SERVICESTYRELSEN

Usher syndrom - en kort beskrivelse

Her praesenteres nogle centrale aspekter af dersgem@len om dette syndrom, som er den stgrste
enkeltarsag til devblindhed blandt yngre devblimiile. Beskrivelsen baserer sig pa oplysninger
indsamlet fra artikler, bgger og anden litteratanst foreleesninger, og behandler emner som
syndromets arvelighed og udvikling, de forskeltygeer af syndromet, retinitis pigmentosa m.m.
Indeholder en omfattende litteraturliste.

Seneste opdatering: 15. januar 2010 (revision k$tteg noter)
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Forord

Usher syndrom er den hyppigste arsag til dgvbliddilandt unge og yngre davblindblevne.
Videnscentret udgav sin fgrste udgave af en beskevaf syndromet i 1995, og der har i de
forlabne ar veeret behov for lgbende revisioner#idnateriale, for at det skulle leve op til vores
formal med det, nemlig at praesentere den senedte@ vim Usher syndrom.

Efter seks reviderede versioner af det trykte n@liegennem tiden, er vi nu gaet over til
udelukkende at lave en elektronisk version af nmlter for at have mulighed for at kunne opdatere
lzbende, efterhanden som forskningen tilvejebrimyeviden.

Vi haber fortsat, at denne beskrivelse af nogldeadentrale aspekter ved Usher syndrom vil veere
til hjeelp og gavn pa fagomradet. Hvis du har komtawem eller spargsmal til beskrivelsen, harer vi
meget gerne fra dig.
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Indledning

Davblindhed er en funktionsnedseettelse, der medéswee vanskeligheder i forbindelse med
kommunikation, adgang til information og orientgriromgivelserne.

Mennesker med dgvblindhed opdeles typisk i to geupgavblindfadte og dgvblindblevne,
afheengig af om devblindheden indtreeder far baraetdet et sprog (evt. er medfadt), eller om den
farst indtreeder senere. Denne opdeling finder $tedi disse to grupper er vidt forskellige, hvad
angar selve funktionsnedsaettelsen, anvendte konkatiorisformer, psykiske, udviklingsmaessige,
adfeerdsmaessige og sociale problemer og livssituagorigt.

Den hyppigste arsag til dgvblindhed er de foramyin gjetoggret som kan opsta hos personer i
en hgj alder. Den naesthyppigste arsag er Usheraynd

Den nordiske definition pa devblindhed, der anveridgeblikket, blev fremlagt i 2006. Den lyder:

"Dgvblindhed er en specifik funktionsnedseettelgbiindhed er en kombineret syns- og
hgrenedseettelse. Den begraenser en persons aktivagetorhindrer fuld deltagelse i samfundet i et
sadant omfang, at det kreever, at samfundet staiger szerligt tilrettelagte servicetilbud,
tilpasninger af omgivelserne og/eller tekniske pgatidler.”

Kommentarer til og uddybelse af definitionen:

1. Syn og hgrelse er afgagrende for at kunne modtdgamation. En nedszaettelse pa disse to sanser,
der giver informationer fra afstand, vil derfor gidet ekstra pakreevet at anvende de sanser, som
er beregnede til at modtage information inden fakkevidde (taktilt, kinsestetisk, haptisk, lugt og
smag), lige som brug af hukommelse samt at kuragedogiske slutninger bliver ngdvendigt.

2. Behovet for specifikke tilpasninger i forholdotngivelser og tilbud afheenger af:

- tidspunktet for dgvblindhedens indtreeden set idioritil den kommunikative udvikling og
sprogtilegnelse

- graden af hgre- og synsnedsaettelsen

« hvorvidt den er kombineret med andre funktionsnédsser

- om den er stabil eller progressiv.

3. Et menneske med dgvblindhed kan veere meredustkéemmet i en aktivitet og mindre
funktionshaeemmet i en anden. Derfor er der behqwatdnver enkelt aktivitet og deltagelse heri
vurderes hver for sig. Varierende funktionsevnen dnkelte aktivitet og deltagelse heri kan
endvidere veere pavirket af forhold i omgivelsermmtsindividuelle, personlige forhold.

4. Dgvblindhed medfarer varierende behov for, k& aktiviteter tilpasses individuelt. Dette geelder
i seerlig grad mht.:

« alle former for information
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« socialt samspil og kommunikation

« orientering i rum og fri beveegelse

- almindelig daglig levevis

« kreevende naeraktiviteter herunder laesning og skrgni

Tilpasningerne skal udfgres i et ligeveerdigt, imeoénde samarbejde mellem dgvblinde mennesker
og deres omgivelser. Ansvaret for dette pahvilenfsadet.

5. En tveerfaglig tilgang samt specifik viden omudimdhed er ngdvendig i servicetilbudene, og nar
omgivelserne skal tilrettelaegges.”

Syndromets typer

Usher syndrom er en arvelig sygdom, der optreedaresokombination af en hgrenedsaettelse (der
kan variere fra moderat hgrenedseettelse til egeaidivhed), gjensygdommen retinitis pigmentosa,
ogsa kaldet rp, der gradvist gdelaegger gjets rothliamt evt. balanceproblemer.

