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Zespot Ushera

ORPHAB886

Definicja choroby:

Zespot Ushera (Usher syndrome — US) charakteryzuje sie potgczeniem gtuchoty czuciowo-nerwowej

(najczesciej wrodzonej) z barwnikowym zwyrodnieniem siatkowki i postepujaca utratgq wzroku.

Epidemiologia:

Czesto$¢ wystepowania szacowana jest na 1/30 000. US jest najczestszg przyczyng dziedzicznego

pofaczenia gtuchota-slepota.

Obraz kliniczny:

Poczatek choroby najczesciej ma miejsce w dziecinstwie. Zidentyfikowano trzy jednostki kliniczne: typ 1
(okoto 40% przypadkéw), w ktérym utrata stuchu jest wrodzona, gteboka niepostepujaca oraz najczesciej
zwigzana z arefleksjg przedsionkowa prowadzaca do opdznienia nabywania zdolnosci (opdznienie
zdolnos$ci kontroli gtéwki oraz samodzielnego siadania i chodzenia); typ 2 (okoto 60% przypadkow), w
ktérym utrata stuchu jest prelingwalna, umiarkowana/ciezka, postepujgca wolno i nie jest zwigzana z
zaburzeniami przedsionkowymi; typ 3 (< 3% przypadkow, ale wystepuje czesciej w populaciji fifiskiej oraz
Zydéw aszkenazyjskich), w ktérym utrata stuchu postepuje szybko, jest czesto diagnozowany w pierwszej
dekadzie zycia i w potowie przypadkéw powigzany z zaburzeniami przedsionkowymi). Zwyrodnienie
barwnikowe siatkdwki jest z reguty diagnozowane po gtuchocie, na poczatku objawia sie zaburzeniami
widzenia przy stabym natezeniu $wiatta, po ktdérym nastepuje stopniowa utrata wzroku prowadzgca do

catkowitej Slepoty w czasie kilku dekad.

Etiologia:

W  zespole Ushera typu 1 dotychczas  zidentyfikowano  mutacje  pieciu  gendw
(MYOT7A, USH1C, CDH23, PCDH15, USH1G) i jedno locus (USH1E). W zespole Ushera typu 2 wskazano
mutacje trzech genéw (USH2A, GPR98 and DFNB31) i jedno potencjalne locus (15q). W zespole Ushera
typu 3 zidentyfikowano mutacje tylko jednego genu (CLRNZ1). Odnotowano przypadki dziedziczenia

dwugenowego.
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Metody diagnostyczne:

Rozpoznanie kliniczne stawia sie na podstawie obecnosci obustronnej czuciowo-nerwowej utraty stuchu
(symetryczna, wrodzona i gteboka w typie 1, oraz umiarkowana do ciezkiej z dominujaca utratg stuchu w
zakresie wysokich czestotliwosci w typie 2) powigzanej ze zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki (ztogi
barwnika widoczne w fundoskopii oraz ptaski lub rozmyty zapis elektroretinogramu). Po wstepnej analizie
powigzan mozliwe jest molekularne badanie genetyczne genu-kandydata metodg sekwencjonowania

genomu.

Rozpoznanie réznicowe:
W rozpoznaniu réznicowym nalezy uwzgledni¢ zespoly wzrokowo-stuchowe zwigzane z mutacjami
mitochondrialnego DNA (MIDD, zespdt Kearnsa i Sayre’a) oraz duzo rzadziej chorobe Refsuma i

umiarkowane formy zespotu Alstrdma (sprawdz te terminy).

Diagnostyka prenatalna:

Przeprowadzenie badania prenatalnego jest mozliwe jezeli w rodzinie zidentyfikowano mutacje bedaca

przyczyng choroby.

Poradnictwo genetyczne:

Dziedziczenie jest autosomalne recesywne. W trakcie wizyty w poradni genetycznej pacjenci powinni
zosta¢ poinformowani, ze mutacje heterozygotyczne USH2A wystepujg relatywnie czesto w populaciji

ogolnej.

Postepowanie i leczenie:

Wymagana jest opieka wielospecjalistycznego zespotu z doswiadczeniem w postepowaniu z pacjentem
jednoczesnie niewidzacym i niestyszacym (otolaryngologa, okulisty, terapeuty mowy, psychologa,
specjalisty od pomocy stuchowych, programy wspomagajgce rozwdj psycho-ruchowy, program nauczania
dostosowany dla oséb niewidzacych i niestyszgcych). Typowe pomoce stuchowe moga by¢ wskazane dla
pacjentdow z umiarkowang do ciezkiej utratg stuchu. Implanty slimakowe, jednostronne lub obustronne, sg
obecnie czesto stosowane u pacjentow z gteboka, wrodzong utratg stuchu. Zaréwno implanty slimakowe,
jak i aparaty stuchowe dajg dobre efekty jezeli sg zastosowane wczesnie. W przypadku retinopatii
wskazane jest stosowanie soczewek ze specjalnymi filtrami. Najnowsze badania ukierunkowane sg na

terapie genowa, neuroprotekcje i sztuczne systemy wizyjne.
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Rokowanie:

Rokowanie zalezy gtéwnie od postepowania utraty wzroku: w prawie wszystkich przypadkach do utraty

wzroku dochodzi pomiedzy 50 a 70 rokiem zycia.
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Ten dokument jest prezentowany wytacznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogq zastagpi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow

i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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