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Este mes, nos complace lanzar Genes Raros, una nueva campana de la Coalicion del Sindrome de
Usher que redefine la narrativa sobre el sindrome de Usher. Con raices en los cambios genéticos
poco frecuentes que conectan a nuestra comunidad global, Genes Raros celebra la fuerza, la
resiliencia y la conexion de quienes viven con el sindrome de Usher. Genes Raros une a nuestra

comunidad global.

La campafia Genes Raros trasciende el modelo médico , centrado en el diagndstico y tratamiento de
enfermedades, y adopta el modelo social, que busca como una sociedad mas inclusiva y accesible.
Destaca el poder de la comunidad y el empoderamiento, mostrando lo que es posible incluso en

un mundo que no siempre esta disefiado para nosotros.

Llevamos mucho tiempo trabajando para que las noticias cientificas sean accesibles con

un lenguaje claro y sencillo, porque creemos que todos deberian poder comprender e
interactuar con la ciencia que afecta sus vidas. Ahora, con Rare Genes, reforzamos nuestra
serie de educacion cientifica para ofrecer contenido aiin mas atractivo y comprensible a

nuestra comunidad. jEstén atentos a las proximas novedades!

Ocugen, Inc., esta trabajando en un nuevo tratamiento potencial para la retinosis pigmentaria
(RP), una enfermedad ocular que causa pérdida de visién con el tiempo. Su terapia génica,

0OCU400, es un posible tratamiento de una sola dosis que se esta estudiando en el ensayo liMeliGhT.


https://ocugen.com/
https://www.usher-syndrome.org/resources/grounded-in-science.html
https://www.usher-syndrome.org/resources/grounded-in-science.html
https://bloomerang-bee.s3.amazonaws.com/images/clapton_cysx6cjdvalm_us_west_2_rds_amazonaws_com_ushersyndromecoalition/GIS%20marzo%202025%20es.pdf

Machine Translated by Google

Tras resultados prometedores en los primeros estudios (Fase 1/2), ahora se encuentran en la Fase 3, el ltimo
paso antes de que la compafiia pueda solicitar la aprobacion de la Administracion de Alimentos y Medicamentos

de Estados Unidos (FDA).

Por lo general, las personas solo pueden probar nuevos tratamientos participando en un ensayo clinico o
esperando hasta que el tratamiento esté completamente aprobado, lo que puede tardar afios. El ensayo liMeliGhT
se disefd inicialmente solo para personas con RP causada por una mutacion en el gen RHO .

A través del Programa de Acceso Ampliado (EAP), la FDA permite a Ocugen administrar OCU400 a un

maximo de 75 personas con RP, independientemente de sus alteraciones genéticas. Para ser elegibles,

los pacientes deben conservar algunos fotorreceptores sanos, incluso si se encuentran en etapas avanzadas

de RP.

Lo que esto significa para el sindrome de Usher: Dado que la RP es parte del sindrome de Usher, este
programa significa que todas las personas de 18 afios 0 mas pueden ser consideradas para la terapia

genética OCU400 siempre que cumplan con las condiciones necesarias.
lea el comunicada de prensa de QOcuigen

Ver |a pAgina de ensayos clinicos de OCU40Q-

Consulte nuestra pagina de investigacion actual de USH especifica para el suhbtipa de LISH asi como
enfoques terapéuticos independientes de losgenes

Ver la investigacion actual de USH

Los ensayos clinicos necesitan participantes. Asegurémonos de contar con un grupo
sélido de participantes potenciales cuando los investigadores estén listos. Unase hoy
mismo a USH Trust para el futuro de USH.

Unase al USH Trust

A finales de 2024, lanzamos nuestra nueva campafna de Educacién Cientifica en redes sociales para simplificar
y explicar la ciencia detras de este complejo trastorno genético que afecta a nuestra comunidad. El mes
pasado, presentamos una nueva serie sobre Terapias Génicas: qué son, como funcionan y cémo

se administran a los pacientes. Nuestra comunidad mostré mucho interés. Para quienes no estan

en redes sociales, queriamos compartirla aqui.


https://www.globenewswire.com/news-release/2024/08/05/2924159/0/en/Ocugen-Inc-Announces-FDA-Approval-of-Expanded-Access-Program-for-Patients-with-Retinitis-Pigmentosa.html?utm_source=chatgpt.com
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06574997?term=OCU400&rank=1
https://www.usher-syndrome.org/research/progress.html
https://www.usher-syndrome.org/research/gene-independent.html
https://www.usher-syndrome.org/research/progress.html
https://www.usher-syndrome.org/sign-up/
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Terapias génicas para el sindrome de Usher y la RP: Los cientificos estan
logrando avances extraordinarios con la terapia génica para tratar enfermedades oculares hereditarias como
el sindrome de Usher y la retinosis pigmentaria. Este mes, exploraremos la terapia génica: qué es, como

funciona y cdmo se administra a los pacientes.

