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SCREENING FOR USHER SYNDROME 

From 1984 …   Up to Date



SCREENING PROPOSAL:

1st. -Visit schools for the deaf

2nd.- Schools for the blind

Who?

Geneticist, Audiologist & 

ophthalmologist (Retina)  

What for?

Selected cases-> Possible

Usher Syndrome: 

More complete evaluation



Balance: 

Clinical

Examination

Ocular

Audiometric

PRELIMINARY CLINICAL 

EVALUATION IN SITU



CAUSAS DE SORDERA EN COLOMBIA



CAUSAS DE SORDERA EN COLOMBIA



ABORDAJE DE un PROBLEMA VISUAL, 

AUDITIVO  o  VISUAL-AUDITIVO

Para la determinación de una causa genética:

-completa y detallada anamnesis familiar y
personal,

-evaluación física general y especializada, y

-exámenes especiales en los casos necesarios.

Detecciòn temprana



POSSIBLE USHER SYNDROME 

CASE ->

CONFIRM THE CLINICAL DIAGNOSIS
– OTHER CLINICAL TESTS

– FAMILY EXAMINATION

– MORE COMPLETE PEDIGREE 
– MOLECULAR  EXAMS

• MEDICAL RECOMENDATIONS
• MEDICAL  CONSULTATIONS
• REHABILITATION
• GENETIC COUNSELING
• AND TREATMENT (?)



AUDIOMETRIC 
PATTERN

VESTIBULAR TEST



ERG

VISUAL  FIELDS



Fundoscopy Pictures & 
Angiography

OCT





DEFINICIÓN

• El Síndrome de Usher: 

ENFERMEDAD GENETICA Y 

HEREDITARIA, caracterizada por 

sordera congénita neurosensorial, 

disfunción vestibular y Retinosis

Pigmentaria progresiva (RP).

• RP: DEGENERACION DE LA 

RETINA, GENETICA, HEREDITARIA 

Y PROGRESIVA 



HETEROGENEIDAD GENETICA

VARIABILIDAD CLINICA USH:

3 TIPOS:

Severidad

Edad de Aparición                 Pérdida 

Auditiva    

Progresión

Grado de compromiso Vestibular

Todos desarrollan RP progresiva



¿CUÁLES SON LOS SÍNTOMAS DEL 

SIND DE USHER?

• Alteraciones audiológicas 
CONGENITAS (Sord NS bilateral) y 
Anom vestibulares

• Alteraciones visuales (Nictalopia, 
Dism campo visual, baja vision, miopia)

• Ocasional... Alteraciones 
Psiquiátricas y Neurológicas



Sindrome de USHER

• PRIMERA CAUSA de sordo-

ceguera a nivel mundial 

• Seguido de Rubeola Congenita 

• Se ha identificado en todo el 

mundo y no es infrecuente en 

Colombia



MAS SOBRE EL SÍNDROME DE 

USHER

• Enfermedad genética que fue
descrita por el oftalmologo
britanico, Dr. Charles Usher, en
1914 y por eso lleva su nombre.

• Presenta un patrón de herencia
“Autosómico Recesivo”



HERENCIA AUTOSOMICA 

RECESIVA



¿ENTONCES LA ENFERMEDAD TIENE 

VARIAS CLASES?

Tipo 

Clínico

Pérdida 

Auditiva

Función 

Vestibular

Alteración  

Retiniana

I

(USH1)

Sordera

Congénita y 

Profunda, No 

progresiva

Disfunción 

Congénita  y

severa

Prepuberal

II

(USH2)

Congénita, 

de moderada 

a severa.

No 

Progresiva

Normal

Adolescencia 

temprana

Adolescencia tardía

III

(USH3)

Congénita,

Progresiva

Variable Adolescencia



Preliminary clinical results
• The audiometric tests were 

variable between types, but 
not in subtypes

• Not enough number of  
typing families to compare 
subtypes.

• Minimal Audiometric 
variability in the same 
family.

• Similar RP phenotype in 
same subtypes.



OCULAR EVALUATION IN DEAF 
POPULATION

 Frecuencia Porcentaje 

Anormal 668 27.5 

Normal 1751 72.2 

No determinado 6 0.2 

Total 2425 100.0 

 



Audiometric Tests among blind
population

 Frecuencia Porcentaje 

Anormal 97 5.0 

Normal 1790 93.2 

No determinado 34 1.8 

Total 1921 100.0 

 
HEARING ABNORMALITIES IN R.P. INDIVIDUALS: 55%



Frecuencia de S de Usher

EN COLOMBIA

• La frecuencia del Síndrome de 
Usher ha sido estimada en 
3,2/100.000 habitantes en 
Colombia, 

• constituyendo el 9,6% de la 
población sorda y el 10% de la 
población  ciega.



¿TODOS LOS AFECTADOS CON 

SÍNDROME DE USHER PRESENTAN LA 

MISMA CLASE DE SORDERA?

El tipo de perdida auditiva varía según la
severidad y esto, se clasifica de la siguiente
manera:

• Para promedios entre 20 y 40 dB., hablamos de
pérdidas leves.

• Entre 40 y 60 dB., de pérdidas moderadas.

• Entre 60 y 90 dB., de pérdidas severas

• Promedios mayores de 90 dB., de sorderas
profundas.



¿TODAS LAS FORMAS DE LA 

ENFERMEDAD SON IGUALES?

