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Streszczenie

Zespot Ushera jest genetycznie uwarunkowang choroba, w trakcie ktdrej zmystowo-ner-
wowemu uposledzeniu stuchu o réznym stopniu nasilenia towarzysza nieodwracalne i postepujace
zmiany w widzeniu (barwnikowe zwyrodnienie siatkéwki retinitis pigmentosa) oraz zaburzenia
zmystu réwnowagi. Choroba postgpuje, prowadzac w ostatecznosci do catkowitej slepoty i ghuchoty
pacjenta.

Zaburzenia obydwu zmystow ulegajg powaznym zmianom, ktére okreslajg przyszle zycie
pacjenta. Stopniowo zanika mozliwo$¢ komunikacji wzrokowej. Natura i przebieg tej jednostki choro-
bowe]j wymagaja wczesnego rozpoznania, gdyz to wlasnie diagnoza stanowi podstawe stworzenia od-
powiedniego programu dostosowawczego i edukacyjnego, umozliwiajacego dziecku przygotowanie
sig do powaznych zmian w jego Zyciu. Omawiany przypadek pacjentki, u ktérej wystapil zespot
Ushera, pokazuje trudnosci w diagnostyce choroby i konsekwencje pdznego jej rozpoznania,

Sytuacja, w jakiej znalazla si¢ pacjentka, znacznie przekroczyla jej zdolnosci adaptacyijne,
doprowadzajac do okresowych zaburzen reakcyjnych i zmuszajac ja do zmiany swych zyciowych
planow.
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Summary

Usher syndrome is genetically conditioned disease in which senso-neural hearing impair-
ment of a different degree is accompanied by irreversible progressivechanges in vision (retinitis pig-
mentosa — R, P.) and disorders of equilibrium organ. Disease progress, and eventualy patient becomes
deaf-blindin forth decade of life.

The two senses defect, changes, and determines future life. Possibility of vision com-
munication gradually decreases an becomes very limited eventually. The character, and course
of Usher syndrome demands an early diagnosis which is a key to programming proper revalidation
and education program that gives a chance to prepare a child to future dramatic conditions. The
discussed case of a patient with USH underlines the diagnostic difficulties and a consequences of

a late diagnosis.
Situation in which patient found herself exceeded adaptative abilities, that led to periodical

reactive disorders and forced her to change life plans.

Zesp6t Ushera (USH) jest recesywnie dziedziczonym, autosomalnym,
schorzeniem, w ktdrym glebokiego i éredniego stopnia, obustronnemu, odbior-
czemu uszkodzeniu stuchu towarzyszy postgpujace, barwnikowe zwyrodnienie
siatkéwki (retinitis pigmentosa — R. P.) oraz zmienny w charakterze defekt narzadu
przedsionkowego.

Autosomalny gen nie jest zwigzany z plcia, gen recesywny za$§ moze byé
ukryty przez pokolenia. Spotkanie dwéch recesywnych genéw wyzwala okreslong
chorobe.

Nazwa zespotu Ushera pochodzi od nazwiska brytyjskiego oftalmonologa
C. Ushera, ktory w 1914 r. okreslit dziedziczny charakter tego schorzenia. Wyniki
statystycznych badan genetycznych wskazuja, ze na 100 000 badanych osob
u 2-4 rozpoznaje si¢ zesp6l Ushera.

Wedtug badan autoréw skandynawskich i amerykaniskich [Moller, Kimber-
ling 1989; 1995] u 25% wszystkich pacjentéw z pigmentozg stwierdza si¢ uszko-
dzenie stuchu znacznego stopnia. Natomiast u dzieci z uszkodzonym narzadem
stuchu czgstos¢ wystgpowania zespolu Ushera okresla sig¢ na 5-10% populacji
[Hallgren 1959].

Dziecko dotknigte zespotem Ushera rodzi si¢ ghuche lub z uszkodzeniem
stuchu, w stopniu glebokim i $rednim. Jego rozwdj ruchowy jest czgsto op6zniony
(najczgsciej zaczyna chodzi¢ samodzielnie ok. 18 miesiaca Zycia), manifestuje
rOwniez zaburzenia réwnowagi.

