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Vad ar dovblindhet?

Norden har en gemensam definition av dévblindhet som
sager:

"Dovblindhet ar en kombination av syn- och hérselned-
sattning dar graden av nedsattning ar sa allvarlig att syn
och horsel har svart att kompensera for varandra. Dov-
blindhet medfér darfor, i relation till omgivningen, speci-
fika funktionshinder.”

Detta innebar att man inte behdver sakna horsel eller
syn helt for att ha dévblindhet, utan man kan ha bade
syn- och hdorselrester.

Definitionen pekar ocksa ut tre omraden som alltid pa-
verkas vid dovblindhet, namligen:

+ Socialt samspel och kommunikation

« Tillgang till information

+ Orientering och forflyttning

Darutover visar ny forskning att det ar vanligt med pa-
verkan pa bade den fysiska och psykiska halsan. Det ar
darfor viktigt med tidig diagnostisering och tidiga insatser.

Dévblindhet kan ibland vara situationsberoende; en per-
son med obefintligt mérkerseende och dovhet kan ha
stora svarigheter att orientera sig ute i samhallet, men
kan i vissa fall I1dsa och kommunicera om belysningen
ar adekvat.

Doévblindhet &r ovanligt och har vanligen genetiska or-
saker. Det finns cirka 200 olika dévblindsyndrom vilket
innebar att det finns manga olika varianter och stora in-
dividuella skillnader. Vi raknar i dag med att det finns
cirka 2 000 personer i Sverige under 65 ar som har dov-
blindhet. Eftersom dévblindgruppen ar sa liten och geo-
grafiskt mycket spridd ar det svart att utveckla kunskap
i professionella miljoer.

Ushers syndrom ar den enskilt vanligaste orsaken till
forvarvad dovblindhet, det vill sdga nar doévblindheten
intraffar efter att man tillagnat sig ett sprak. Mer om dév-
blindhet kan du lasa pa www.nkcdb.se.

Ushers syndrom

Ushers syndrom ar en arftlig sjukdom som tillhér grup-
pen dévblindsyndrom. Det ar det vanligaste syndromet
inom denna grupp och aven ett av de vanligaste syndro-
men inom gruppen medfodda hoérselsjukdomar. Usher
delas in i tre kliniska typer (1, 2, 3) som beskrivs nar-
mare nedan.

Forekomst

Ushers syndrom ar ett globalt forekommande syndrom.
Dock finns stora geografiska variationer och prevalen-
sen (forekomsten) ar daligt kartlagd i flertalet lander.
Framfor allt ar prevalenskunskapen lag i Asien och Afri-
ka. Baserat pa de prevalensberakningar som finns fran
de nordiska landerna, Nederlanderna, Italien, Tyskland,
England, Kanada och USA ar férdelningen av de olika
typerna enligt foljande: typ 1: 30 %, typ 2: 60 % och
typ 3: 10 %. En forsiktig berakning ar att antalet per-
soner med Ushers syndrom i varlden ar cirka 300 000.

| Sverige har noggranna kartlaggningar vid flera tillfal-
len (1955-2020) visat att cirka 800—-900 personer har
Ushers syndrom, med en jamn konsférdelning. Varje
ar fods i Sverige cirka 10 barn med Ushers syndrom
(10/100 000).

| Sverige ar Ushers syndrom typ 1 (45 %) och Ushers
syndrom typ 2 (45 %) lika vanliga. Att Ushers syndrom
typ 1 ar en forhallandevis vanlig klinisk typ i Sverige kan
forklaras av tidigare geografiska isolat i framfor allt nor-
ra Skandinavien. | Finland har under manga ar Ushers
syndrom typ 3 varit vanligast. | manga andra delar av
varlden ar typ 2 dubbelt sa vanlig som typ 1.

Arftlighet

Ushers syndrom ar inte ett utan flera olika genetiska
syndrom. Det pagar mycket forskning kring genterapi
med férhoppningar om att i framtiden kunna erbjuda
behandling. Foérsok har inletts for att forsoka stoppa
utvecklingen av Retinitis Pigmentosa (RP) som ar den
o6gonsjukdom som ingar i Ushers syndrom. D& manga
foraldrar till barn med Ushers syndrom och personer
som lever med syndromet har funderingar kring arftlig-
het foljer har en utforlig sammanstalining.

Genetik

Genetik (ge'nesis 'ursprung’, 'uppkomst’) beskriver ge-
nomets (arvsmassans) uppbyggnad och funktion, men
ocksa férandringar av generna (arvsanlagen) samt bio-
logisk variation. DNA ar var karta for att tillverka och sty-
ra gener samt tillverka proteiner. DNA ar en foérkortning
av deoxyribonucleic acid, deoxyribonukleinsyra. DNA
bestar av tva strangar av nukleinsyror som ar tvinnade
runt varandra (dubbelspiral). Det andra begreppet som
ar viktigt att kanna till ar RNA (ribonukleinsyra). RNA
ar enkelstrangad och det finns tre sorter. De forkortas
mRNA (messenger-RNA), tRNA (transport-RNA), och
rRNA (ribosom-RNA).
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mMRNA ar en arbetskopia av DNA som tillverkas i cell-
karnan. Sedan transporteras mRNA ut ur cellkdrnan
till ribosomerna i cellen dar den anvands som mall vid
proteintillverkningen. Ribosomerna ror sig 6ver mRNA-
molekylen och satter samman aminosyror till proteiner.
Proteinet transporteras sedan till ratt plats av tRNA. Nar
informationen som finns lagrad i en gen omvandias till
ett protein kallas det for att genen uttrycks. En del ge-
ner uttrycks hela tiden i alla celler eftersom de kodar
for proteiner som behdvs till cellernas grundlaggande
funktioner. Andra gener uttrycks bara i vissa celler eller
vid vissa tidpunkter. Olika celler i kroppen har behov av
olika proteiner.

Ibland lases koden av pa ett felaktigt satt vilket leder till
en variation (mutation). Vart DNA finns placerat i kromo-
somer (23 par = 46 kromosomer) som finns i cellkarnan
i alla vara celler. Kromosomer kan liknas vid forvarings-
boxar och ar uppbyggda av en kort arm (p) och en lang
arm (q). Genens placering i en kromosom anges med
ett matt (centimorgan) som ar avstandet fran mitten av
kromosomen och ut pa respektive arm (p, q). Kdénskro-
mosomerna ar X och Y (kvinnor XX och man XY). De
andra 44 kromosomerna kallas autosomala. En kromo-
som i varje par arvs fran aggcellen respektive spermien.
En férutsattning for att en mutation ska ga i arv ar att
den finns i aggcellen/spermien hos den ena eller bada
foraldrarna. Mutationen kan saledes finnas i nagon av
de autosomala kromosomerna (44) eller i kénskromo-
somerna (X, Y).

Var genetiska uppsattning kallas genotyp och hur den
sedan tar sig uttryck i kroppen kallas fenotyp. Manga
mutationer marks inte. Om mutationen kommer till ut-
tryck och bidrar till fenotypen beror ocksa pa om den ar
dominant eller recessiv. Dominant nedarvning innebar
att det racker att man fatt en gen fran den ena forald-
ern for att egenskapen ska visa sig. Detta betyder inte
alltid att den muterade genen maste synas (visa sig i
fenotypen).

Ushers syndrom nedarvs autosomalt recessivt. Det
innebar att bada féraldrarna ar friska anlagsbarare av
en muterad gen. Vid varje graviditet med samma for-
aldrar finns 25 procents risk att barnet far den muterade
genen i dubbel uppsattning (en fran varje foralder) vilket
leder till sjukdom. | 50 procent av fallen far barnet den
muterade genen i enkel uppsattning (fran en av forald-
rarna) och blir liksom foéraldrarna frisk anlagsbarare av
den muterade genen. | 25 procent av fallen blir man inte
barare alls av den muterade genen. Detta sker dock
slumpartat, varfor ett par dar bada har ett Usher-anlag
kan fa inget, ett eller flera barn med Usher.

Frisk kvinna,
med muterad gen

Frisk man,
med muterad gen

Foraldrar

Kromosom med
normal gen

Kromosom med
muterad gen

Frisk, utan
muterad gen

Friska, med en
muterad gen

Sjuk, med tva
muterade gener

Figur 1. Autosomal recessiv nedérvning.

