Usheruv syndrom

Usher(v syndrom je dédi¢né onemocnéni, které se projevuje formou Uplné hluchoty od narozeni, stejné jako
progresivni slepota s vékem. Ztrata vidéni je spojena s pigmentovou retinitidou - je to proces pigmentové
degenerace ocni sitnice. Mnoho lidi s Usherovym syndromem ma vazné problémy s rovnovahou.

Koéd ICD-10 Epidemiologie Prostrednictvim vyzkumu Odstranit prokdzat, Zze Usher syndrom trpi asi 8%
dotazovanych neslysici déti (zkouSet ve vychovném Ustavu pro neslySici). Pigmentovana retinitida byla pozorovéna
u 6-10% pacientl s vrozenou hluchotou, kterd se naopak objevuje u asi 30% lidi s retinitis pigmentosa.

Predpoklada se, Zze se tato nemoc projevuje u priblizné 3-10 lidi ze 100 tisic po celém svété. To lze pozorovat u Zen
i muz{. Tento syndrom postihuje pfiblizné 5-6% svétové populace. Asi 10% vSech pripadd détské hluboké hluchoty
se vyskytuje kvili syndromu Usher | a také typu Il.

Ve Spojenych statech jsou nejbéznéjsi typy 1 a 2 typy. Spolecné predstavuji priblizné 90 az 95 procent vsech
pripadd Usherova syndromu u déti.

Pri¢iny Usherova syndromu Usher(v syndrom |, Il a také Ill ma autosomalini recesivni pri¢inu, ale typ IV je
povazovan za poruseni X chromozomu. Pfi¢iny tohoto syndromu slepoty a hluchoty nebyly dostatecné studovany.
Predpoklada se, ze lidé s touto chorobou jsou precitlivéli na slozky, které mohou poskodit strukturu DNA. S touto
chorobou mohou byt spojeny poruchy imunitniho systému, avSak v tomto pripadé neexistuje presny obraz
takového procesu.

V roce 1989 u pacientl s chorobou typu Il byly poprvé identifikovdny chromozomaini abnormality - v d@sledku toho
v budoucnu, mdze byt zpUlsob, jak izolovat geny, které vyvolavaji vyvoj syndromu. Kromé toho bude také mozné
tyto geny identifikovat od nosi¢l a vyvinout specialni genetické testy pred porodem.

Rizikové faktory Dédi¢nost syndromu nastava v pripadé, Ze oba rodi¢e jsou nemocni, to znamena, ze dédi¢nost je
recesivni typ. Dité mize také dédit onemocnéni v pripadé, ze jeho rodice jsou nositeli genu. Pokud oba rodi¢e mé
gen, pak pravdépodobnost narozeni jejich dité s timto syndromem je 1 az 4. Osoba, ktera ma pouze jednu syndrom
gen je povazovan za ndklad, ale nema priznaky onemocnéni. Dnes neni mozné urcit, zda ma ¢lovék gen pro toto
onemocnéni.

Pokud se dité narodi rodi¢@m, z nichz jeden ma zadny takovy gen, je pravdépodobné, ze zdédi syndrom je velmi
nizkd, ale dopravce bude jedinec¢ny.

Patogeneze Toto onemocnéni se povazuje za rodinnou anomalii genu, ktera se prendasi recesivné autozomalné.

Symptomy Usherova syndromu Symptomy Usherova syndromu jsou ztrata sluchu a vedle této patologické
akumulace pigmentovanych bunék v ocnich strukturach. Dale pacient vyvine degeneraci o¢ni sitnice, protoze
zacind zhorsovat vidéni a nésledné jej ztraci v nejtézsim pripadé.

Sensorineuralni ztrata sluchu je mirna nebo dokoncend a zpravidla neprechazi od narozeni. Ale retinitis pigmentosa
se maze zadit rozvijet v détstvi nebo pozdéji. Vysledky prlizkumu ukazaly, Ze ostrost centralniho vidéni mdze
pretrvavat po mnoho let, dokonce i kdyz se zhorsuje periferni vidéni (tato podminka se nazyva "tunelové vidéni").

