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Mayo es el Mes de la Concientizacion sobre la Salud Mental. Es un momento para crear conciencia,

fomentar conversaciones abiertas y reducir el estigma que rodea la salud mental.

La Organizacion Mundial de la Salud define la salud mental como "un estado de bienestar en el que una
persona desarrolla sus propias capacidades, puede afrontar el estrés normal de la vida, puede trabajar

de forma productiva y fructifera, y es capaz de contribuir a su comunidad".

Los nifios y adultos que viven con el sindrome de Usher son personas dinamicas, activas y
que contribuyen a sus comunidades. Sin embargo, muchos de ustedes nos han comentado, a través de
sus preguntas, sus historias y sus inquietudes, que la pérdida de vision progresiva e

impredecible, caracteristica del sindrome de Usher, puede afectar significativamente su bienestar.

Aunque la investigacion publicada especificamente sobre el sindrome de Usher y la salud mental

sigue siendo limitada, sus experiencias dejan claro que esta es una parte importante de la vida.

con Usher.

En la Coalicion del Sindrome de Usher, queremos que sepas que no estas solo/a. Nos apasiona construir
y apoyar a la comunidad del Sindrome de Usher. Nos enfocamos igualmente en identificar y crear
recursos para ayudarte, al tiempo que reunimos a la comunidad de investigacion y a los expertos que

viven con el sindrome de Usher.

Nuestro sitio web Ofrece una lista cada vez mayor de recursos, que incluye conexiones con la comunidad,

presentaciones y mucho mas, compartidos con nosotros por la comunidad.

Unase a USH Trust para mantenerse al dia sobre ensayos clinicos y nuevos
criterios de participacidon. Registrese respondiendo diez preguntas breves.


https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
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%20April%202026%20es.pdf
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Unete a la Fundacién USH

jGrandes noticias para la comunidad del sindrome de Usher! jSe ha alcanzado un hito importante!
Gracias al apoyo de la Coalicion del Sindrome de Usher, el USH Trust y muchos miembros de

la comunidad, el estudio clinico LUNA de fase 2 esta finalizando el reclutamiento de participantes. Esto
significa que ya hay suficientes personas inscritas o que se inscribiran en los proximos meses, lo

que permite a Sepul Bio by Thea avanzar con la investigacion.

¢ Qué es un estudio clinico? Un estudio clinico (también llamado ensayo clinico) es un proyecto de
investigacion cuidadosamente disefiado en el que los cientificos prueban si un nuevo tratamiento es
seguro y eficaz para los pacientes. El estudio LUNA esta probando un farmaco llamado ultevursen para
ver si puede ayudar a personas con un tipo especifico de pérdida de vision llamado retinosis
pigmentaria (RP) , una afeccion en la que los fotorreceptores, o células sensibles a la luz, del ojo dejan

de funcionar gradualmente con el tiempo.

Este estudio en particular esta dirigido a personas cuya retinosis pigmentaria (RP) es causada por
cambios genéticos, denominados variantes, en una seccion especifica (el exén 13) del gen USH2A . Los
genes son como manuales de instrucciones dentro de nuestras células. Cuando una parte de

las instrucciones se escribe incorrectamente, puede causar afecciones como el sindrome de Usher. El
estudio LUNA reclutara a 81 adultos y nifios mayores de 8 afos (o de 12 afios o mas en Europa) que

presenten esta variante genética especifica.

El estudio también es doble ciego y aleatorizado, términos cientificos importantes. "Aleatorizado"
significa que los participantes se asignan aleatoriamente a dos grupos. Un grupo recibe el tratamiento
real, mientras que el otro recibe un tratamiento simulado (también conocido como placebo o
tratamiento inactivo). "Doble ciego" significa que ni los pacientes ni los médicos saben quién recibio

qué tratamiento. Esto ayuda a garantizar que los resultados sean justos y precisos.

¢ Por qué es tan importante y a la vez tan dificil la inscripcion de pacientes? Encontrar suficientes
participantes para un ensayo clinico es uno de los mayores retos de la investigacion médica,
especialmente en el caso de enfermedades raras como el sindrome de Usher, que afecta a un nimero
reducido de personas. Hemos visto en otras enfermedades, como la esclerosis multiple y la fibrosis
quistica, que cuando los pacientes se organizan y comparten su informacion, pueden contribuir

significativamente al desarrollo de nuevos tratamientos. Esto es increiblemente valioso.

Para afrontar este desafio, Sepul Bio y la Coalicion del Sindrome de Usher trabajaron estrechamente

para conectar a las familias con USH2A con los principales centros de investigacion de todo el mundo.


https://www.usher-syndrome.org/sign-up/

Machine Translate®sipdiobleyo participantes de diez paises: Brasil, Bélgica, Canada, Dinamarca, Francia,

Alemania, Italia, Paises Bajos, Reino Unido y Estados Unidos.

