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Approccio 

Multidisciplinare alla 

Sindrome di Usher



Cos'è la Sindrome di Usher

Malattia Genetica

Patologia autosomica 

recessiva che causa 

sordocecità progressiva, 

coinvolgendo 

simultaneamente gli 

apparati uditivo, visivo e 

vestibolare.

Classificazione 

Clinica

Si distingue in tre tipi 

principali, ciascuno con 

caratteristiche specifiche e 

diverse manifestazioni 

cliniche.

Diagnosi Precoce

Fondamentale per migliorare la prognosi funzionale e garantire 

interventi tempestivi che possano preservare le capacità 

comunicative.
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(A) L’immagine mostra le 
principali stru�ure di una 

cellula dell’orecchio interno 
neurosensoriale.

(B) Sono sta� iden��ca� diversi geni e proteine, 
alcuni dei quali responsabili dei di!eren� 

so�o�pi della sindrome di Usher.

Si no� che la proteina clarin-1 (in rosso) è una 
proteina con qua�ro domini transmembrana, 
sinte�zzata e accumulata nel citosol, per poi 

migrare verso la membrana cellulare durante i 
processi di maturazione; una volta nelle 

membrane, la proteina clarin agisce come 
modulatore della meccano-trasduzione.

Nella �gura, clarin-1 è intenzionalmente rappresentata 
all’interno del citosol per mantenerla separata dalle 

altre proteine.

La proteina Hars (in verde 
scuro) è un enzima 

citoplasma�co. Il ruolo del gene 
HARS1 nella sindrome di Usher 

�po 3 deve ancora essere 
confermato.

Proteina HARS = is�dil–tRNA 
ligasi, citoplasma�ca.

Anche se non riportato nella 
�gura, sembra che la miosina 

7A interagisca anche con le 
proteine del complesso 

dell’ankle link.

Stru�ure, geni e proteine 

coinvolte nella Sindrome 

di Usher.
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Processo di maturazione che coinvolge le cellule neurosensoriali dell’orecchio interno.

Per ogni cellula è rappresentato un solo kinocilio e numerose stereociglia (o stereovilli). I kinocili sono stru�ure cos�tuite da proteine intracellulari, transmembrana ed 

extracellulari, che guidano la maturazione e l’orientamento delle stereociglia nell’epitelio neurosensoriale.

Le cellule ciliate interne ed esterne, così come le cellule ciliate ves�bolari di �po II, perdono il kinocilio durante il processo di maturazione; il kinocilio scompare nella forma 

�nale. I collegamen� transitori (transient links) degenerano, mentre i �p links, top connectors e ankle links assumono la loro forma funzionale de�ni�va.

Questa riorganizzazione (�p links, collegamen� laterali transitori, top connectors, kinociliary links e ankle links) è correlata al funzionamento normale dei �lamen� di ac�na 

e di diverse proteine coinvolte nella sindrome di Usher. I centrioli svolgono un ruolo fondamentale durante i processi vitali della cellula.

La perdita udi�va e i disturbi dell’equilibrio possono derivare da mutazioni in diversi geni, che codi�cano per proteine coinvolte in di!eren� fasi e livelli del processo di 

maturazione delle cellule neurosensoriali. La proteina Clarin-1 (in rosso) è una proteina con qua�ro domini transmembrana, sinte�zzata e accumulata nel citosol, che viene 

poi trasportata alla membrana cellulare durante la maturazione. Il ruolo del gene HARS1 nella sindrome di Usher �po 3 è ancora da confermare.

Proteina HARS = is�dil–tRNA ligasi, citoplasma�ca. La miosina 7A sembra interagire in vitro con le proteine dell’ankle link. Il suo ruolo in vivo è meno chiaro e non è stato 

dimostrato un ruolo essenziale nei fotorece�ori.
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Classificazione Clinica Otorino

Tipo Udito Vestibolo Evoluzione

Tipo 1 Sordità profonda 

congenita

Assente Stabile

Tipo 2 Ipoacusia 

moderata-severa

Presente/lieve Stabile

Tipo 3 Ipoacusia 

progressiva

Variabile Progressiva

La classificazione clinica della Sindrome di Usher si basa principalmente sulle 

caratteristiche uditive e vestibolari. Il Tipo 1 presenta sordità profonda congenita con 

assenza di funzione vestibolare. Il Tipo 2 mostra un'ipoacusia moderata-severa con 

funzione vestibolare presente o lievemente compromessa. Il Tipo 3 è caratterizzato da 

ipoacusia progressiva con funzione vestibolare variabile.
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Diagnostica ORL per Tipo

