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El Dia de Raras las Enfermedades se en todo el mundo celebrael ultimo dia de febrero para
sensibilizar y generar cambios en favor de los 300 millones de personas que viven con una
enfermedad rara, sus familias y cuidadores.

El sindrome de Usher (USH) es una rara que enfermedadafecta a tres sentidos principales
del cuerpo: la vista, el oido y el equilibrio. Se calcula que afecta al menos a 25.000
personas en Estados Unidos y a mas de 400.000 en todo el mundo.

El Dia de Raras las Enfermedades pone de relieve el poder de la comunidad. Una
enfermedad rara unié a una comunidad mundial. Es el sindrome de Usher.

En este , insinuamos algo en el horizonte: Genes Raros. Haz clic aqui para ver nuestro post
sobre el Dia de las Enfermedades Raras, un adelanto de Genes Raros.

A nuestra increible comunidad: permaneced atentos, esto es para vosotros.

La N-acetilcisteina, o NAC, es un comprimido oral que la FDA aprobé inicialmente como
nuevo farmaco en 1963. Existen muchas aplicaciones diferentes para la NAC, y en 1978,
La NAC recibio la aprobacion para su uso en el tratamiento de la sobredosis . de TylenolEn
abril de 2024, la Universidad Johns Hopkins puso en marcha la fase 3 del NAC ensayo
clinico Attack, que estudia si el uso de NAC a largo plazo puede proteger y mantener el
cono
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fotorreceptores (la retina células de responsables de la vision de los colores y de agudeza
visual) para quienes padecen retinosis pigmentaria (RP).

Se espera que el ensayo de fase 3 de NAC Attack sea un estudio , de 45 mesescon los objetivos
de

inscribira a unos 438 pacientes en 30 centros de EE.UU., Canada, México y Europa. A los
participantes se les asignara aleatoriamente el tratamiento o un placebo. Si los receptores de
NAC muestran resultados prometedores a los 21 meses, el grupo placebo también empezara
a recibir el tratamiento.

Este estudio multicéntrico esta reclutando participantes. Si esta interesado en participar,
comunique su interés a su profesional sanitario o especialista en retina. Ellos confirmaran si
reune los requisitos para participar en el ensayo y le ayudaran con los pasos siguientes.

Puede obtener mas informacion sobre el ensayo de nuestra Conferencia USH Connections
2024 en este video. Susie Trotochaud, directora ejecutiva de la Fundacién Usher 2020 y
madre de dos niflos con sindrome de Usher, ofrece una visién general del

Ensayo .NAC Attack

La informacion oficial del ensayo puede consultarse aqui. Los

criterios de participacion pueden consultarse aqui.

¢Lo sabia? ;Sabia que el ensayo NAC Attack y algunos otros ensayos clinicos activos
también se denominan ensayos colectivos? Los ensayos colectivos son ensayos clinicos
en los que puede estudiarse conjuntamente mas de una poblacion de pacientes. En los
ensayos para tratamientos especificos de genes, sélo pueden participar pacientes con la
mutacion genética especifica de interés. En NAC Attack, cualquier individuo con RP
puede participar independientemente de la mutacién , genéticasiempre que cumpla los
demas criterios. Por lo tanto, esta capacidad de ampliar la poblacién de pacientes lo
convierte en un ensayo colectivo.

Eche un vistazo a nuestra pagina de Investigacion actual sobre USH, especifica para el
subtipo USH, asi como a los enfoques terapéuticos independientes de los genes.
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Ver la investigacion actual de USH

Los ensayos clinicos necesitan participantes. Asegurémonos de que
haya un grupo sélido de posibles participantes cuando los
investigadores estén preparados. Unase hoy al USH Trust por el
futuro de USH.

Unase a USH Trust

Navegando por el panorama : genético del sindrome de UsherUna evaluaciéon de
las asociaciones entre genes especificos y categorias de calidad de los resultados
del implante coclear

26 de febrero de 2024:

Los pacientes con sindrome de Usher, un trastorno genético que provoca deficiencias tanto
auditivas como visuales, dependen a menudo de herramientas de accesibilidad para
desenvolverse en la vida cotidiana. las soluciones habituales Entre se encuentran los para
las deficiencias auditivas audifonos y los implantes cocleares (IC). Los audifonos, que se
llevan dentro o detras de la oreja, amplifican y transmiten el sonido al oido interno. Sin
embargo, para las personas con pérdida auditiva severa o profunda, los audifonos pueden
ser insuficientes, por lo que los implantes cocleares son una mejor opcion.

