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ÁVADAS

Uðe rio sin dro mas bu vo pa va din tas an glø kil mës of tal mo -
lo go Char les Us her var du. Jis yra pa vel di mas au to so mi niu
re ce sy vi niu bû du. Ðiam sin dro mui bû din gas neu ro sen so ri -
nis klau sos pra ra di mas, pig men ti nis re ti ni tas (RP) ir, kai
ku riais at ve jais, ves ti bu lia ri nio apa ra to dis funk ci ja (pu -
siau svy ros su tri ki mai) [1]. 1914 m. Char les Us her ið nag ri -
në jo 69 ðios li gos pa to lo gi jos ir per da vi mo at ve jus, ta èiau ji 
pir mà kar tà bu vo ap ra ðy ta dar 1858 m. Alb recht von Gra fe. 
Jis ap ra ðë kur èià pa cien tà, ser gan tá pig men ti niu re ti ni tu,
ku ris tu rë jo du bro lius su tais pa èiais simp to mais. Po tre jø
me tø vie nas ið jo mo ki niø, Ri ch ard Lieb reich, ið nag ri në jo
Ber ly no gy ven to jø po pu lia ci jà, ku riai bu vo nu sta ty tas kur -
tu mas su pig men ti niu re ti ni tu. Lieb reich, tir da mas ser gan -
èiø jø ge ne a lo gi nius me dþius, nu sta të, kad Uðe rio sin dro -
mas yra pa vel di mas re ce sy vi niu bû du.

Tai gi ðia me straips ny je pa tei kia me kli ni ki ná at ve já ber -
niu ko, ku riam áta ria mas Uðe rio sin dro mas, ir trum pà li te ra -
tû ros ap þval gà, ku ri pa dë tø ge riau pa þin ti ðá sin dro mà.

KLINIKINIS ATVEJIS

17-me tis ber niu kas bu vo sta cio na ri zuo tas ið tirti dël pig -
men ti nio re ti ni to (RP) (lot. Retinitis pigmentosa), diag no -
zë bu vo pa tvir tin ta. Ber niu kas nuo ma þens ne gir di ir blo -
gai ma to tam so je, tu ri koch le a ri ná im plan tà.

Pa cien to ap þiû ra (ben dro ji, spe cia lio ji):
V OD = 0,3, su aki niais sph+2,50 D cyl-1,00

D ax 9°=0,7; V OS=0,2, su aki niais sph+3,00 D cyl-1,00
D ax 179°=0,4;

V OD cc sph+2,25 D cyl-2,00 D ax 5°=0,8; V OS
cc sph+2,50 D cyl-2,00 D ax 5°=0,7, dau giau ko rek ci ja re -
gë ji mo ne ge ri na.

Obj.: þvai ru mo kam po në ra, akiø obuo liø ju de siai lais -
vi, akys ra mios, op ti nës tre pës skaid rios, stik la kû niuo se –
ofus ka ci ja, re gos ner vo dis kai pro mi nuo jan tys, gels vo at -
spal vio, tin klai niø pig men ta ci ja ne to ly gi, yra pa vie nës
pig men to san kau pë lës tin klai niø pe ri fe ri jo se, apa ti në se
da ly se ste bi mi pig men tuo ti de ge ne ra ci niai þi di niai, tin -
klai nës ply ðiø ne ste bi ma, tin klai në se (vi sa me plo te) – ne -
to ly gi pig men to dis per si ja su pa vie niais de pig men tuo tais
plo te liais (1 pav.).

At lik ti diag nos ti niai ty ri mai:
Pe ri met ri ja (135 tað kø pil no lau ko aki ploèio ty ri mas):

de ði në akis – ið li kæs cen tri nis aki plo tis ~ 3–5° (ma to tik du
cen tri nius tað kus), aki plo tis kon cen trið kai su siau rë jæs.

