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USHER SYNDR ME

COALITION

CONNECTING THE GLOBAL USHER COMMUNITY

CON BASE EN LA CIENCIA

Un balance de noticias de investigacion y bienestar para la
comunidad del sindrome de Usher

iFeliz temporada de vacaciones! Esperamos que todos se mantengan seguros, calidos y bien. Nosotros en la Coalicién del Sindrome

de Usher estamos aqui para usted y nos identificamos con los factores estresantes adicionales que vienen con la temporada navidefia.

¢Pudo asistir al seminario web para el lanzamiento de nuestro Programa de recopilacion de datos del sindrome de Usher (DCP)?
Si no, ahora puede acceder a la grabacion y la transcripcion aqui . y aprenda como esta valiosa plataforma impulsara los esfuerzos de

investigacion para el sindrome de Usher.

Queremos asegurarle que esta nueva plataforma no reemplazara al USH Trust de Usher Syndrome Coalition. Continuaremos
creciendo, construyendo y conectando a nuestra comunidad a través de USH Trust. Paralelamente, el Programa de recopilacion de

datos sobre el sindrome de Usher le permitird contribuir y participar en méas oportunidades de investigacion.

iEL PROGRAMA DE RECOPILACION DE DATOS SOBRE EL SINDROME DE USHER

ESTA ABIERTO!

El Programa de recopilacién de datos del sindrome de Usher esté abierto y lo invitamos a participar compartiendo sus datos, que son

fundamentales para la investigacion de tratamientos.

La comunidad de la Coalicién del Sindrome de Usher se ha asociado con RARE-X para crear este programa de recopilacion
de datos para personas y familias con sindrome de Usher. RARE-X es una organizacion sin fines de lucro 501(c)(3) creada por lideres

en los campos de defensa del paciente, investigacion médica, biofarmacia y tecnologia.


https://www.usher-syndrome.org/data-collection.html
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/join-the-ush-trust/
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/join-the-ush-trust/
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/join-the-ush-trust/
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Usando el Programa de recopilacion de datos (DCP), la comunidad del sindrome de Usher tiene la oportunidad de compartir su viaje médico
de manera integral. M&s datos permiten a la comunidad cientifica obtener una mejor comprensién de como estructurar su investigacion y hacer

conexiones que pueden haberse perdido anteriormente.

inadvertido.

La recopilacion de datos es un paso crucial en el proceso cientifico.

Participar en este servicio gratuito le brinda una plataforma para ser escuchado y empoderado al alentar activamente a los investigadores a

priorizar el sindrome de Usher.

Conviértase en un compartidor de datos del sindrome de Usher para ayudar a avanzar en la investigacion y acelerar los tratamientos.

Unete ahora

ENFOQUE DEL ESTUDIO DE HISTORIA NATURAL

Estudio de historia natural Uni-Rare para personas con enfermedades hereditarias de la retina causadas por

Genes mutados

En unreciente comunicada de prensa, Foundation Fighting Blindness compartié que financiaran "$ 8.6 millones para su Estudio Uni-Rare, un
nuevo estudio de historia natural para aproximadamente 1,500 personas con uno de los méas de 300 genes raros asociados con enfermedades

hereditarias de la retina (IRD)".

Los estudios de historia natural permiten una comprension mas completa de la degeneracién de la retina y la progresién de la

enfermedad al observar, recopilar y documentar datos clinicos.

El Estudio Uni-Rare priorizard genes que aln no tienen estudios en curso y constara de dos partes. Todos los participantes tendran una
evaluacion para recolectar datos genéticos y datos clinicos. Agquellos que tengan mutaciones en los genes RDH12 (LCA) y MYO7A (USH1B)
pueden calificar para la segunda parte del estudio donde se recopilan datos clinicos durante cuatro afios adicionales. FFB afirma que "se espera

gue se agreguen cohortes de genes adicionales para esta parte del estudio en el futuro”.

RECURSOS ADICIONALES:

" . .
® prensa ClinicalTrials gov Detalle del registra del estudio

Para obtener més informacion, consulte nuestra pagina de investigacion actual de USH especifica para el subtipo de USH, asi coma___

atros enfoques terapéuticas independientes de genes.


https://www.fightingblindness.org/news/release-unirare-study-374
https://www.fightingblindness.org/news/release-unirare-study-374
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT05589714
https://www.usher-syndrome.org/data-collection.html
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Ver la investigacion actual de USH

EN CASO DE QUE SE LO PIERDA: CARACTERISTICA DE NOTICIAS DE CIENCIA

El ultrasonido nos dio nuestras primeras fotos de bebés. ; También puede ayudar a los ciegos a ver?

Investigadores de la Universidad del Sur de Califarnia actualmente estan probando para ver si la estimulacion por

ultrasonido puede usar ondas de ultrasonido para estimular los nervios del ojo, a diferencia de la estimulacién eléctrica

tradicional, que requiere implantes quirdrgicos invasivos.

