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El síndrome de Usher (SU) es un hete-
rogéneo grupo de enfermedades caracteri-
zadas por retinosis pigmentaria (RP) y sor-
dera sensorineural.1 La coincidencia de
ambas anomalías fue reconocida por prime-
ra vez por Von Graefe en 1855 y posterior-
mente Charles Usher (1914-1935) corrobo-
ró su naturaleza hereditaria.2
��
Este síndrome constituye la primera
causa de sordo-ceguera hereditaria y su
prevalencia es variable. Oscila entre 3,0×
100 000 en Escandinavia y 4,4 × 100 000 en
Estados Unidos3 y en  Cuba es la forma
sindrómica de la RP más frecuente.3

Es clínica y genéticamente heterogénea
y ya se conocen varios genes responsables
1 Especialista de I Grado en Genética Clínica.
2 Especialista de I Grado en Otorrinolaringología.
3 Especialista de II Grado en Oftalmología. Asistente.
4 Especialista de I Grado en Oftalmología.



de éste y de las manifestaciones fenotípicas
que producen.1,2 Con el objetivo de descri-
bir algunos aspectos genéticos y clínicos
del SU en nuestra población, se realiza esta
investigación para así profundizar en su co-
nocimiento y contribuir a su prevención,
diagnóstico y tratamiento precoz.

�������

Se realizó un estudio descriptivo trans-
versal sobre algunos aspectos genéticos y
clínicos del SU, con 33 pacientes así diag-
nosticados y clasificados según la clasifi-
cación de Kimberling en 1995, 2 entre marzo
de 1996 y junio de 1998 en el Centro de Re-
ferencia Nacional de RP.

Los datos fueron obtenidos a través
de la revisión de las historias clínicas, en-
trevistas y examen físico realizados a los
pacientes, que luego fueron volcados en
un modelo de recolección de datos. Ellos
fueron: datos generales del paciente, edad
de inicio de la hipoacusia, comienzo de la
RP, existencia y grado de consanguinidad,
tipo de Usher, antecedentes familiares de
RP, de hipoacusia o de SU, así como pre-
sencia de enfermedades concomitantes.

Además, a cada familia se le confec-
cionó e interpretó el árbol genealógico.

Los datos fueron procesados manual-
mente con ayuda de una calculadora Casio
DC-200 BK y se presentaron en forma de
tablas y gráficos para su análisis y discu-
sión.
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La mayoría de los pacientes (60,60 %)
presentaron el SU tipo II y por lo tanto hubo
un mayor número de familias incluidas en
este grupo. Ningún paciente presentó el tipo
III de la enfermedad (fig. 1).
��
FIG. 1. Clasificación de pacientes y familias.

Se encontró consanguinidad entre los
padres de los individuos afectados en el
29,62 % de los pacientes (tabla 1), y el gra-
do de consanguinidad más común fue el de
primos hermanos (75 %) (fig. 2).

TABLA 1. Presencia de consanguinidad fa-
m i l i a r

Consanguinidad
familiar                          No.          %

Sí 8 29,62
No 19 70,38

Total 27 100

FIG. 2. Grado de consanguinidad.
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De las 27 familias, 12 presentaban an-
tecedentes; 3 de RP y 9 de SU (tabla 2). El
comienzo más frecuente de las manifesta-
ciones oftalmológicas fue el juvenil y el ini-
cio de la hipoacusia fue congénito en la
mayoría de los pacientes con el SU tipo I,
solo uno refirió haber comenzado su
hipoacusia en la infancia; sin embargo, en
el SU tipo II la mayoría de los pacientes
iniciaron esta manifestación durante la in-
fancia, exceptuando a 2 pacientes con dis-
minución de la agudeza visual; la ceguera
nocturna fue el síntoma oftalmológico ini-
cial (tabla 3).

TABLA 2. Antecedentes patológicos familia-
res

Antecedentes patológicos      No.             %
familiares

Retinosis pigmentaria 3 25
Hipoacusia - -
Síndrome de Usher 9 75

Total 12 100

Las enfermedades concomitantes se
presentaron en 7 pacientes, como se mues-
tra en la figura 3.
�

FIG. 3. Enfermedades concomitantes.
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Nuestros resultados ponen de mani-
fiesto la heterogeneidad clínica y genética
del SU, al encontrar pacientes con el tipo I
y II de la enfermedad, lo que está determi-
nado por la existencia de varios genes
mutantes causantes de los distintos
fenotipos.2,4 Hasta el momento se han re-
portado los genes que se muestran en la
tabla 4.