W wieku dziecigcym i1 miodzienczym stwierdza si¢ nastgpnie narastajgce
stopniowo uposledzenie adaptacji oka do ciemnosci (tzw. $lepotg zmierzchowa).
Postgpujaca utrata ostrosci wzroku oraz ograniczenie i zawgzenie pola widzenia
prowadza do coraz znaczniejszych ograniczen widzenia. W drugiej dekadzie Zzycia
w badaniu okulistycznym mozna rozpozna¢ wczesne oznaki zwyrodnienia
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siatkéwki R. P. Choroba prowadzi stopniowo do calkowitej utraty wzroku
w trzeciej lub czwartej dekadzie zycia. Pacjent w wieku dojrzalym staje si¢
funkcjonalnie osobg ghucho-niewidoma.

Skoro zmiany te sa nieuniknione, wczesna diagnoza zespotu Ushera jest
ogromnie istotna dla wdrozenia prawidlowego postepowania, umozliwiajacego
dalszy rozwdj zaréwno fizyczny, intelektualny, jak i emocjonalny oraz spoleczny
dotknigtego ta chorobg dziecka. Warunkiem pomocy tej grupie chorych jest zatem
opracowanie wilasciwego programu wczesnej diagnostyki, interwencji, rehabili-
tacji, edukacji i systemu poradnictwa (w tym genetycznego) dla pacjentow
i ich rodzin.

W zaleznosci od stopnia uszkodzenia stuchu, czasu wystapienia
barwnikowego zwyrodnienia siatkéwki, wynikéw badan narzadu réwnowagi
oraz lokalizacji patologicznego genu w chromosomie mozemy wyréznié trzy zasa-
dnicze typy zespotu Ushera:

Typ I — wrodzone uszkodzenie shichu typu odbiorczego w stopniu
glebokim, — ,resztki stuchowe” z objawami R. P. wystepujacymi przed okresem
dojrzewania, co stanowi 90% przypadkéw [Darenport 1878].

Typ II — wrodzone uszkodzenie stuchu typu odbiorczego od stopnia
umiarkowanego do znacznego, o stalym charakterze, z objawami R. P.
wystepujacymi po okresie dojrzewania, co stanowi 9% przypadkow.

Typ LI — postgpujacy odbiorczy niedostuch (najczesciej wystepujacy po
ukoriczeniu 10 1. z.) z objawami R. P. wystepujacymi po okresie dojrzewania,
co stanowi ok. 1% przypadkow.

Kiedy rozpoznawanie choroby jest bledne lub przeprowadzone zbyt pdzno,
wowczas losy osoby dotknigtej tym zespotem staje si¢ dramatyczne.

Przyktadem powyzszego jest przedstawiony przez nas przypadek blednego
rozpoznawania, co spowodowalo opdznienie postawionej diagnozy USH. Fakt
ten byl przyczyna szoku i zatamania psychicznego omawianej pacjentki.

I. STUDIUM PRZYPADKU PACJENTKI Z ZESPOLEM USHERA

E. G. urodzifa si¢ 5.07.1955 r. Rodzice — ojciec, ur. 1924 r., zdrowy, wy-
ksztatcenie srednie; matka, ur. 1928 r., wyksztalcenie wyzsze zawodowe, nie Zyje
(zmarta na biataczke). Rodzenstwo — siostra, ur. 1956 1., zdrowa; brat, ur. 1960 r.,
zdrowy. U matki, ojca, rodzenstwa oraz w rodzinie nie stwierdzono wad shichu,
wzroku ani innego rodzaju wad wrodzonych.

Pacjentka urodzona z ciazy pierwszej, o przebiegu prawidtowym. Poréd
0 czasie, prawidfowy, waga 3200 g. Okres poporodowy bez powiklan, okres
niemowlgcy o przebiegu prawidlowym. Zaczela siada¢ pdZniej niz jej rowiesnicy,
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samodzielnie chodzi¢ dopiero po ukoficzeniu 16 m.z., a przez dluzszy czas byt
to chéd bardzo niepewny. Jazd¢ na rowerze opanowala po roku nauki,
miata réwniez trudnosci w nauce ptywania (co jest charakterystyczne dla USH).
Wedlug pacjentki rozw6j mowy byl opézniony, zaczeta mowié ok. 2 roku zycia
(pierwsze wyrazy). Mowa byta dos¢ poprawna, ale jej tempo spowolnione. Miedzy
2 a 3 rokiem zycia matka zaobserwowala u niej brak reakcji na ciche dzwigki
(fakt ten nie zaniepokoit poinformowanych przez matke lekarzy).