Los implantes cocleares constan componentes: de dos un procesador de sonido externo,
parecido a un audifono retroauricular, y electrodos implantados quirirgicamente que
transmiten el sonido directamente del procesador al nervio auditivo, sin pasar por el oido
interno. Aunque son eficaces, los implantes cocleares son caros, cuestan entre 20.000 y
100.000 ddlares y requieren cirugia. Esto llevé a los investigadores del Departamento de
Audiologia del Hospital Universitario de Orebro (Suecia) a estudiar si determinados genes o
mutaciones genéticas podian predecir el éxito de los implantes .cocleares

En su estudio, que analizaba una base de datos de pacientes con sindrome de Usher con
mutaciones genéticas conocidas e implantes cocleares, los investigadores descubrieron que,
aunque la mayoria de las mutaciones genéticas relacionadas con Usher no se
correlacionaban con los resultados de la IC, dos genes si lo hacian. Los pacientes con
mutaciones éxito con los implantes cocleares, mientras que aquellos con mutaciones en
PCDH15 tendian a tener peores en el gen USH2A mostraban mayores tasas de resultados.


https://www.usher-syndrome.org/research/progress.html
https://www.usher-syndrome.org/sign-up/

Qué significa esto para el sindrome de Usher: Aunque utilizar unicamente las
mutaciones genéticas para predecir el éxito de un implante coclear es demasiado simplista
y no tiene en cuenta otras variables como la salud y la edad , la del pacientetécnica
quirurgica y el grado de pérdida auditiva, este estudio demuestra lo valiosa que puede ser la
informacién genética a la hora de crear planes de tratamiento personalizados para
pacientes con sindrome de Usher.

Leer el articulo

DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La Coalicion del Sindrome de Usher no proporciona
asesoramiento médico ni promueve métodos de tratamiento. USH Science News pretende ayudar a
resumir la literatura mas compleja para que la comunidad la utilice a su propia discrecion. Como
siempre, consulte con su profesional sanitario de confianza si tiene preguntas o dudas sobre su

situacion.

Para mas noticias , cientificasconsulte nuestra pagina de noticias cientificas,
organizadas por enfoque de tratamiento y tipo de sindrome de Usher.

Vivir con el sindrome de Usher presenta retos diarios, como Molly Watt comparte en
peroesta perspectiva de paciente publicada en MedJournal 360, también fomenta una
notable resiliencia. Diagnosticada con sindrome de Usher tipo 2A, Molly se enfrento a la
pérdida gradual de vision y audicion, una experiencia que podria haberle llevado faciimente
al aislamiento.

En lugar de ello, recurrié a la defensa, la tecnologia y el apoyo de la comunidad para
desenvolverse en la vida con confianza.

El viaje de Molly pone de relieve el poder de la adaptabilidad: aprender a utilizar la tecnologia
de apoyo, defender la accesibilidad y negarse a dejar que su diagnéstico defina sus limites.
Su historia es un testimonio de la perseverancia necesaria para superar los momentos de
incertidumbre y de la fortaleza necesaria para convertir los obstaculos en oportunidades.

Si te enfrentas a la vida con el sindrome de Usher, debes saber que la resiliencia ya forma
parte de tu historia. Apdyate en tu comunidad, explora las herramientas que te apoyan y
recuerda que no estas solo. Juntos, nos fortalecemos unos a otros, demostrando que la
perseverancia puede conducir al empoderamiento.

Visite nuestra pagina de Recursos de Salud Mental


https://www.usher-syndrome.org/research/science-news/all-archived-science-news.html/article/2024/02/26/navigating-the-usher-syndrome-genetic-landscape-an-evaluation-of-the-associations-between-specific-genes-and-quality-categories-of-cochlear-implant-outcomes
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/
https://medjournal360.com/ophthalmology/usher-syndrome-a-patient-perspective-with-molly-watt/
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html

DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La informacién y los recursos de este sitio web se facilitan
educativos e unicamente con finesinformativos y no proporcionan asesoramiento . médico ni sobre
tratamientosConsulte nuestra pagina de recursos de salud mental en nuestro sitio web. Como
siempre, consulte con su profesional sanitario de confianza si tiene preguntas o dudas sobre su

situacion.

Consejo USH

info@usher-syndrome.org

sitio web

tarjeta de identificacion personalizada

£ JoXinJo

Informacién de contacto USHER SYNDR' ME

*{{Nombre de organizacion}}*la COA I_ | T | O N

\>
\ng
*{{Direccion de organizacion}}*la -
*{{Teléfono de organizacion}}*la ~— U N RAVE I_I N G
*{{Sitio web de organizacion}}*la S~

\
*{Unsubscribe}}* -

A

\


https://www.facebook.com/UsherSyndromeCoalition
https://www.instagram.com/ushercoalition/
https://www.linkedin.com/company/usher-syndrome-coalition/
https://www.youtube.com/c/UsherSyndromeCoalition
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
mailto:info@usher-syndrome.org
https://hdsunflower.com/
https://hdsunflower.com/us/shop/personal-id-cards.html
https://www.usher-syndrome.org/research/progress.html

