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USHER SYNDR ME

COALITION

CONNECTING THE GLOBAL USHER COMMUNITY

BASADO EN LA CIENCIA: agosto de 2024

Accede a los archivos en inglés | Acceder al PDF en espafiol

Conferencia de Conexiones de USH | 19 y 20 de julio, Rochester, Nueva York + en linea

Organizado en colaboracion con el Instituto Técnico Nacional para Sordos

Todavia sentimos mucha gratitud y alegria después de la Conferencia de Conexiones USH2024. Pronto
compartiremos grabaciones de presentaciones, transcripciones, fotografias y mas de este evento:

la reunion mas grande de la comunidad Usher hasta la fecha.

Nos esforzamos continuamente por ampliar y mejorar la Conferencia USH
Connections. Si asistid, comparta sus comentarios sobre la Conferencia de
Conexiones #USH2024 aqui: Encuesta posterior al evento USH2024

Programa de recopilacion de datos sobre el sindrome de Usher (USH DCP)

Ahora es un buen momento para asegurarse de estar en USH Trusty USHDCP,______
Una vez que se haya registrado en el DCP de USH, jasegurese de completar la encuesta de

diagnéstico! Estamos intentando conseguir 80 nuevos registros antes de fin de mes para poder

compartir mas datos como este:


https://www.usher-syndrome.org/sign-up/
https://rare-x.org/ushersyndrome/
https://www.usher-syndrome.org/resources/grounded-in-science.html
https://whova.com/portal/survey/ushco_202407/37086/?token=fbe84e862050234df8236fa68482500943763580e1efdc4e4b552d21126c3e83
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Usher syndrome types represented in RARE-X Dataset Usher syndrome type 1: Genetic Causes .
(49 respondents to Dx survey) Y v UShg[ synfir(():me s ADGRV1
enetic Causes
Type 3
> “ |
@ = MYO7A(USH1B) u PCOH1S (USH1F) USH1C(USH1C)

= ADGRV1 (USH2C) Ushertype 2, unknown subtype = USH2A(USH24)

chertipe 1 wUthertpe2  mUshertyped = Unknowntype

Para obtener asistencia adicional para registrarse en USH DCP, complete este formulario.

CORRE POR EL SINDROME DE USHER

jEstamos orgullosos de anunciar que somos un socio benéfico del Marine Corps Marathon, que tendra lugar
el domingo 27 de octubre cerca del Pentagono en Arlington, Virginia!

¢ Esperas correr “El Maraton del Pueblo” o conoces a alguien que quiera correr y necesite un dorsal? j25
corredores pueden reclamar sus dorsales y recaudar fondos para la Coalicion del Sindrome de Usher!

Registrate aqui o envie un correo electrénico a Sarah Jordan scjord00@gmail.com ¢on cualquier pregunta!

La fecha limite para inscribirse es el 31 de agosto.

¢Se ha unido a la Discord de la Coalicién sobre el Sindrome de Usher? ; Servidor comunitario? Es un lugar
seguro para que la comunidad se conecte entre si. Unete aqui: https://discord.gg/czwHGaDu7W

Sepul Bio: Avances en terapias transformadoras de ARN para personas heredadas

Enfermedades de la retina

Sepul Bio's El equipo esta entusiasmado de continuar el trabajo realizado en ProQR en el
desarrollo de Ultevursen para el tratamiento potencial de la retinitis pigmentosa (RP) debido a mutaciones en el

exon 13 del gen USH2A.

A partir de diciembre de 2023, Sepul Bio, una nueva e innovadora unidad de negocio de Laboratoires
Théa, se ha hecho cargo del desarrollo clinico de Sepofarsen para el tratamiento de la amaurosis congénita
de Leber tipo 10 y de Ultevursen para el tratamiento de la retinosis pigmentaria mediada por USH2A.

