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Presentamos el caso de un paciente de 32 años
sin alergias medicamentosas ni hábitos tóxicos. Ante-
cedentes personales de hipertensión arterial en trata-
miento farmacológico con enalapril (5 mg/24 horas)
y miocardiopatía hipertensiva (FE: 60%). Acude a la
consulta por otalgia derecha de 3 días de evolución y
sensación de mareo inespecífico sin otra sintomato-
logía acompañante. Tras las exploraciones general y
neurológica, ambas anodinas, se diagnostica otitis
media aguda y se instaura tratamiento antibiótico.

Pasados 15 días, el paciente vuelve por persistencia
de la sensación de rotación de objetos a su alrededor,
especialmente con los movimientos cefálicos. La explo-
ración general, otoscópica y neurológica son normales.
Se remite a ORL para estudio.

Se realiza estudio con otoscopia, audiometría, vide-
onistagmografía, RMN craneal y TAC de oído medio,
que resultan normales. Se orienta como síndrome de
Menière y se inicia tratamiento con tietilperazina.

Pasados 6 meses del inicio de la clínica continúa en
tratamiento con tietilperazina, betahistina y diazepam. El
paciente refiere persistencia del vértigo con aparición de
acúfenos, clínica vegetativa y vómitos a diario. La otos-
copia y la exploración neurológica vuelven a ser nor-
males, motivo por el que se mantiene el tratamiento.

Pocos meses después, sin haber presentado mejoría
clínica del vértigo, inicia hipoacusia sensitiva bilateral
progresiva que requiere la colocación de audífonos.
A los 6 meses se suma un cuadro de pérdida de visión
rápidamente progresiva con disminución de la visión
periférica y restricción del campo visual que se orienta
como retinosis pigmentaria.

Se sospecha enfermedad autoinmune y se inicia
estudio genético con el resultado diagnóstico de sín-
drome de Usher tipo III.

En la actualidad el paciente lleva audífonos con

escasa mejoría de la audición y ha iniciado entrena-
miento para la comunicación, orientación y movilidad
debido a la progresión de su ceguera bilateral. 

COMENTARIO

El Síndrome de Usher es un trastorno hereditario
autosómico recesivo con gran heterogeneidad genética
y clínica. Se estima una prevalencia de 3-4/100.000
habitantes y no tiene predilección por ningún sexo, raza
o zona geográfica.

Existen 3 subtipos: Tipo I (desde el nacimiento),
Tipo II (inicio en adolescencia) y tipo III (debut en la
edad adulta) (tabla 1).

¿Qué es el síndrome de Usher?
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Tabla 1. SUBTIPOS DEL SÍNDROME DE USHER

- Sordera profunda desde el nacimiento

- No se benefician con el uso de audífonos

- Problemas graves de equilibrio

- Problemas de visión a partir de los 10 años

- La ceguera ocurre con el tiempo

TIPO I:

TIPO II:

- Problemas de audición de moderados a graves

- Se benefician con el uso de audífonos

- Utilizan el habla para comunicarse

- Equilibrio normal

- Retinosis pigmentaria en la  adolescencia

TIPO III:

- Nacen con una audición normal

- Equilibrio alterado

- Sordera en la etapa tardía del adulto

- Retinosis pigmentaria inicio en adolescencia

- Ceguera a la mitad de la etapa de adulto
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¿Qué es el síndrome de Usher?

Clínicamente se caracteriza por una triada de sig-
nos: sordera bilateral neurosensorial (imagen 1), reti-
nosis pigmentaria (imágenes 2 y 3) y trastornos del
equilibrio. Puede acompañarse de retraso mental, tras-
tornos psiquiátricos (tales como psicosis endógenas y
formas bipolares), afasia, ataxia espinocerebelosa, nis-
tagmus y anosmia o hiposmia.

Para su diagnóstico se deben realizar pruebas
audiológicas y oftalmológicas. En las primeras encon-
tramos ausencia de potenciales evocados cocleares y
alteraciones en las otoemisiones acústicas; son nor-
males la otoscopia y la audiometría convencional. En
las segundas se detectan alteraciones precoces en el
electrooculograma y la visión nocturna; la campimetría
muestra reducción concéntrica progresiva del campo
visual con escotoma anular.

Actualmente no existe tratamiento curativo para el
síndrome de Usher. El mejor es el diagnóstico precoz
para iniciar lo antes posible los programas de educa-
ción. Éstos pueden incluir: asistencia para adaptación,
servicio de orientación universitaria, servicios de
comunicación, servicios para los problemas de visión,
dispositivos auxiliares (audífonos), entrenamiento
auditivo, entrenamiento para la orientación y movili-
dad... Se trata, por tanto, de un síndrome con gran
heterogeneidad clínica y eso dificulta su detección en
atención primaria. A partir de lo expuesto debemos
prestar especial atención a los pacientes con trastor-
nos del equilibrio de larga duración que no mejoren
con medicación.
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Imágenes 2 y 3. Retinosis pigmentaria
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