Haretabet er sensorineuralt, dvs. det skyldes mdlving i den del af det indre are, der kaldes
sneglen (cochlea). Nar man hgrer noget, er deeshitatet af en proces, hvor gret rammes af
lydbglger, der af cellerne i sneglen omdannegddktaske signaler, der fgres videre ad hgrenerven
til hjernen, hvor de opfattes som lyd. Ved et seinsarralt hgretab forhindres denne proces, hvilket
medfarer, at lydbglgerne, der rammer gret, slet édler kun delvist opfattes af hjernen.

Usher syndrom har faet navn efter en skotsk gjeml@grles Howard Usher, der i 1914 som den
forste detaljeret beskrev sammenhangen mellem dtetifwhed og retinitis pigmentosa, og isaer
lagde veegt pa arvelighedsfaktoree fiote P 1 1922 paviste genetikeren Julia Bell som destég
at der kunne veere forskel pa hgrenedsaettelsererdghdrom, séledes at nogle var helt dave,
mens andre var hgreheemmede.

Pa baggrund af sadanne studier af sygdomsforlabgtsenere genetisk forskning — har man siden
delt Usher syndrom op i forelgbig tre typer, Ushé¥sher 1l og Usher Ill, som isger adskiller sig
ved hgretabets karakter samt personens balancdemiddere har man pa baggrund af genetisk
forskning kunne dele Usher | og Usher Il op i flarelertyper, afhaengigt af hvilken genfejé (hote
3), der ligger til grund (se mere ogenetiknedenfor).

Man regner med, at der er en forekomst af Ushedrsyn (af alle tre typer tilsammen) i
Nordeuropa pa mellem 3,5 og 6,2 per 100.000 indbsgyd=n dansk undersggelse i 1997 viste en
forekomst pa 5 per 100.000, svarende til omkring @&rsonerge note %

Usher syndrom type |

Personer med Usher syndrom type | er fadt devdabendvidere allerede i den tidlige barndom
synsforandringer pga. rp, typisk farst i form afteblindhed og begyndende synsfeltindsnaevring.
Et fremtreedende traek ved Usher syndrom type |, adskiller denne type fra Usher 1l og til dels
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Usher I, er et medfadt balanceproblem pga. nedsstibulzerfunktion, dvs. at balanceorganet i det
indre gre ikke fungerer normalt.

Et barn med Usher | er saledes ofte motorisk samdvriklet, og leerer maske farst at ga ved 18-24
maneders alderen og er senere i barndommen typisggdre om fx at leere at cykle.
Balanceproblemer optraeder dog ikke kun hos persaedrUsher syndrom. Omkring 25-30 % af
alle dgve bgrn har problemer med balancen.

Normalt fungerer balancesystemet vha. samspilldemepavirkninger fra synet, det indre gres
balanceorgan og det proprioceptive system, deabastmpulser fra fodsaler, led, muskler, ryg og
nakke. Personer med Usher syndrom — og iseer typi,balanceorganet i det indre gre ikke
fungerer normalt — bliver derfor meget afhaengigdetfproprioceptive system, nar synet forveerres.
Det kan saledes ofte vaere ngdvendigt med traenirag &iyrke balancen.
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Typisk audiogramge note Hfor en person med Usher I. Personen vil maskedimsre visse dybe
lyde, men kan ikke bruge hgrelsen til kommunikation

RP kan medfare en reekke forskellige problemer nhed fredsat synsstyrked note § indsnaevret
synsfelt 6e note Y, gra steer m.m (Laes mere &R nedenfor). Generelt set mener man, at de
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samlede synsproblemer i Usher | typisk er stgrcevenl Usher Il — eller med andre ord, at RP
optraeder i en mere udtalt form ved Ushesd (ote 9, note 10 og note)11

RP er dog en meget sammensat gjensygdom, som kekheuslg med store individuelle forskelle.
Det kan gare det yderligere vanskeligt at sige hegdegyldigt om forskellen pa sygdommens
udvikling i de forskellige typer.

| en svensk undersggelse viste det sig desudéma, 46-arsalderen havde maendene med Usher |
darligere synsstyrke end kvinder med savel Usken Usher Il §e note 9)

| Danmark er der omkring 80 personer med Ushevdrénde til en forekomst pa 1,5 pr. 100.000)
(se note 1P En ny undersggelse fra Sverige fiote 1Bviser omtrent samme tal (1,6 per 100.000).
Blandt dgve anslas forekomsten af Usher syndrom ltgh veere omkring 5%. Nyere
undersggelser (bl.a. i USA under ledelse af profeBal Kimberling) antyder dog, at forekomsten
blandt dgve bgrn kan veere noget hgjere. Det ungessddere i disse ar.

