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RESUMEN

Objetivo: Establecer la categorizacion de las variantes del Sindrome de Usher, asi
como comprender sus respectivas etiologias y caracteristicas clinicas. Método:
Descriptiva documental. Conclusién: El sindrome de Usher tipo 3 es la forma menos
comun de la enfermedad. El tipo 3A de Usher estd asociado a alteraciones en los
procesos de trafico intracelular. Por otro lado, el tipo 3B de Usher se caracteriza por
alucinaciones episddicas o psicosis, especialmente durante episodios de enfermedad
febril aguda.

Descriptores: Sindromes de Usher; pérdida auditiva subita; condiciones patoldgicas,
signos y sintomas. (Fuente: DeCS).

ABSTRACT

Objective: To establish the categorization of the variants of Usher syndrome, as well as
to understand their respective etiologies and clinical characteristics. Method:
Descriptive documentary. Conclusion: Usher syndrome type 3 is the least common
form of the disease. Usher type 3A is associated with alterations in intracellular
trafficking processes. On the other hand, Usher type 3B is characterized by episodic
hallucinations or psychosis, especially during episodes of acute febrile illness.

Descriptors: Usher syndromes; hearing loss sudden; pathological conditions, signs and
symptoms. (Source: DeCS).
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INTRODUCCION

El sindrome de Usher es un trastorno hereditario autosomico recesivo caracterizados
tipicamente por un déficit auditivo congénito neurosensorial con o sin afectacion de la
funcion vestibular con pérdida de audicién congénita total o parcial y una alteracién en
la vision progresiva provocada retinitis pigmentosa que se logra identificar desde la
primera infancia hasta la adolescencia media. 1234°

Las personas con este sindrome pueden presentar retrasos en el desarrollo, como
dificultades en el control de la cabeza, sedestacién y deambulacién independiente,
problemas visuales adicionales como ceguera nocturna, vision borrosa y formacion de
cataratas. Cada individuo puede manifestar los sintomas en momentos diferentes de su
vida. ®’

En este sindrome, la alteracion auditiva se localiza en la coclea, lo que implica la
pérdida de células ciliadas internas y externas. Para evaluar esta condicion en etapas
neonatales, se utilizan diversas pruebas, como la emisién otoacustica, la respuesta
auditiva del tronco encefalico con medicion de umbral, la respuesta auditiva de estado
estacionario y los reflejos estapediales. Estas pruebas ayudan a clasificar el grado de
pérdida auditiva. ®

’ caracteristica de este trastorno, se describe como una

La retinitis pigmentosa
degeneracion de las células fotorreceptoras de la retina, provoca una pérdida gradual
de la vision periférica y nocturna. El sindrome de Usher es la forma sindrémica mas
frecuente en el que la retinitis pigmentosa se asocia con deficiencia auditiva.
Representa aproximadamente el 20-40% de las personas afectadas por enfermedad
recesiva. La pérdida auditiva puede ser de naturaleza profunda y puede estar presente
desde el nacimiento. °°

El presente estudio tiene como objetivo establecer la categorizacion de las variantes del
Sindrome de Usher, asi como comprender sus respectivas etiologias y caracteristicas

clinicas.
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METODO

Descriptiva documental.

Se analizaron 15 articulos publicados en PubMed.

Se aplico analitica documental para el andlisis de los documentos.

RESULTADOS

La categorizacion de los tipos y subtipos del Sindrome de Usher esta determinada por
la gravedad de sus signos. Se divide en tres tipos principales: USH1, USH2 y USH3. El
USH1, que representa aproximadamente del 25 al 44% de los casos, se asocia
principalmente con los genes USH2A, ADGRV1 y WHRN, y se caracteriza por una
pérdida auditiva congénita y una retinitis pigmentosa progresiva. EI USH2 es el tipo mas
comun, afectando alrededor del 60% de los pacientes. En el USH2, la pérdida de
audicidbn es menos severa y la retinitis pigmentosa puede comenzar mas tarde en la
vida. El USH3, menos comun, se asocia principalmente con los genes CLRN1 y HARS
y se caracteriza por una pérdida auditiva variable y una retinitis pigmentosa que
progresa mas lentamente. **

Usher tipo 1 es la variante mas grave de este sindrome, caracterizado por pérdida de
audicién profunda o sordera al nacer, retinosis pigmentosa con distrofia baston-cono
que inicia antes de los 10 afios de edad y déficit en la funcion vestibular. EI USH1B
representa del 50 % de los casos de USH1. EI USH1C es responsable de
aproximadamente el 15 % de los casos de USH1. Sin embargo, el USH1F se considera
una de las formas mas graves de este sindrome, con implicaciones significativas tanto
para la audicibn como para la vision. Ademas, las mutaciones en la proteina SANS
estan asociadas con el USH1G, que representa aproximadamente el 1% de los casos
de USH. Estos datos resaltan la diversidad y la complejidad de las variantes del
sindrome de Usher, asi como la importancia de comprender las caracteristicas

especificas de cada subtipo para una mejor atencién médica y apoyo a los afectados. *2
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Una hipoacusia congénita moderada o grave al nacer, acompafiada de distrofia baston-
cono con disminucién de la visidn nocturna desde la pubertad y una funcién vestibular
normal son caracteristicas de Usher tipo 2, la categorizacion mas comun en el sindrome
de Usher. El gen USH2A fue el primer locus de Usher identificado y las mutaciones en
este gen son responsables del tipo 2A de Usher. Estas mutaciones representan cerca
del 50% de todos los casos de Usher. Por otro lado, el gen ADGRVL1 se encuentra en el
cromosoma 5014.3-21.3 y se ha identificado como el gen causante del tipo 2C de
Usher. Este gen codifica el receptor acoplado a proteina G de adhesion V1, que es una
proteina responsable del desarrollo coclear y la formacién de enlaces en los tobillos de
los estereocilios; asi, una mutacion en este gen conlleva la manifestacion de las
caracteristicas distintivas de este sindrome. *3

El sindrome de Usher tipo 3 es la forma menos comiun de esta enfermedad, se
caracteriza por pérdida auditiva neurosensorial progresiva posterior a la adquisicion del
lenguaje, retinitis pigmentosa que inicia tipicamente después de los 20 afios y una
funcion vestibular normal o levemente afectada. Se presenta debido a mutaciones en
diferentes genes. USH3A se caracteriza por mutaciones en el gen CLRN1, lo cual
afecta la localizacién y estabilidad de la proteina clarin-1, asi como el trafico intracelular,
procesos regulados por este gen. Por otro lado, Usher tipo 3B se produce debido a una
mutacion en el gen HARS. Los pacientes con mutaciones en HARS experimentan
alucinaciones episddicas o psicosis, especialmente durante episodios de enfermedad

febril aguda. *
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CONCLUSIONES

El sindrome de Usher tipo 2 es la forma mas comun de la enfermedad y supone
cerca del 50 % de todos los casos. El gen ADGRV1 es el causante del tipo 2C de
Usher y codifica una proteina importante para el desarrollo coclear y la formacion
de enlaces en los estereocilios del oido interno.

El sindrome de Usher tipo 3 es la forma menos comun de la enfermedad. El tipo
3A de Usher esta asociado a alteraciones en los procesos de tréfico intracelular.
Por otro lado, el tipo 3B de Usher se caracteriza por alucinaciones episédicas o

psicosis, especialmente durante episodios de enfermedad febril aguda.
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