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CENTRO PROVINCIAL DE RETINOSIS PIGMENTARIA
BAYAMO-GRANMA

Comportamiento del Sindrome de Usher en Granma.
Behavior of Usher Syndrome in Granma.

Isidro Castafieda Silva', Juan José Milanés Pérez', José Antonio Milanés Pérez".
Resumen

Con el objetivo de describir caracteristicas genéticas y clinicas del Sindrome de Usher,
se realizé un estudio descriptivo transversal en el Centro Provincial de Retinosis
Pigmentaria de Bayamo desde febrero a julio del 2009, con 59 pacientes con
diagndstico de Sindrome de Usher a través del interrogatorio, examen fisico otorrino-
oftalmoldgico y revision de sus historias clinicas. De la forma Asociada de Retinosis
Pigmentaria el Sindrome de Usher prevalecié con el 74.6%. El tipo | fue el mas
frecuente y sexo masculino el de mayor incidencia. Se encontrd consanguinidad en el
61.01%de los pacientes Las manifestaciones oculares y audiolégicas tuvieron un inicio
precoz en la mayoria de los casos. El retraso mental y los trastornos afectivos se
encontraron en el 22.03% de los pacientes. En el estudio se evidencié lo heterogéneo
desde el punto de vista clinico y genético del Sindrome de Usher asi como su caracter
hereditario con patron de herencia autosémico recesivo. Es muy importante su
conocimiento y diagnostico precoz con el fin del control de la natalidad en los padres y
la aplicacion de programas de educacion de acuerdo a sus discapacidades para lograr
el desarrollo en el paciente de una vida independiente.

Descriptores DeCS: SINDROMES DE USHER /epidemiologia; SINDROMES
DE USHER /diagnéstico; SINDROMES DE USHER /clasificacion

Abstract

With the objective to describe the genetic and clinical characteristics of Usher
Syndrome, it was performed a descriptive transversal research in the Province Center
of Retinitis Pigmentosa in Bayamo, since february to july, 2009, with 59 patients
diagnosed with Usher Syndrome, through interviews, otorrine-ophtalmologic exams
and a revision of their clinical antecedents. From the associated way of Retinitis
Pigmentosa, the Usher syndrome prevailed with 74.6%. The type | was the most
frequent, and male sex the most affected. The consanguinity was found in 61.01% of
the patients. The ocular and audiologic manifestations had a precocious beginning in
most of the cases. The mental retardation and affective disorders were found in 22.03
%of the patients. In the research it was evidenced the heterogeneous from the clinical
and genetical point of view of Usher Syndrome, as well as the hereditary character as a
pattern of autosomic recessive inheritance. It is very important to know and make a
precious diagnosis with the objective to control natality in parents and for the
application of educational programs according to their disabilities to develop the
independent life in patients.



KEY WORDS: USHER SYNDROMES /epidemiology; USHER SYNDROMES
/diagnosis; USHER SYNDROMES /classification

INTRODUCCION

El Sindrome de Usher: Es un grupo heterogéneo de enfermedades caracterizadas por

Retinosis Pigmentaria y sordera sensorineural. Fue reconocida por primera vez por
Von Graefe en 1855. Charles Usher corroboré su naturaleza hereditaria (1914-1935).
Constituye la primera causa de sordoceguera hereditaria. Su prevalencia es variable,
oscila en 3.0 x 100 000 habitantes en Europa y 4.4 x 100000 habitantes en Estados
Unidos.

En nuestro pais constituye la forma mas frecuente de Retinosis Pigmentaria Asociada.

METODO

Se realiz6 un estudio descriptivo transversal sobre algunas caracteristicas genéticas y
clinicas del Sindrome de Usher, con 59 pacientes de este diagndstico y clasificados
segun la clasificacion de Kimberling, entre Febrero y Julio del 2009, en el Centro
Provincial de Retinosis Pigmentaria de Granma. Los datos se obtuvieron a través del
interrogatorio, examen otorrino-oftalmoldgico y revision de historias clinicas de los
pacientes de la clinica. Se recogieron en un modelo confeccionado al efecto y se
procesaron manualmente, con ayuda de la computadora se realizaron los calculos y se

presentaron en forma de gréficos y tablas para su analisis y discusion.
RESULTADOS
El Sindrome de Usher se present6 en 7 de cada 10 pacientes en la forma asociada de

Retinosis Pigmentaria, constituyendo la forma mas frecuente de este tipo de

enfermedad en la provincia. (Fig.1)
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Fig.1 Formas clinicas de RP Asociadas

La mayoria de los pacientes 35 presentaron el Sindrome de Usher tipo |, seguidas por

el tipo Il. Del tipo Ill solo se encontraron 3 casos. (Fig. 2).
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Fig.2 Sindrome de Usher segun Tipo.