• No. 

• Se sabe que cada uno de los tres 

tipos es causado por mutaciones en 

un gen diferente, localizado en 

distinto cromosoma cada cual. 

• Por lo mismo, las características 

clínicas de cada uno no son iguales.



EN LA BUSQUEDA DEL SIND USHER 

Y LA R.P.

• Diagnostico

clinico
y 

• Tamizaje-> 
Busqueda  
poblacional



CALIDAD DE VIDA EN USHER







Making Solutions• Usher Syndrome 
in Colombia:
FINAL REPORT

• 10% among deaf 

population

• 9.5% among blind 

population

Genetic Counseling



• RESONANCIA NUCLEAR MAGNETICA CEREBRAL -> Anormal  
EN  USHER TIPO 1 & 2



..... Y DE PSIQUIATRIA QUE???

•Desorden Depresivo 

•Enfermedad afectiva Bipolar

•Y hasta ESQUIZOFRENIA 



TIPO 

CLINICO

SUBTIPO

GENETICO

LOCALIZ. 

GENOMICA

GEN PROTEINA 

PRODUCIDA

TIPO I

1) USH1A

2) USH1B

3) USH1C

4) USH1D

5) USH1E

6) USH1F   

14q32

11q13.5

11p15.1

10q21-q22

21q

10q

Desconocido

MYO7A

USH1C

CDH23

Desconocido

PCDH15

Miosina VIIA

Harmonina

Otocadherina

Protocadherina

TIPO II 1) USH2A

2) USH2B

3) USH2C

1q41

3p

5q11

USH2A

Desconocido

Desconocido

Usherina

TIPO III 1) USH3 3q21-q25 USH3 USH3

¿YA SE CONOCEN LOS GENES 

IMPLICADOS EN EL SÍNDROME?



DIAGNOSTICO 

GENETICO-> 

DNA



Communication in Genetics - Medicine





GUIA ANTICIPATORIA ENFOQUE-ESTUDIO 

SÍND. USHER y  RP

Deben realizarse las siguientes valoraciones:

1-Oftalmológica y Optométrica

2-Audiológica y Vestibular

3-Genética, personal y familiar

4-Interconsulta: otras especialidades

5-Valoración psicológica, personal y familiar

6- - Asesoría Genética

TODO SORDO-> EX. VISUAL

TODO CIEGO-> EX. AUDITIVO



CONTESTANDO PREGUNTAS 
SIND DE USHER Y R.P.

1. RP: CIEGO TOTAL?

2. DETENER LA PROGRESION?

3. MEJOR REACCION ANTE LA ENFERMEDAD?

4. ESPECTATIVAS FUTURAS.. ?QUE ESPERAR?

5. MANEJO FAMILIAR? -SOCIAL? -LABORAL?

6. MEJOR ASESORIA GENETICA?

7. COMO COMUNICAR EL DIAGNOSTICO?

8. TRATAMIENTO??
CIRUGIA, CELS MADRE, BIONICA, TERAPIA GENICA, 

DIETA.. NUTRICION ESPECIAL:antioxidantes??



PROPUESTA DE LO QUE SE 
DEBERIA TENER EN CUENTA..

Diagnostico y acompañamiento
(RP y SIND USHER)

Según nuestra experiencia durante 25 años  



SCREENING PROGRAM FOR USHER 
SYNDROME IN COLOMBIA

CITIES FAMILIES

TYPE I TYPE II ATYPICAL TOTAL

BOGOTÁ 12 18 4 34

CUNDINAMARCA 1 1 0 2

CARTAGENA 4 2 0 6

SANTA MARTA 1 0 0 1

BARRANQUILLA 5 0 0 5

CALI 3 0 0 3

MEDELLIN 6 1 0 7

BUCARAMANGA 4 0 0 4

CUCUTA 6 0 0 6

BOYACA 1 0 0 1

ARMENIA 1 0 0 1

MANIZALES 0 1 0 1

CALDAS 1 0 0 1

CORDOBA 0 1 0 1



SCREENING PROGRAM FOR USHER 
SYNDROME IN COLOMBIA

USH No.FAMILIES

No. 

AFFECTED

USH1 45 69

USH2 24 44

ATYPICAL (?) 4 17

TOTAL 73 130



TYPE

FAMILY 

CODE

LINKED TO LOD SCORE

Zmax

MUTATION

TYPE I 4USH USH1B 

USH1C

2,79

3,25

Not identified

5USH USH1B 3,31 Heterozygote IVS42-26insTTGAG Myo7A

10USH USH1B 3,78 R634X (CGA-TGA) 16 exon, Myo7A gene

29USH USH1B 4,04 Not identified

TYPE 

II 

2USH USH2A 1,33 2299delG, Usherin gene

19USH USH2A 3,75 Not identified

26USH USH2A 3,59 Not identified

28USH USH2A 3,44 Heterozygote 2299delG, USH2A gene

32USH USH2A 3,06 2299delG, USH2A gene

34USH USH2A 3,02 2299delG, USH2A gene

Table 3. Genetic linkage and sequencing analysis results
In 10 families.



Secreto-> TRABAJO EN EQUIPO:

Medico y paramedico

¿Cuál sera el 
futuro de las 
personas y 
familias 
afectadas de RP 
o de Síndrome 
de Usher?
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