Este afio sera un afio fundamental a medida que se establezca el equipo de Sepul Bio.


https://register.hakuapp.com/?event=fe856b03d02aff161478&promoter_name=coalition-for-usher-syndrome-research-inc&registration_type=application&pro=16497
mailto:scjord00@gmail.com
https://discord.gg/Bj8CWqEXhQ
https://discord.gg/czwHGaDu7W
https://forms.gle/7BQdVVvDUKNJZyAR9
https://sepulbio.com/
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El equipo, una vez establecido, comenzara el trabajo regulatorio, clinico y operativo con sitios de todo

el mundo. Estos sitios aun no se han determinado y tardaran un tiempo en estar operativos. Sepul

Bio se comunicara con la comunidad una vez que esté en condiciones de guiar a los futuros participantes
motivados del ensayo clinico a los centros clinicos adecuados. El equipo de Sepul Bio, en particular
Andrew Bolan, Director de Defensa del Paciente, quien pas6 de ProQR vy sigue siendo el hilo

conductor de este trabajo, actualizara a las personas y familias interesadas relacionadas con USH2A
una vez que hayan logrado mayores avances. Las personas interesadas pueden enviar consultas a

contact@sepulbio.com y Andy se comunicara contigo directamente.

Ultevursen (anteriormente QR-421a) es una terapia de ARN en investigacion que tiene como
objetivo restaurar la vision en personas con sindrome de Usher y retinitis pigmentosa, o RP, debido a
mutaciones en una parte especifica del gen USH2A, llamada ex6n 13. Si estd interesado , se
recomienda concertar una cita con su IRD o especialista en oftalmologia para asegurarse de

que todas sus pruebas y tramites estén al dia. También se recomienda consultar con su

especialista sobre la elegibilidad debido a la especificidad de Ultevursen.

Hablando sobre el desarrollo futuro de Sepofarsen y Ultevursen, Jean-Frédéric Chibret,

presidente del grupo Théa, destaco: “Durante casi 30 afios, Théa se ha comprometido a llevar al mercado
la gama mas moderna y diversa de productos oftalmicos innovadores para obtener los beneficios de los
oftalmdlogos y de los pacientes. Estamos muy entusiasmados de continuar el desarrollo de

Sepofarsen y Ultevursen para los pacientes. Estos dos programas pueden brindar esperanza a los
pacientes que padecen enfermedades de la retina que provocan ceguera. Esperamos devolver

estos activos a la clinica”.

Consulte nuestra pagina de Investigacion actual sobre USH especifica_para el subtipo de USH
asi como enfoques terapéuticos independientes de genes.

Ver investigaciones actuales de USH

Plazo ampliado para restaurar la funcién del oido interno mediante
terapia génica en el modelo preclinico Usher1G


https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/treating-usher-syndrome-current-research.html
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/gene-independent.html
mailto:contact@sepulbio.com
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/treating-usher-syndrome-current-research.html
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9 de enero de 2024: La investigacion terapéutica comienza con la prueba de nuevas terapias en
modelos de laboratorio de la enfermedad antes de pasar a ensayos en humanos. Sin embargo,
traducir el éxito de modelos (células o animales) a humanos es un desafio porque desarrollan

funciones y sintomas a diferentes ritmos.

Recientemente, un equipo de investigadores en Paris, Francia, desarrollé con éxito una terapia

génica viral adenoasociada (AAV) que restaurd la funcién del oido interno en ratones adultos USH1G
cuando el tratamiento se administré justo después del nacimiento. Sin embargo, dado que todos los
ratones nacen sordos y solo comienzan a oir alrededor de la segunda semana de vida, mientras que
los humanos desarrollan la audicién en el Utero alrededor de la semana 19 de embarazo, se
desconocia si el tratamiento después del nacimiento en humanos (como se hizo en el modelo de

ratén) , trabajaria para restaurar la audicion. Para abordar esta brecha, el equipo amplié la ventana de
tratamiento para sus ratones USH1G. Su investigacion reveld que la terapia génica podria administrarse
hasta nueve dias adicionales, yendo mas alla de la etapa neonatal del ratdn, manteniendo su eficacia.

Esto sugiere que puede ser posible la administracion de esta terapia génica a humanos recién nacidos

con USH1G en lugar de hacerlo en el Utero.
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“Extended timeframe for
restoring inner ear

A medida que las pruebas genéticas se
vuelven mas comunes en el diagnéstico de Usher,
los recién nacidos con USH1G pueden tener la

oportunidad de recibir una terapia génica poco

function through gene _
therapy in UsherlG : después del nacimiento, lo que podria conducir
preclinical model”

a una mejora de la funcién vestibular y de la audicion.

