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Resumen 

 
 
Se presenta el caso de un paciente atendido en el Hospital  Provincial “Saturnino Lora” y el Centro de 
Retinosis Pigmentaria de Santiago de Cuba con características audiológicas, propias de una 
hipoacusia neurosensorial moderada, afecciones oftalmológicas, cansancio generalizado, disfagia, 
ptosis palpebral bilateral asimétrica con predominio en el lado izquierdo, afectación del oblicuo, del 
recto interno y ausencia del reflejo nauseoso, además de ideas delirantes y alucinaciones. Las 
alteraciones clínicas presentes en este enfermo hacen sospechar la asociación de un síndrome de 
Usher, con miastenia gravis y una esquizofrenia. 

 
Descriptores: SÍNDROMES DE USHER;  MIASTENIA GRAVIS; ESQUIZOFRENIA; PÉRDIDA 
AUDITIVA SENSORINEURAL; DELIRIO; ALUCINACIONES; TRASTORNOS DE DEGLUCIÓN 
     
Límites: HUMANO MASCULINO; HUMANO MASCULINO, ADULTO 
 
 
Abstract 
 
 
The case of a patient attended at "Saturnino Lora" Provincial Hospital and at the  Pigmentary 
Retinosis Center in Santiago de Cuba with audiology characteristics,  moderate neurosensorial 
hypoacusia , ophthalmologic affections , generalized fatigue, dysphagia, asymmetric bilateral 
palpebral ptosis with prevalence in the left side, affection of the oblique muscle and of the internal 
rectum muscle and absence of the gag reflex, besides delusion and hallucinations  is presented. The 
clinical changes in this patient make the suspect of an association of the Usher`s syndrome, with 
miastenia gravis and a schizophrenia.   
 
Subject headings: USHER SÍNDROMES; MYASTHENIA GRAVIS; SCHIZOPHRENIA; HEARING 
LOSS, SENSORINEURAL; DELIRIUM; HALLUCINATIONS; DEGLUTITION DISORDERS 
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El síndrome de Usher es un trastorno genético autosómico recesivo, caracterizado por una 
sordera neurosensorial congénita y una retinosis pigmentaria (RP). 1 

Esta entidad fue descrita desde 1855 por Von Graefe, pero en 1914 Charles Usher corroboró su 
naturaleza hereditaria. 2  

Las manifestaciones clínicas de este síndrome han sido clasificadas en 3 grupos: el síndrome de 
Usher de tipo I,  se caracteriza por sordera congénita profunda, con un comienzo precoz de la RP y 
alteraciones vestibulares que pueden llegar a la arreflexia; el de tipo II cuenta con una sordera 
congénita de grave a moderada, con un comienzo de la RP durante la adolescencia tardía, y en el de 
tipo III aparece un deterioro progresivo de la visión y la audición. 3 
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La miastenia gravis es una enfermedad autoinmune adquirida, caracterizada por debilidad con 
fatiga muscular por la acción de anticuerpos contra los receptores de acetilcolina en la membrana 
posterior a la sináptica de la unión neuromuscular. 4 

La debilidad y fatigabilidad de los músculos bulbares produce voz nasal, disartria, disfagia, ptosis 
palpebral y diplopia. Por lo general evoluciona en forma de brotes progresivos, empeora el cuadro 
con el ejercicio y mejora con el reposo. 5, 6 

La esquizofrenia es una enfermedad caracterizada por la presencia de ideas delirantes y 
alucinaciones, alteraciones groseras de la afectividad, del comportamiento, de la comunicación, las 
asociaciones de ideas, las motivaciones y la volición, y que interfieren en el desenvolvimiento 
personal, social, educacional y laboral del individuo. 7 

La asociación de un síndrome de Usher, una miastenia gravis y una esquizofrenia en un mismo 
paciente no tiene antecedentes registrados en nuestro medio, lo cual nos motivó a la presentación de 
este caso. 

 
 

Caso clínico 
 
Se presenta el caso de un paciente masculino de 29 años de edad, atendido en el Hospital  

Provincial Docente “Saturnino Lora” y en el Centro de Retinosis Pigmentaria de Santiago de Cuba, 
con características clínicas propias del síndrome de Usher: 

Audiológicas: Comienzo de la hipoacusia en la adolescencia, no progresiva, lenguaje normal. 
Audiometría que muestra una hipoacusia neurosensorial de 50 decibeles a predominio izquierdo. 
Timpanograma normal. Reflejos estapediales abolidos. 

Oftalmológicas: Aparición juvenil de la RP, escotoma anular con mala visión nocturna. 
Fondoscopia: Papilas céreas, esclerosis vascular moderada, depósitos de pigmentos en forma de 
osteoblastos en ecuador y periferia, degeneración macular, con un estadío III de su RP. 
Electrorretinograma no registrable.  

Propias de la miastenia gravis: Cansancio generalizado, disfagia, ptosis palpebral bilateral 
asimétrica con predominio  izquierdo con toma del oblicuo y del recto interno y ausencia del reflejo 
nauseoso. 

Propias de la esquizofrenia: Alucinaciones, ideas delirantes de persecución, de daño y de 
perjuicio muy mal sistematizadas. 

A pesar de su juventud el paciente se encuentra internado en un hospital de atención a pacientes  
psiquiátricos crónicos.  

 
 

Comentarios 
 

La aparición en la adolescencia de la pérdida auditiva y visual de forma no progresiva indica que 
estamos en presencia de un síndrome de Usher de tipo II, que es el más frecuente, lo cual se 
corresponde con el patrón audiométrico encontrado en este paciente. 8 

Las características clínicas, fondoscópicas y electrorretinográficas de este enfermo son propias de 
la RP. 

La miastenia gravis se presentó inicialmente en su forma ocular con ptosis palpebral asimétrica a 
predominio izquierdo, posteriormente se acompañó de disfagia y abolición del reflejo nauseoso, la 
respuesta positiva a las pruebas con neostigmina  y tensilón confirmaron el diagnóstico.  

En la literatura se recoge que enfermedades como el retrazo mental y desórdenes psiquiátricos 
como la psicosis, la depresión recurrente y la esquizofrenia son asociadas al síndrome de Usher. En 
nuestro caso el diagnóstico de esquizofrenia se realizó a los 19 años y actualmente, con 29 años, el 
paciente se encuentra internado en un centro hospitalario para pacientes psiquiátricos crónicos. 2, 9 

Al revisar la literatura nacional e internacional no encontramos ningún estudio sobre el síndrome 
de Usher asociado a miastenia gravis y esquizofrenia.   
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