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Το σύνδροµο Usher είναι µια γενετική ανωµαλία, η οποία χαρακτηρίζεται από µερική ή ολική 
απώλεια ακοής εκ γενετής και µια σταδιακή απώλεια όρασης που προκαλείται από την Retinitis 
Pigmentosa (RP).  
 
Το όνοµα, Retinitis Pigmentosa αναφέρεται στα στρώµατα µαύρης χρωστικής ουσίας η οποία 
ανιχνεύεται στον αµφιβληστροειδή χιτώνα των ανθρώπων µ’ αυτή την κατάσταση. Αυτό είναι ένα 
είδος οπτικής πάθησης, η οποία έχει ως αποτέλεσµα το σταδιακό χάσιµο της όρασης µε τον καιρό 
εξαιτίας χειροτέρευσης του αµφιβληστροειδή χιτώνα.  

Αρχικά το άτοµο παρουσιάζει τύφλωση µόνο την νύχτα, καθώς τα µάτια δεν µπορούν πλέον να 
δουν σε αµυδρό φως. Με το χρόνο, το οπτικό πεδίο ελαττώνεται έως το σηµείο που ο ασθενής 
έχει µόνο ένα «τούνελ» κεντρικής όρασης. Ορισµένοι ασθενείς µε σύνδροµο Usher παρουσιάζουν 
επίσης προβλήµατα µε την ισορροπία τους.  

Το σύνδροµο Usher χωρίζεται σε τρεις µεγάλες κατηγορίες σύµφωνα µε τον τύπο και τη 
σοβαρότητα των συµπτωµάτων. Ο τύπος 1 και ο τύπος 2 αφορούν περίπου το 10% των παιδιών 
που γεννιούνται κουφά. ∆εν υπάρχει θεραπεία. Οι υπηρεσίες έχουν σαν στόχο να βοηθήσουν τον 
ασθενή να προετοιµαστεί και να αντιµετωπίσει αυτή τη διπλή απώλεια.  

Συµπτώµατα  

Τα συµπτώµατα που αφορούν το σύνδροµο Usher εξαρτώνται από τον τύπο αλλά γενικά 
περιλαµβάνουν:  
- Απώλεια ακοής, η οποία οδηγεί στην κώφωση.  
- Απώλεια όρασης, η οποία οδηγεί στην τύφλωση.  
- Προβλήµατα ισορροπίας.  
- ∆υσκολίες στο λόγο.  

Εξήγηση για την ισορροπία  

Το ανθρώπινο σώµα έχει τρία συστήµατα τα οποία βοηθούν στην ισορροπία:  

Τα µάτια: απλώς κοιτάζοντας γύρω, ενηµερώνουν τον εγκέφαλο για τον προσανατολισµό µας.  

Περιφερειακό σύστηµα: αυτό αφορά την πληροφορία που λαµβάνει ο εγκέφαλος από ειδικούς 
δέκτες στους µύες, τις αρθρώσεις και το δέρµα, τα οποία αντιλαµβάνονται την κίνηση και τη θέση 
των αρθρώσεων.  

Ακουστικό σύστηµα:  αυτό βρίσκεται µέσα στο αυτί και αποτελείται από µια σειρά καναλιών 
γεµάτων υγρό, τοποθετηµένων σε διαφορετικές γωνίες. Όταν το κεφάλι κινείται, το κινούµενο 
υγρό ενηµερώνει τον εγκέφαλο ακριβώς για το πόσο µακριά, πόσο γρήγορα και σε τι κατεύθυνση 
κινείται το κεφάλι µε την εναπόθεση της πληροφορίας στο ακουστικό νεύρο. Εάν ο εγκέφαλος 
γνωρίζει τη θέση του κεφαλιού, µπορεί να βρει τη θέση του υπολοίπου σώµατος.  

Οι διαφορετικές κατηγορίες  

Το σύνδροµο Usher χωρίζεται σε τρεις µεγάλες κατηγορίες σύµφωνα µε τον τύπο και τη 
σοβαρότητα των συµπτωµάτων. Αυτές ονοµάζονται Τύπος 1, Τύπος 2 και Τύπος 3. Κάθε τύπος 
υποδιαιρείται σε υποκατηγορίες.  

Σύνδροµο Usher - Τύπος 1 (US1)  

Παρόλο που υπάρχουν 6 υποκατηγορίες, τα χαρακτηριστικά του συνδρόµου Usher, Τύπου 1 
περιλαµβάνουν:  
- Ευδιάκριτη κώφωση εκ γενετής.  
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- ∆υσκολίες λόγου. Άλλα µέσα επικοινωνίας όπως νοηµατική γλώσσα (Auslan) απαιτούνται.  
- Η ισορροπία µπορεί να επηρεαστεί και τα παιδιά συχνά αργούν να καθίσουν, να σταθούν και να 
περπατήσουν.  
- Προβλήµατα µε τα µάτια αρχίζουν να αναπτύσσονται γύρω στην ηλικία των 10 ετών.  
- Απώλεια όρασης συνήθως παρουσιάζεται γύρω στα πρώτα 10 χρόνια της ζωής του παιδιού.  