LEER ARTICULO

Para obtener mas noticias cientificas, consulte nuestra pagina de Noticias cientificas, organizados

por enfoque de tratamiento y tipo de sindrome de Usher.

DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La Coalicién sobre el Sindrome de Usher no brinda asesoramiento médico ni promueve
métodos de tratamiento. USH Science News tiene como objetivo ayudar a resumir literatura mas compleja para que la

comunidad la utilice a su propia discrecion.


https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/all-archived-science-news.html/article/2024/01/09/extended-timeframe-for-restoring-inner-ear-function-through-gene-therapy-in-usher1g-preclinical-model
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/
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Asistir por primera vez a la Conferencia Conexiones USH de la Coalicién sobre el Sindrome de
Usher puede evocar una amplia gama de emociones. Los participantes pueden sentirse
esperanzados al conectarse con otras personas que comparten la experiencia de vivir con el
sindrome de Usher y conocer los avances en la investigacién y el desarrollo de tratamientos.
Puede haber una profunda sensacioén de alivio al encontrar una comunidad donde las
experiencias compartidas ayuden a aliviar los sentimientos de aislamiento. Muchos pueden
sentirse fortalecidos al descubrir recursos de promocion y estrategias de aprendizaje

para manejar el sindrome de Usher, fomentando una sensacion de control. Escuchar historias de
éxito y ser testigo de la resiliencia dentro de la comunidad puede ser increiblemente

inspirador. La atmésfera de apoyo proporciona comodidad y tranquilidad. Sin embargo, la gran
cantidad de informacion y nuevas experiencias también puede resultar abrumadora. En ultima
instancia, los participantes pueden irse con un profundo sentimiento de gratitud por la
oportunidad de conectarse, aprender y compartir, sintiéndose alentados por la dedicacion

de investigadores, defensores y otras personas comprometidas con mejorar las vidas de las personas con sindrome de

A muchas personas, cuando reciben un diagnéstico de sindrome de Usher, se les dice que es
posible que nunca conozcan a nadie como ellos. Sin embargo, la Conferencia USH Connections
desafia estas expectativas y reliine a una comunidad vibrante y diversa. En la conferencia,

los participantes conocen a otras personas que han vivido con su diagnostico durante toda su
vida, asi como a aquellos que se han enterado recientemente. Se encuentran con individuos que
utilizan bastones blancos, perros guia, guias videntes, co-navegadores, lenguaje hablado,
lenguaje de sefias, lenguaje de sefas tactil, protactil y mas. La conferencia ejemplifica

la verdadera accesibilidad, mostrando la amplia gama de experiencias y métodos de

comunicacion dentro de la comunidad del sindrome de Usher.

Puede ser increiblemente enriquecedor conectarse con otras personas que realmente entienden
su experiencia, que "la entienden". Al mismo tiempo, puede plantear preguntas sobre el futuro,
como: " Cémo sera mi vida?" o "; Qué puedo hacer ahora si alin no hay tratamientos
disponibles?" Las experiencias de alguien culturalmente sordo o sordociego pueden diferir

de las de aquellos a quienes se les ha animado a utilizar el lenguaje hablado. Sin embargo,
todos compartimos el objetivo comun de buscar conexion y comunidad, que es lo que hace

que estas conferencias sean tan significativas.

Nos sentimos un poco tristes después de la conferencia y deseariamos poder seguir con nuestra
familia USH. Nos gustaria aprovechar este tiempo para recordarle todos los recursos de salud

mental en nuestro sitio web: Recursos de salud mental. Encontrara diferentes formas de

conectarse con la comunidad, recursos especificos de apoyo a la salud mental,

presentaciones y nuestros anteriores “Boletines Grounded in Science”.


https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
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Compartimos investigaciones y literatura revisada por pares que ofrecen informacién sobre el

bienestar: la ciencia detras de mantenerse firme. Complete esta encuesta para solicitar un tema.

Consulte nuestra pagina web de Recursos de salud mental

DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La informacion y los recursos de este sitio web se proporcionan con fines educativos.

e informativos Unicamente y no proporcionan asesoramiento médico o de tratamiento.

Truco del dia para USH Life

info@usher-syndrome-org

Auracast
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https://www.bluetooth.com/auracast/
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
mailto:info@usher-syndrome.org?subject=USH%20Life%20Hack
https://forms.gle/VUPzsbLY4Ffa93C3A