Kiedy miafa 5 lat, rozpoznano u niej wadg shuchu, ale nie zalecono uzy-
wania aparatu shuchowego. Lekarze laryngolodzy stwierdzili, ze niedostuch
spowodowany jest przerostem migdatkéw podniebiennych i trzeciego migdatka.
Wykonano zabieg operacyjny ich usunigcia (tonsillectomia i adenotomia). Po tej
operacjl wyrazistos¢ mowy pogorszyta sig, stala si¢ nosowa, a shich nie ulegt
poprawie.

Rozpoczgta nauke w szkole masowej, gdzie miata trudnosci w nauce
i klopoty ze sprawnoscia fizyczng na lekcjach wychowania fizycznego.

W wieku 11 lat po raz pierwszy wykonano badanie audiometryczne stuchu,
ktére wykazato obustronne uszkodzenie shuchu typu odbiorczego, symetryczne,
o charakterze ,,spadajacej” krzywej — wskazujacej na ubytek shuchu $redniego stop-
nia dla niskich czgstotliwosci, az do glebokiego uposledzenia shuchu w zakresie
wyzszych czgstotliwosei. Wtedy tez otrzymala po raz pierwszy aparat shuchowy
okularowy.

Od 11 roku zycia pozostaje pod opieka poradni okulistycznej, gdzie
poczatkowo stwierdzono jedynie wadg refrakcjii. W wieku 14 lat pacjentka
zauwazyla zaburzenia widzenia i trudno$ci w poruszaniu si¢ o zmroku i w ciem-
nosci. W tym samym okresie zaobserwowata, ze mimo statego noszenia okularéw
nie ma peinej ostrosci wzroku. W ciagu nastgpnych lat stuch i wzrok systematy-
cznie ulegaty pogorszeniu. W czasie studiow, przy stale pogarszajacym si¢ stuchu,
wzroku i zawrotach glowy zaczela odczuwaé znaczne trudnosci w stownym
komunikowaniu sig. Wszystkie te czynniki stresowe spowodowaty silne reakcje
nerwicowe.

W 26 roku zycia po dwukrotnym pobycie na oddziale okulistycznym
stwierdzono zesp6t Ushera, obustronng jaskre i krotkowzroczno$é. W przeprowad-
zonych badaniach stwierdzono zmiany na dnie oka o charakterze (R. P., obwodowe
ograniczenie pola widzenia do 10 stopni — obustronne, symetryczne oraz krotko-
wzrocznosé (-10 D). Leczona byla zachowawczo.

Dane z wywiadu uzyskano od pacjentki.

Obecnie pacjentka nadal swobodnie porozumiewa si¢ mowa werbalna.
Uzywa dwoch aparatéw stuchowych o duzej sile wzmocnienia, typu zausznego.
W ciagu dnia porusza si¢ samodzielnie, po zmierzchu potrzebuje pomocy
przewodnika.
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I1. BADANIE PRZEDMIOTOWE

Badaniem otorynolaryngologicznym nie stwierdza si¢ odchylen od stanu
prawidtowego poza bliznami po usunieciu migdatkéw podniebnych.

Badanie narzadu réwnowagi:

Proba Romberga — silnie chwieje sie we wszystkich kierunkach.

Proba Romberg ,uczulony” — z zamknietymi oczyma stoi na jednej
nodze ok. 2 sek., nastepnie chwieje si¢ we wszystkich kierunkach.

Proba chodu z zamknigtymi oczyma wzdhiz linii prostej — w zasadzie
niewykonalna, chwieje si¢ we wszystkich kierunkach, nie podtrzymywana — pada.

Oczoplgs 1I stopnia — samoistny, drobnofalisty, przy patrzeniu w lewo
zawroty glowy.

