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iFeliz noviembre! Este es un mes que muchos asocian con la gratitud y el
agradecimiento. Nosotros en la Coalicion del Sindrome de Usher estamos profundamente

agradecidos de tenerlo como un miembro querido de nuestra comunidad Usher global en constante expansion.

En caso de que te lo hayas perdido, recientemente compartimos una actualizacién

interesante: jla Conferencia de Conexiones USH2024 esta a la vuelta de la esquina! Este encuentro
se llevara a cabo en Rochester, Nueva York, y ofrecera una experiencia enriquecedora para
quienes puedan acompanarnos en persona. Para aquellos que prefieren la comodidad de

asistir en linea, la conferencia también se transmitira en vivo, lo que garantiza que puedan

participar desde la comodidad de su propio espacio.

Los participantes de USH2024 tienen la opcién de registrarse para EN PERSONA o VIRTUAL
accede aqui. Para tener una idea de lo que puede esperar del evento USH2024, puede consultar el

resumen y las grabacignes de USH2022.

Gracias por ser una parte vital de nuestra comunidad. Esperamos conectarnos con usted en este

extraordinario evento y continuar nuestro viaje juntos.

¢,Se ha unido a la Discord de la Coalicién sobre el Sindrome de Usher? ¢ Servidor comunitario? Es
un lugar seguro para que la comunidad se conecte entre si. Unete aqui: https:/

discord.gg/czwHGaDu7W.

ENFOQUE DE INVESTIGACION



https://www.usher-syndrome.org/resources/grounded-in-science.html
https://discord.gg/Bj8CWqEXhQ
https://discord.gg/czwHGaDu7W
https://www.usher-syndrome.org/ush2024.html
https://www.usher-syndrome.org/ush2024.html
https://www.usher-syndrome.org/ush2024.html
https://www.usher-syndrome.org/ush2024.html
https://www.usher-syndrome.org/ush2024.html
https://u3655239.ct.sendgrid.net/ls/click?upn=6gaTg1Y5AAwY9ef8Dw2sGH6UKHuWobpPtbv89qBrYPf6mKIQl63z9DuR0GCvGr8DLotM7vfhUQZeWvi8yacm-2FjpuSYpM0va8SqPpczeRFscZ45nvlig20yUNdIDwJ-2BNK1pw5HrVFDY-2Fd7l1U6bOOJw-3D-3DiRy-_r-2BtZGgcq2PsZ3BoB08JnsEPansEI-2BwyrvhJLK7olRaL8XAfq5JWqdhve3H54FukDFk1YV6QIwikdXA31jr47mWAyrOk2-2FFIwM7UbaZ-2F550PBJf5hcxL2RfRCa7IxKcurH0XOhQQOzmLmPesYDhBV7LrmCeByd2LHxvxjA5t4U1wn6cdPB8FsiZn8RgYPDtEteih1CSRDJTf9zjvbjF3cxzsLom4JcKDeRA2YnNCS3-2Fn8DXWOhQ8tLl7epAqAiCDMNG5rpXIQL8olGhA8yI6wkFXtc6sVslOqix9HwoYhaaQnu5b1BmHRtAzOEWggJxRxbL3bLeBOTgvKbvQohIWh9kGN8wjBXEQb-2B-2F6-2BYLOpYk2j96ApDi3nsK34t10SfCpI
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Ataque NAC

Universidad Johns Hopkins estd reclutando para “NAC Attack, Un ensayo clinico multicéntrico

controlado con placebo para probar la N-acetilcisteina (NAC) oral en pacientes con retinitis
pigmentosa (RP)”. Este estudio probara si la toma de NAC a largo plazo puede retardar la progresion
de la pérdida de vision en una persona con RP. La N-acetilcisteina es un potente antioxidante

aprobado por la FDA para la sobredosis de paracetamol.

