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¢ Puedes creer que ha pasado un afio completo desde que lanzamos nuestro boletin Grounded In
Science? El mes pasado celebramos el Dia de Concientizacion sobre el Sindrome de Usher

el 16 de septiembre. ¢ Viste alguno de nuestros videos del #USHDay2023 ? que compartimos en las

redes sociales? jGracias a todos los que enviaron videos para aparecer!

Un par de anuncios antes de profundizar:

1. En EE. UU., puede obtener cuatro pruebas de COVID-19 gratuitas en casa este otofio
en CovidTests.gov.

2. Si no ha verificado su cuenta en los datos del sindrome de Usher
Programa de recoleccién (USH DCP) ultimamente, jahora es el momento de hacerlo!
Asegurese de cargar sus informes genéticos y completar las encuestas tal como aparecen

en su portal. Comenzaremos a recopilar algunos de los datos no identificados para
compartirlos con la comunidad.

¢,Se ha unido a la Discord de la Coalicion sobre el Sindromg de Usher? ¢ Servidor comunitario? Es

un lugar seguro para que la comunidad se conecte entre si. Unete aqui: https:/
discord.ga/czwHGaDu7W

ENFOQUE DE INVESTIGACION

Biologicos GenSight

GenSight Biologics es una empresa de terapia génica estudiando tratamientos para

enfermedades degenerativas de los ojos y del sistema nervioso central. ellos estan trabajando en


https://www.instagram.com/ushercoalition/
https://ushersyndrome.rare-x.org/
https://ushersyndrome.rare-x.org/
https://www.gensight-biologics.com/company/
https://discord.gg/Bj8CWqEXhQ
https://discord.gg/czwHGaDu7W
https://www.usher-syndrome.org/resources/grounded-in-science.html
https://www.covid.gov/tests
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utilizando terapia génica, secuencia de focalizacién mitocondrial (MTS) y optogenética para desarrollar terapias

que puedan ayudar a prevenir una mayor degeneracion en los 0jos o incluso restaurar la vision. Actualmente,

su producto GS030 esta en estudio para la_retinitis pigmentosa (RP). Este producto utiliza un vector de terapia

génica AAV2 para transportar una proteina fotosensible al interior de las células.

En 2021, se publicaron los resultados de un estudio que analizé GS030 en primates no humanos . Los
resultados del estudio proporcionaron una prueba de concepto de la activacion de las células ganglionares
de la retina a través de GS030 mediante terapia génica optogenética. Se demostré una

discriminacion de patrones que se estimé en una agudeza visual de 20/249. Estos resultados ayudaron a la

empresa a obtener la aprobacion para un ensayo clinico de fase /1l titulado PIONEER.

PIONEER es un estudio abierto de aumento de dosis que analiza la seguridad y tolerabilidad de GS030.

En 2023, GenSight Biologics anuncié Hubo signos de eficacia y tolerabilidad en los participantes del ensayo
PIONEER un afo después de recibir GS030. Los datos recopilados de algunos participantes seguidos durante
mas de un afio también han demostrado la seguridad y tolerabilidad del producto. El evento adverso mas
comun que se observé en el ojo fue la inflamacion intraocular que respondié al tratamiento con
corticosteroides. Con esta informacion, la Junta de Monitoreo de Seguridad de Datos que revisé

estos datos recomendo que la cohorte de extension (los participantes actualmente estan siendo reclutados)

deberia recibir la dosis mas alta.

Para obtener mas informacion, consulte nuestra pagina de Investigacion actual sobre USH especifica para el

subtipo de USH. asi como enfogues terapéuticos independientes de genes.

Ver investigaciones actuales de USH

POR SI TE LO PERDISTE: NOTICIAS CIENTIFICAS

Correlacion fenotipo-genotipo vestibular en una cohorte de 90 pacientes con

sindrome de usher

3 de noviembre de 2020: En este estudio, los investigadores se propusieron comprender la relacion

entre los genes que causan el sindrome de Usher y la disfuncion vestibular. Generalmente se

pensaba que las personas con USH1 y USH3 presentaban disfuncién vestibular ademas de deficiencias visuales y
auditivas.

Sin embargo, basandose en este estudio, observaron que la identificacion del gen por si sola no es suficiente

para predecir con precision la presencia de una disfuncion vestibular. Ellos


https://www.gensight-biologics.com/clinical-development-summary/
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/treating-usher-syndrome-current-research.html
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/treating-usher-syndrome-current-research.html
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/gene-independent-approaches.html
https://www.biospace.com/article/releases/gensight-biologics-announces-1-year-safety-data-and-efficacy-signals-from-pioneer-phase-i-ii-clinical-trial-of-gs030-an-optogenetic-treatment-candidate-for-retinitis-pigmentosa/
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observaron que los individuos con USH2 también tenian disfuncién vestibular, aunque la mayoria eran

asintomaticos y experimentaban un equilibrio normal.
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LEE EL ARTICULO

Para obtener mas noticias cientificas, consulte nuestra pagina de Noticias cientificas,

organizados por enfoque de tratamiento y tipo de sindrome de Usher.

DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La Coalicién del Sindrome de Usher no brinda asesoramiento
médico ni promueve métodos de tratamiento. USH Science News tiene como objetivo

ayudar a resumir literatura mas compleja para que la comunidad la utilice a su propia
discrecion.