OS aki plo tis taip pat kon cen trið kai su siau rë jæs, ma to
tik 2 cen tri nius tað kus (iki 5°).
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Santrauka. Pa grin di niai Uðe rio sin dro mo simp to mai: pig men ti nis re ti ni tas, klau sos ne te ki -
mas ir pu siau svy ros su tri ki mas. Ðis sin dro mas bu vo pa va din tas an glø kil mës of tal mo lo go
Char les Us her var du. Uðe rio sin dro mas yra pa vel di mas au to so mi niu re ce sy vi niu bû du. Yra
ið ski ria mi trys kli ni ki niai Uðe rio sin dro mo ti pai: I, II ir III bei dis ku tuo ja ma apie IV po ti pio
ga li my bæ. Ka dan gi Uðe rio sin dro mas pa ken kia re gos aðt ru mà, klau sà ir pu siau svy rà, diag no -
zei nu sta ty ti tiks lin ga ið tir ti vi sas tris sis te mas. Of tal mo lo gi niam ið ty ri mui tiks lin ga nu sta ty -
ti: re gos aðt ru mà, ið tir ti akiø dug nà ir at lik ti akiø dug no fo to gra fi jà, ið tir ti aki plo tá, tam si næ
adap ta ci jà, at lik ti elek tro re ti nog ra mà. Klau sai ið tir ti tiks lin ga nu sta ty ti klau sos slenks èius
aukð tø daþ niø dia pa zo ne. Pu siau svy ros su tri ki mui ið tir ti nau do ja ma elek tro nis tag mog ra ma – 
ma tuo ja ne va lin gus akiø ju de sius, pa gal ku riuos yra nu sta to mi pu siau svy ros su tri ki mai. Yra
nu sta ty ta 11 lo ku sø ir 9 ge nai, le mian tys Uðe rio sin dro mo ið si vys ty mà. Ðiuo me tu në ra me di -
ka men ti nio gy dy mo ðiam sin dro mui gy dy ti, ta èiau tiks lin ga sku biau nu sta ty ti diag no zæ, kad
bû tø ga li ma kuo anks èiau pra dë ti tai ky ti pa gal bi nes prie mo nes ir pra dë ti mo ky mà pa gal spe -
cia lià pro gra mà. Ðia me straips ny je pa tei kia me kli ni ki ná at ve já ber niu ko, ku riam áta ria mas
Uðe rio sin dro mas, ir li te ra tû ros ap þval gà, ku ri pa dë tø ge riau pa þin ti Uðe rio sin dro mà.

Rak ta þo dþiai: pig men ti nis re ti ni tas, ágim tas kur tu mas, pa vel dë ji mas, kli ni ki nis at ve jis, áta -
ri mas.
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Elek tro re ti nog ra fi ja: OU A ir B ban gos ne re gist ruo -
ja mos.

Áver ti nus klau sos ir re gos su tri ki mus, pa ki ti mus ga li ma
ver tin ti kaip Uðe rio sin dro mà, ta èiau re ko men duo ja ma ge -
ne ti ko kon sul ta ci ja dël diag no zës pa tvir ti ni mo.

DISKUSIJA

Uðe rio sin dro mo daþ nis – 1:10 000. 1 ið 2 pa cien tø, ku -
riems nu sta ty tas ir ak lu mas, ir kur tu mas, yra diag no zuo ja -
mas Uðe rio sin dro mas [2]. Ðiam ge ne tið kai pa vel di mam
su tri ki mui bû din gas ir kli ni ki nis, ir ge ne ti nis he te ro ge nið -
ku mas. Ty ri në jant Uðe rio sin dro mà, il gà lai kà bu vo þi no -
ma 11 lo ku sø ir 9 ge nai, le mian tys ðá su sir gi mà, ta èiau
2014 m. pa skelb ta me straips ny je yra tei gia ma, kad yra

16 lo ku sø ir 13 ge nø [3]. Uðe rio sin dro mà le mian tys ge nai
ko duo ja bal ty mus, ku rie su da ro jun ta mø jø plau ke liø
blaks tie në les vi di në je au sy je ir tin klai nës fo to re cep to rius.
Ðiø bal ty mø pa þei di mai le mia kli ni ki niø Uðe rio sin dro mo
simp to mø pa si reið ki mà [4].

Uðe rio sin dro mas skirs to mas á 3 ti pus: I ti pui bû din -
gas vi sið kas klau sos ne te ki mas, ne funk cio nuo jan tis ves -
ti bu lia ri nis apa ra tas ir per pir mà já de ðimt me tá pa si reið -
kian tis pig men ti nis re ti ni tas. II ti po Uðe rio sin dro mui
bû din gas ágim tas vi du ti nio sun ku mo kur tu mas, pa aug -
lys të je ar po bren di mo pra si de dan tis RP, o ves ti bu lia ri -
nio apa ra to funk ci ja daþ niau siai ne pa þeis ta. III ti pui
klau sos pra ra di mas pa si reið kia pa laips niui, pig men ti nis
re ti ni tas ga li pra si dë ti bet ku ria me am þiu je, o ves ti bu lia -
ri nio apa ra to funk ci jos su tri ki mai pa si reið kia ne vi sais
at ve jais [5]. Daþ niau sias yra II Uðe rio sin dro mo ti pas
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1 pav. Deðinës ir kairës akiø dugno fotografijos.