La NAC se esta explorando como un posible enfoque de tratamiento para la retinitis pigmentosa.
En la RP, mutaciones -o errores en el coédigo genético- provocan la degeneracion de los
fotorreceptores de bastones responsables de la vision en condiciones de poca luz, lo que provoca
ceguera nocturna. Después de que se eliminan los fotorreceptores de baston, se produce una
degeneracion gradual de los fotorreceptores de cono, lo que estrecha gradualmente la vision

periférica y eventualmente causa vision de tunel. Estrés oxidativo contribuye a la degeneracion

de los conos y, en Ultima instancia, a la pérdida de la vision. Se ha demostrado que la NAC reduce

el estrés oxidativo y la NAC administrada por via oral en un modelo de ratén de RP ralentiz6 la degeneracién de los conos.

En un ensayo clinico de fase |, los pacientes con RP recibieron NAC por via oral durante 6 meses;

fue bien tolerado e incluso indicé pequefias mejoras en la agudeza visual de la retina. Esto sugiere
que la administracion a largo plazo de NAC puede promover la supervivencia y el mantenimiento de
la funcion de los conos en la PR. NAC Attack es un ensayo de fase lll, multicéntrico, aleatorizado y
controlado con placebo que determinara si la NAC oral proporciona beneficios y es segura en

pacientes con RP.

Mirar Presentacion del Dr. Peter Campochiaro de la Conferencia Connections USH2022 para

conocer mas sobre este ensayo clinico:


https://www.hopkinsmedicine.org/wilmer/research/nac-attack
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05537220
https://www.youtube.com/watch?v=vs65zgYlayM
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7269599/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/28962928/
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NAC Attack

Multicenter randomized placebo-controlled trial

Designed to determine if long-term NAC slows progression of
RP and is safe

30 centers in US, Canada, Mgxco, and Europe
438 patients

Study duration = 45 mont
7 In-person visits: every 9 months + M40.5
3 Tele-visits: M13.5, M22.5, M31.5

10 Phone calls: M2.25, M6.75, M11.25, M15.75, M20.24, M24.75, M2@F
M33.75, M38.25, M42.75

said they would be enthusiastic
about participating

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

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

Ver investigaciones actuales de USH

POR SI TE LO PERDISTE: NOTICIAS CIENTIFICAS

Las proteinas del sindrome de Usher ADGRV1 (USH2C) y CIB2 (USH1J) interactian y comparten un interactoma

comun que contiene chaperoninas TRiC/CCT-BBS

22 de junio de 2023: Se han descrito mutaciones en los genes CIB2 y ADGRV1 como causantes de los subtipos
de sindrome de Usher, USH1J y USH2C, respectivamente. Los investigadores se propusieron identificar como
funcionan estas proteinas y descubrieron que trabajan juntas en vias comunes. Investigaciones adicionales

mostraron que estas proteinas interactian entre si en las células sensibles a la luz de la retina.


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
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USHER SYNDR & ME Lo que esto significa para Usher
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"4 ¢ USH Science News

“Usher syndrome proteins ADGRV1
(USH2C) and CIB2 (USH1J) interact

sindrome. Esta informacion puede ayudar a
los investigadores a identificar posibles objetivos
and share a common interactome = para el desarrollo de tratamientos.

containing TRIC/CCT-BBS
chaperonins”

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 BIENESTAR: jConoce al equipo!

Mientras celebramos un afio de boletines Grounded in Science, reconocemos que tocamos temas
dificiles mensualmente. En aras de la transparencia, queremos presentarle al equipo detras de
la serie Grounded in Science and Well-Being.

Este grupo, de diversos origenes, informa investigaciones relevantes a la comunidad.

Conozca a Lawreen Asuncion: Lawreen se gradud con una Licenciatura en
Ciencias Bioldgicas y ha trabajado profesionalmente en los mercados de
biotecnologia y ciencias biolégicas durante mas de 25 anos.

