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Santrauka. Pagrindiniai Userio sindromo simptomai: pigmentinis retinitas, klausos neteki-
mas ir pusiausvyros sutrikimas. Sis sindromas buvo pavadintas angly kilmés oftalmologo
Charles Usher vardu. Userio sindromas yra paveldimas autosominiu recesyviniu budu. Yra
galimybe. Kadangi Userio sindromas pakenkia regos astruma, klausa ir pusiausvyra, diagno-
zei nustatyti tikslinga iStirti visas tris sistemas. Oftalmologiniam istyrimui tikslinga nustaty-
ti: regos astruma, istirti akiy dugna ir atlikti akiy dugno fotografija, istirti akiploti, tamsing
adaptacija, atlikti elektroretinograma. Klausai istirti tikslinga nustatyti klausos slenkscius
auksty dazniy diapazone. Pusiausvyros sutrikimui istirti naudojama elektronistagmograma -
matuoja nevalingus akiy judesius, pagal kuriuos yra nustatomi pusiausvyros sutrikimai. Yra
nustatyta 11 lokusy ir 9 genai, lemiantys Ugerio sindromo isivystyma. Siuo metu néra medi-
kamentinio gydymo Siam sindromui gydyti, taciau tikslinga skubiau nustatyti diagnoze, kad
baty galima kuo anks¢iau pradéti taikyti pagalbines priemones ir pradéti mokyma pagal spe-
cialig programa. Siame straipsnyje pateikiame klinikinj atveji berniuko, kuriam jtariamas
Userio sindromas, ir literatiros apzvalga, kuri padéty geriau pazinti Userio sindroma.

RaktaZodziai: pigmentinis retinitas, igimtas kurtumas, paveldéjimas, klinikinis atvejis, ita-
rimas.
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IVADAS

KLINIKINIS ATVEJIS

Userio sindromas buvo pavadintas angly kilmés oftalmo-
logo Charles Usher vardu. Jis yra paveldimas autosominiu
recesyviniu biidu. Siam sindromui biidingas neurosensori-
nis klausos praradimas, pigmentinis retinitas (RP) ir, kai
kuriais atvejais, vestibuliarinio aparato disfunkcija (pu-
siausvyros sutrikimai) [1]. 1914 m. Charles Usher iSnagri-
néjo 69 Sios ligos patologijos ir perdavimo atvejus, tadiau ji
pirma karta buvo aprasyta dar 1858 m. Albrecht von Grafe.
Jis aprasé kurcia pacienta, sergantj pigmentiniu retinitu,
kuris turéjo du brolius su tais paciais simptomais. Po trejy
mety vienas i$ jo mokiniy, Richard Liebreich, iSnagrinéjo
Berlyno gyventojy populiacija, kuriai buvo nustatytas kur-
tumas su pigmentiniu retinitu. Liebreich, tirdamas sergan-
¢iyjy genealoginius medzius, nustaté, kad Userio sindro-
mas yra paveldimas recesyviniu budu.

Taigi Siame straipsnyje pateikiame klinikinj atveji ber-
niuko, kuriam itariamas UsSerio sindromas, ir trumpa litera-
taros apzvalga, kuri padéty geriau pazinti §j sindroma.
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17-metis berniukas buvo stacionarizuotas istirti dél pig-
mentinio retinito (RP) (lot. Retinitis pigmentosa), diagno-
z¢ buvo patvirtinta. Berniukas nuo mazens negirdi ir blo-
gai mato tamsoje, turi kochlearinj implanta.

Paciento apziara (bendroji, specialioji):

V OD = 0,3, su akiniais sph+2,50 D cyl-1,00
D ax 9°=0,7; V 0S=0,2, su akiniais sph+3,00 D cyl-1,00
D ax 179°=04,

V OD cc sph+2,25 D ¢yl-2,00 D ax 5°=0,8; V OS
cc sph+2,50 D cyl-2,00 D ax 5°=0,7, daugiau korekcija re-
géjimo negerina.

Obj.: Zvairumo kampo néra, akiy obuoliy judesiai lais-
vi, akys ramios, optinés trepés skaidrios, stiklakiniuose -
ofuskacija, regos nervo diskai prominuojantys, gelsvo at-
spalvio, tinklainiy pigmentacija netolygi, yra pavienés
pigmento sankaupélés tinklainiy periferijose, apatinése

klainés plysiy nestebima, tinklainése (visame plote) - ne-
tolygi pigmento dispersija su pavieniais depigmentuotais
ploteliais (1 pav.).

Atlikti diagnostiniai tyrimai:

Perimetrija (135 tasky pilno lauko akiplocio tyrimas):
desiné akis - islikes centrinis akiplotis ~ 3-5° (mato tik du
centrinius taskus), akiplotis koncentri§kai susiauréjes.