Usher syndrom type Il

Personer med Usher Il er fadt harehsemmede | matllesater grad, dvs. med en gennemsnitlig
hgrenedsaettelse, der ligger mellem ca. 40 og 9BdRBinderstatter deres hgrerest med et
hgreapparat og vokser derfor oftest op med dansknsodersmal. De har ikke de samme
balanceproblemer som gruppen af Usher I, fordi Ulhermalt ikke medfgrer nedsat
vestibuleerfunktionge note 1%

Hgrenedseettelsen er symmetrisk, dvs. en undersgafdt@relsen giver samme resultat for begge
agrer. Personer med Usher Il hgrer dybe toner og tyde bedst, mens hgje toner og hgje lyde
hares darligt eller ofte slet ikke kan hares.
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Typisk audiogram for en person med Usher Il. Herelsr bedst i de lave frekvenser, og darligst i
de hgje.

| nogle tilfeelde holder hgrenedseettelsen ved Uklseg nogenlunde stabilt livet igennese(note
15), mens hgrenedseaettelsen i nogle tilfeelde kan pesggessiv ge note 16 Ofte kan en persons
egen opfattelse af, at harelsen er blevet darljglerg ogséa skyldes, at synet er blevet sveekket, sé
det er blevet sveerere at mundafleese som stgtiwfelsen.

Noget tyder pd, at hgrenedseettelsen ved Usheitltypden mest almindelige undertype af Usher
I) er kraftigere end ved andre undertyper af Ushé&e note 1)

Som naevnt under omtalen af Usher | ovenfor erideuénighed om, hvorvidt og i givet fald
hvordan RP udvikler sig forskelligt i Usher 1, ig dll.

Udover en eventuel forskel pa RP i Usher I, Il Bdén der ogsa vaere forskel pa udviklingen af
RP i de forskellige undertyper af Usher Il. Ved BisHc er der fx noget der tyder pa, at rp starter
senere og har et mildere forlgb end i andre typeisher syndrom. Laes mere dR® nedenfor.
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Undertypen lic kan endvidere medfare store probtemexl tandemaljen hos personerne, sakaldt
emaljehypoplasi. Det er en tilstand, hvor tandeemalj som ellers er et af de hardeste materialer i
kroppen — ikke er dannet korrekt. Udover at veeheesemaljen er defekt, kan emaljelaget veere
tyndere eller helt mangle pa en del af tanden. Easeder derfor meget udsatte for huller

(caries) eller anden nedbrydning.

| den danske undersggelse naevnt ovenfor blev engdlpersoner med Usher Il beregnet til 120
personer (2,2 pr. 100.000). De seneste svenske lidt lavere end dette, nemlig 1,4 per 100.000
(se note 18

Usher syndrom type llI

Denne type er den senest opdagede. Farste ad#tdbeskrev Usher syndrom type 11, kom i 1979
(se note 19

Usher lll-gruppen bestar af personer, der er feetf mogenlunde normal hgrelse, men som snart far
et gradvist fremadskridende hgretab, udvikler RRvdgogsa far balanceproblemer.

Barnet vokser op med talesprog, evt. stottet agdpparater fra tidlig alder. Hagretabet udvikler sig
ofte i trin, dvs. med stabile perioder ind i mellénvaerringerne af hgrelsen, og hgreproblemerne
kan variere meget fra person til person. UshekdH fare til devhed allerede i ung voksenalder.
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Typisk audiogram for person med Usher Ill, som wisgviklingen fra barnearene (1953) til ca. 50-
arsalderen (1991).

| barnearene kan hgrenedsaettelsen ved Ushemd litsher II, mens den i voksenalderen ligner
hgrenedseettelsen ved Usher I. Et barn med Ushed it ni ar kan ofte have en hgrenedsaettelse af
samme grad og karakter som en person med UsHetO450-arsalderen vil hgrenedsaettelsen hos
personen med Usher Il typisk have udviklet sigggentlig davhed som hos en person med Usher 1.
Men i perioden fra 20 til 40 ar kan hagrelsen ofiere nogenlunde stabil hos mennesker med Usher
Il (se note 2))

Synsproblemerne i Usher lll starter tidligere etkher 1l §e note 21 Selve synsfunktionen
forveerres typisk generelt med nogenlunde sammeéghastsom i Usher | og Il, men indsnaevring
af synfeltet er veerre i Usher Ill end i Usherdé (hote 2P Som naevnt kan balanceevnen i nogle
tilfeelde blive gradvist darligere i Usher Ill, measdre med Usher IIl har normal balanceevne.

Som det fremgar ovenfor, kan hgrelsen hos et bachWsher Il og et barn med Usher Il ligne
hinanden temmelig meget. Hvis barnet med Ushekk# har problemer med balancen, vil kun en
genetisk undersggelse eller udviklingen over tseyom der er tale om den ene eller anden type af
Usher syndrom. | Sverige er gennemsnitsalderedifmnosticering af Usher 11l omkring 19 &e(
note 23.

Usher lll er den sjeeldneste type af Usher syndidan regner med, at den udger to til fire procent
af alle forekomster af Usher syndrom pa verdensprams det i Finland er omkring 40% af alle
tilfeelde af Usher syndrom, som er type lll. Langtfigste af de personer med Usher lll, der kendes
p.t., er fra Finland eller af finsk afstamning. Cietligere neevnte danske undersggelse fandt, at
omkring fem personer herhjemme skulle have Ushéem forekomst pa 0,1 pr. 100.000). Den
svenske undersggelse viser en anelse hgjeretaligr®3 per 100.000.