Al tener sindrome de Usher tipo 2C, a Lawreen le apasiona fomentar la
conciencia sobre el sindrome de Usher y apoyar la investigacion de
enfermedades genéticas raras.



https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/all-archived-science-news.html/article/2023/06/22/usher-syndrome-proteins-adgrv1-ush2c-and-cib2-ush1j-interact-and-share-a-common-interactome-containing-tric-cct-bbs-chaperonins
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/
https://www.linkedin.com/in/lawreen/
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Conozca a Rya Freeland-Kiablick, MSW: Rya se gradué con una

Maestria en Trabajo Social Clinico de Boston College en 2013 y ha
trabajado como médico de salud mental para personas a lo largo

de su vida. Es madre de un nifio con Usher tipo 1 y proporciona
contexto tanto desde un punto de vista personal como profesional. “Para
mi es importante involucrarme con la comunidad Usher porque le

brinda apoyo a mi familia y una mayor conciencia de sus

experiencias y necesidades. Como trabajadora social y

madre, soy una defensora y entiendo la importancia de abordar el

tema de la salud mental dentro de esta comunidad"”.

Conoce a Moénica Pruitt: Ménica se gradudé con una Licenciatura

en Bioquimica y Biologia Molecular y tiene sindrome de Usher tipo 2.
“Escribo hablando desde mi propia experiencia al afrontar el
diagndstico, asi como desde lo que he observado en la comunidad”.

La combinacién de su formacion en ciencias técnicas con su trayectoria
personal en materia de salud mental la convierte en una escritora
integral, que escribe desde la experiencia y la respalda con

referencias de revistas revisadas por pares.

Conozca a Lisa Rowinski: nuestra editora de la serie Bienestar, Lisa
Rowinski, NIC, MA, es una intérprete de ASL certificada a nivel nacional
con una maestria en Consejeria. Lisa ha trabajado con personas de la
comunidad de USH en una variedad de capacidades, desde

gestion de casos hasta interpretacion y asesoramiento. Lisa tiene un
interés especial en la comunidad de sordociegos y continta

leyendo, asistiendo a talleres y estudiando las necesidades

de salud mental y lingUisticas y de comunicacién de esta comunidad
diversa. Lisa también es instructora certificada de Pilates y

cree que cualquier tipo de movimiento es un gran beneficio para la
salud fisica y mental de todos.

Conoce a Kayleigh Para: Kayleigh se gradué con una Maestria en Salud
Publica y tiene un gran interés en las politicas de salud. Hizo una
pasantia en la Coalicion del Sindrome de Usher antes de pasar

a un puesto de voluntaria. Su trabajo en la Coalicion ha

impulsado a Kayleigh a estar ansiosa por crear conciencia y ayudar

. ala comunidad Usher en todo lo que pueda.

Conoce a Krista Vasi: Krista se gradué con una Maestria en

Administracion Publica, con especializacion en gestion de

organizaciones sin fines de lucro, de la Escuela Maxwell de la

Universidad de Syracuse en 2008. Como Directora Ejecutiva

de la Coalicion del Sindrome de Usher, Krista dirige el Comité de

Noticias Grounded in Science y la serie Bienestar y es editor de este boletin.



https://www.linkedin.com/in/kayleigh-to/
https://www.linkedin.com/in/kristavasi/
https://www.linkedin.com/in/rya-freeland-msw-460a4117b/
https://www.linkedin.com/in/monicapaigepruitt/
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Es valido sentirse nervioso o intranquilo ‘

cuando se habla de salud mental. Pero la

Anything that's human is

realidad es que ayuda mas de lo que duele. 3 .
mentionable, and anything that

Como dijo una vez nuestro querido “vecino”,

el sefior Fred Rogers: is mentionable can be more
manageable. When we can talk

"Todo lo que es humano se puede mencionar, about our feelings, they

y todo lo que se puede mencionar puede become less overwhe]ming‘

ser mas manejable. Cuando podemos less upsetting, and less

hablar de nuestros sentimientos, se vuelven

scary."- Mr. Fred Rogers

menos abrumadores, menos perturbadores y IV o

menos aterradores". COALITION

Truco del dia para USH Life Envia tus trucos

para USH Life a info@usher-syndrome.org

“Aprenda a escribir en su computadora sin necesidad de mirar las teclas. Esto hace que sea

mas facil seguir lo que estas escribiendo en la pantalla (o con TalkBack/VoiceOver/lectores

de pantalla) y evita la tensién en el cuello al tener que mirar hacia arriba y hacia abajo con
frecuencia”. - Monica P, USH2A
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Nuestra informacion de contacto


mailto:info@usher-syndrome.org?subject=USH%20Life%20Hack