Badanie stuchu:

Audiogram: Surditas bilateralis.

Tympanogram: typ A, brak odruchéw z migsnia strzemiaczkowego.

Badanie elektronystagmograficzne (ENG) wykazalo: oczoplas samo-
istny przy oczach zamknigtych — w lewo. Proba wahadta prawidtowa. Oczoplas
optokinetyczny w lewo symetryczny. Oczoplas potozeniowy statokierunkowy
w lewo, liczne fale kwadratowe. Po wykonaniu czterech préb kalorycznych
z powietrzem uzyskano §ladowe odpowiedzi z obu przedsionkéw.

Wnioski: Zapis ENG moze $wiadczy¢ o znacznym ostabieniu pobu-
dliwosci obu przedsionkéw.

Rozpoznanie okulistyczne: Syndrom Ushera, Myopia alta oc. utriusque.
Glaucoma oculi utriusque, retinitis pigmentosa (R. P.).

Badanie pola widzenia: obwodowe, ograniczenie pola widzenia ponizej
5 stopni.

Badanie dna oka: rozrzedzenie siatkéwki i zmiany zanikowe w przebiegu
wysokiej krétkowzrocznodci, czgsciowy zanik jaskrowy tarczy nerwu II, liczne
rozsiane ogniska barwnikowe w siatkéwkach obu oczu.

Trudno jest w przypadku pacjentki jednoznacznie okreslié typ zespohu
Ushera.

Dane z wywiadu chorobowego, takie jak stopniowo postepujacy nie-
dostuch, az od wystapienia catkowitej ghuchoty w wieku dojrzatym, jest chara-
kterystyczny dla III typu USH. Wystapienie pierwszych objawéw zwyrodnienia
siatkéwki (R. P.) migdzy 11 a 14 rokiem zycia, a takze zaburzenia widzenia
o zmroku, zaburzenia w przestrzeni o zmroku i noca réwniez moga §wiadczyé
o typie I USH. Potwierdzato to rozpoznane wyniki badan uktadu réwnowagi oraz
badanie elektronystagmograficzne (ENG).

Postgpujacy charakter niedostuchu, postepujace zaburzenia ukiadu
réwnowagi sa charakterystyczne dla typu III zespotu Ushera. Rozpoznanie typu
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zespotu Ushera jest w tym przypadku trudne. Jednoznaczne wykluczenie watpli-
wosci diagnostycznych mogloby by¢ mozliwe jedynie dzigki badaniom genety-
cznym molekularnym. Aktualnie tego typu badania w Polsce sa niemozliwe.,

Omawiany zespot Ushera, ktorego diagnoza kliniczna wskazuje na typ III
tego zespolu, jest drugim doniesieniem w dostgpnej $wiatowej literaturze po
E. M. Saukila i wspotpracownikow [1995].

III. OCENA PSYCHOLOGICZNA PACJENTKI

Pacjentka pochodzi z rodziny inteligenckiej, wielodzietnej. Z uzyskanego
wywiadu wynika op6Znienie sfery motorycznej i mowy we wezesnym dziecifi-
stwie. Kiedy dziewczynka zaczeta chodzié¢ do przedszkola, byta, zdaniem wycho-
wawcezyni, ,innym” dzieckiem. Nie sprawdzata si¢ w zabawach zespolowych
(gra w pilkg, zabawa w ghuchy telefon). Na tego typu zabawy reagowata lekiem
i wycofywaniem sig¢ z grupy.

W wieku 7 lat rozpoczgla nauke w szkole masowej, w miejscowosci,
gdzie nie bylo szkoly dla dzieci z wada stuchu. Miata trudnoéci w nauce zwiazane
z odbiorem przekazywanej wiedzy. Byla dziewczynka mniej sprawng fizycznie,
co wyraznie demonstrowato si¢ na lekcjach wychowania fizycznego, zwlaszcza
wowczas, kiedy ¢wiczenia zwigzane byly ze zmystem réwnowagi.

Jak uprzednio wspomniano, od 11 roku zycia zaczeta uzywaé okularéw
1 aparatu stuchowego.