Esta heterogeneidad también fue evi-
denciada, tanto por la diversidad de las
manifestaciones clínicas como por las dife-

�����������

0���	�����1��
������	��	��"���

������������

���������
��+��

2	��3
��"

�����

�������

4��2����

+�""��
�
����� �������

/2���
�

�����

������
$�������

�����
TABLA 3. Inicio de las manifestaciones clínicas según tipo de Usher

Tipo                                                                                        Inicio

                                       Oftalmológicas                                                                 Audiológicas

                 Precoz       Juvenil        Tardío      Congénita        Infancia         Adolescencia         Adultez

 I 1 8 4 12 1 - -

II 3 9 8  1 14 4 1
�



rentes edades de inicio de la enfermedad.
Este síndrome ha sido clasificado en 3 ti-
pos:

SU tipo I: Caracterizado por sordera
sensorineural profunda y congénita, con
ausencia de la función vestibular, y RP pro-
gresiva de inicio prepuberal.2

SU tipo II: Pérdida auditiva congénita
de moderada a severa y la función vestibular
es normal. La RP progresiva suele comen-
zar alrededor de los 15 años.1,2,4

SU tipo III: Se distingue del tipo II por
la naturaleza progresiva de la pérdida
auditiva y el compromiso vestibular varia-
ble.2,5,6 La RP puede aparecer a cualquier
edad.1

Acorde con otros reportes de la litera-
tura7-9 el tipo II resultó ser el más frecuente,
y la ausencia del tipo III posiblemente sea a
causa de la rareza con que se presenta en
determinadas poblaciones, estimada en el
2-4 % del total de los casos de SU.5,6

Como es de esperar para el patrón de
herencia autosómico recesivo, modo de
transmisión de la enfermedad,1,2  la con-

TABLA 4. Genes causantes de la enferme-
dad

Tipo              Subtipo            Ubicación       Proteína
                                         del gen

SU tipo I 1A 14q31
1B            11q13,5     miosina

VIIA
1C 11p15,1
ID 10q
1 E 21q21

SU tipo II 2A 1q41
2B Not 1q

SU tipo III 3q21-q25
��
sanguinidad tiene un papel importante en
la producción de homocigotos recesivos,10

fundamentalmente entre parientes cerca-
nos.

Conocer los antecedentes familiares en
cada persona afectada contribuye a identi-
ficar el modo de herencia, pero también  para
sospechar la enfermedad en otros, como es
el caso de los antecedentes de RP en 3 indi-
viduos con SU que deben ser valorados por
el otorrinolaringólogo.

Teniendo en cuenta la naturaleza here-
ditaria de la enfermedad, es importante tam-
bién conocer las entidades de inicio de las
alteraciones oftalmológicas y audiológicas
con el fin de ofrecer oportuno asesoramiento
genético a los padres para que ellos deci-
dan acerca de su futura descendencia, así
como para proteger al individuo de acci-
dentes, poner tratamiento y garantizar una
educación acorde con sus discapacidades.

En la literatura 2 se reportan enferme-
dades asociadas al SU tales como el retraso
mental y desórdenes psiquiátricos, como la
esquizofrenia, la psicosis y la depresión re-
currente. La psicosis fue encontrada en 1
de nuestros pacientes.

Por lo anterior se concluye que el SU
es genéticamente heterogéneo. Una vez
más se pone de manifiesto su carácter here-
ditario con patrón de herencia autosómico
recesivo y la relación entre éste y la con-
sanguinidad.

El hecho de asociar ceguera y sordera
hace al individuo doblemente incapacita-
do, por lo que se recomienda sospechar de
él siempre que se encuentre esta asocia-
ción, con el fin de realizar un diagnóstico
precoz que garantice iniciar un tratamiento
y manejo educacional oportunos, así como
asesoramiento genético a los padres para
su prevención.
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