Jednd se o hlavni projevy nemoci, které mohou byt nékdy doplnény jinymi poruchami - jako jsou psychdza a jiné
dusevni poruchy, problémy s vnitinim uchem a / nebo katarakty.

Formulare Béhem vyzkumu byly identifikovany 3 typy této choroby a také 4 formy - pomérné vzacné.

Typ | nemoc je charakterizovéna vrozenou Uplnou hluchotou, stejné jako poruchou rovnovéahy. Casto tyto déti
zacinaji chodit pouze ve véku 1,5 roku. ZhorSeni vidéni obvykle zacina 10 let a konecny vyvoj stavu nocni slepoty
zacind 20 let. U déti s timto typem onemocnéni se mlze vyvinout progresivni zhorseni periferniho vidéni.

S onemocnénim Typ Il existuje mirna nebo vrozena hluchota. Casto se v tomto pfipadé jiz nevyskytuje zhor3eni s
¢astecnou hluchotou. Pigmentova retinitida se zacina vyvijet kolem konce dospivajiciho obdobi nebo po 20 letech.
Vyvoj nocni slepoty obvykle zacind ve véku 29-31 let. Poruchy zrakové ostrosti v pripadé patologie typu Il v
podstaté postupuji mirné pomaleji nez u typu |.

Il nemoc je charakterizovdna progresivni ztratou sluchu, obvykle za¢ind béhem puberty, stejné jako postupny vznik
stejného obdobi (0 néco pozdéji nez hluchota), retinitis pigmentosa, ze se mize stat faktorem v rozvoji
progresivniho slepoty.

Projevy Typ IV Patologie se vétsinou vyskytuji u muzd. V tomto pripadé existuji také progresivni poruchy a ztrata
sluchu a zraku. Tato forma je velmi vzacna a obvykle mé charakter X chromozomd.

Diagnéza Usherova syndromu Diagnéza Usherova syndromu se provadi na zdkladé pacientovy kombinace nahlé
hluchoty a progresivni ztraty zraku.

Analyzy K detekci mutace mUze byt pfifazen specialni geneticky test.



Bylo nalezeno 11 genetickych lokust, které mohou zpUsobit vyvoj Usherova syndromu a identifikovaly devét gend,
které jsou prave pricinou této poruchy:

Typ 1: MYO7A, USH1C, Cdh23, Pcdhl15, SANS. Typ 2: ush2a, VLGR1, WHRN. Syndrom Ushira typu 3: USH3A. NIDCD
védci, spolec¢né s kolegy z univerzity v New Yorku a Izraeli identifikovaly mutaci ndzvem R245X Pcdh15 gen, coz je
velké procento typu 1 Usher syndromu mezi zidovského obyvatelstva.

Chcete-li se dozvédét o laboratofich, které provadéji klinické testy, navstivte https://genetests.org a vyhledanim
katalogu laboratorniho vyzkumu zadanim vyrazu "Usher(v syndrom".

Chcete-li se dozvédét o aktualnich klinickych studii, které zahrnuji genetické testovani Usher syndrom, navstivte
webové stranky a zadat vyhledavani https://clinicaltrials.gov ,,Usher syndrom* nebo ,genetické testovani Usher
syndrom.“

Instrumentalni diagnostika Existuje nékolik metod instrumentalni diagnostiky:

Zkoumani fundusu pro identifikaci pfitomnosti retin na sitnici, stejné jako zGzZenf sitnicovych cév;
Elektroretinogram, ktery umoznuje identifikovat poc¢atecni degenerativni abnormality v sitnici oka. Zobrazuje zanik
elektro-radiografickych cest; Elektronystagmogram (ENG) méri nedobrovolné pohyby o¢i, coz mize naznacdovat
pritomnost nerovnovahy Audiometrie, kterd urcuje pritomnost hluchoty a miru jeji zavaznosti.