Ushers syndrom typ 1, 2 och 3 kan orsakas av flera oli-
ka gener. Forskning har visat att manga av de olika ge-
nerna som kan orsaka Ushers syndrom ingar i ett slags
natverk (Usher syndrome protein network). Det verkar
som att mutation i en gen kan medféra att andra gener
ocksa forlorar sin funktion. Detta kan vara en forklaring
till att de olika generna som kan orsaka Ushers syndrom
typ 1, 2 och 3 kan ge liknande fenotyper (syn- och hor-
selproblem). For narvarande (2022) ar mutationer i elva
av dessa gener kartlagda men sannolikt finns fler som
kan orsaka Ushers syndrom. De gener som annu inte
upptackts kommer dock att vara extremt sallsynta och
kanske bara férekommer i nagon familj eller i ett mycket
begransat geografiskt omrade. Usher-generna kodar fér
proteiner som ar av betydelse for harcellernas och foto-
receptorernas funktion (se tabell 1).

Har foljer en kort genomgéang av harceller i innerérat
och fotoreceptorer i nathinnan. Detta for att belysa vad
vi i dag vet om Usher-genernas funktion och lokalisa-
tion i harceller och fotoreceptorer. Ny forskning om hur
hoérsel- och synsignaler fran innerérat och nathinnan for-
medlas till hjarnan visar att systemen till viss del liknar
varandra pa cellular niva, vilket kan forklara att Ushers
syndrom involverar 6ga och o6ra.

Orat

Harcellerna i innerorat finns i snackan (cochlea) och ar
av tva typer: yttre och inre. De yttre harcellerna ar till stor
del mekaniska celler som kan forkortas och férlangas
genom att de innehaller muskelfibrer. Det gér de genom
sma korta flimmerhar (stereocilier) som skjuter en gela-
tinds massa fram och tillbaka (tektorialmembranet). De
inre harcellerna leder nervimpulserna inat till hérselner-
ven. Ljudvagen fran mellandérat omvandlas till en vatske-



Typ Gen Kromosom Protein

1B MYO7A 11913.5 myosin Vlla

1C USH1C 11p15.1 harmonin

1D CDH23 10922.1 cadherin 23

1E okand 21921.3 okant

1F PCDH15 10921.1 protocadherin 15

1G USH1G 17925.1 sans

1H USH1H 15q22-923 okant

1J ClB2 15925.1 CIB2 calcium and integrin binding family member 2
1K okand 10p11.21-921.1 okant

2A USH2A 1941 usherin

2C ADGRV1 5q14.3 adhesion G protein coupled receptor V1
2D WHRN 9932 whirlin

3A CLRN1 3925.1 clarin-1

3B HARS 5931.3 histidyl tRNA synthetase 1

Tabell 1. Oversikt 6ver Klinisk typ, kromosom och proteiner som péverkas.

vag i snackan. De yttre harcellerna bojs av vatskevagen
varvid tektorialmembranet ror sig. De inre harcellernas
flimmerhar som sticker upp i tektorialmembranet boérjar
pa sa satt rora sig. Stereocilierna ar kopplade till varan-
dra med sma tunna tradar (tip links). Vid rorelse sker en
kemisk reaktion som resulterar i en elektrisk impuls som
fortleds till nervtradar i horselnerven, vilka skickar nerv-
signalerna till horselcentrum i tinningloberna. | innerérat
finns ocksa balansorganet (labyrinten, vestibularis) som
pa liknande satt med harceller registrerar kroppens lage
och rorelser, och skickar nervimpulser via balansnerven
till hjarnans balanscentrum (se figur 2).
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Figur 3. De olika genernas lokalisation i en inre hércell.

elektrisk impuls som via synnerven slutligen nar syncen-
trum. Stavarna sitter perifert i nathinnan och ar mycket
ljuskansliga, vilket gor att de fungerar dven i mycket
svagt ljus. De kan inte skilja mellan olika farger och har
dalig synskarpa. Tapparna som finns centralt i nathinnan
fungerar bast under goda ljusférhallanden och ansva-
rar for synskarpan. Olika sorters tappar reagerar ocksa
pa olika farger. Tapparna har storst koncentration i gula
flacken (fovea). Det finns séledes mycket stora likheter
mellan syn- och hdérselsinnet (figur 2 och 3).

Mutationer vid Ushers syndrom innebar att vissa prote-
iner saknas helt eller far nedsatt funktion. Mutationer-
na medfor att harcellerna i 6rat ar skadade redan vid
fédseln, antingen helt som vid Ushers syndrom typ 1,
eller delvis som vid Ushers syndrom typ 2 och typ 3. Vid
Ushers syndrom typ 1 ar bade inre och yttre harceller
kraftigt skadade (medfédd dévhet). Vid Ushers syndrom
typ 2 och 3 bérjar sannolikt de yttre harcellerna forstéras
forst och senare drabbas aven de inre. | nathinnan ar
det pa samma satt, att de i periferin liggande stavarna
degenererar forst. D& det finns betydligt fler fotorecepto-
rer an harceller s marks inte stavbortfallet och darmed
synnedsattningen lika tidigt som hoérselnedsattningen.

Nagra av de i dag kdnda mutationerna kan i mycket sall-
synta fall innebéra enbart hérselnedsattning utan syn-
nedsattning.

» Ushers syndrom typ 1
Den vanligaste mutationen kodar for proteinet
MYQO7A (typ 1B). Den nast vanligaste ar typ 1D.

» Ushers syndrom typ 2
Den vanligaste mutationen kodar for proteinet
Usherin (typ 2A). Cirka 80—90% av personer med
Usher typ 2 har typ 2A.

» Ushers syndrom typ 3
Typ 3A har tva kanda gener, CLRN1 och HARS.

| tabell 1 visas detaljerad information om de olika typer-
na med de muterade generna. Kromosomerna dar ge-
nerna ar lokaliserade listas ocksa, liksom de proteiner
som generna ar mallar (kodar) for.

Diagnostik

For att fa en korrekt diagnos vid Ushers syndrom kravs
noggranna genetiska, horsel-, syn- och balansunder-
sokningar.

Genetisk diagnostik

Alla barn som misstanks ha Ushers eller nagot annat
syndrom ska erbjudas genetisk utredning. Korrekt gene-
tisk diagnostik ar nédvandig for habilitering och behand-
ling. Genetisk diagnostik av Ushers syndrom &r i dag
saker och mycket kostnadseffektiv. Vid ett stort antal ge-
netiska laboratorier kan man i dag med hjalp av genpa-
neler, exom- och genomsekvensering faststalla Ushers
syndrom och andra dévblindsyndrom. | samband med
att diagnosen stalls ar det mycket viktigt att familjen
erbjuds genetisk vagledning, vilket innebar information
om syndromet och hur det arvs. Bedémning av sanno-
likheten for att fa fler barn med samma syndrom ingar
ocksa. Om mutationen i familjen ar kand finns det for
manga arftliga syndrom mdjlighet till anlagsbarar- och
fosterdiagnostik, liksom pre-implantatorisk genetisk dia-
gnostik/testning (PGD/PGT) i samband med provrors-
befruktning (IVF).

Horseldiagnostik

Horselskadan ar vid alla typer av Ushers syndrom med-
fodd och upptacks vanligen direkt efter fodseln. Horsel-
nedsattningen ska kunna bekraftas fore tvad manaders
alder. Olika horselmatningar (audiometri) ska goras
mycket tidigt for att faststalla lokalisationen och graden
av horselnedsattning.

Otoakustiska emissioner (OAE) mater de yttre har-
cellernas funktion i innerdrat. De yttre harcellerna rea-
gerar pa kraftigt ljud genom att bdja sig. De sander da
ut ett "ljud” (emission) som kan fangas upp med hjalp av
mikrofoner i hérselgangen Detta test gors rutinmassigt
pa alla barn redan pa BB. Om man inte far ett godkant
svar remitteras barnet till horselvarden.

Hjérnstamsaudiometri (ABR) ar en annan metod for att
objektivt mata graden av hdrselnedsattning. Vid ABR
testas barnets horsel elektrofysiologiskt med hjalp av
klickljud i horlurar, samtidigt som elektroder fasta vid bar-



nets tinningar registrerar svaret i hjarnans olika horsel-
banor. Vid ABR gor man sa kallade tréskelmatningar for
att se vid vilken stimuleringsniva (decibel) man kan se
tydliga svar. En sarskild form av hjarnstamsaudiometri
ar ASSR (auditory steady-state response). Med den kan
man mata hur horselnedsattningen varierar vid olika
frekvenser. Dessa undersokningar kan géras pa nyfod-
da barn under naturlig sémn.