Grunden til denne koncentration i Finland af peesaned Usher Il er bl.a., at det er en arvelig
lidelse som kan veaere opstaet i disse egne. Soraradie arvelige lidelser har den en tendens til at
veere mere udbredt i isolerede samfund — som hewtsder i den nordlige del af Finland — hvor
der er stgrre sandsynlighed for, at sleegtningefgdeetre og kusiner gifter sig. Derved bliver
sandsynligheden stgrre for, at en arvelig sygdderes familie bliver givet videre til bgrnene.

Det samme ses i den hgje forekomst af Usher (ypanidre afgraensede og isolerede omrader i
verden som fx i det nordligste Sverige (hote 2} i det sydvestlige Louisiana, USAd note 2b
og i den nordlige del af Venezueke(note 2B

Endelig kan den store forekomst af Usher 1l i Biid skyldes, at der netop her er en langt starre
opmaerksomhed pa denne type end i andre landeehbittyder, at der opdages flere tilfeelde af
type Ill her.

Andre typer

Den fremtidige forskning vil maske fremover afslfieze forskellige typer af Usher syndrom —
eller danne grundlag for en yderligere opdelingebllerede kendte typer. Fx beskrev Thomas
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Rosenberg og Agnete Parving i 1996 (ote 2yet saerligt syndrom, som optraeder hos en enkelt
dansk familie. Dette syndrom bestar af RP, fremadskde hgrenedsaettelse, darlig balanceevne
samt medfadt gra steer og har altsa klinisk seg fleesentlige lighedstraek med Usher syndrom. |
gjeblikket er dette syndrom genstand for genetiskkihing pa Kennedy-centret.

| gvrigt er hgrenedseettelser ikke sjeeldne hos persoued RP, ogsa ud over gruppen af personer
med Usher syndrom. Dette er bl.a. blevet pavistdieusggelsen af hareproblemerne hos 646
personer med RB¢ note 28 Udover 89 personer med Usher syndrom fandt nemdbde
undersggte personer 29 med en anden sammenhaeagrR#l og hgrenedseettelse.

| slutningen af 70'erne fik den amerikanske geretandra Davenport mistanke om en fjerde type
Usher syndrom, som bl.a. skulle adskille sig fraaddre typer ved en saerlig arvegang (kensbundet
arvegang). Hun fandt dog hurtigt ud af, at depailel ikke var tilfeeldet.

Det er endvidere tidligere blevet haevdet, at onik@B% af personerne med Usher syndrom ogséa
skulle veere psykisk udviklingsheemmede. Dette taleblevet klart afvist, men sammenhaengen
mellem forekomsten af psykisk udviklingshaeemningpegkotiske tilstande hos nogle personer med
Usher syndrom mangler stadig at blive undersggutilds ¢e note 2p

Noter

2. Allerede i 1850'erne havde den tyske gjenleefred\Graefe bemaerket sammenhaengen mellem
retinitis pigmentosa (rp) og hagreproblemer og fistanke om en arvelig lidelse. Hans onkel
Albrecht von Graefe beskrev kombinationen af hetleeettelse og rp hos tre beslaegtede personer i
sit eget videnskabelige tidsskrift i 1858. Og i A&&skrev den tyske greleege Arthur Hartmann
sammenhaengen mellem dgvhed, rp og arvelighedaipitieki en bog om dgve. Nogle mener

derfor, at syndromet snarere burde have haft ngnen af disse to laeger.

3. Det korrekte faglige begreb er genmutation, m#smne beskrivelse har vi — som i de tidligere
udgaver — valgt at anvende det mere udbredte arijye

4. Rosenberg, Haim, et al. The prevalence of Usyiedrome and other retinal dystrophy-hearing
impairment associations. Clinical Genetics 1997551314-321.

5. Et audiogram er en grafisk fremstilling af hgegl. Det viser hvor stor hgrenedseettelsen er i dB i
forskellige frekvensomrader. Det er iseer de hdjglevenser — primaert fra ca. 1800 til ca. 2500 Hz
— der er afgarende for at kunne forsta tale.

6. Dvs. styrken i centralsynet, som fx kan maled en synsprgve hos optikeren eller lsegen.

7. Synsfeltet, som normalt er pa naesten 180°, ssagvadvist ind ved RP.

8. Laes mere om RP nedenfor

9. Sadeghi M, Eriksson K, et al. Long-term visuagmosis in Usher syndrome type | and Il i

Sadeghi M: Usher syndrome — prevalence and phea@gpotype correlations. Géteborg
Universitet 2005.
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10. Plantinga RF, Pennings RJE, et al. Visual immpant in Finnish Usher syndrome type Ill. Acta
Ophtalmologica Scandinavica 2006; 84; 36-41.

11. lannaconne A, Kritchevsky SB, et al. Kineti¢s/sual Field Loss in Usher Syndrome type Il
Investigative Ophtalmology & Visual Science 2008;(8); 784. Refererer til yderligere tre artikler
som stgtte for denne pastand.

12. Rosenberg T, Haim M, et al. The prevalencesifdd syndrome and other retinal dystrophy-
hearing impairment associations. Clinical Geneti@g7; 51(5); 314-321.

