los tres tipos clinicos de la enfermedad. Aunque en otros paises se
reporta una mayor frecuencia del SU tipo I, en Cuba existe un predominio del SU
tipo II sobre el tipo I (8), acorde con nuestros resultados.

En los tres tipos descritos, el inicio de las manifestaciones oftalmoldgicas y
trastornos vestibulares coinciden con los reportes de la literatura (1-3). En cuanto
al inicio de la hipoacusia, en los pacientes con SU tipo II a pesar de que ésta es

congénita, ellos refieren un comienzo durante la adolescencia. El hecho de ser esta



hipoacusia menos severa, que permite un desarrollo adecuado del lenguaje,
justifica que los pacientes no se hayan percatado de la misma hasta llegar a esta
etapa.

Acorde con el patréon de herencia autosémico recesivo, los padres y el 50% de los
hermanos de los pacientes con el SU son portadores y estos pueden tener discretas
alteraciones auditivas y oftalmoldgicas.

Para realizar deteccion de portadores seria conveniente realizar electrorretinograma
y audiometria a los mismos, aunque algunos investigadores consideran que los
métodos audiométricos no son utiles para identificar portadores, fundamentalmente
en el SU tipo I (9); por lo tanto, hasta el momento el Unico método certero de
deteccién de portadores es el estudio molecular.

CONCLUSION

Esta enfermedad es clinicamente heterogénea. Debido a la combinacién de ceguera
y sordera, que tiende a limitar severamente a estos pacientes, y a su naturaleza
hereditaria, se requiere del diagnodstico precoz para comenzar tratamiento
adecuado, orientar la educacion de estos individuos y para evitarles accidentes; asi
como para ofrecer asesoramiento genético a los padres y asi ayudarlos a tener una

actitud adecuada en cuanto a planificacion familiar.
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