Rodzice dziewczynki bardzo dbali o jej ogélny rozwdj. Wychowywata sie
wsrdd rowiesnikow styszacych. Uczyta sig muzyki, tafica. Chciata by¢ taka sama,
jak inne dzieci. Sama korygowata swoja mowe. Brata lustro i méwita przed nim.
Kiedy na przyktad nie mogta wystepowaé w chorze, wowezas stwierdzila, ze ma
inne uszy niz pozostale dzieci. Rodzice dostrzegajac mozliwosci dziewczynki,
stawiali przed nia takie same wymagania, jak przed dzieckiem pemosprawnym.
Jak juz uprzednio wspomniano, dziewczynka chodzita do szkoty masowej. Na zy-
czenie matki, ktora cheiata dowiedzie€ sig, jakie sg mozliwosci intelektualne corki
w stosunku do dzieci petnosprawnych, dziewczynka przeszta dwukrotnie badania
psychologiczne w poradni wychowawczo-zawodowej. Badania przeprowadzono
skalg inteligencji Wechslera dla dzieci styszacych i na ich podstawie rozwoj intelek-
tualny oceniono na poziomie pogranicza uposledzenia umystowego. Matka, zdajac
sobie sprawe, Ze ocena nie jest zgodna ze stanem faktycznym, wynikéw badan nie
ujawnita,

Dziewczynka ukonczyta szkote podstawowa i ponadpodstawowa, uzys-
kujac swiadectwo dojrzatosci. Pomimo pogarszajacego si¢ stuchu i wzroku podjeta
studia wyzsze na wydziale bibliotekoznawstwa Uniwersytetu Warszawskiego.
Dzigki swojemu pogodnemu usposobieniu byla chetnie widziana w gronie kolegow.
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Swoja ,,inno$¢” najbardziej odczuwata na dyskotekach. W czasie studiéw, przy
stopniowo stale pogarszajacym sie stuchu i wzroku oraz wystgpowaniu zawrotow
glowy, zaczeta odczuwaé ogromne trudnosci w komunikowaniu sie. Jednakze
pomimo tych obiektywnych trudnosci zwigzanych z pogarszajacym sie stanem
zdrowia ukonczyla studia, po ktérych przez dwa lata pracowata na Uniwersytecie
Warszawskim w charakterze bibliotekarki. Ze wzgledu na stale pogarszajacy sie
stuch i wzrok musiata przej$é¢ na rente inwalidzka. Wiadomo$é o nieuleczalnej
chorobie oraz konieczno$¢ przejécia na rente w tak miodym wieku, kiedy plany
zyciowe staja si¢ nierealne, doprowadzity naszg pacjentke do standéw depresyjnych.
Zaczgta jednak poszukiwaé pewnych rozwigzan zyciowych. W wieku 27 lat wyszla
za maz za osobg ghuchoniema. Ze zwigzku tego ma corke petnosprawna, o stuchu
1 wzroku prawidtowym,

Aktualnie pracuje spolecznic w PZN. Jest osoba pogodng, otwarta,
nastawiong na pomoc stabszym. Jednakze, Jjak sama méwi, odczuwa stale napiecie
nerwowe, leki i niepewno$é, spowodowana konsekwencjami ubytku stuchu
i zaawansowanego uszkodzenia wzroku. Jak uprzednio wspomniano, poshuguje sig
mowg werbalng i stara si¢ byé samodzielna.

Podsumowujac losy wyzej opisanej pacjentki, nalezy podkreglié, Jjak brak
wiedzy medycznej dotyczacej zespolu Ushera rzutowal na postepowanie
specjalistow lekarzy, op6zniajac proces rewalidacji, m.in. wczesnego zaopatrzenia
w odpowiedni aparat stuchowy i prob zahamowania postgpujacego uszkodzenia
wzroku, a takze psychologa, ktéry nie zdajac sobie sprawy z uszkodzenia dwéch
zmystéw, nie ocenit rzeczywistych mozliwogci intelektualnych badane;.

Na zakonczenie pragniemy podkre§li¢, iz osoby z zespolem Ushera
wymagaja statej opieki medyczno-psychologicznej, zwlaszcza wowezas, kiedy
musza dowiedzie¢ sig prawdy o chorobie, ktéra ich dotkneta.
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