Observations- och lekaudiometri ar en annan metod
som kan anvandas for lite aldre barn (1-5 ar).

Ton- och talaudiometri ar en undersokning som testar
formagan att uppfatta toner och talat sprak och kan van-
ligen anvandas fran 5-6 ars alder.

Alla barn med svar horselnedsattning eller dévhet bor
ocksd undersdkas med datortomografi (CT) och/eller
magnetkamera (MR) for att kontrollera innerérats och
horselnervens utseende.

Nastan alla barn som féds med Ushers syndrom typ 1
(dova) far numera cochleaimplantat (CI) inopererade.
Detta bor goras innan 1 ars alder. Vid Ushers syndrom
typ 2 och typ 3 far barnen hérapparater vid 3—4 ma-
naders alder. Balansorganens funktion ska undersokas
hos alla barn med hérselnedsattning/dévhet. Om dessa
inte fungerar bér man misstéanka Ushers syndrom typ 1.

Balansdiagnostik

Vid balansundersokningar ar observationer av barnet
samt féraldrarnas berattelser om den motoriska utveck-
lingen mycket vardefulla. Det ar ocksa viktigt att barn-
lakare och/eller en 6ron-, nas- och halsspecialist far
undersdka barnets grovmotoriska utveckling, dar vissa
normala tidsfonster finns for olika parametrar. Det kan till
exempel galla férmagan att rulla runt, sitta utan stod, kry-
pa och ga. Vid Ushers syndrom typ 1 ar dessa forsenade
och det ar inte ovanligt att barnet ar "stjarthasare” istallet
for att barnet kryper. Barnets gangalder vid Ushers syn-
drom typ 1 intraffar vanligtvis vid 18 manader.

Rotationsprov gors for att undersdka balansfunktionen
i inneréronen. Barnet far sitta i fordlderns kna i en stol
som vrids fram och tillbaka. Barnet har da pa sig glas-
0gon med infraréda videokameror. De registrerar rycki-
ga och ofrivilliga 6gonrérelser (nystagmus) som avsléjar
att balansorgan fungerar. Vid Ushers syndrom typ 1 ser
man inte denna nystagmus utan barnets 6gon ar helt
stilla under rotationen.

Video head impulse test (VHIT) anvands for att under-
sOka balansorganen. Det innebar att man med sarskilda

glaségon under snabba huvudvridningar kan avgéra hur
balansorganen fungerar.

Kaloriskt prov ar en annan diagnosmetod for tonaringar
och vuxna. Da spolar man horselgangen med vatten av
olika temperatur, vilket normalt ger nystagmus (6gon-
rorelser). Vid Ushers syndrom typ 1 ger kaloriskt prov
ingen nystagmus.

Syndiagnostik

For att faststalla diagnosen retinitis pigmentosa (RP) pa
sma barn racker det inte med att underséka nathinnan
visuellt.

Elektroretinografi (ERG) boér goras tidigt for att bekrafta
RP. Vid ERG registreras elektriska strommar fran 6gats
nathinna (retina) vid inverkan av ett bestamt ljus, vilket
ger viktiga upplysningar om nathinnans funktion. Med
ERG kan man numera underséka hur olika delar av
nathinnan fungerar (multifokalt ERG), nagot som ger
mojlighet att folja eventuell forsamring av nathinnefunk-
tionen. Pa sma barn maste dessa undersokningar goras
i narkos. Som tidigare namnts sa finns det sallsynta fall
med Usher-mutationer som endast har hdrselnedséatt-
ning, varfér denna undersokning ar nédvandig for kor-
rekt diagnos.

Fundoskopi undersdker 6gonbottnen visuellt. Detta kan
dock vara svart pa sma barn i vaket tillstdnd. Hos barn
med Ushers syndrom kan fundoskopin vara normal da
det krdvs ganska stort stavbortfall innan man ser nat-
hinneférandringar.

Synfélt och synskérpa boér kontrolleras regelbundet.
Synskarpeférandringar kommer ganska sent vid Ushers
syndrom (20-30 ar) medan synfaltsférandringar ibland
kan markas redan vid 5-6 ars alder.

Kontrastseende och mérkerseende (mérkeradaption)
kan liksom synfalt testas nar barnet ar cirka 6-7 ar.
Ogonen bér undersékas regelbundet s& att man kan
folja eventuell synférsamring. De forsta synférsamring-
arna pa grund av retinitis pigmentosa (RP) upptacks
vanligtvis tidigare hos barn med Ushers syndrom typ 1
an typ 2 och 3, eftersom de med typ 1 aven har balans-
svarigheter. Balansproblemen bidrar till att de forsta
tecknen pa begynnande nattblindhet blir mer markbara
vid typ 1. Vid Ushers syndrom typ 2 och 3 drojer tyvarr
ofta den korrekta diagnosen till tondren, om man inte
ar uppmarksam eller har utfért genetisk testning. Det ar
viktigt att komma ihag att en rutinundersékning dar man
inte ser nagra forandringar pa égonbottnen inte uteslu-
ter retinitis pigmentosa. Darfor ar det viktigt att diskreta



symtom som till exempel ljuskanslighet uppméarksam-
mas. Osakerhet i morker bor féranleda noggrann un-
dersdkning med ERG.

Symtom

De forsta symptomen vid Ushers syndrom ar medfédd
dovhet (typ 1) eller horselnedsattning (typ 2 och typ 3).
Horselnedsattningen ar vid alla tre typerna av den grad
att den upptacks vid nyféddhetsscreeningen. Horselned-
sattningen vid typ 2 ar relativt stabil under de férsta 40
aren. Vid typ 3 ar hdrselnedsattningen progressiv. Vid
4-5 ars alder tillkommer symtom péa synnedsattning or-
sakad av 6gonsjukdomen retinitis pigmentosa (RP), som
vid Ushers syndrom vanligen har ett langsamt forlopp.

Synférsamringen varierar med de olika typerna av syn-
dromet. Den skiljer sig ocksa fran person till person, vil-
ket troligen beror pa faktorer som inte ar kanda i dag.
Generellt férsdmras synen med ett férhallandevis lang-
samt forlopp med undantag av nattblindhet, vilket inne-
bar svarigheter att se i skymning och morker. Den cen-
trala synskarpan ar ofta relativt god aven i vuxen alder.
Nastan alla vuxna med Ushers syndrom far gra starr
(katarakt). RP vid Ushers syndrom innebar en langsam
nedbrytning av stavarna i 6gats nathinna, vilket grad-
vis forsamrar deras formaga att omvandla ljussignaler
till nervimpulser. Vid Ushers syndrom ar nedbrytningen
vanligen langsam under de forsta levnadsaren, med
forsamrat kontrastseende och okad ljuskanslighet. |
forskolealdern foljs dessa symtom av samre morkerse-
ende (nattblindhet). Nagra ar senare tillkommer mins-
kande synfalt med sa kallat kikar- eller tunnelseende,
senare i livet forsamras synskarpan da aven tappar-
na forstors till foljd av forsamrat blodflode i nathinnan.
Synsvarigheterna kan markas tidigt genom att barnet till
exempel snubblar och valter saker. Hen tycker ofta att
det ar obehagligt med maérker och har svart att rora sig i
svagt ljus och morker.

Synproblemen 6kar vanligtvis kraftigt i 30-arsaldern, da
gra starr (katarakt) ofta tillkommer. | 30—40-arsaldern
har synfaltet vanligen krympt kraftigt till cirka 5-10 gra-
der mot normala 60—80 grader. De flesta aldre har kvar
en liten central synfunktion, men i 70-80-arsaldern ar
20-30 procent helt blinda.

Nedan beskrivs forst de psykosociala konsekvenser-
na av att leva med Ushers syndrom. Med ratt insatser
behover inte bilden bli s& dyster som den beskrivs har.
Darefter beskrivs varje Usher-typ for sig, da de egent-
ligen ar olika syndrom men med vissa gemensamma
namnare. Detta gor att vissa sjukdomsmanifestationer
namns flera ganger.