Regos nervo diskai prominuojantys, ypaè kairysis, gelsvo atspalvio, tinklainiø pigmentacija netolygi, yra pavienës pigmento san kau -
pë lës tinklainiø periferijose, apatinëse dalyse stebimi pigmentuoti degeneraciniai þidiniai, tinklainës plyðiø nestebima, tinklainëse (vi -
sa me plote) – netolygi pigmento dispersija su pavieniais depigmentuotais ploteliais.

2 pav. Elektroretinografija: abiejø akiø A ir B bangos neregistruojamos.



[6]. Kai ku riais at ve jais pa cien tui ne nu sta to mas në vie -
nas ið ðiø ti pø, to dël diag no zuo ja mas „ati pi nis Uðe rio
sin dro mas“ [1].

Pro gre suo jan tá re gos su tri ki mà su ke lia PR, kai fo to re -
cep to riø làs te lës pra de da de ge ne ruo ti nuo tin klai nës pe ri -
fe ri jos cen tro link, kar tu de ge ne ruo ja ir gel to no ji dë më, ku -
ri yra at sa kin ga uþ smul kiø de ta liø ir spal vø ma ty mà. Fo to -
re cep to riø de ge ne ra ci ja pir miau sia pa ste bi ma kaip re gë ji -
mo su tri ki mas tam so je (lot. Nyctalopia), vë liau pra ran da -
mas pe ri fe ri nis re gë ji mas ir tu ne li nis ma ty mas, vë liau pa -
cien tas vi sið kai apan ka. De ge ne ra ci nai po þy miai – pig -
men to san kau pos tin klai në je, ga li bû ti pa ste bi mos of tal -
mos ko pu li gos pra dþio je, kai tik pra si de da re gë ji mo su tri -
ki mai [7]. Of tal mo lo gi niam ið ty ri mui tiks lin ga nu sta ty ti:
re gos aðt ru mà, ið tir ti akiø dug nà ir at lik ti akiø dug no fo to -
gra fi jà, ið tir ti aki plo tá, tam si næ adap ta ci jà, at lik ti elek tro re -
ti nog ra mà.

Ti riant klau sà, nu sta to mi klau sos slenks èiai aukð tø
daþ niø dia pa zo ne, o pu siau svy ros su tri ki mai ið ti ria mi nau -
do jant elek tro nis tag mog ra mà – ma tuo ja mi ne va lin gi akiø
ju de siai, pa gal ku riuos yra nu sta to mi pu siau svy ros su tri ki -
mai. Pu siau svy ros ir klau sos su tri ki mai at si ran da, kai su -
trin ka vi di në je au sy je esan èiø plau ke liø làs te liø – sen so ri -
niø làs te liø ap rû pi ni mas. Uðe rio sin dro mo at ve ju, mu ta vus
tam tik riems ge nams, su trin ka rei ka lin gø bal ty mø sin te ti -
ni mas. Làs te lës þûs ta, to dël ne be per duo da gar so ir ju dë ji -
mo sig na lø sme ge nims. Gar so sig na lai taip pat ga li bû ti ne -
per duo da mi ir dël pa þeis to klau sos ner vo. Vi di nës au sies
funk ci jos su tri ki mus ga li su kel ti ir ki tos li gos, trau mos ar
vais tai, to dël sun ku nu sta ty ti tiks lias pu siau svy ros ir klau -
sos su tri ki mø prie þas tis.

Ge ne ti niai fak to riai yra la bai svar bûs sin dro mo vys ty -
mui si ir kiek vie nam jo ti pui pri ski ria mi skir tin gi ge nai.
Dau giau sia ras ta I ti pui pri ski ria mø ge nø: MY07A,
USH1C, CDH23, PCDH15, SANS, II ti pui pri ski ria mi trys
ge nai: USH2A, VLGR1, WHRN, o Uðe rio sin dro mo III ti -
pui yra ras tas tik vie nas ge nas (CLRN1), ku rio ko duo ja mo
bal ty mo funk ci ja vis dar në ra ið aið kin ta [8].

Ge ne ti nis ið ty ri mas la bai svar bus no rint pa tvir tin ti
diag no zæ, nes Uðe rio sin dro mas yra re ta li ga, o simp to mai
la bai pa na ðûs á ke le tà ki tø sin dro mø, to kiø kaip Al por to,
Alst ro mo, Bar det-Biedl ar Ko kai no sin dro mas, Fried ri cho
atak si ja.