¢,Cémo ayudo el USH Trust? Un registro de pacientes es una base de datos donde las personas
con una afeccion especifica pueden inscribirse y compartir informacion sobre su salud y genética. El
USH Trust fue fundamental para encontrar a los participantes adecuados para el estudio LUNA.
Dado que el ensayo es especifico para un gen, es decir, solo se aplica a personas con la variante
exacta del exén 13 del gen USH2A, conocer la propia genética es crucial. El USH Trust ayudé a
cientos de familias con USH2A a conocer esta oportunidad, lo que generé mas de 95
derivaciones directas a centros clinicos. También inspiré a muchas familias a aprender mas sobre su
propia genética, lo cual sera importante para futuras investigaciones.
también.
El USH Trust desempefié un papel crucial al ayudar al equipo de investigacion a llegar a una
comunidad muy relevante y comprometida con el exén 13 del gen USH2A, lo que
mejoro significativamente tanto la eficacia como el nivel de conocimiento del proyecto de
reclutamiento. Ha sido positivo observar el grado de compromiso e informacién de
la comunidad. Formar parte del USH Trust ha permitido que muchos miembros de la
comunidad conozcan su propia genética. Esto es fundamental para participar en
investigaciones clinicas, como el estudio clinico LUNA, que se centra en un gen especifico.
Sin embargo, también ha sido alentador ver que las familias de USH estan motivadas y desean
saber mas sobre su propia genética y como participar en futuras investigaciones.
Conocer tu gen y las causas de tu sindrome de Usher desempefia un papel fundamental a la

hora de participar en investigaciones como la de Sepul Bio.

- Andrew Bolan, director de defensa del paciente, Sepul Bio

¢ Qué sucedera ahora? El reclutamiento para el estudio LUNA dur6 18 meses, comenzando

con el primer participante en Dallas, Texas. Ahora que el reclutamiento esta por finalizar, los equipos
de investigacion pueden concentrarse en llevar a cabo el estudio y analizar los resultados.

Una vez finalizado este estudio de fase 2, el siguiente paso sera un ensayo de fase 3, la fase

final antes de que un tratamiento pueda ser considerado para su aprobacién. Para esa fase se

necesitara la participacion de aun mas miembros de la comunidad.

La Coalicion Usher agradece profundamente a todos los que consideraron participar en este estudio
0 se unieron a él. Cada persona que participa en investigaciones como esta ayuda a acercar a toda

la comunidad a mejores tratamientos.

¢ Quieres saber mas sobre como funcionan los ensayos clinicos? Visita: hitps://www.usher-
syndrome.org/research/clinical-trials.html

Consulta nuestra pagina de Investigacion actual de USH. especificos para el subtipo USH, asi
como otros enfoques terapéuticos independientes_de los genes.


https://www.usher-syndrome.org/research/clinical-trials.html
https://www.usher-syndrome.org/research/progress.html
https://www.usher-syndrome.org/research/gene-independent.html
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La Conferencia USH Connections se celebrara del 17 al 19 de julio en el Radisson Blu Mall of America,

y la reunion de este afio es una que no querra perderse.

El fin de semana comienza el viernes 17 de julio con el registro y un encuentro informal con vino

y queso de 16:00 a 18:00, patrocinado por la Asociacion Americana de Sordociegos (AADB). Esta es
una oportunidad para reencontrarse con caras conocidas y conocer a nuevos miembros de la
comunidad antes de que comience el programa completo. El sdbado 18 de julio habra un dia completo

de sesiones, y el domingo 19 de julio concluira con sesiones simultaneas de 9:30 a 11:30.

Reserva tu habitacion de hotel Reserve antes del 10 de junio para asegurarse la tarifa con descuento para la

conferencia de 199 ddlares por noche; hay un numero limitado de habitaciones disponibles a este precio.

Registrese hoy mismo para USH2026.

Acabo de pasar cinco dias en Denver en ARVO, la reunién anual de la Asociacion para la Investigacion
en Visién y Oftalmologia, y el mayor encuentro mundial de investigadores de la vision y los ojos.
También asisti por primera vez a la Cumbre de Innovaciones Retinianas de la Fundacion para la Lucha

contra la Ceguera. No sera la ultima.

Sentada en esas salas, siempre volvia a la misma conclusion: la ciencia esta aqui. Cientos de
investigadores estan logrando avances reales en el desarrollo de tratamientos para enfermedades

retinianas hereditarias, incluido el sindrome de Usher. El ritmo de los descubrimientos es extraordinario.

