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ZESPOL USHERA - problem interdyscyplinarny
USHER SYNDROME - interdisciplinary problem
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-genetycznie uwarunkowany zespot chorobowy
-dziedziczenie autosomalne recesywne
-utrata stuchu, retinitis pigmentosa, zaburzenia uktadu rownowagi
-5% przypadkow niedostuchu u dzieci
-50% przypadkow jednoczesnej utraty stuchu i wzroku

Tvp Obraz kllnlczny Hoiliwe kombinacje genowe dla kaide clady audiometria tonalna pole widzenia
{przy dziedziczeniu recesywnym Zespolu Ushera)
QICIEC | MATK, ISICIELAMI

obustronne gteboki kodzenie stuchu lub gtuchota oraz czesto

zaburzenia uktadu ro gi, 2 brakiem lub stopnia i

@ pobudliwosci przedsionkow, dystrofia barwnikowa siatkowki w I lub poczatek
1 dekady zycia.Op6Zniony rozwoj umy y (dolegliwos$ci zwykle s wykry-
wane jeszcze przed 10 rokiem zycia).

Wrodzone obustronne uszkodzenie stuchu réznego stopnia od umiarkowa-
nego do gtebokiego, wolno postepujacy zwykle bez zaburzen w uktadzie
rownowagi,dystrofia barwnikowa siatkowki w koficu drugiej lub w trzeciej
dekadzie zycia. Rozwoj umystowy w normie (dolegliwosci zwykle sq wykry-
wane miedzy 10 -20 rokiem Zycia).

©

P y tuch ( odroznienie od typu | ), dystrofia barwnikowa
siatkowki. Dolegliwosci sa wykrywane zwykle przed 10 rokiem Zycia, zabu-
rzenia ro gi pochodzenia pr i go, nadmierna pobudliwo$¢,
czasem schizofrenia.

lub zespt

Hallgrena

Objawy przypominajace typ Il, ale dziedziczenie zwigzane jest z picig (no-
sicielami sq mezczyzni).
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POLE WIDZENIA PRAWEGO OKA: Z LEWEJ PRAWIDLOWE, SPOSOBY POSTEPOWANIA LECZNICZEGO:

Z PRAWEJ ZAWEZONE DO OK. 5-10°W Z. USHERA
1. Terapia farmakologiczna
3. Aparatowanie stuchu
2. Zastosowanie implantow $limakowych
4. Zastosowanie implantow siatkowkowych
5. Terapia genowa

K3 6. Gogle do widzenia nocnego -NIVIS
. 7. Opieka psychologiczno-socjalna
WNIOSKI:

1. Wczesna interdyscyplinarna diagnostyka uposledzenia stuchu
i wzroku umozliwia rozpoznanie Zespotu Ushera i prowadzenie wtaSciwego postepowania medycznego, psycholog
dno oka prawidowe ?Z;O::n'i):tw::iocw 2. Ushera icznego,planowania toku ksztatcenia, minimalizacje ograniczen zawodowych
. §r6edsiatk6§lkowe skupiska barwnika w postaci i spotecznych (zwiazanych z inwalidzctwem).
komorek kostnych”
* utrata barwnika przez nabtonek barwnikowy 2. Rozwoj nowoczesnej diagnostyki molekularnej umozliwi dalszq lokalizacje genow odpowiedzialnych za
. Z_b':;?i:c'ie:::'rizr;a:Zm'::'{';'mkowego wystepowanie zespotu Ushera. Pozwoli to na wypracowanie w przysztosci nowych procedur diagnostycznych dla
az do woskowatego identyfikacjii opisu tego zespotu.
* rzadko makulopatia
3. Dalszy rozwoj badain molekularno-genetycznych stwarza nadzieje na ograniczenie ryzyka wystapienia zespotu
Ushera do pierwszego dziecka. Diagnostyka przedimplantacyjna oraz rozwoj inzynierii genetycznej moga
w przysztosci stanowi¢ bardzo istotny element profilaktyki tej choroby, cho¢ nalezy sie liczy¢ z wieloma
problemami etycznymi.