Tipo 1

• ABR assente, OAE assenti

• Ritardo motorio (vestibolopatia)

• Candidato IC precoce

Tipo 2

• Audiogramma a V, OAE ridotte

• Vestibolo conservato

• Protesi acustiche digitali

Tipo 3

• Ipoacusia progressiva

• ABR alterati nel tempo

• Da protesi a IC secondo evoluzione
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Test Audiologici e Vestibolari

ABR e OAE

I Potenziali Evocati Uditivi (ABR) risultano assenti o alterati nei vari tipi di sindrome. Le 

Otoemissioni Acustiche (OAE) sono particolarmente utili per lo screening precoce nei 

neonati.

Audiometria

L'audiometria tonale e logopedica permette un monitoraggio evolutivo preciso della 

funzione uditiva, fondamentale per adattare gli interventi terapeutici nel tempo.

Valutazione Vestibolare

Video-HIT e Videonistagmografia (VNG) consentono una valutazione accurata della 

funzione vestibolare, spesso compromessa nella sindrome.

Imaging

Risonanza Magnetica (RMN) e Tomografia Computerizzata (TC) sono essenziali nei 

pazienti candidati all'impianto cocleare per valutare l'anatomia dell'orecchio interno.
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Diagnosi Differenziale ORL

Ipoacusie genetiche isolate

Come quelle legate al gene GJB2

Infezioni congenite

CMV, toxoplasmosi

3
Sindromi con deficit visivo/uditivo

Alport, Refsum

Vestibolopatie isolate o acquisite

Disturbi dell'equilibrio non sindromici

La diagnosi differenziale è fondamentale per distinguere la Sindrome di Usher da altre condizioni che possono presentare sintomi simili. 

Un'accurata valutazione clinica, audiologica e genetica permette di identificare correttamente la patologia e impostare il percorso terapeutico 

più appropriato.
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Trattamento Uditivo per Tipo

Tipo 1

Impianto cocleare bilaterale precoce (entro i 12 mesi di vita)

Tipo 2

Protesi acustiche digitali con adattamento personalizzato

Tipo 3

Protesi acustiche iniziali con passaggio a impianto cocleare in caso di 

peggioramento

Tutti i tipi

• Logopedia precoce

• Follow-up audiologico regolare

• Supporto psicologico
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Approccio Multidisciplinare

Otorinolaringoia
tra / Audiologo

Valutazione e gestione 

dei problemi uditivi e 

vestibolari

Oftalmologo

Monitoraggio e 

trattamento delle 

problematiche visive

Genetista

Consulenza genetica e 

diagnosi molecolare

Logopedista

Riabilitazione del 

linguaggio e della 

comunicazione

L'approccio multidisciplinare è essenziale per una gestione efficace della Sindrome di Usher. Il coordinamento tra specialisti garantisce 

una diagnosi accurata, una terapia personalizzata e un adeguato supporto familiare e scolastico. Vestibologo, neurologo, psicologo e 

terapisti della comunicazione completano il team per un intervento globale.
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Conclusioni

Diagnosi Precoce

La Sindrome di Usher è una patologia complessa 

che richiede una diagnosi precoce per 

ottimizzare gli interventi terapeutici e migliorare 

la qualità di vita dei pazienti.

Intervento Tempestivo

L'impianto cocleare in età infantile permette lo 

sviluppo di un linguaggio efficace, fondamentale 

per l'integrazione sociale e scolastica dei 

bambini affetti.

Rete Assistenziale

È necessaria una solida rete di collaborazione tra 

centri audiologici, genetici e oftalmologici per 

garantire un percorso diagnostico-terapeutico 

completo ed efficace.

La multidisciplinarietà rappresenta la chiave per migliorare significativamente la qualità di vita dei pazienti con Sindrome di Usher. Solo attraverso un 

approccio integrato e coordinato è possibile affrontare efficacemente le molteplici sfide poste da questa complessa condizione genetica.
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