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OBJETIVOS

Establecer y evaluar un modelo de abordaje para el estudio del 5fndrome de Usher, que abarca
el diagnostico dfnico de los pacientes, establecimiento y confirmaci6n del subtipo mediante
estudios moleculares y posterior correlacion genoripo-fenotipo.

MATERIALES Y METODOS

POBLACl6N:5e evaluaron seis individuos afectados, pertenecientes ados informativas familias
colombianas.
VAlORACl6NCLiNICAY GENITICADElOS INDIVIDUOS:5e efectuo una valoracion genetica a todos los
afectados y sus familias, can elaboracion del arbol geneal6gico de cada grupo familiar. La valo- .
raci6n c1fnica incluyo una valoracion oftalmol6gica con examen del fonda de ojo y electrore-
tinograma. La evaluacion audiologica yvestibular, induy6 audiometrfas yelectronistagmogramas
a los afectados
EsruDIOSMOlECULARES:Toma de muestra de sangre a cada individuo, previa consentimiento in-
formado y posterior extraccion de DNA. En las dos farnilias escogidas, se realizaron estudios
de ligamiento genico con marcadores altamente polim6rficos cercanos a los nueve loci conocidos
para el 5fndrome de Usher.

RESULTADOS

EVALUACIONCLiNICA
Familia 1. Fonda de ojo: compatible con RP; electrorretinograma: no registrable; audiometrfa:
sordera profunda neurosensorial; electronistagmograma: no respuesta vestibular.
Familia 2. Fondo de ojo: compatible con RP; ERG: no registrable; audiornetna: sordera neu-
rosensorial de mode-ada a seve-a en afectados; electronistagmograma: normal.
EsTUDIOSMOlECULARES
Familia 1: Iigamienro multipunto a marcadores 0115527, 01154186, 0115911, 0115906
para llq (USHl B). Zmax.~3.782.
Familia 2: ligamiento multipunto a marcadores 0152629, 015490, 015237, 0152860,
D1S2827 para lq41 (USH2A). Zmax.~1.329.

CONCLUSIONES

Debido a la necesidad de una perfecta correlacion fenotipo-genotipo, resalramos la irnportan-
cia de una com pieta y cuidadosa evaluaci6n c1fniea.
5e encontr6 una correspondencia entre los datos cltnicos y moleculares para cad a familia
eon Sfndrorne de Usher. Los datos c1fnieos muestran que la familia 1 perrenece al ripe I y los
resultados moleculares muestran ligamiento al subtipo USH1 B. En cuanto a la Familia II, el
ripe clfnico es II y el subtipo molecular U5H2B.
5e probe que el modelo propuesto es una forma eficaz para abordar el estudio del 5indrome
de Usher.
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