Uðe rio sin dro mas yra ty ri në ja mas dau ge ly je ða liø,
moks li nin kai ieð ko ðià li gà nu le mian èiø ge ne ti niø þy me nø
ir bû dø, kaip su ma þin ti jø áta kà li gos pa si reið ki mui ir jai
gy dy ti. Uðe rio sin dro mo gy dy mas dar ne at ras tas, ta èiau
ne ma þai at lik tø ty ri mø tei kia vil èiø, kad ðià li gà, kaip ir
dau ge lá ki tø, bus ga li ma ið gy dy ti nau do jant in du kuo tas
pliu ri po ten ti nes làs te les [9]. Moks li nin kø duo me ni mis, vi -
ta mi no A pal mi ta tas ga li pa dë ti su lë tin ti pig men ti nio re ti -
ni to vys ty mà si, ta èiau ne vi sais PR at ve jais ga li ma tai ky ti
ðá pre pa ra tà [10, 11]. Klau sos su tri ki mui pa ða lin ti daþ niau -
siai yra nau do ja mi koch le a ri niai im plan tai. Svar biau sia
yra kuo anks èiau nu sta ty ti li gà ir im tis vi sø áma no mø prie -
mo niø, kad pa cien tas ga lë tø kuo grei èiau adap tuo tis prie
klau sos ir re gos su tri ki mø bei jø su ke lia mø gy ve ni mo ko -
ky bës po ky èiø.

APIBENDRINIMAS

Dar ne at li kus ge ne ti nio ty ri mo dël pa si reið kian èiø simp to -
mø, pa cien tui ga li ma átar ti Uðe rio sin dro mo II ti pà, ku riam
bû din gi klau sos su tri ki mai, ir RP, pa si reið kian tá ma ty mo
su tri ki mais nak tá, vë liau aki plo èio su siau rë ji mu. Pa cien tui
at lik ti ty ri mai ro do kon cen trið kà aki plo èio su siau rë ji mà
abiem akims – tu ne li nis aki plo tis, kai pra ran da mas pe ri fe -
ri nis re gë ji mas. Akiø dug nuo se ste bi mos pa vie nës pig -
men to san kau pë lës, tin klai niø pe ri fe ri jo se ir apa ti në se tin -
klai nës da ly se ma to mi pig men tuo ti de ge ne ra ci niai þi di niai 
ir ne to ly gi pig men to dis per si ja su pa vie niais de pig men tuo -
tais plo te liais, kas bû tø bû din ga Uðe rio sin dro mui.

De ja, ne tu ri me ga li my biø ið tir ti pu siau svy ros su tri ki -
mø, ku rie daþ niau siai ne pa si reið kia esant II sin dro mo ti pui. 
Ðis ti pas yra daþ niau sias, ta èiau sun kiau siai nu sta to mas dël 
skir tin ga me am þiu je pa si reið kian èiø simp to mø, ku rie daþ -
nai ga li bû ti pri ski ria mi ki toms li goms ar sin dro mams.
Ðiuo at ve ju ge ne ti ko kon sul ta ci ja ir Uðe rio sin dro mo ge ne -
ti niø þy me nø ty ri mai pa dë tø nu sta ty ti tiks lià diag no zæ.
Diag no za vus li gà, bû tø ga li ma kuo grei èiau im tis vi sø prie -
mo niø, ku rios pa dë tø pa ge rin ti pa cien to bûk læ, adap ta ci jà
ir to li mes næ prie þiû rà.
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USHER SYN DROME: CASE PRE SEN TA TION

Sum mary

The main Usher syn drome symp toms are: retinitis pigmentosa,
hear ing loss, and bal ance dis or ders. It was named af ter a Brit ish
oph thal mol o gist, Charles Usher. Usher syn drome is in her ited as
an autosomal re ces sive trait. Three types of Usher syn drome are
known: I, II and III and it is dis cussed about IV sub type pos si bil -
ity. Be cause Usher syn drome dam ages vi sion acu ity, hear ing and
bal ance, di ag no sis of the dis or der usu ally in cludes the eval u a tion

of all three sys tems. For ophthalmolgical ex am i na tion it is ap pro -
pri ate to de ter mine vi sual acu ity, ex am ine and per form a pho tog -
ra phy of fundus, ex am ine vi sual field, dark ad ap ta tion, and
perform an electroretinogram. It is ap pro pri ate to de ter mine hear -
ing lim its at the range of high fre quen cies. To ex am ine bal ance
dis or ders an electronystagmogram is used – it mea sures in vol un -
tary eye move ments that can sig nify a bal ance prob lem.

There are de ter mined 11 lo cus and 9 genes that cause de vel -
op ment of Usher syn drome.

Cur rently, there is no treat ment for Usher syn drome, so it is
ap pro pri ate to de ter mine the di ag no sis as early as posibble in or -
der to be gin us ing sup port tools and spe cial ed u ca tional train ing
pro grams.

We pres ent the case of boy with sus pected Usher syn drome,
also lit er a ture re view, which we hope will help to better re cog nise 
Usher syn drome.

Keywords: retinitis pigmentosa, con gen i tal deaf ness, in her i -
tance, case pre sen ta tion, sus pi cion.
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