Los genes son fragmentos de ADN que actian como manuales de instrucciones para las células.
Indican a las células cémo producir proteinas, las cuales ayudan al funcionamiento de diferentes partes del
cuerpo. En el sindrome de Usher, genes especificos presentan mutaciones o cambios que impiden que el

cuerpo produzca las proteinas necesarias para la audicion y la vision.

Las personas con sindrome de Usher generalmente tienen mutaciones en ambas copias de un gen.

Estas mutaciones pueden crear una proteina defectuosa que no funciona o impedir que el cuerpo la
produzca por completo. Dado que estas proteinas son importantes para la visién, su ausencia provoca que
las células sensibles a la luz del ojo (fotorreceptores) se deterioren con el tiempo, lo que provoca pérdida de

vision.
La terapia génica es una forma de ayudar a las células a producir de nuevo estas importantes proteinas.

Existen dos tipos principales:

1. Edicion genética: corrige una o ambas mutaciones en el gen del paciente.

2. Reemplazo de genes: agrega una copia nueva y saludable del gen.

Siguiente en la serie: Terapias genéticas: ;,Cémo las hacemos llegar a la retina?

Consulte la serie de blogs sobre terapias genéticas

DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La Coalicion del Sindrome de Usher no brinda asesoramiento médico ni promueve
métodos de tratamiento. USH Science News tiene como objetivo ayudar a resumir métodos mas complejos.
Literatura para que la comunidad la use a su propia discrecion. Como siempre, consulte con su

proveedor de atencién médica de confianza si tiene preguntas o inquietudes sobre su situacion.

Para mas noticias cientificas, consulte nuestra pagina de Noticias Cientificas, organizado por enfoque de

tratamiento y tipo de sindrome de Usher.

Por Becca Brown, LCMHCA, Embajadora de USH de Carolina del Norte


https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/ush-blog.html/article/2025/03/07/gene-based-therapies-for-usher-syndrome-and-retinitis-pigmentosa-rp-
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/ush-blog.html/article/2025/03/14/gene-therapies-how-do-we-deliver-them-to-the-retina-
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La interseccion entre discapacidad, identidad y salud mental es algo muy importante para mi. Como
profesional de salud mental, trabajo con una poblacién diversa, centrandome en la discapacidad,
incluyendo la neurodiversidad, la pérdida sensorial, la discapacidad intelectual y las enfermedades
cronicas. Antes de ser terapeuta, trabajé en el ambito residencial para personas con

discapacidad del desarrollo. Obtuve una maestria en Estudios sobre Discapacidad en Nueva York
durante una época en la que me identificaba como persona con dificultades auditivas.
Aproximadamente un afio antes de volver a la universidad para convertirme en terapeuta de salud
mental, me enteré de que tenia sindrome de Usher 2a. Tras descubrir esta nueva faceta de mi

mismo, de repente me vi enfrentado a una nueva identidad y al significado de la discapacidad tal como

se manifiesta en mi vida.

Mi propia experiencia con la terapia me ha ayudado a comprender qué significa defenderme;
cuando revelar mi situacion y como desentrafiar los sentimientos de verglienza, impulsados por

mi propia internalizacion del capacitismo. En pocas palabras, el capacitismo internalizado se
produce cuando las personas con discapacidad perciben e internalizan las opiniones negativas

de la sociedad sobre la discapacidad. Esto puede generar intensos sentimientos de vergienza,

baja autoestima y desesperanza (Johannsdottir et al., 2022). Estos problemas de salud mental
pueden llevar a las personas a temer pedir ayuda o a cambios en los apoyos del entorno, miedo a la
revelacion o al enmascaramiento (Kidwell et al., 2023). Mi propia experiencia, no solo lidiando con

la pérdida auditiva, sino también con la pérdida afiadida de la informacién visual, me ha puesto en
varias situaciones en las que no solo quiero pedir ayuda, sino que NECESITO pedirla.

He aprendido a defenderme no con grandilocuencia, sino pidiendo lo que necesito, como: "Oye,
cuando vayamos a ese concierto, ¢podrias ayudarme a orientarme?". O mientras jugamos a las cartas:

"¢ Podriamos encender las luces?".

Los sentimientos de duelo y pérdida al procesar este diagndstico son constantes. La aceptacion puede
Ser una consecuencia; sin embargo, reconocer la pérdida y el cambio puede ayudar a desarrollar
resiliencia, perseverancia y fortaleza. Buscar un terapeuta de salud mental con experiencia en
discapacidad puede cambiar la vida. Ademas, es fundamental conectar con otras personas que

estan pasando por lo mismo; he estado muy agradecida por mi propia conexion con otras madres

con sindrome de Usher. Existen varios grupos de apoyo en plataformas como Facebook y Discord.
Saber que no estas sola y que otras personas pueden solidarizarse con la pérdida, la tristeza

y las pequefas victorias constantes puede ser monumental.