En todos los tipos de sindrome de Usher el sexo masculino predomino sobre el
femenino. (Fig.3)
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Fig. 3. Sindrome de Usher segun sexo.

Se comprob6 que el 100% de los pacientes tienen un patron de herencia autosémico

recesivo.

En el total de pacientes se encontr6 un 61.01% de consanguinidad. Los primos

hermanos fue el grado de consanguinidad mas frecuente. (Fig.4)

Total Pacientes Consanguinidad Familiar
No Si %
59 23 36 61,01

Fig.4. Sindrome de Usher segun consanguinidad.

El comienzo de las manifestaciones tanto oftalmolégicas como audiolégicas fue precoz

en la mayoria de los pacientes. (Fig. 5)

Manifestaciones Oftalmolégicas




I 34 1 0 35
Il 0 21 1 22

Il 0 2 2

Manifestaciones Audioldgicas
I 35 0 0 35

Il 21 1 0 22

1] 0 0 2 2

Leyenda:

De 0a 10— Precoz
De 11 a 20—Juvenil
De + de 20—Tardio

Se encontraron 13 pacientes con enfermedades concomitantes para un 22.03% de los
pacientes con Sindrome de Usher. (Fig.6)

Enfermedades Concomitantes

Sindrome de
Usher No %
Retraso Mental 3 5.08
59 Trastornos Afectivos 10 16.95
Total 13 22.03

Fig.6. Sindrome de Usher y enfermedades concomitantes



DISCUSION

Los resultados ponen de manifiesto la heterogeneidad clinica y genética del Sindrome
de Usher, al encontrar pacientes con el tipo I, Il y Ill de la enfermedad y por la
diversidad de las manifestaciones clinicas asi como por las diferentes edades de
inicio de la enfermedad lo que esta determinado por la existencia de genes mutantes
causantes de los distintos fenotipos. (1, 2, 3, 4)

En correspondencia con la literatura revisada el Sindrome de Usher es la causa de
sordoceguera mas frecuente en el mundo y la forma asociada de Retinosis
Pigmentaria de mas incidencia en Cuba lo que coincide con el comportamiento de
esta enfermedad en nuestra provincia. (5,6)

El tipo | de la enfermedad resulté segln nuestra casuistica la forma mas frecuente lo
gue no coincide con otros reportes consultados; posiblemente sea a causa de las
caracteristicas especificas de nuestra poblacién. El tipo Il le siguié en frecuencia. (7, 8)
El sexo masculino se encontré prevaleciendo en todos los tipos de Sindrome de Usher
sobre el femenino lo que coincide con lo reportado en la literatura tanto nacional como
internacional. (9,10)

Como es de esperar el patrén de herencia autosémico recesivo, modo de trasmision
de la enfermedad se encontr6 en el 100% de los pacientes. Por tal motivo la
consanguinidad tiene un papel importante en la producciébn de homocigoéticos
recesivos, mas entre parientes cercanos lo que explica que tengamos un 61.01% de
consanguinidad. (9,11)

Teniendo en cuenta el caracter hereditario de la enfermedad y que la misma no tiene
aun un tratamiento curativo resulta importante saber el tiempo de debut de las
manifestaciones tanto oftalmolégicas como audiolégicas con el objetivo de ofrecer
oportuno asesoramiento genético a los padres para que ellos decidan acerca de su
futura descendencia y lograr el control natal de esta enfermedad asi como poner
tratamiento lo mas precoz posible para garantizar una educacion acorde con sus
discapacidades. (6,12)

Encontramos que el retraso mental y los trastornos afectivos principalmente la
depresion recurrente fueron las enfermedades concomitantes que con mas frecuencia
encontramos en nuestros pacientes lo que coincide con la literatura revisada. (11,13)
De todo lo anterior se llega a la conclusion de que el Sindrome de Usher es
genéticamente heterogéneo de caracter hereditario con patrén de herencia autosémico

recesivo y en estrecha relacion con la consanguinidad. (9,10)
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