OS akiplotis taip pat koncentriskai susiauréjes, mato
tik 2 centrinius taskus (iki 5°).
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1 pav. Desinés ir kairés akiy dugno fotografijos.
Regos nervo diskai prominuojantys, ypac kairysis, gelsvo atspalvio, tinklainiy pigmentacija netolygi, yra pavienés pigmento sankau-
pélés tinklainiy periferijose, apatinése dalyse stebimi pigmentuoti degeneraciniai zidiniai, tinklainés plysiy nestebima, tinklainése (vi-
same plote) - netolygi pigmento dispersija su pavieniais depigmentuotais ploteliais.

skot. ERG

SDOT:VkEiv et
| , | [ |

Jic li i : 1 i i

o S I B0 TR A

NJ.P a 3

|

N | a b | iz
s 2 |'
|

s | 4

20r IJN\

2 pav. Elektroretinografija: abieju akiu A ir B bangos neregistruojamos.

Elektroretinografija: OU A ir B bangos neregistruo-
jamos.

Ivertinus klausos ir regos sutrikimus, pakitimus galima
vertinti kaip USerio sindroma, ta¢iau rekomenduojama ge-
netiko konsultacija dél diagnozés patvirtinimo.

DISKUSIJA

Userio sindromo daznis - 1:10 000. 1 i$ 2 pacienty, ku-
riems nustatytas ir aklumas, ir kurtumas, yra diagnozuoja-
mas Userio sindromas [2]. Siam genetiskai paveldimam
sutrikimui budingas ir klinikinis, ir genetinis heterogenis-
kumas. Tyrinéjant USerio sindroma, ilga laika buvo Zino-
ma 11 lokusy ir 9 genai, lemiantys §j susirgima, taciau
2014 m. paskelbtame straipsnyje yra teigiama, kad yra

16 lokusy ir 13 geny [3]. Userio sindroma lemiantys genai
koduoja baltymus, kurie sudaro juntamyjy plaukeliy
blakstienéles vidinéje ausyje ir tinklainés fotoreceptorius.
Siy baltymy pazeidimai lemia klinikiniy Ugerio sindromo
simptomy pasireiskima [4].

Userio sindromas skirstomas i 3 tipus: I tipui badin-
gas visiskas klausos netekimas, nefunkcionuojantis ves-
tibuliarinis aparatas ir per pirmaji deSimtmetj pasireis-
kiantis pigmentinis retinitas. II tipo Userio sindromui
budingas jgimtas vidutinio sunkumo kurtumas, paaug-
lystéje ar po brendimo prasidedantis RP, o vestibuliari-
nio aparato funkcija dazniausiai nepazeista. III tipui
klausos praradimas pasireiskia palaipsniui, pigmentinis
retinitas gali prasidéti bet kuriame amziuje, o vestibulia-
rinio aparato funkcijos sutrikimai pasireiskia ne visais
atvejais [5]. Dazniausias yra II UsSerio sindromo tipas
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[6]. Kai kuriais atvejais pacientui nenustatomas né vie-
nas i$ $iy tipy, todél diagnozuojamas ,atipinis UsSerio
sindromas* [1].

Progresuojanti regos sutrikima sukelia PR, kai fotore-
ceptoriy lastelés pradeda degeneruoti nuo tinklainés peri-
ferijos centro link, kartu degeneruoja ir geltonoji démé, ku-
ri yra atsakinga uz smulkiy detaliy ir spalvy matyma. Foto-
receptoriy degeneracija pirmiausia pastebima kaip regéji-
mo sutrikimas tamsoje (lot. Nyctalopia), véliau praranda-
mas periferinis regéjimas ir tunelinis matymas, véliau pa-
cientas visiS$kai apanka. Degeneracinai poZymiai - pig-
mento sankaupos tinklainéje, gali biiti pastebimos oftal-
moskopu ligos pradzioje, kai tik prasideda regéjimo sutri-
kimai [7]. Oftalmologiniam iStyrimui tikslinga nustatyti:
regos astruma, istirti akiy dugna ir atlikti akiy dugno foto-
grafija, istirti akiploti, tamsing¢ adaptacija, atlikti elektrore-
tinograma.

Tiriant klausa, nustatomi klausos slenksciai auksty
dazniy diapazone, o pusiausvyros sutrikimai istiriami nau-
dojant elektronistagmograma - matuojami nevalingi akiy
judesiai, pagal kuriuos yra nustatomi pusiausvyros sutriki-
mai. Pusiausvyros ir klausos sutrikimai atsiranda, kai su-
trinka vidinéje ausyje esanciy plaukeliy lasteliy - sensori-
niy lasteliy apriipinimas. Userio sindromo atveju, mutavus
tam tikriems genams, sutrinka reikalingy baltymy sinteti-
nimas. Lastelés Zusta, todél nebeperduoda garso ir judéji-
mo signaly smegenims. Garso signalai taip pat gali buti ne-
perduodami ir dél pazeisto klausos nervo. Vidinés ausies
funkcijos sutrikimus gali sukelti ir kitos ligos, traumos ar
vaistai, todél sunku nustatyti tikslias pusiausvyros ir klau-
sos sutrikimy priezastis.