Becca vive en Carolina del Norte con su pareja y sus dos hijos. Le gusta trabajar en el jardin, correr y

bailar hula hula. Tiene una consulta privada llamada Vital Minds Counseling and Services PLLC.
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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.
y con fines informativos Unicamente y no brindan asesoramiento médico ni terapéutico. Consulte
nuestra pagina de recursos de salud mental en nuestro sitio web. Como siempre, consulta con tu profesional de confianza.

proveedor de atencion médica si tiene preguntas o inquietudes sobre su situacion.

¢ Te has unido al Discord de la Coalicién del Sindrome de Usher? ; Servidor comunitario?
Es un lugar seguro para que la comunidad se conecte entre si. Unete.

aqui: hitps://discord.ga/czwHGaDu7W

Consejo de USH

info@usher-syndrome.org

lampara de mesa portatil
e inalambrica

Hay muchas opciones para elegir.
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https://www.amazon.com/Yogaret-Rechargeable-Cordless-Restaurant-Waterproof/dp/B0D5Y887YP?source=ps-sl-shoppingads-lpcontext&ref_=fplfs&smid=A1MP2QMTZDYYZ4&gPromoCode=2323961276500173250&gQT=1&th=1
https://www.amazon.com/s?k=portable+indoor+outdoor+table+lamp&i=tools&crid=YM1NZPAHGTCL&sprefix=portable+indoor+outdoor+table+lamp%2Ctools%2C74&ref=nb_sb_noss
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
https://u3655239.ct.sendgrid.net/ls/click?upn=u001.7FJg2sNQaJXLX8ZpISHOZpCRypf69ZbrqUvYMt2Z1zBwfWaM5SpbfjA75tUSp-2FjdirKZ4Enbiy2esKj-2F7EQlYQ-3D-3DiIuU_zUSu-2BrWbiwp74-2BaQW0RCUjiIkwWPiLv28cOOjO0veO2A5AbXDchb9V6jN91rL7ILb-2FbGUxQPyOwe2ukrvsMJEhWy5R2i38NXoHbi1OyLWewc7FYzrGR3CDAwQaal8N7MDQl6uMO5i7Uv8eTDuCikMUSI9Z9j-2FBT-2FW3wEG0LqwKGi9rZVW7-2Fxv4-2FmZRFLh4u9FUxttfJCezC7YLnZTXxe-2FDUHX3halVaTqagfZq8DNywfDfP4APqs73sG-2FOFr4wFwR6DcfSMrv3O5C5jbTvhhsSfo4qLhjGgWJ7o4-2BVUDi5fgNhLsKc1zBkoSO2scWrOvr-2F0kET-2BGyHfaDj-2Bas6FrrW3fUDSKb-2F0fTHH5Hge5DZiW5sG7jgVShr785dkqrB2m
mailto:info@usher-syndrome.org?subject=USH%20Tips
https://www.cambridge.org/core/services/aop-cambridge-core/content/view/9C269F06C93A56FFB05CA990798B572A/S1754942622001018a.pdf/div-class-title-the-devil-you-know-versus-the-devil-you-don-t-disclosure-versus-masking-in-the-workplace-div.pdf
https://www.cambridge.org/core/services/aop-cambridge-core/content/view/9C269F06C93A56FFB05CA990798B572A/S1754942622001018a.pdf/div-class-title-the-devil-you-know-versus-the-devil-you-don-t-disclosure-versus-masking-in-the-workplace-div.pdf
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC9304167/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC9304167/
https://u3655239.ct.sendgrid.net/ls/click?upn=u001.7FJg2sNQaJXLX8ZpISHOZra3U-2FSc4wvNqOUSdVLyJd-2FDMBj3OP35qZZaTmNXot8D-2FkxJMXHMvLbwtnmiY1LmIA-3D-3DkFPZ_zUSu-2BrWbiwp74-2BaQW0RCUjiIkwWPiLv28cOOjO0veO2A5AbXDchb9V6jN91rL7ILb-2FbGUxQPyOwe2ukrvsMJEhWy5R2i38NXoHbi1OyLWewc7FYzrGR3CDAwQaal8N7MDQl6uMO5i7Uv8eTDuCikMUSI9Z9j-2FBT-2FW3wEG0LqwKGi9rZVW7-2Fxv4-2FmZRFLh4u9FUxttfJCezC7YLnZTXxe-2FDUHX3halVaTqagfZq8DNyx8kSZaZrqNQmOPTXDYwy9cJe4L1sPjE2bMT43wCv0TUXIHIxnH6pjA4I4temyOBKScWCfzXI8ikteMasMJkGzinHUtWs6qSE7rXAsKz-2Ba5kfAfVwaw4vubIuxaixESbFyfRSah-2BrWmTN-2BwewIuPhZQ
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