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Das Usher Syndrom ist eine autosomal rezessiv vererbte, syndromische Horstérung,
die durch das simultane Vorkommen der Augenerkrankung Retinopathia pigmentosa
gekennzeichnet ist. Das Usher Syndrom ist eine sowohl genotypisch wie
phanotypisch heterogene Erkrankung. Klinisch werden bislang drei Typen des Usher
Syndroms unterschieden. Unterscheidungskriterien sind das Ausmald der
Hoérminderung sowie das Vorhandensein oder Fehlen der peripher vestibularen
Erregbarkeit. Der Typ | des Usher Syndroms ist gekennzeichnet durch Gehdarlosigkeit
sowie das Fehlen der peripher vestibularen Erregbarkeit. Typ Il zeichnet sich durch
eine, nicht hochgradige sensorineurale Horminderung bei regelrechter peripher
vestibularen Funktion aus. Die Frage der Progredienz der Hérminderung beim Typ |l
des Usher Syndroms wird in der Literatur kontrovers diskutiert. Typ Il ist durch einen
progredienten Horverlust gekennzeichnet. Aufgrund der geringen Pravalenz von
circa 3,3-8/100.000 sind klinische Studien selten. Gegenstand dieser Untersuchung
war die Beschreibung der phanotypischen Variabilitat des Horvermdgens und der
Funktion der peripheren Gleichgewichtsorgane bei den verschiedenen Formen des
Usher Syndroms. Zu diesem Zweck wurden 159 Patienten mit Usher Syndrom
audiologisch und otoneurologisch untersucht. Insbesondere wurden hier
durchgefuhrt: Reintonaudiometrie, Impedanzmessung, transitorisch evozierte
otoakustische Emissionen, Hirnstammaudiometrie, Videonystagmographie und eine

binaurale kalorische Vestibularisprifung. Zur Bestatigung der Diagnose erfolgte in



allen Fallen eine ophthalmologische Untersuchung, um das Vorliegen einer
Retinopathia pigmentosa als conditio sine qua non des Usher Syndroms zu
bestatigen. Ebenso wurde zur Diagnosesicherung und zur Abgrenzung gegenuber
anderen syndromalen und nicht-syndromalen Horstérungen eine allgemeine hals-
nasen-ohrenarztliche Untersuchung durchgefuhrt. Im Rahmen dieser Untersuchung
wurde eine Subgruppe von Patienten identifiziert, die nach der bisherigen
Klassifikation nicht einzuordnen war. Merkmal war eine Gehdrlosigkeit seit Geburt in
Kombination mit einer regelrechten peripher vestibularen Funktion. Eine Progredienz
der Horminderung konnte bei den hier untersuchten Typ Il Usher Syndrom Patienten
in keinem Fall nachgewiesen werden. Eine Subgruppe des Typ Il Usher Syndroms
fiel durch sehr ausgepragte Horminderung auf. Insgesamt war die Variabilitat der
Horbefunde beim Typ Il des Usher Syndroms sehr ausgepragt. Eine Erweiterung der

klinischen Klassifikation wird vorgeschlagen.