Psykosociala konsekvenser

Den nordiska definitionen slar fast att dévblindhet ar en
kombination av nedsatt syn och hdrsel, vilket avsevart
begransar maojligheten att delta i aktiviteter och socialt
liv. Da saval Ushers syndrom typ 1 och 2 som 3 innebar
progressiv forsamring av horsel, syn och balans prag-
las hela livet av aterkommande omstallningar. Personer
med Ushers syndrom behdver lara nya satt for att ta
del av information, kommunicera, orientera och forflytta
sig tryggt och sakert samt delta i meningsfulla aktiviteter
och uppleva delaktighet. Detta finns val dokumenterat
i ett antal projektrapporter kring "livsomstallningsteorin”
som kan bestéllas och laddas ner pa www.nkcdb.se.
| ett antal studier har personer med olika typer av Ushers
syndrom intervjuats och kant val igen sig i teorin kring
livsomstallning och hur man kan ténka kring vilka insat-
ser som bor erbjudas nar, sa kallad "timing”. Det har
ocksa utkristalliserats ett antal teman som personer
med Ushers syndrom anser vara sarskilt viktiga att re-
flektera kring och fa stod i

1. Progression och livslopp

2. Osakerhet och sarbarhet

3. Identitet och sjalvbild

4. Dovblindbegreppets laddade inneboérd
5. Ensamhetens olika skepnader

6. Socialt liv och kommunikation

7. Kraft och energi

8. Dela erfarenhet med andra

9. Betydelsen av stdd och hjalpmedel
10. Motet med professionella.

Dovblindheten kan leda till upplevelser av att vara an-
norlunda. Tonaren ar en extra kanslig period da det kan
vara svart att vaxa upp med Ushers syndrom. Horsel-
nedsattningen/ddévheten har funnits sedan fédseln med-
an synproblemen progredierar. Manga fornekar sym-
tom som ljuskanslighet, férsamrat morkerseende och
inskrankt synfalt oavsett om man har fatt information
om sin diagnos eller ej. Erfarenheten visar att ju tidi-
gare ett barn far kunskap om sin funktionsnedsattning,
desto mer tid finns att bearbeta och komma fram till ac-
ceptans, och att se mojligheter i stallet for svarigheter.
Sarskilt problematiskt blir det om diagnosen stélls forst
vid 16—18 ars alder da korkort och bilkérning kan vara
aktuellt.

Att ha nedsattning pa syn och hérsel, som ar vara fjarr-
sinnen, kraver oerhort mycket av hjarnan. En person
med dovblindhet maste hela tiden forsdka pussla ihop
de fragment som erhélls genom syn- och/eller horsel-
rester och komplettera med intryck fran andra sinnen;
kansel, lukt och ibland smak. Hjarnans arbetsminne far



darmed arbeta hart vilket kan ge hjarntrétthet, koncen-
trationsproblem samt fysisk och psykisk trotthet. Detta
i sin tur leder ofta till allman fysisk och psykisk ohalsa.

Framgangsfaktorer for gott maende ar att lara sig om
sin egen diagnos, hur man fungerar och vad man beho-
ver och dven att beratta for andra om Ushers syndrom
och dévblindhet. Erfarenhet visar att manga férnekar sin
RP och darfor inte soker kontakt med syncentral for att
fa stod, lara sig anvanda synhjalpmedel eller hitta nya
strategier. Att undvika att beratta om sin RP leder ofta
till missforstand och problem med arbetskamrater, ar-
betsanpassning med mera. Det kan leda till férsamrat
psykiskt maende med depression, angest, medicinering
och sjukskrivning som féljd.

Utifran ovanstaende ar det alltsa av storsta vikt att diag-
nostisera tidigt och att tidigt beratta for barnet om dess
diagnos. Det ar ocksa viktigt att erbjuda stéd och infor-
mation kontinuerligt under uppvaxten, garna i kombina-
tion med stodsamtal och mdjlighet att fa traffa andra i
samma situation.

Med ddévblindheten férdandras kommunikation samt
mojlighet till aktivitet och delaktighet, vilket ocksa kan
paverka individens yrkesval och formaga att arbeta.
Omfattande forskning, framfor allt i Sverige under de
senaste tio aren, visar att manga vuxna med Ushers
syndrom typ 1, 2 och 3 méter stora utmaningar i sin var-
dag vilket leder till allvarligt forsamrad fysisk och psy-
kisk halsa. Extrem trotthet (fatigue), vark i nacke/axlar
samt huvudvark ar mycket vanliga problem. Manga rap-
porterar aven somnsvarigheter och oro/angest. Sjalv-
mordstankar och sjalvmordsforsok ar vanligare an i en
normalpopulation. Det ar viktigt att tidigt fundera 6ver
yrkesval och att arbetsgivare i ett senare skede kan
gora arbetsplatsanpassningar. For att motverka dessa
psykosociala problem kravs omfattande insatser till per-
sonen och hens natverk. Om inte samhallets stéd fung-
erar sa leder dévblindhet mycket ofta till social isolering.
Vetenskap och beprévad erfarenhet visar att social
isolering ar en av de storsta riskfaktorerna for kraftigt
nedsatt psykisk och fysisk halsa. Samhéllets stéd maste
darfor vara inriktat pa att skapa forutsattningar for akti-
vitet och delaktighet.

Till personer med Ushers syndrom kravs samordnad
rehabilitering. D& dovblindhet inte ar funktionsnedsatt-
ningarna horsel- och synnedsattning utan ar att betrakta
som en egen unik funktionsnedsattning kravs helhets-
syn och sammanhallen rehabilitering. Idealt erbjuds
denna fran tidig alder av ett dovblindteam med horsel-,
syn- och beteendevetenskaplig kompetens. Insatser bor

samordnas inom det medicinska, pedagogiska, psyko-
logiska, sociala och tekniska omradet. Tidiga insatser
ska bestd av utredning, utprovning av hjalpmedel, in-
formation och erbjudande om samtalsstdd. Information
ska ocksd ges om det samhallsstdd som finns att fa
samt rad infor anpassning av bostaden och andra miljo-
er som personen vistas i.

Aven féraldrar, syskon, partner och andra viktiga perso-
ner i natverket bor erbjudas stod fran samhallet. Senare
i livet blir digitala I6sningar med anpassningar som méj-
liggor distanskommunikation i olika former oumbarliga
hjalpmedel. Att tréffa andra med liknande svarigheter
ar betydelsefullt. Att underlatta vardagsaktiviteter blir
mycket viktigt. Det kan gélla enkla saker som att prome-
nera, handla, stdda, delta i fritidsaktiviteter med mera.

Personer med Ushers syndrom har darfor i vuxen alder
omfattande behov av kontinuerlig kontakt med olika de-
lar av samhéllets stdd. Det kan handla om regionernas
rehabiliterande verksamheter som horselvard, synvard,
dovblindteam och tolktjanst. Det kan ocksa handla om
kommunala insatser som till exempel ledsagning, per-
sonlig assistans och fardtjanst.



Ushers syndrom typ 1

0-2 ar

Barn med Ushers syndrom typ 1 féds déva och saknar
balanssignaler fran innerérat. Alla nyfédda barn genom-
gar horselscreening (OAE) pa BB. Om denna indikerar
horselnedsattning skickas remiss till horselvarden for
specialmatningar. Horselnedsattning/dévhet bor kunna
faststéllas senast vid tvd manaders alder. Diskussion
om cochleaimplantat (Cl) for att ge mgjlighet till horsel
och talkommunikation bér inledas sa snart som mgjligt
och om det beslutas bor operation utféras mellan 6 och
12 manaders alder. | dag (2022) far i stort sett alla barn
med Ushers syndrom typ 1 Cl. Cochleaimplantation
gors pa bada 6ronen (bilateral Cl) vilket i flera studier
har pavisat mycket goda resultat med vanligen normal
talspraksutveckling. Kommunikation via hérsel och tal
bor vid Ushers syndrom typ 1 forstarkas av visuell kom-
munikation via teckensprak som ett andra sprak, da barn
med svar horselnedsattning eller dévhet ofta ar mycket
visuellt orienterade och en stor del av inlarningen sker
med hjalp av synen. Aven om barnet far god nytta av
Cl sa saknas horsel nar Cl av nadgon anledning inte kan
anvandas. Vi vet inte heller hur hérsel via Cl kommer att
utvecklas och att da ge tillgang till teckensprak ar bra for
barnet. Teckenspraksundervisning for familjen ar darfér
av stort varde och bdr erbjudas tidigt och kontinuerligt.

Eftersom barn med Ushers syndrom typ 1 saknar fung-
erande balansorgan blir utvecklingen av grovmotoriken
forsenad. Det innebar bland annat att barnen ar sena
med att rulla runt, lyfta huvudet, sitta, std och ga. Gang-
alder vid Ushers syndrom typ 1 &r som regel 18 mana-
der och barnen ar ofta mycket ostadiga. Balansorganen
maste undersokas.