13. Sadeghi M, Kimberling WJ, et al. The Prevaleoicdsher Syndrome in Sweden: a Nationwide
Epidemiological and Clinical Survey. Audiologicaledicine 2004; 2; 220-228

14. Det antages dog, at nedsat vestibuleerfunkseelidne tilfeelde kan optraede i forbindelse med
Usher II.

15. Det skal dog siges, at naesten alle hgretabrigigrre med alderen — pd samme made som
mange mennesker med normal hgrelse far en hgretteldsamed alderen — skegnt ikke i sa udtalt
grad at hgretabet kan kaldes egentligt fremadshkadielenedicinsk set. Medicinsk defineres et
haretab som fremadskridende (progredierende),detisr pa mere end 10dB over en 10-
arsperiode. For personer over 50 ar gaelder derfindtidoe dog ikke pga. den hgrenedseettelse, som
kommer med alderen.

16. Sadeghi M, Cohn ES, et al. Audiological finding Usher syndrome types lla and Il (non-lla).
International Journal of Audiology 2004; 43(3); 1B4&3

17. Hmani-Aifa M, Ben Arab S, et al. Distinctiveddometric features between USH2A and USH2b
subtypes of Usher Syndrome. Journal of Medical Gen2002; 39; 281-283

18. Sadeghi M, Kimberling WJ, et al. The Prevaleoicdsher Syndrome in Sweden: a Nationwide
Epidemiological and Clinical Survey. Audiologicaldicine 2004; 2; 220-228

19. Gorlin RJ, Tilsner TJ, et al. Usher's syndraype 11l. Archives of Otolaryngology 1979;
105(6); 353-354

20. Sadeghi M, Cohn E, et al. Audiological and Noegér features in affected subjects with USH3:
a genotype/phenotype correlation. Internationatdalof Audiology 2005; 44 (5); 307-316

21. Pennings R. Keynote speech. 11th Usher Studypg3vieeting, Slovakiet august 2005.

22. Plantinga RF, Pennings RJE, et al. Visual immpant in Finnish Usher syndrome type Ill. Acta
Ophtalmologica Scandinavica 2006; 84; 36-41.

23. Sadeghi M, Kimberling WJ, et al. The Prevalesicdsher Syndrome in Sweden: a Nationwide
Epidemiological and Clinical Survey. Audiologicaledicine 2004; 2; 220-228
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24. Sadeghi M, Kimberling WJ, et al. The Prevalesicdsher Syndrome in Sweden: a Nationwide
Epidemiological and Clinical Survey. Audiologicakdicine 2004; 2; 220-228

25. Boughman JA, Vernon M og Shaver KA. Usher sgnak: definition and estimate of
prevalence from two high-risk populations. JouwfaChronic Diseases 1983; 36(8); 595-603

26. P& gen Margarita ud for Venezuelas kyst eeddorekomst af Usher syndrom type | (b) pa
76/100.000. Keogh 13, Godinho RN, et al. Clinicadl genetic linkage analysis of a large
Venezuelan kindred with Usher syndrome. Internaiidournal of Pediatric Otorhinolaryngology
2004; 68(8); 1063-1068

27. Rosenberg T og Parving A. A syndrome with resipigmentosa, progressive hearing
impairment, vestibular dysfunction, and congergtthract. 1996

28. Rosenberg T, Haim M, et al. The prevalencesifdd syndrome and other retinal dystrophy-
hearing impairment associations. Clinical Geneti@g7; 51(5); 314-321.

29. Se evt. falgende casebeskrivelser af psykasepérsoner med Usher syndrom:

Jumaian A og Fergusson K. Psychosis in a patiaiht Wsher syndrome: a case report. East
Mediterranean Health Journal 2003 ; 9(1-2); 215-218

Hess-Rover J, Crichton J, et al. Diagnosis andrtreat of a severe psychotic illness in a man with
dual severe sensory impairments caused by thenmresé Usher syndrome. Journal of Intellectual
Disability Research 1999; 43 (Pt 5); 428-434.

Retinitis pigmentosa

Feelles for typerne af Usher syndrom er som nagieiedievaerelsen af retinitis pigmentosa (RR) (
note 30. Det er feellesbetegnelsen for en reekke forskelign besleegtede fremadskridende
gjensygdomme, der langsomt gdelsegger nethindehinden er den bageste del af gjet, og det er
herfra lyset, som kommer ind gennem pupillernendarsom synsindtryk og sendes videre til
hjernen. RP kan derfor ende med total blindhed, detrer ikke ssedvanligt, at total

blindhed indtraeder tidligere end ved 60 ar. | eensk undersggelse havde omkring 70% af de
undersggte med Usher | og Usher Il godt leesesynéébsérige eller seldres¢ note 3)L

Der kan optreede en del forskellige symptomer iifatblse med RP, og der kan veere forskel pa,
hvordan og hvor hurtigt RP udvikler sig i de forkige typer af Usher syndrom. Ligeledes kan der
veere store individuelle forskelle hos personer sedme type Usher. Selv hos sgskende med
samme type af Usher syndrom, som skyldes en digjt samme gen, og som vokser op under helt
samme forhold, kan der veere forskel pa udviklingkesynsproblemerne. Man har indtil nu ikke
kunne give nogen forklaring pa detse (hote 3P

Mange personer med Usher syndrom har en sakafusktyRP — dvs. mange af de almindeligste
symptomer er tilstede — men hos mange andre ud\Ré&esig direkte atypisk. Derfor vil en person
med Usher syndrom ikke ngdvendigvis have alle dgsymer, som naevnes nedenfor.
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- Natte- og markeblindhed: Dette er ofte det fargtdige symptom pa rp. Personen har
vanskeligt ved at orientere sig i marke, og stéxlefte ind i ting, nar han/hun gar i darligt
oplyste omgivelser.