La inversion federal para igualar ese progreso esta muy lejos de donde se necesita.
ser.


https://book.passkey.com/event/51049160/owner/10695459/home
https://www.usher-syndrome.org/ush2026.html
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Esta foto fue tomada en el stand del Consorcio de

Visién RARE-X en ARVO, donde representé a

la Coalicién del Sindrome de Usher como

miembro del Consorcio de Visién. El Sindrome de
Usher

El mundo de los sindromes es pequefio y esta
profundamente conectado; en la foto aparecen Nancy

Corderman, fundadora de la Sociedad del

Sindrome de Usher y miembro de nuestra junta

directiva, y la Dra. Jennifer Lentz, de la USH. (e izquierda a derecha) Nancy, Krista y
Jennifer posan juntas, sonriendo a la camara. Al fondo
se ven el centro de convenciones y los stands.

Investigador y miembro de la junta directiva de la Coalicién

miembro.

Reuniones como esta suelen generar precisamente el tipo de conexiones que impulsan la investigacion. Esta

semana no fue la excepcién, y ya se estan gestando nuevas e interesantes colaboraciones.

La semana que viene estaré en el Capitolio para nuestras Jornadas de Promocion del Sindrome de Usher,
defendiendo la necesidad de destinar 50 millones de dodlares en fondos federales especificos para la investigacion
del sindrome de Usher a través del Programa de Investigacion USHER de los NIH. La ciencia esta preparada.

Los investigadores estan preparados. La comunidad lleva mucho tiempo preparada.

Conexiones con la comunidad de USH: Nadia de Egipto

"La Coalicién del Sindrome de Usher sirve como puente para alcanzar soluciones. Conectar con la comunidad
del Sindrome de Usher me ha inculcado la conviccion de que es posible que las personas se unan, ofrezcan

apoyo mutuo y permanezcan unidas para generar esperanza para si mismas y para los demas."

Espero que los investigadores descubran una cura para quienes padecen este sindrome. Asimismo,
deseo que los demas comprendan que, al interactuar con personas con sindrome de Usher, se puede apreciar
que son capaces de lograr lo que parece imposible, siempre y cuando reciban la rehabilitacion y la preparacion

necesarias para el futuro.

Senti un profundo dolor al enterarme de que tanto mi hermana como su hijo tienen el sindrome de Usher.

Senti que la vida misma podria terminar para ellos mientras alin estuvieran vivos: primero la pérdida de audicion,
luego la de vision; es una perspectiva verdaderamente angustiosa. Sin embargo, la esperanza renacié en mi al
descubrir que hay personas que se preocupan profundamente por quienes padecen el sindrome de Usher,

personas que, al igual que yo, buscan activamente soluciones.
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Descargo de responsabilidad: La informacién y los recursos de este sitio web se ofrecen
unicamente con fines educativos e informativos y no constituyen asesoramiento médico ni

tratamiento. Consulte nuestra pagina de recursos sobre salud mental en nuestro sitio web.

Consejo de USH

Embajadores de USH. v grupos de_Facebook

servidor de Discord y al libro azul de USH,

info@usher-syndrome.org

PROGRAMA DE RECOPILACION DE DATOS SOBRE EL SINDROME DE USHER

A medida que el mundo sigue conociendo a las personas que viven con el sindrome de Usher, es un
buen momento para unirse al Programa de Recopilacion de Datos del Sindrome de Usher ( USH DCP) .
Para que los investigadores puedan comprender mejor este diagnodstico. Si necesita ayuda

adicional para inscribirse, comuniquese con Yael Saperstein, nuestra Coordinadora de Inscripcién
Comunitaria del Programa de Desarrollo Comunitario del Hospital Universitario de Usher (USH DCP).

Yael es experta en el proceso de inscripcion, la accesibilidad y en guiar a los nuevos participantes en cada

paso. Puede caniactar a Yael aqui: y.saperstein@usher-syndrome.org.

¢ 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.

OO0

Nuestra informacién de contacto
*{{Nombre de la organizacion}}*

*{{Direccion de la organizacion}}*
*{{Teléfono de la organizacion}}*

*{{Sitio web de la organizacion}}*

*{{Cancelar suscripciéon}}*


https://discord.com/invite/czwHGaDu7W?blm_aid=408086531
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/ambassadors.html
https://www.facebook.com/UsherSyndromeCoalition/
https://www.facebook.com/UsherSyndromeCoalition/
https://www.usher-syndrome.org/resources/connect-with-others.html
https://www.ginasearle.com/medical-and-mental-health-disclaimer/#:~:text=You%20understand%20that%20such%20information,mental%20health%20or%20medical%20professional.
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
mailto:info@usher-syndrome.org
https://rare-x.org/ushersyndrome/
mailto:y.saperstein@usher-syndrome.org
https://discord.gg/czwHGaDu7W