Genetisk undersokning ska goras foljt av 6gonunder-
sokning med ERG i narkos da 6gonundersdkning utan
ERG vanligen inte kan upptacka RP i dessa aldrar.

RP hos barn med Ushers syndrom typ 1 ar mycket mild
och brukar inte vara noterbar de férsta aren. Forskolan
bér dock informeras och f& kunskap om Ushers syndrom.

2-4 ar

Horselhabilitering fortsatter. Sprakutveckling underlattas
genom regelbunden kontakt med logoped och special-
pedagog. Manga i Sverige anvander en metod kallad
auditory verbal therapy (AVT). Sprakutvecklingen beror
mycket pa foraldrarnas engagemang och sagolasning.
Gemensamma upplevelser att samtala kring bér upp-
muntras. Fortsatt fokus pa att aven erbjuda teckensprak
ar viktigt. Balanstraning ar viktig.
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Barn med Ushers syndrom typ 1 far tidigt nedsatt kon-
trastseende och okad ljuskanslighet som leder till be-
svar med blandning, vilket ofta ar markbart vid 3—4 ars
alder. Symptomen ar dock subtila och langsamt 6kande
vilket gor dem svara att upptacka utan specialundersok-
ningar av synen. Var uppmarksam pa om barnet upp-
lever starkt solsken som extra obehagligt eller verkar
ha svarigheter att se vissa kontraster. Nagra barn kan
tycka att det ar obehagligt med morker och vilja ha en
nattlampa tand. Nar det blir skymning/morkt kan en del
barn vilja halla handen. Det ar viktigt att forsta att barnet
sjalvt nastan aldrig klagar, da hen ju inte vet "hur andra
ser”. Regelbunden kontakt med 6gonklinik ar viktig. En
klinisk observation ar att manga med Ushers syndrom
ocksa har narsynthet, vilket bor kontrolleras tidigt.

Det ar av stor vikt att férskolepersonalen har god kun-
skap om Ushers syndrom. Har kan bade regionernas
dévblindverksamheter och resurscenter dévblind vid
Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM) vara till
stor hjalp.

4-6 ar

Horselhabilitering fortsatter och ar det som engagerar
familjen. Synproblemen ar i dessa &ldrar mycket milda
men 6kar, om an sakta.

Balanssvarigheterna kan stalla till det. Till exempel har
barnen svarigheter att lara sig cykla och delta i andra
aktiviteter som kraver god balans. Detta gor att det finns
risk att barnen betraktas som klumpiga och sent utveck-
lade utan att man forstar varfor, om man inte konstaterat
balanssvarigheter. Balansproblemen ar sarskilt patagli-
ga i dampad belysning och skymning, pa grund av ned-
satt morkerseende. Synskarpan ar vanligen mycket god,
men vissa sma synfaltsinskrankningar kan finnas (sko-
tom). Arliga kontroller pa dgonklinik rekommenderas.

De flesta barn med CI géar i dag i vanlig forskola med
ganska stora barngrupper. Det finns aven de med
Ushers syndrom typ 1 (bade med och utan CI) som gar
i forskola med grupper dar det finns tecken som stod,
eller rent teckensprakiga grupper. Det ar viktigt att for-
skolan ar informerad och har god kunskap for att kunna
ta hansyn till placering i rummet och tydliga kontraster
med mera. Forskolan boér erbjuda extra gymnastik med
balanstraning. Barnet bor informeras om Ushers syn-
drom for okad forstaelse om varfér hen upplever sig
klumpig i férhallande till kamrater.

Teckenspraksundervisning for familjen ar fortsatt viktig.



6-12 ar

Horselproblem hos barn med Ushers syndrom typ 1 och
Cl liknar vanligen de man finner hos barn med mattlig
horselnedsattning. Kontroller av Cl brukar ske arligen.
Nu bdrjar skolan och foraldrarna valjer skolform till sitt
barn. Det kan vara en skola dar all undervisning sker
med tal och med klasskamrater som inte har syn- och
horselproblem, horselklass dar undervisning sker med
tal i sma grupper med mycket horselteknik och dar alla
elever har horselnedsattning, eller specialskola for dova
och horselskadade, dar undervisningen framst sker pa
teckensprak. Stora klasser och daligt anpassade skol-
lokaler ger ofta stor koncentrationsanstrangning, huvud-
vark och trotthet. Det ar av stor vikt att skolpersonalen
har god kunskap om Ushers syndrom. Har kan bade re-
gionernas doévblindverksamheter och resurscenter dov-
blind vid Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM)
vara till stor hjalp.

Synproblem med framfér allt nedsatt moérkerseende
(nattblindhet) blir nu mer tydliga. Barnet kommer att ha
svart att se i skymning och mérker och markbara svarig-
heter i daligt belysta lokaler, varfor sadval hem som sko-
la bér f& rdd om belysningsanpassning. Aven problem
med blandning blir nu tydligare, till exempel vid starkt
solljus. Solglasdgon liksom keps rekommenderas. En
del barn far nu tydligare synfaltsinskrankningar, vilket
gor att en del aktiviteter kan bli svarare att delta i, till
exempel bollsporter.

Avsaknad av balanssignaler fran innerérat och begyn-
nande nattblindhet gor att barn med Ushers syndrom
typ 1 ror sig forsiktigare an tidigare och latt snubblar nar
det ar morkt eller svagt ljus. De blir ocksa mer osakra
i morker och vill ofta halla nagon i handen. Fortfarande
har de god férmaga att se i dagsljus. Barnen bor stimu-
leras att vara mycket fysiskt aktiva.

Det ar viktigt att prata med barnet om Ushers syndrom
och vad det kan innebéra, for att barnet ska forsta varfor
hen ibland fungerar annorlunda an sina kamrater.

12-18 ar

| skolan kan problemen accentueras genom begynnan-
de synfaltsinskrankningar, samt forsamrat kontrast- och
morkerseende. Manga barn kan nu fa svart att folja
undervisningen om man valt en s& kallad vanlig skola.
Horselklass med mindre antal elever bor 6vervagas. |
horselklass kan ofta extra teckenspraksundervisning
erbjudas. Aven i hdrselklass eller specialskola behéver
undervisningen anpassas utifrdn ett minskande synfalt
som kan gora det svart att folja med aven i en tecken-
sprakig, visuell kommunikation.

Regelbundna kontakter med syn- och horselvard ar vik-
tiga. | de har aren bor barnet/ungdomen erbjudas eget
samtal med lakare som kan ge information om Ushers
syndrom. Uppféljande samtal med kurator kan vara
vardefullt for att samtala kring vad detta har vackt for
tankar och kanslor och hur man funderar kring framti-
den. Det &r inte ovanligt med foérnekande, nedstadmdhet
och angest med mera. Manga uttrycker ocksa att det ar
vardefullt att traffa andra med samma diagnos. Korkort
ar inte aktuellt vid Ushers syndrom. Liksom vid 6vriga
Usher-typer kan det vara extra viktigt att noggrant fun-
dera Over framtida yrkesval, for att minska risken att se-
nare inte kunna fortsatta inom valt yrke.

Vuxenlivet

De flesta vuxna med Ushers syndrom typ 1 ar i dag
teckensprakiga, da de aldsta med tidigt implanterade
bilaterala Cl i dag ar cirka 15-20 ar gamla. Utveckling-
en av RP varierar stort. Alla vuxna med Ushers syndrom
typ 1 har obefintligt moérkerseende. Synskarpan brukar
forsamras med stigande alder. De flesta har dock kvar
relativt god synskarpa (0,2-0,5) vid 40-50 ars alder.
Synfaltsinskrénkningar &r dock uttalade och de flesta
har vid 40-50 ars alder ett kikarseende pa 5-10 gra-
der (normalt 60—70 grader). Detta innebar att visuellt
teckensprak kan vara problematiskt i manga situationer.
Om RP-utvecklingen blir mycket allvarlig kan évergang
till taktilt teckensprak och punktskrift vara nédvandig.
Anvandande av socialhaptiska signaler liksom syntolk-
ning blir viktigt. Manga far problem att orientera och for-
flytta sig tryggt och sékert pa egen hand, till exempel
till mataffaren. Dessa problem ar betydligt mer uttalade
under den morka arstiden.

Samhallsinsatser i form av synrehabilitering (mobility, vit
képp, synanpassad dator, ledarhund), ledsagning, fard-
tjanst, assistans, anpassad arbetsplats och sa vidare
blir ofta nédvandiga. Det ar viktigt att inse att det handlar
om dévblindhet nér insatser ges, vilket gor att det kravs
specifik kompetens hos den som ger insatsen.