« Synsfeltindskreenkning: Begynder med blinde plettiat perifere syn (den yderste del af
synsfeltet), der efterhanden breder sig og resuliest meget indskraenket synsfelt, det
sakaldte kikkertsyn eller tunnelsyn. Det svareatikigge gennem et rar eller en kikkert. Af
ukendte arsager standser indskraenkningen af sietséfie ved omkring 10 graders synsfelt
(se note 3¥i op til 10-15 ar.

- Lysoverfglsomhed: Mange personer med rp oplevendilag i kraftigt lys fra fx sne,
solskin, skarpt kunstlys eller genskin fra en veage, bordplade el.lign.

- Nedsat skarpsyn: Synsstyrken i den centrale defregfeltet, der ofte er det eneste
resterende synsfelt, kan ogsa aftage med tiden.

- Adaptationsproblemer: @jet kan fa sveerere ved anessig til den lysforandring, som
forekommer, nar man gar fra et darligt oplyst rilrettsteerkt oplyst rum eller omvendt.
Omistilling til nye lysforhold tager leengere tid, shé& adskillige minutter.

« Nedsat kontrastsyn: Mange far problemer med ahskealellem sma kontraster, fx mellem
lysegra og hvid. En hvid tallerken pa et lysegiitikan saledes veere vanskelig at se.

- Nedsat farvesyn: RP pavirker farvesynet, og detblsvaerere at skelne pastelfarver.

- Gra steer (katarakt): Mange personer med RP fastged som er en uklarhed i gjets linse,
der slgrer synesg note 3b | gruppen af personer med Usher syndrom i afpleppen over
50 ar har omkring 75 % gra stase (note 3)L.

Nogle typiske symptomer ved RP er:

Ovenstaende symptomer kan dukke op pa forskeltigpunkter i forlgbet, men natteblindhed og
synsfeltindsnaevring opstar typisk som nogle afatsté symptomer, ofte allerede i 2-5 ars alderen.
Adaptationsproblemer er ogsa et symptom, som efggivt tidligt kan give mistanke om RP hos
barn, hvis man er opmeerksom pa det.

RP udvikler sig oftest symmetrisk, dvs. rammer lgegppe ens, bortset fra evt. tilstadende
problemer som fx gra steer, som kan ramme hveroggélligt. RP opdages sjeeldent ved en
almindelig synstest som den hos optikeren, hvossiynken i centralsynet testes. Denne er nemlig
ofte upavirket langt hen i forlgbet af rp, og mafd@yederfor farst stillet diagnosen Usher syndrom
ret sent $¢e note 3f og da ofte pa baggrund af andre symptomer.

Hvis der er mistanke om RP, bliver man henvistpicielle undersggelser som fx en ERG
(ElectroRetinoGram = elektronisk nethindeundersss)eMed denne undersggelse males
nethindens elektriske impulser, og dermed kan nfelara de nethindeforandringer, som er et tegn
pa RP.

Note
30. RP kan ogsa optreede uden sammenhaeng med Wstiers, dvs. hos personer med normal

hgrelse. Mellem 1500 og 2000 danskere er ramtraia@lgjenlidelse. Men forekomsten af
hareproblemer er stgrre blandt mennesker med RBlandt andre.
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31. Sadeghi M, Eriksson K, et al. Long-term viguagnosis in Usher syndrome type | and Il i
Sadeghi M: Usher syndrome — prevalence and phea@gpotype correlations. Géteborg
Universitet 2005.

32. Pennings RJE. Keynote speech. 11th Usher SQGuolyp Meeting, Slovakiet august 2005.

34. Ved 10 grader er synsfeltet sa stort (lillé)Xet bliver fyldt ud af en persons ansigt pa etense
afstand.

35. Man mener, at dette skyldes, at nethinden Ueskioffer, som skader linsen bagfra.

36. | en svensk undersggelse var gennemsnitsaltterdiagnosticering af Usher | omkring 15 ar,
mens gennemsnitsalderen for Usher Il-diagnosenméring 26 ar. Sadeghi M, Kimberling WJ, et
al. The Prevalence of Usher Syndrome in Swederateivide Epidemiological and Clinical
Survey. Audiological Medicine 2004; 2; 220-228

Arvelighed

Et menneskes traek bestemmes i stor udstreeknirgnafige, som nedarves fra foreeldrene.
Mennesket har omkring 30.000 gener i kroppens catghvert gen har sin egen funktiae (hote
37). Generne indeholder en kode, som kan udvikleaem som har en seerlig funktion i kroppen.
Generne er saledes en slags brugsanvisning fop&mpmar den udvikles, og de bestemmer (koder
for) harfarve, gjenfarve, kropsbygning, intelligegsalt muligt andet — inkl. evt. arvelige
sygdomme. Nogle af menneskets arvelige treek bestsnkke kun af ét gen, men af flere gener i
feellesskab. Fx har flere hundrede gener indflydeésbarelsen, og indtil nu er der fundet omkring
400 forskellige genetiske arsager til hgrenedssettel

De gener, der er involveret i Usher syndrom haflydelse pa proteiner, som har en saerlig funktion
i gjets nethinde og i det indre gre. Nar der efie@r{mutation) i et af disse gener, bliver den &pd

der skal danne det seerlige protein forstyrret deflat proteinet ikke kan dannes korrekt. Og det
medfgrer s& problemerne med syn og harelse (ofpaaince).