Diferencidlni diagnostika Usherlv syndrom musi byt diferencovan s nékterymi podobnymi abnormalitami.

Hallgren syndrom, ve kterém je vrozena ztrata sluchu a progresivni ztrata zraku (jako jsou katarakty a nystagmus).
Mezi dalSi priznaky onemocnéni: ataxie, psychomotorické poruchy, psychéza a mentdini retardace.

Alstroma syndrom je dédi¢né onemocnéni, pri kterém je degenerace sitnice, ktera se ztraci v disledku centralniho
vidéni. Tento syndrom je spojen s problémem détské obezity. V tomto pripadé se diabetes mellitus a ztrata sluchu
zacinaji rozvijet po 10 letech.

Rubella u téhotné Zeny v prvnim trimestru mdze zpdlsobit rlizné abnormality ve vyvoji ditéte. Mezi disledky této
anomalie - ztrata sluchu, stejné jako (a) problémy se zrakem, a navic rliznych malformaci.

Komu se obréatit? Lécba Usherova syndromu Lécba Usherova syndromu je nyni nemozné. Lécba v tomto pripadé je
proto predevsim zpomalenim procesu poklesu vidéni a také kompenzaci ztraty sluchu. Mozna lé¢ba zahrnuje:

Pouziti skupiny vitamin A (nékteré o¢ni Iékari se domnivaji, Zze vysoké davky vitaminu A palmitdt mdze zpomalit, ale
nezastavi, progresi retinitis pigmentosa); Implantace specialnich elektronickych pristrojd do usi pacienta (sluchové
pristroje, kochleadrni implantaty. O¢ni |ékari doporucuji, aby vétsina dospélych pacientl s béZznych forem retinitis
pigmentosa pricemz denni 15000 IU (mezindrodnich jednotek) vitaminu A ve formé palmitatu pod dohledem.
Vzhledem k tomu, Ze se u lidi s syndromem Usher typu 1 se studie neucastni, vysoké davky vitaminu A se
nedoporucuji u této skupiny pacientl. Lidé, ktefi uvazuji o uzivani vitaminu A, by méli tuto moznost projednat s
lékarem. DalSi doporuceni tykajici se této moznosti IéCby zahrnuiji:

Zménite svou dietu tak, Ze do ni pfidate potraviny s vysokym obsahem vitaminu A. Zeny, které planuji t&éhotenstvi,
by mély prestat uzivat vysoké davky vitaminu A tfi mésice pred planovanym pocatkem kvali zvySenému riziku
vrozenych vad. Zeny, které jsou t&hotné, by mély pfestat uzivat vysoké davky vitaminu A kvili zvy$enému riziku
vrozenych vad. Je také dllezité prizplsobit toto dité socidlnimu zivotu. To vyzaduje pomoc pedagogt - defectologd,
stejné jako psychologl. V pripadé, Zze pacient zacal postupné snizovat vidéni, mél by ho naudit pouzivat znakovy
jazyk.

Prevence Prevenci tohoto onemocnéni je povazovéno za drzeni ve dvojicich s rodinnou anamnézou se lidé s
takovou diagndzou, poradenstvi a genetické testovani v planovaci fazi téhotenstvi.

Predpovéd pocasi Usherlv syndrom ma nepriznivou progndzu. Pole vyhledu a jeho zdvaznost se za¢nou zhorSovat
v obdobi 20-30 let u vétsiny pacientl s timto onemocnénim jakéhokoli typu. V nékterych pripadech dochazi k Gplné
dvojstranné ztraté zraku. Hluchota, ktera je vzdy pozorovana a hloupost, se velmi rychle rozviji az do Uplné
bilateralni ztraty sluchu.
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