Aldre personer med Ushers syndrom typ 1 har p& grund
av mycket dalig syn samt avsaknad av fungerande ba-
lansorgan stor risk att falla och adra sig olika frakturer.
Detta gor att manga som inte har assistans eller led-
sagning blir inaktiva, vilket ytterligare forsamrar fysisk
och psykisk hélsa. Information om Ushers syndrom och
dovblindhet till dldreomsorgens personal kan gora stor
skillnad.
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Ushers syndrom typ 2

0-2 ar

Barn med Ushers syndrom typ 2 féds med horsel-
nedsattning, vilken vanligen upptacks vid nyféddhets-
screening (OAE) och sedan bekraftas inom horselvar-
den med specialmatningar (se ovan). Hos barn med
Ushers syndrom typ 2 ar den medfédda hoérselned-
sattningen bilateral symmetrisk (lika pa bada éronen).
Den ar mattlig i bas- och mellanregistret och uttalad i
diskantfrekvenser. Hérapparatanpassning paborjas vid
3—4 manaders alder. Initialt innebar detta frekventa be-
sOk hos audionom, da insatser i hérselgdngen maste
bytas ofta allteftersom o6rat vaxer. Kommunikation via
horsel och tal kan forstarkas av visuell kommunikation
via teckensprak som ett andra sprak, da barn med svar
horselnedsattning eller dévhet ofta ar mycket visuellt
orienterade och en stor del av inlarningen sker med
hjalp av synen. Teckenspraksundervisning for familjen
ar darfor av stort varde och bor erbjudas tidigt och kon-
tinuerligt.

Balansfunktionen ar normal varfér barnen har normal
grovmotorisk utveckling. Genetisk undersokning bor er-
bjudas, foljd av 6gonundersékning med ERG i narkos.
Ogonundersdkning utan ERG kan vanligen inte upp-
tdcka RP i dessa aldrar. RP hos barn med Ushers syn-
drom typ 2 ar mycket mild och brukar inte vara noterbar
de forsta aren. Forskolan boér informeras och ha kun-
skap om Ushers syndrom.

2-4 ar

Horselhabilitering fortsatter med regelbundna kontroller.
Det ar av vikt att barn med Ushers syndrom typ 2 lik-
som vid typ 1 gar pa kontroller hos logoped och aven
har kontakt med specialpedagog for att uppna sa god
tal- och kommunikationsformaga som mojligt, da vissa
diskantljud (konsonanter) kan vara svara att uppfatta.

Regelbunden kontakt med dgonklinik ar viktig aven om
synproblem kan vara svara att observera. Barn med
Ushers syndrom typ 2 far tidigt nedsatt kontrastseen-
de och okad ljuskanslighet som leder till besvar med
blandning, vilket kan vara markbart vid 3—4 ars alder.
Symptomen ar dock subtila och langsamt 6kande vilket
gor dem svara att upptacka utan specialundersokningar
av synen. Att vara uppmarksam pa ar om barnet upp-
lever starkt solsken som extra obehagligt eller verkar
ha svarigheter att se vissa kontraster. Nagra barn kan
tycka att det ar obehagligt med morker och vilja ha en
nattlampa tand. Det ar viktigt att forsta att barnet nas-
tan aldrig klagar, da hen inte vet "hur andra ser”. Regel-
bunden kontakt med 6gonklinik ar viktig. En klinisk ob-
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servation ar att manga med Ushers syndrom ocksé har
narsynthet, vilket bor kontrolleras tidigt.

Da barnen har normal balansfunktion ar det svarare att
upptacka diskreta synproblem tidigt.

Det ar av stor vikt att forskolepersonalen har god kun-
skap om Ushers syndrom. Har kan bade regionernas
dovblindverksamheter och resurscenter dovblind vid
Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM) vara till
stor hjalp.

4-6 ar

Horselnedsattningen ar stabil men sa pass uttalad att
barnet har behov av hoérapparater i alla situationer.
Synskarpan ar vanligen mycket god, men vissa synfalts-
inskrankningar kan finnas (skotom). Arliga kontroller pa
ogonklinik rekommenderas. En del barn far nu tydliga-
re synfaltsinskrankningar, vilket gor att en del aktivite-
ter kan bli svarare att delta i (till exempel bollsporter).
Synsvarigheterna kan dock vara svéarare att upptacka
an vid Ushers syndrom typ 1, eftersom de inte ar lika
patagliga nar barnet har normal balansférmaga. Natt-
blindhet ar ofta det forsta tydliga tecknet, vilket vanligt-
vis visar sig i denna alder. | dag (2022) far barnet (om
hen inte ar genetiskt testad) tyvarr ofta sin diagnos forst
i tonaren, aven om problem har funnits sedan tidigare.

De individuella variationerna kan vara stora vid Ushers
syndrom typ 2. Erfarenhet visar att féraldrar som har ald-
re barn med samma syndrom upptacker problem redan
i denna alder. Forskolan bor ha kunskap om special-
pedagogik och gbra anpassningar saval utifran akustik
som belysning. Barnet bor informeras om Ushers syn-
drom for 6kad forstaelse om varfor hen kan uppleva sig
som klumpig i férhallande till kamrater.

6-12 ar

Barn i denna alder har vasentligen en likartad situation
som barn med horselnedsattning och bor félja samma
hérselhabilitering. Synproblem med framfor allt nedsatt
morkerseende (nattblindhet) kan nu bli tydligare vil-
ket innebar att barnet har svart att se i skymning och
morker. Markbara svarigheter uppstar i daligt belys-
ta lokaler, varfér saval hem som skola bor f& rad om
belysningsanpassning. Det kan &ven bli problem med
blandning, till exempel vid starkt solljus. Solglaségon
och keps rekommenderas.

Barnet borjar nu skolan och de flesta med Ushers syn-
drom typ 2 gar integrerade i vanlig grundskola. En del



véljer horselklass eller specialskola (undervisning pa
teckensprak). Stora klasser och daligt anpassade loka-
ler ger ofta stor koncentrationsanstrangning, huvudvark
och trotthet. Det ar av stor vikt att skolpersonalen har
god kunskap om Ushers syndrom. Har kan bade re-
gionernas doévblindverksamheter och resurscenter dov-
blind vid Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM)
vara till stor hjalp.

Det ar viktigt att prata med barnet om syn- och hérsel-
nedsattningen och vad den kan innebara, for att barnet
ska forsta varfor hen ibland fungerar annorlunda an sina
kamrater.

12-18 ar

Hoérselnedsattningen ar fortsatt stabil och balansfunk-
tionen ar normal. | skolan kan problemen accentue-
ras genom begynnande synfaltsinskrankningar, samt
forsdmrat kontrast- och morkerseende. Det medfér att
skolarbete i stor klass kan vara anstrangande da det
kan vara svart att hinna med att se och héra vem som
talar och vad som sags, speciellt i ljudrika miljoer med
dalig belysning. Har man valt teckensprakig undervis-
ning (specialskola) kan det &ven da vara svart att hanga
med pa grund av synfaltsinskrankningar. Det ar viktigt
med bade pedagogiska anpassningar och att miljon ar
tillrattalagd.

Regelbundna kontakter med syn- och horselvard ar vik-
tiga. | de har aren bor barnet/'ungdomen erbjudas eget
samtal med lakare som kan ge information om Ushers
syndrom. Uppfdéljande samtal med kurator kan vara
vardefullt for att samtala kring vad detta har vackt for
tankar och kanslor och hur man funderar kring fram-
tiden. Det ar inte ovanligt med férnekande, nedstamd-
het och angest med mera. Manga uttrycker ocksa att
det ar vardefullt att traffa andra med samma diagnos.
Korkort ar inte aktuellt vid Ushers syndrom. Liksom vid
Ovriga Usher-typer kan det vara extra viktigt att noggrant
fundera over framtida yrkesval, for att minska risken att
senare inte kunna fortsatta inom valt yrke.