Si cerramos los ojos y los frotamos, vemos formas y puntos brillantes. Los investigadores estan utilizando este fenémeno

para estudiar como ejercer presion sobre el 0jo, a través de ultrasonido, puede activar las neuronas y enviar sefales al cerebro.

Para estudiar esto, los investigadores estan utilizando ratas ciegas equipadas con un pequefio dispositivo de ultrasonido externo

que dirige y envia ondas de sonido a partes especificas de la retina para causar este tipo de presion.

Este tipo de dispositivo de ultrasonido es similar a la sonda de ultrasonido que se usa para observar a los bebés por nacer.

Los investigadores han descubierto que los patrones de las ondas de ultrasonido se pueden cambiar y el cerebro captara estos patrones
diferentes.

Lo que esto significa para el sindrome de Usher: esta investigacion adn se encuentra en las primeras etapas, pero puede

convertirse en una opcion terapéutica viable para la pérdida de la visién que no requiere cirugia. Actualmente, los investigadores

estan realizando estudios con modelos animales, pero pueden expandirse a ensayos clinicos en humanos en el futuro.

LEE EL ARTICULO

Para obtener méas noticias cientificas, visite nuestra pagina de noticias cientificas, organizados por enfoque de tratamiento y tipo de

sindrome de Usher.

DEL BIENESTAR: PACIENCIA Y SENTIMIENTO

FUERA DE CONTROL

Con el afio 2022 llegando a su fin, es importante tomarse momentos para hacer una pausa y respirar. Es facil sentirse abrumado con
todo lo que puede traer el fin de afio. Puede ser Util preguntarse: "¢, Qué puedo hacer en este momento para mejorar un poco las

cosas?"


https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/all-archived-science-news.html/article/2022/04/12/ultrasound-gave-us-our-first-baby-pictures-can-it-also-help-the-blind-see-?fbclid=IwAR0lPYgsypneTP6ylwih4Q53dZMmKNCm_4stnZCr0gMH3r5k5Gkr_7jaL4Q
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/science-news/
https://www.usher-syndrome.org/what-is-usher-syndrome/treating-usher-syndrome-current-research.html
https://spj.sciencemag.org/journals/bmef/2022/9829316/
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El diccionario Merriam-Webster define la paciencia como “soportar dolores o pruebas con calma o sin quejarse”.

Las personas con el sindrome de Usher a veces pueden sentir falta de paciencia o control, ya que experimentan una pérdida
impredecible de la audicién y la visién sabiendo que aln no existe un tratamiento o una cura. Aprender el arte de la paciencia no es facil,

pero puede ser gratificante.
Aprender a tener paciencia es vital para superar los miedos que rodean la sensacion de estar fuera de control.

No podemos controlar a otras personas; no podemos controlar el ritmo al que avanza la investigacion; no podemos controlar la velocidad
a la que experimentamos una mayor pérdida de vision o audicion, no podemos controlar las persistentes solicitudes de cena de nuestra

suegra.

PODEMOS controlar cémo elegimos responder a los sentimientos de frustracion y falta de control. Si nos permitimos reducir la
velocidad, hacer una pausa y respirar, descubrimos que tenemos la capacidad de recuperar una sensacion de control al tomar
decisiones conscientes y bien pensadas sobre nuestras reacciones y respuestas. Incluso podemos tomarnos el tiempo para desarrollar
y practicar respuestas proactivas a situaciones que anticipamos que pueden surgir durante las reuniones familiares y las celebraciones

navidefnas.

Podemos entender que la investigacion es un proceso largo y lento, y ser pacientes mientras el trabajo continda. Pero en lugar de
guedarnos al margen e impotentes, PODEMOS tomar medidas activas dentro de nuestro control, como participar en el Programa
de recopilacion de datos del sindrome de Usher, asi como compartir esta informacion con amigos y familiares que viven con el

sindrome de Usher.

USH Life Hack del dia

¢Alguna vez te has quedado atascado en un autobus o tren con un retraso inesperado o tal vez perdiste tu conexion? Para

alguien que es sordociego, es importante tener una forma accesible de alertar a otros sobre los cambios en el plan, especialmente si las

opciones como el Servicio de retransmision de video (VRS) no son accesibles o no estan disponibles.
La tecnologia es lo ultimo en USH Life Hack porque se ha vuelto fundamental en la forma en que nos conectamos con los demas. La
retransmision de IP de T-Mobile facilita que una persona sordociega se comunique con alguien a través de un teléfono, una tableta y/o una

computadora, y cualquier dispositivo braille. Aprende mas aqui.

Envia tus trucos de USH a info@usher-syndrome.org
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mailto:info@usher-syndrome.org?subject=USH%20Life%20Hack
https://www.usher-syndrome.org/resources/usher-syndrome-blog-and-news.html/article/2022/12/08/phone-calls-made-easy-for-deafblind-users
Krista Vasi