Generne er placeret pa kromosomerne, der siddensarnpar. Mennesket har normalt 46
kromosomerge note 3§ fordelt pa 23 kromosompar med tusindvis af ggéehvert. Hvert
kromosompar bestar af et kromosom, der er arvehérderen og et der er arvet fra faderen. Nar en
person far en arvelig lidelse som Usher syndroiyldsls det altsd en bestemt genfeg (ote 39

som han/hun har faet via begge foreeldres kromosddegrer flere forskellige genfejl, der alle kan
fare til Usher syndrom (se mere @@netiknedenfor).

Hvert gen er saledes i virkeligheden et genparrafiden ene halvdel kommer med det ene
kromosom fra faderen, og den anden del kommer raedriet kromosom fra moderen. Der kan
veere fejl i et gen pa enten kun det ene kromostenialem begge, og det er helt tilfaeldigt, hvilket
af moderens eller faderens to kromosomer i der@nésompar, der arves af barnet.
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Det betyder, at selvom der fx er en genfejl i medsrene kromosom i hendes kromosompar nr. 11,
er det ikke sikkert, at barnet arver denne fejlsk#&far barnet kromosomet med det normale gen,
maske far det kromosomet med genfejlen pa. Hvisamdderimod har samme genfejl i begge sine
kromosomer i parret, arver barnet fejlen, uanseékétvaf kromosomerne, der gives videre.

Arvegangen — den made syndromet nedarves fra faadlitharn — for Usher syndrom er vigende
(ogsa kaldet recessiv), hvilket vil sige, at gelefejskal veere til stede i begge kromosomer i det
pagaeldende kromosompar hos en person, for at learheh skal udvikle syndromet. Begge
foraeldrene skal altsa give denne specielle gevifigire til barnet, for at det skal fa Usher syndrom

Hvis kun den ene af foraeldrene giver genfejlennddbar barnet altsa kun fejlen i det ene
kromosom i det pageeldende par, eller med andr&wrd den ene halvdel af genparret. Sa far
barnet ikke Usher syndrom, men bliver raskreraf genfejlen, og kan give den videre til sine egne
barn.

Hvis vi kun fokuserer pa Usher syndrom og udelulkdeandet, der kan nedarves — intelligens,
harfarve, kropsbygning osv. — kan vi sige, at mederg faderen kan have to slags gener i sine
kromosomer: Normale gener (her kaldet N) og "Ugerer” (her kaldet U), dvs. gener med en fejl,
der medfgrer Usher syndrom. Der er altsa tre miagebinationer i barnets kromosompar, som jo
dannes af et kromosom fra moderen og et fra faderen

« Kombination NN: Barnet far to kromosomer med noenggner. Han/hun hverken har
Usher syndrom eller er baerer af genfejlen, der predfUsher syndrom.

- Kombination NU: Barnet har et kromosom med nornggeer og et med en genfejl, der
medfarer Usher syndrom: Han/hun har ikke selv Uskiedrom, men er rask beaerer af
genfejlen. Som baerer af genfejlen maerker man ikigettil den, og mange er derfor
baerere af fejlen uden at vide det og kan give deere til deres bgrrsé note 40

- Kombination UU: Barnet har to kromosomer med sargerdejl, og har dermed Usher
syndrom.

Nedenfor vil vi illustrere kombinationsmulighederaiekromosomerne hos to foreeldre, og hvilke
konsekvenser det kan have for evt. bgrn. Hverratlidrene giver et af sine to kromosomer videre
til hvert barn, og der er saledes fire forskellgenbinationsmuligheder af faderens to og moderens
to kromosomer. For at vise alle mulighederne hargrrene i de fglgende modeller faet fire barn,
med hver sin kombination af faderens og moderems\&somer.

Det skal understreges, at det er en illustratiselst pa ren statistik. Hvis parrene far fire Garn
virkeligheden, kan fordelingen af bgrn med og udsher syndrom naturligvis se helt anderledes
ud. Det er i gvrigt ligegyldigt, hvem af foraeldrexer har det normale gen, og hvem der har
"Usher-genet”. Resultatet bliver det samme for ddxarn.