Vuxenlivet

Hoérselnedsattningen progredierar sakta under vuxen-
livet. Till att borja med mycket sakta, men vid cirka 40—
50 ars alder sker en forsamring. Orsakerna till detta kan
vara flera. Det kan bero p& sjukdomen men troligare ar
att forsamringen sker pa grund av tillkommande alders-
relaterad horselnedsattning. Hoérseln boér kontrolleras
minst vart tredje ar och hoérapparater byts vid behov.
For nagra kan ClI bli aktuellt i ldre alder. Manga med
Ushers syndrom typ 2 upplever snabb férsamring av
horselformagan, medan horselprovet visar oférandrad

horsel. Det beror ofta pa att synen har férsamrats med
minskad formaga till lappavlasning som foljd. For dem
som har fatt lara sig teckensprak kan det bli det kom-
munikationssatt som nu fungerar bast, antingen visuellt
eller taktilt. De som inte kan teckensprak kan nu ha stor
nytta av att lara sig tecken som stéd. Anvandande av
socialhaptiska signaler liksom syntolkning blir viktigt.

Forsamringen av synférmagan varierar stort. Forsk-
ning visar att utvecklingen av RP inte skiljer sig mellan
Ushers syndrom typ 1 och typ 2. Alla vuxna med Ushers
syndrom typ 2 har obefintligt mérkerseende. Synskar-
pan brukar forsamras med stigande alder. De flesta har
dock kvar relativt god synskarpa (0,2-0,5) vid 40-50 ars
alder. Synfaltsinskrankningar ar dock uttalade och de
flesta har vid 40-50 ars alder ett kikarseende pa 5-10
grader (normalt 60-70 grader). Manga med Ushers
syndrom typ 2 far darfor problem med att orientera och
forflytta sig tryggt och sakert pa egen hand, till exempel
till mataffaren, arbetsplatsen med mera. Dessa problem
ar betydligt mer uttalade under den morka arstiden. Vid
3040 ars alder uppkommer ofta problem i yrkeslivet da
arbetsmoment som tidigare |att kunde utféras nu kraver
extra anstrangning. Ofta kravs arbetsplatsanpassning.

Samhallsinsatser i form av synrehabilitering (mobility,
vit kapp, synanpassad dator, ledarhund), ledsagning,
fardtjanst, assistans, anpassad arbetsplats och sa vi-
dare blir ofta nddvandiga. Det ar viktigt att inse att det
handlar om dovblindhet, vilket gor att det kravs specifik
kompetens hos den som ger insatsen.

Manga med Ushers syndrom typ 2 behdver extra tid for
aterhamtning, varfér ansdkan om partiell sjukersattning
kan bli aktuell.

Aldre personer med Ushers syndrom typ 2 har p& grund
av mycket dalig syn i kombination med sin horselned-
sattning ofta svart att komma ut pa egen hand. Detta gor
att manga som inte har assistans eller ledsagning blir
inaktiva, vilket ytterligare forsamrar fysisk och psykisk
halsa. Information om Ushers syndrom och dovblindhet
till aldreomsorgens personal kan gora stor skillnad.
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Ushers syndrom typ 3

0-2 ar

Barn med Ushers syndrom typ 3 har vanligen en Iatt till
mattlig horselnedsattning vid fodseln. Den ar dock sa
uttalad att den upptacks vid nyfdddhetsscreening (OAE)
och bekréaftas inom horselvadrden med specialméatning-
ar. Horselnedsattningen kan vara mycket mild i dessa
ar. Den finns liksom vid Ushers syndrom typ 1 och 2
alltid pa bada 6ronen. Eftersom Ushers syndrom typ 3
innebar kraftig férsamring av horselférmaga pa sikt ar
det klokt att tidigt introducera teckensprak som en alter-
nativ kommunikation. Hela familjen bor involveras.

Balansfunktionen ar vanligen normal med normal gang-
alder och grovmotorik. RP hos sma barn med Ushers
syndrom typ 3 liknar den vid typ 1 och 2. Den ar mild
och brukar inte vara noterbar de forsta aren. Genetisk
undersokning bor erbjudas foljd av 6gonundersdkning
med ERG i narkos. Ogonundersdkning utan ERG kan
vanligen inte upptacka RP i dessa aldrar. Forskolan bor
informeras och ha kunskap om Ushers syndrom.

2-4 ar

De flesta barn med Ushers syndrom typ 3 har i denna
alder horapparat, och horselhabilitering fortsatter med
regelbundna kontroller. Det ar av vikt att barn med Ushers
syndrom typ 3 liksom vid typ 1 och 2 gar pa kontroller hos
logoped och specialpedagog for att uppna sa god tal-
och kommunikationsformaga som mojligt, da vissa dis-
kantljud (konsonanter) kan vara svara att uppfatta. Efter-
som Ushers syndrom typ 3 innebar kraftig forsamring av
horselférmagan pa sikt ar det klokt att tidigt introducera
teckensprak som en alternativ kommunikation.

Da barnen har normal balansfunktion ar det svarare att
upptacka diskreta synproblem tidigt. Regelbunden kon-
takt med o6gonklinik ar dock viktig aven om synproblem
kan vara svéara att observera. Barn med Ushers syn-
drom typ 3 far tidigt nedsatt kontrastseende och ¢kad
ljuskanslighet som leder till besvar med blandning, vil-
ket kan vara markbart vid 3—4 ars alder. Symptomen ar
dock subtila liksom vid Ushers syndrom typ 1 och 2, och
langsamt 6kande vilket gor dem svara att upptacka utan
specialundersokningar av synen. Att vara uppmarksam
pa ar om barnet upplever starkt solsken som extra obe-
hagligt eller verkar ha svarigheter att se vissa kontras-
ter. Nagra barn kan tycka det ar obehagligt med mérker
och vilja ha en nattlampa tand. Det ar viktigt att forsta
att barnet sjalvt nastan aldrig klagar, da hen ju inte vet
"hur andra ser”. En klinisk observation ar att manga med
Ushers syndrom ocksa har narsynthet, vilket bér kont-
rolleras tidigt.
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Det ar av stor vikt att férskolepersonalen har god kun-
skap om Ushers syndrom. Har kan bade regionernas
dévblindverksamheter och resurscenter dévblind vid
Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM) vara till
stor hjalp.

4-6 ar

Horselnedsattningen kan vara stabil men kan ocksa
progrediera sakta. Horselkontroller och hoérapparat-
anpassning bor utféras ofta vid Ushers syndrom typ 3.
Synnedsattningen och synférsamringen liknar den vid
Ushers syndrom typ 1 och 2 avseende nattblindhet och
kikarseende. Synskarpan ar vanligen mycket god, men
vissa synféltsinskrankningar kan finnas (skotom). Arliga
kontroller pa 6gonklinik rekommenderas. En del barn
far nu mer tydliga synfaltsinskrankningar, vilket gor att
en del aktiviteter kan bli svarare att delta i (till exempel
bollsporter). Synsvarigheterna kan dock vara svarare
att upptacka an vid Ushers syndrom typ 1, eftersom de
inte ar lika patagliga da barn med typ 3 oftast har normal
balansformaga. Nattblindhet ar ofta det forsta tydliga
tecknet, vilket vanligtvis visar sig i denna alder.

Balansfunktionen kan vara normal men kan ocksa for-
samras. Vid forsamring kan det yttra sig som kortvariga
yrselanfall, varfér det kan vara klokt att kontrollera ba-
lansférmagan nagon gang per ar. De individuella varia-
tionerna ar stérre vid Ushers syndrom typ 3 an vid typ
1 och 2.

Forskolan bér ha kunskap om specialpedagogik och
gOra anpassningar saval utifran akustik som belysning.
Barnet bor informeras om Ushers syndrom for 6kad for-
staelse om varfér hen upplever sig som klumpig i férhal-
lande till kamrater.

6-12 ar

Horselnedsattningen okar, dock ganska langsamt. Hor-
selkontroller bor utféras tva ganger per ar. Barn i denna
alder har vasentligen en likartad situation som barn med
hérselnedséattning och bor folia samma hérselhabilite-
ring. Synproblem med framfér allt nedsatt morkerseende
(nattblindhet) kan nu bli tydligare vilket innebar att barnet
har svart att se i skymning och morker. Markbara svarig-
heter uppstar i daligt belysta lokaler, varfér saval hem
som skola bor fa rad om belysningsanpassning. Det kan
aven bli problem med blandning, till exempel vid starkt
solljus. Solglaségon och keps rekommenderas.

Barnet borjar nu skolan och de flesta med Ushers syn-
drom typ 3 gar integrerade i vanlig grundskola. En del



véljer horselklass eller specialskola (undervisning pa
teckensprak). Stora klasser och daligt anpassade skol-
lokaler ger ofta stor koncentrationsanstrangning, huvud-
vark och trotthet. Det ar av stor vikt att skolpersonalen
har god kunskap om Ushers syndrom. Har kan bade re-
gionernas doévblindverksamheter och resurscenter dov-
blind vid Specialpedagogiska skolmyndigheten (SPSM)
vara till stor hjalp.