SOBRE EL BIENESTAR: Dia Mundial de la Salud Mental

El 10 de octubre es el Dia Mundial de la Salud Mental. Es por eso que lanzamos nuestro

boletin Grounded in Science ese dia hace un afo. Este afio, el tema es que la salud mental es un

derecho humano universal, Siguiendo el espiritu_de este dia, te invitamos a explorar nuestra nueva

recopilacion de recursos para la Salud Mental. en nuestrg_pagina web.

El sindrome de Usher (USH) es una afeccion impredecible y progresiva que puede afectar su sentido
de identidad a lo largo de su vida, desde ser una persona con vision auditiva hasta una persona sorda
y ciega. (Marine Arcous et al.2020) Debido a la naturaleza poco comun del USH, junto con la amplia
gama de modos de comunicacion, hay una falta de profesionales de salud mental disponibles para la
comunidad sordo-ciega, lo que obliga a una poblacién ya aislada, aquellos que experimentan

pérdida progresiva de audicion y/o vision, a un mayor aislamiento sin acceso. al apoyo de salud mental.


https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/all-archived-science-news.html/article/2020/11/03/vestibular-phenotype-genotype-correlation-in-a-cohort-of-90-patients-with-usher-syndrome?fbclid=IwAR2jz8hnWnY9Gq6f87x8_4tQQb5diCRkXu8LNcIABZmfRwAUCm1x19ePevU
https://www.who.int/campaigns/world-mental-health-day
https://www.who.int/campaigns/world-mental-health-day/2023
https://www.usher-syndrome.org/resources/living-with-usher-syndrome/mental-health.html
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/
https://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1080/09638288.2019.1571637
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Los grupos de Facebook evolucionaron como una forma para que los adultos diagnosticados con
sindrome de Usher brindaran apoyo entre pares y se conectaran con otras personas que “lo entienden”;
pero los facilitadores que viven con esta afeccion ya estan lidiando con sus propios ciclos de pérdida y

duelo, y no siempre han recibido capacitacién formal en consejeria, salud mental y preparacién para la vida.

Durante muchos afos, la Coalicién ha reconocido la necesidad de mas recursos de salud mental para
la comunidad Usher. Hemos dado un pequefio paso hacia la creacién de esos recursos al solicitar y
convertirnos en uno de los primeros beneficiarios de la RARE Mental Health Impact Grant de Global

Genes. Con esta subvencién. hemos_llevado a cabo una “primera” serie de capacitacion de 10

semanas para facilitadores de grupos de pares que tienen sindrome de Usher, dirigida por Rebecca
Alexander, psicoterapeuta de USH. Esta capacitacion se enfoca en establecer un entorno virtual
accesible, técnicas de facilitacion de grupos, mediacién de conflictos, manejo del duelo,

mantenimiento de la neutralidad y recursos para derivaciones.

Esta serie de capacitacion de 10 semanas capacita a los facilitadores de los grupos de Facebook y chats

de Discord de USH, asi como a nuestros embajadores de USH, para que sean un mejor recurso para

la comunidad, siguiendo un "modelo de apoyo entre pares".

La idea detras del modelo de apoyo entre pares es: “[Implica] un intercambio mutuo de apoyo practico
y emocional, basado en la 'comprensién compartida, el respeto y el empoderamiento mutuo entre
personas en situaciones similares' con ingredientes criticos como la responsabilidad compartida, la

esperanza y la autoestima. -determinacion sobre la propia vida y el uso del conocimiento de la experiencia

vivida” (Smit et al. 2022).

Es importante tener en cuenta que, en ultima instancia, el apoyo de pares no reemplaza los afios de

formacién profesional y experiencia de un profesional de la salud mental.

¢, Conoce lo realmente bueno de la comunidad USH? Esta lleno de expertos en el sindrome de
Usher: TU. Tienes la experiencia vivida, que es invaluable y te permite tener conexiones con

compafieros que han estado alli antes.

Con sus compafieros, puede ser mas facil sentir una sensacién de conexioén y crear un lugar seguro
para compartir los diversos altibajos emocionales que experimenta. Quizas te preguntes qué sientes
cuando recibes una noticia desagradable. ; Qué pensamientos y sentimientos tienes cuando
recibes una noticia alegre? Con el apoyo de pares con experiencias vividas compartidas, uno se

vuelve menos aislado y resulta mas facil ser resiliente como comunidad.


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/36066104/
https://globalgenes.org/blog/2023-rare-mental-health-grant-recipients-announced/
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Truco de vida del dia de USH
Envie sus trucos para la vida de USH a info@usher-syndrome.org

Para aquellos de ustedes que disfrutan del senderismo pero sienten que su bastén blanco

tradicional no es resistente, consideren revisar el baston todo terreno.

"Ya sea que esté dando un paseo por la cuadra, en la playa, en aceras nevadas, en el

patio de juegos de su nieto o en los senderos, el ATC le brinda el poder de explorar lugares

donde otros bastones de movilidad ni sofarian ir". Baston Todo

OPOO0O

USHER SYNDR ME

*{{Nombre de la Organizacion}}* C OA |_ | T I O N

~—
b
*{{Direccién de la organizacién}}* -y U N RAV E I-I N G
*{{Teléfono de la organizacion}}* \
*{{Sitio web de la organizacién}}* \
\
*{{Cancelar suscripcion}}* g
....\
\

Nuestra informacion de contacto
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