LO QUE DEBE SABER SOBRE EL

¢COMO SE HEREDA EL SINDROME DE USHER?

El sindrome de Usher es autosdmico recesivo. Eso

‘.,Q U E’ ES EL S I,N D RO M E D E US H ER? significa que se transmite genéticamente cuando

ambos padres (portadores no afectados) tienen un gen
del sindrome emparejado con un gen normal.
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Existe un 25% de posibilidades de que su

El sindrome de Usher es una enfermedad hereditaria que causa una
combinacion de pérdida de audicion y de visién. La pérdida de visién
se debe a la retinosis pigmentaria (RP), una afeccidn degenerativa de
la retina.

Los investigadores estiman que hasta 25,000 personas en Estados
Unidos tiene sindrome de Usher. En todo el mundo, es la principal

causa de sordera y ceguera combinadas. Aproximadamente el 30 por hijo herede los dos genes del sindrome de
ciento de las personas con RP informan algun grado de pérdida Usher.
auditiva, y aproximadamente la mitad de ellas son diagnosticadas con | = rereesereesssisinsii i e

sindrome de Usher. B

PRUEBA GENETICA

Las pruebas genéticas ayudan a las personas a
diagnosticar definitivamente su afeccién y el
L4 riesgo de que otros miembros de la familia o

La retina es un pedazo
delgado de tejido que
recubre la parte

posterior del ojo. = futuros hijos se vean afectados. Un didgnostico
a genético también puede ayudar a una persona a calificar para un
ensayo clinico. Los asesores genéticos son recursos excelentes
para analizar |a heredabilidad, la planificacién familiar, las
O . pruebas genéticas y otros temas relacionados.
)

La pérdida de audicion en el sindrome
de Usher se produce porque las
Las celulas fotoreceptoras, mutaciones genéticas que afectan a la
también conacidas como retina también afectan a la cdclea, una
bastones y conos, son , .

estructura del oido interno que

responsables de convertir la luz en
sefiales eléctricas. transmite el sonido.

QUE ESPERAR CON EL SINDROME DE USHER:

Efectos en la vista y la audicion. A menudo diagnosticado en la infancia o
COSAS adolescencia.

A SABER:

También puede causar problemas de equilibrio. La progresion varia de persona a persona.

EXISTEN TRES CATEGORIAS GENERALES DE SINDROME DE USHER:

Tipo 1 (USH1): Tipo 2 (USH2): Tipo 3 (USH3):

Los recién nacidos tienen una 1 1

Porloigeneral, naceicon una discapacidad auditiva de moderada L2 forma mas rara de smdr.ome e
pérdida auditiva severa. Usher, documentada por primera vez

. agrave. en 1995.
Experimenta problemas con el Los sintomas suelen comenzar
equilibrio , , Por lo general, nace con una

quifibrio. poco después de la adolescencia. . . o

. : . discapacidad auditiva buena o leve.
Los primeros signos de RP ORISR Pérdida progresiva de la audicién y la
suelen aparecer en la menos rapidamente que en Usher ercida progres Ia pub yd
adolescencia temprana. tipo 1. visién, que comienza en la pubertad.

EFIGHTING Para obtener mas informacion sobre coémo vivir con el sindrome de

S Usher, encontrar un especialista, pruebas genéticas o ensayos
§BL|NDNESS clinicos, visite FightingBlindness.org o llame al 888-332-3667.