Genetiniai faktoriai yra labai svarbis sindromo vysty-
muisi ir kiekvienam jo tipui priskiriami skirtingi genai.
Daugiausia rasta I tipui priskiriamy geny: MY07A,
USHIC,CDH23, PCDH15, SANS, 11 tipui priskiriami trys
genai: USH2A, VLGRI, WHRN, o Userio sindromo III ti-
pui yra rastas tik vienas genas (CLRN1), kurio koduojamo
baltymo funkcija vis dar néra isaiSkinta [8].

Genetinis iStyrimas labai svarbus norint patvirtinti
diagnozg, nes Userio sindromas yra reta liga, o simptomai
labai panasis | keleta kity sindromy, tokiy kaip Alporto,
Alstromo, Bardet-Biedl ar Kokaino sindromas, Friedricho
ataksija.

USerio sindromas yra tyrinéjamas daugelyje Saliy,
mokslininkai iesko $ig liga nulemianciy genetiniy Zymeny
ir biidy, kaip sumazinti jy itaka ligos pasireiskimui ir jai
gydyti. Userio sindromo gydymas dar neatrastas, taciau
nemazai atlikty tyrimy teikia vil¢iy, kad Sia liga, kaip ir
daugelj kity, bus galima i$gydyti naudojant indukuotas
pliuripotentines lasteles [9]. Mokslininky duomenimis, vi-
tamino A palmitatas gali padéti sulétinti pigmentinio reti-
nito vystymasi, taciau ne visais PR atvejais galima taikyti
§i preparata [10, 11]. Klausos sutrikimui pasalinti dazniau-
siai yra naudojami kochleariniai implantai. Svarbiausia
yra kuo anksciau nustatyti liga ir imtis visy jmanomy prie-
moniy, kad pacientas galéty kuo greic¢iau adaptuotis prie
klausos ir regos sutrikimy bei jy sukeliamy gyvenimo ko-
kybés pokyciy.
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Dar neatlikus genetinio tyrimo dél pasireiskianciy simpto-
my, pacientui galima itarti USerio sindromo II tipa, kuriam
budingi klausos sutrikimai, ir RP, pasireiskianti matymo
sutrikimais nakti, véliau akiplocio susiauré¢jimu. Pacientui
atlikti tyrimai rodo koncentriska akiplocio susiauréjima
abiem akims - tunelinis akiplotis, kai prarandamas perife-
rinis regéjimas. Akiy dugnuose stebimos pavienés pig-
mento sankaupélés, tinklainiy periferijose ir apatinése tin-
klainés dalyse matomi pigmentuoti degeneraciniai Zidiniai
ir netolygi pigmento dispersija su pavieniais depigmentuo-
tais ploteliais, kas buty budinga Userio sindromui.

Deja, neturime galimybiy istirti pusiausvyros sutriki-
muy, kurie dazniausiai nepasireiskia esant I sindromo tipui.
Sis tipas yra daZniausias, ta¢iau sunkiausiai nustatomas dél
skirtingame amziuje pasireiskianéiy simptomy, kurie daz-
nai gali buti priskiriami kitoms ligoms ar sindromams.
Siuo atveju genetiko konsultacija ir Userio sindromo gene-
tiniy Zymeny tyrimai padéty nustatyti tikslia diagnoze.
Diagnozavus liga, buty galima kuo grei¢iau imtis visy prie-
moniy, kurios padéty pagerinti paciento bukle, adaptacija
ir tolimesng priezitra.
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USHER SYNDROME: CASE PRESENTATION
Summary

The main Usher syndrome symptoms are: retinitis pigmentosa,
hearing loss, and balance disorders. It was named after a British
ophthalmologist, Charles Usher. Usher syndrome is inherited as
an autosomal recessive trait. Three types of Usher syndrome are
known: I, IT and III and it is discussed about IV subtype possibil-
ity. Because Usher syndrome damages vision acuity, hearing and
balance, diagnosis of the disorder usually includes the evaluation

of all three systems. For ophthalmolgical examination it is appro-
priate to determine visual acuity, examine and perform a photog-
raphy of fundus, examine visual field, dark adaptation, and
perform an electroretinogram. It is appropriate to determine hear-
ing limits at the range of high frequencies. To examine balance
disorders an electronystagmogram is used - it measures involun-
tary eye movements that can signify a balance problem.

There are determined 11 locus and 9 genes that cause devel-
opment of Usher syndrome.

Currently, there is no treatment for Usher syndrome, so it is
appropriate to determine the diagnosis as early as posibble in or-
der to begin using support tools and special educational training
programs.

We present the case of boy with suspected Usher syndrome,
also literature review, which we hope will help to better recognise
Usher syndrome.

Keywords: retinitis pigmentosa, congenital deafness, inheri-
tance, case presentation, suspicion.
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