Det ar viktigt att prata med barnet om syn- och hérsel-
nedsattningen och vad den kan innebara, for att barnet
ska forsta varfor hen ibland fungerar annorlunda an sina
kamrater.

12-18ar

Horselnedsattningen okar under dessa ar. Balansfunk-
tionen kan vara normal men ocksa forsamras. Morker-
seendet forsamras.

| skolan kan problemen bli alltmer markbara pa grund
av horselnedsattningen som 6kar och begynnande syn-
faltsinskrankningar, samt férsamrat kontrast- och mor-
kerseende. Detta medfér att skolarbete i stor skolklass
kan vara anstrdngande da det kan vara svart att hinna
med att se och héra vem som talar och vad som sags,
speciellt i ljudrika miljéer med dalig belysning. Har man
valt teckensprakig undervisning (specialskola) kan det
aven da vara svart att hanga med pa grund av synfalts-
inskrankningar. Det ar viktigt med bade pedagogiska
anpassningar och att miljon ar tillrattalagd.

En kontinuerlig férsamring av hérsel och syn ar speciellt
i tonaren extremt besvarligt, da det medfér att personen
standigt upplever nya problem i kommunikation, aktivi-
teter och delaktighet. Fér manga med Ushers syndrom
typ 3 har det i denna alder resulterat i férnekande, ned-
stamdhet, angest med mera. Barnet/ungdomen bor er-
bjudas eget samtal med lakare som kan ge information
om Ushers syndrom. Uppfdljande samtal med kurator
kan vara vardefullt for att samtala kring vad detta har
vackt for tankar och kanslor och hur man funderar kring
framtiden. Manga uttrycker att det ar vardefullt att fa
tréffa andra med samma diagnos.

Regelbundna kontakter med syn- och horselvard ar vik-
tiga. Korkort ar inte aktuellt vid Ushers syndrom. Lik-
som vid 6vriga Usher-typer kan det vara extra viktigt att
noggrant fundera dver framtida yrkesval, for att minska
risken att senare inte kunna fortsatta inom valt yrke.

Vuxenlivet
De flesta med Ushers syndrom typ 3 har en mycket
svar horselnedsattning eller ar vuxenddva vid 20-30

ars alder. Det innebar att hoérapparater hjalper allt sam-
re och man boér 6vervaga att erbjuda Cl. Vid Ushers
syndrom typ 3 bor man erbjudas bilaterala Cl (bada
oronen), da synfaltsinskrankningar gor att lokalisation
av ljud blir mycket svart (i trafik till exempel) om man
bara har ett Cl. Doévblindhetsproblematiken blir mer ut-
talad da manga som haft hoérselbaserad kommunikation
kan behdva lara sig teckensprak, punktskrift med mera.
Det kan bli extra tydligt om synen helt forsvinner och
Cl inte fungerar som forvantat. Taktilt teckensprak och
socialhaptiska signaler som da kan behévas ar erfaren-
hetsmassigt mycket svara att lara sig om man inte har
grunderna fran visuell teckensprakskommunikation. Ba-
lansfunktionen forsamras gradvis i likhet med hoérseln.
Synférsédmringarna vid Ushers syndrom typ 3 liknar de
vid Ushers syndrom typ 1 och 2. Dock finns vissa data,
framfor allt fran Finland, dar det rapporteras en eventu-
ellt nagot snabbare férsamring av synformagan vid typ
3 jamfért med 1 och 2.

Anvandande av socialhaptiska signaler liksom syntolk-
ning blir viktigt. Samhallsinsatser i form av synrehabilite-
ring (mobility, vit kdpp, synanpassad dator, ledarhund),
ledsagning, fardtjanst, assistans, anpassad arbetsplats
och sa vidare blir ofta nédvandiga. Det ar viktigt att inse
att det handlar om doévblindhet, vilket gor att det kravs
specifik kompetens hos den som ger insatsen.

Alla vuxna med typ 3 har obefintligt morkerseende.
Synskarpan foérsamras med stigande alder. Synfalts-
inskrankningar ar uttalade och de flesta har vid 40-50
ars alder ett kikarseende pa 5-10 grader (normalt
60-70 grader). Manga med Ushers syndrom typ 3 far
darfér problem med att orientera och forflytta sig tryggt
och sakert pa egen hand, till exempel till mataffaren och
arbetsplatsen. Dessa problem ar betydligt mer uttalade
under den morka arstiden. Vid 3040 ars alder uppkom-
mer ofta problem i yrkeslivet da arbetsmoment som ti-
digare latt kunde utféras nu kraver extra anstrangning.
Ofta kravs arbetsplatsanpassning.

Manga med Ushers syndrom typ 3 behdver extra tid for
aterhdmtning, varfér ans6kan om partiell sjukersattning
kan bli aktuell.

Aldre personer med Ushers syndrom typ 3 har p& grund
av mycket dalig syn i kombination med sin grava horsel-
nedsattning ofta svart att komma ut pa egen hand. Detta
gor att manga som ej har assistans eller ledsagning blir
inaktiva, vilket ytterligare forsamrar fysisk och psykisk
halsa. Information om Ushers syndrom och dévblindhet
till aldreomsorgens personal kan goéra stor skillnad.
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Genetisk behandling av
Ushers syndrom

Det finns for narvarande ingen behandling som kan
bota Ushers syndrom. Omfattande forskning pagar
dock i syfte att hitta metoder som stoppar nedbrytning-
en av stavar i nathinnan och harceller i horselsnackan.
Denna forskning har bedrivits under ett antal ar, initialt
som djurforsok med hjalp av bananfluga, zebrafisk och
mus. | dag pagar kliniska prévningar pa manniska med
syfte att minska nedbrytning av stavar i nathinnan. Om
denna forskning visar sig lyckosam kan vi férvanta oss
behandling som bor ges sa tidigt som mdjligt, medan ett
stort antal stavar fortfarande fungerar.

Slutord

Detta vardprogram ar baserat pa tillganglig vetenskaplig
litteratur men ocksa pa forfattarens egna erfarenheter.
Erfarenheterna ar inhamtade under 35 ars arbete och
forskning tillsammans med manga olika professionella
och cirka 600 familjer med Ushers syndrom i Sverige,
Norge och USA. Jag kan inte nog tacka alla familjer
med Ushers syndrom for den kunskap och den gladje ni
har gett mig under alla vara méten.

Maj 2022
Claes Moller
Professor emeritus

Sakkunnig i medicinska fragor vid Nationellt kunskaps-
center for dovblindfragor.
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Checklista for Ushers syndrom

Syftet med denna checklista ar att vara en hjalp for att ha kontroll och éverblick
Over vilka undersokningar/utredningar som gjorts och nar. Fargmarkering indike-
rar nar de helst bér géras. Bocka av nar de olika parametrarna har kontrollerats.

Namn:

Personnummer:

0-3 ar 4-11 ar 12-17 ar 18+ ar

GENETIK

Genetisk diagnos

Genetisk information och radgivning

SYN

Fundoskopi

Elektroretinografi (ERG)

Synfaltsmatning

Visus

Kontrastseende

Morkerseende

Synpedagogisk bedémning

Strategier och hjalpmedel avseende orientering
och forflyttning (mobility)

Anpassad belysning

Solglasdgon/linser/filterglas

Strategier och hjalpmedel avseende att ta till sig
information (anpassningar till dator, punktskrift
med mera)

HORSEL

Otoakustiska emissioner (OAE)

Hjarnstamsaudiometri (ABR)

Auditory steady state response (ASSR)

Tympanometri

Lekaudiometri

Tonaudiometri

Talaudiometri

Oronmikroskopi

Datortomografi (CT) och/eller magnetkamera (MR)

Horselpedagogisk bedémning och habilitering

Logopedbeddmning och habilitering

Hoérapparat/Cl

Horseltekniska hjalpmedel
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4-11 ar 12-17 ar

BALANS

Grovmotorisk utveckling

Video head impulse test (vHIT)

Rotationstest

Klinisk vestibular undersékning

Kaloriskt prov

PSYKOSOCIALA INSATSER

Information om Usher till féraldrar

Stédsamtal till foraldrar

Information om Usher till barnet/ungdomen/den
vuxne

Stodsamtal till barnet/ungdomen/den vuxne

Strategier och hjalpmedel avseende kommunika-
tion: tal, teckensprak, taktila strategier (taktilt tsp,
socialhaptiska signaler med mera)
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