Σύνδροµο Usher -  Τύπος 2 (US2)  

Υπάρχουν τρεις υποκατηγορίες του Τύπου 2. Τα χαρακτηριστικά του τύπου αυτού 
περιλαµβάνουν:  
- Μέτρια απώλεια ακοής στη χαµηλότερη κλίµακα συχνότητας ήχου.  
- Σοβαρή απώλεια ακοής στην υψηλότερη κλίµακα συχνότητας ήχου.  
- Η ισορροπία δεν επηρεάζεται.  
- Απώλεια όρασης ? κηλίδες τυφλού, αρχίζουν να εµφανίζονται κατά την εφηβεία και µπορεί να 
µεγαλώσει κατά τη διάρκεια της ζωής.  

Σύνδροµο Usher -  Τύπος 3 (US3)  

Μόνο µία υποκατηγορία αυτού του τύπου έχει ανακαλυφθεί µέχρι σήµερα. Τα χαρακτηριστικά 
αυτού του τύπου περιλαµβάνουν:  
- Ο ασθενής γεννιέται µε κανονική ακοή και σχεδόν κανονική ισορροπία.  
- Η απώλεια ακοής γίνεται πιο έντονη καθώς το άτοµο µεγαλώνει.  
- Απώλεια ακοής που είναι δυνατόν να µετρηθεί εµφανίζεται στην εφηβεία.  
- Απώλεια όρασης ξεκινά να αναπτύσσεται κατά την εφηβεία και είναι πιθανόν να γίνει πιο έντονη 
κατά τη διάρκεια της ζωής του ασθενούς.  
- Η ισορροπία χειροτερεύει καθώς το άτοµο µεγαλώνει.  

Η πλειοψηφία των ανθρώπων µε US3 ζουν στη Φιλανδία.  

Η αιτία είναι γενετική  

Τα ανθρώπινα όντα έχουν 46 ζευγάρια χρωµοσωµάτων µε δύο ζευγάρια που αποφασίζουν ποιο 
θα είναι το φύλο του ατόµου και 44 ζευγάρια τα οποία καθορίζουν άλλους παράγοντες. Τα 
υπολογισµένα 30.000 - 40.000 γονίδια είναι σφιχτά δεµένα σ’ αυτά τα χρωµοσώµατα. Αυτά τα 
γονίδια επίσης βρίσκονται σαν ζευγάρια ? ένα για κάθε γονιό. Οι διαφορετικοί τύποι του 
συνδρόµου Usher προκαλούνται από µεταλλαγές των διαφορετικών γονιδίων. Οι ερευνητές 
πιστεύουν ότι υπάρχουν περίπου 15 γονίδια τα οποία µπορούν να προκαλέσουν το σύνδροµο 
Usher. Ένας στους 75 ανθρώπους κουβαλούν ένα από τα γονίδια του Usher. Για να αναπτύξει 
ένα παιδί το σύνδροµο usher θα πρέπει να κληρονοµήσει το συγκεκριµένο γονίδιο Usher και από 
τους δυο γονείς. Εάν µόνο ένα γονίδιο Usher κληροδοτηθεί στο παιδί, το παιδί δεν θα αναπτύξει 
την ασθένεια αλλά θα είναι φορέας. Εάν και οι δύο γονείς είναι φορείς δύο διαφορετικών 
γονιδίων Usher, το παιδί τους δεν θα αναπτύξει κανένα σύνδροµο Usher αλλά θα είναι φορέας 
και των δύο.  

∆ιαγνωστικές µέθοδοι  

Το σύνδροµο Usher είναι η πιο κοινή γενετική αιτία για τη συνδυασµένη απώλεια ή ανωµαλία 
όρασης και ακοής.  

Τα τεστ που µπορούν να επιβεβαιώσουν τη διάγνωση περιλαµβάνουν:  
- Τεστ οφθαλµού για έλεγχο της retinitis pigmentosa.  
- Τεστ ακοής.  
- Τεστ για τον καθορισµό του βαθµού ισορροπίας του ατόµου, όπως η 
ENG(electronystagmography).  

Επιλογές Θεραπείας.  

∆εν υπάρχει θεραπεία του συνδρόµου Usher. Ανάλογα όµως µε τη σοβαρότητα, υπάρχουν 
βοηθήµατα.  

Βοηθήµατα ακοής.  
- Τυµπανικά εµφυτεύµατα.  
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- Εκπαίδευση των ικανοτήτων επικοινωνίας.  
- Εκπαίδευση προσανατολισµού και κινητικότητας.  

Τεχνολογία που βοηθά στην προσαρµογή του ατόµου  
- Ανάγλυφη γραφή για τυφλούς (Braille).  

Συµβουλευτική βοήθεια.  
- Πρόσβαση σε υπηρεσίες για χαµηλή όραση.  

Τι θα πρέπει να θυµάστε  

Το σύνδροµο Usher είναι γενετική ανωµαλία η οποία χαρακτηρίζεται από την απώλεια ακοής και 
όρασης.  

Ορισµένοι άνθρωποι έχουν επίσης προβλήµατα ισορροπίας.  

Για να αναπτύξει ένα παιδί το σύνδροµο Usher, πρέπει να κληρονοµήσει το ελαττωµατικό γονίδιο 
και από τους δύο γονείς.  

Στο εξωτερικό υπάρχουν ειδικές υπηρεσίες πληροφόρησης και στήριξης. Στη χώρα µας, δεν 
είµαστε σε θέση να γνωρίζουµε διότι δεν έχουµε καµία πληροφόρηση.  
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