Usher syndrom kan skyldes flere forskellige genfegr er fx mindst seks forskellige genfejl, der
medfarer Usher syndrom type |, og det er vigtighemaerke sig, at begge foreeldre skal have
samme genfejl, for at barnet kan udvikle Usher symd | de falgende modeller er der altsa tale om
den samme genfejl hos moderen og faderen (semeeenfor om placeringen af genfejlgne

Mulighed 1: Begge foreeldre er raske, men baerere aamme genfejl.
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Hvis parret far fire bgrn, vil der statistisk veere:

- ét af dem, der ikke bliver bergart
- to af dem, der bliver raske beaerere af genfejlen
« ét der far Usher syndrom

Mulighed 2: Den ene af foreeldrene er rask, men beeraf en genfejl — den anden har Usher
syndrom med samme genfejl.
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Hvis parret far fire bgrn, vil der statistisk veere:

- to af dem, der bliver raske beaerere af genfejlen
. to af dem, der far Usher syndrom

Mulighed 3: Den ene af foreeldrene er rask — den areh er rask, men baerer af en genfejl.
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Hvis parret far fire bgrn, vil der statistisk veere:

- to af dem, der bliver raske beerere af genfejlen
. to af dem, der slet ikke far nogen genfeijl

Ingen af dem kan fa Usher syndrom.

Mulighed 4: Den ene af foreeldrene er rask, den anaehar Usher syndrom.

N| N
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Alle parrets barn vil blive raske beaerere af geefgjimen ingen af dem vil fa Usher syndrom.

Mulighed 5: Begge foreeldre har Usher syndrom med same genfejl.
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# # % ®

Nar begge foreeldre har Usher syndrom af sammeagpeed samme genfejl, vil alle parrets barn
ogsa fa Usher syndrom af denne type.

Der kan veere adskillige generationer, mellem dée$darn med Usher syndrom i en familie. Det
kommer derfor ofte som en stor overraskelse, feyddromet som nsevnt maske ikke giver
pafaldende symptomer for en rask beerer og saledebhdve vaeret nedarvet skjult i en familie
gennem adskillige generationer, eller maske afdnidnave vist sig.

Det anslas, at mellem 1 og 3% af hele befolkningemellem 50.000 og 150.000 personer her i
landet — er baerere af en genfejl, der kan medfgheetlsyndrom i en af de tre typer. Hvem der er
raske baerere af Usher syndrom, er man ved at leavgeahetiske viden til at kunne identificere (i
visse tilfeelde), men der er stadig et stykke vepignden man har mulighed for at lave en egentlig
effektiv forebyggende screening.

Undersggelser for evt. genfejl har tidligere oftagiet meget lang tid pga. de mange arveanlaeg,
som skulle undersgges. Men for nylig har et edtigla Asper Ophthalmics, der specialiserer sig |
genetiske tests, udviklet en chip, som er prograraniit pa en gang at screene for en lang raekke
genmutationer, der alle kan fare til Usher syndr@m af dets forskellige typer.
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Nar testen er faerdig, er der blevet screenet farfédskellige mulige arveforandringer i otte
forskellige gener, hvor fejl kan medfgre Usher spnatype 1b, 1c, 1d, 1f og 1g, 2a og 2c samt
Usher syndrom type 3. Denne mulighed gar undersgdet evt. genfejl langt mere overkommelig

end tidligere ¢e note 41
Noter

37. Det menneskelige gensystem — genom — er kevidagt i et stort internationalt projekt The
Human Genome Project (HGP), som man kan laese mepwww.genome.gov/HGP/

38. Der er dog undtagelser, som f.eks. personerDoea syndrom ("mongolisme™), som har 47
kromosomer.

39. Alle mennesker har mellem 5 og 50 betydeligé teenerne, som kan komme til udtryk pa
forskellig made. Det genetisk perfekte menneskaefnkke.

40. Undersggelser tyder dog pa, at personer, soaske beerere af genfejlen, maske alligevel
udvikler mindre problemer, i form af darligt naggasog en vis hgrenedsaettelse. Dette kan vaere en
mulig genbeerereffekt.

41. Lees mere om dett®/idenscentrets blad NYT 1-2006

Genetik

For at kunne fastsla, om en person har Usher symdether om han/hun er baerer af en genfejl, der
kan medfare det, er det vigtigt at vide, hvor mieal fde efter generne med fejl pa, dvs. hvor pa
kromosomerne, de sidder.

Man har forelgbig (januar 2010) fundet frem tilpaihdst 11 forskellige genfejl hver isser medfarer
Usher syndrom af forskellige typese( note 4P Falgende genfejl er nu fundet, dvs. man har
lokaliseret deres plads pa kromosomerne. (! litteliaten er henvisninger til de videnskabelige
artikler, hvor man kan lsese mere om genetikkenardelte undertyper.)

UshertypeUndertype Gen Protein Kromosom Udbredelse
. Mo :
Usherl 1b MYO7AMyosin VIIA  11q ﬁ;sh"’;gr tl" 30 - 50 % af alle tilfeelde af
{100 .
Usher1l 1c USH1C Harmonin 11p érssha:a% tlll 7-12 % af alle tilfeelde af
1 ALaE 0 .
Usher1  1d CDH23 Cadherin 104 Arsag til 10-35 % af alle tilfeelde af
Usher 1
Usherl le 21q Sjeelden
Usher1 1f PCDH%Otocadherm 10q Sjeelden

Usher1l 19 USH1GSANS 179 ?
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Usher1l 1h 15q ?

) - 0 .
Usher2 2a USH2AUsherin 1q ﬁ;shaegr t2|I ca. 85 % af alle tilfaelde af
Usher2 2c GRP98 VLGR1 5q Sjeelden
Usher2 2d WHRN Whirlin 9q <1%
Usher 3A 3 USHS3ACIarin-1 5q 1-6 %

Noter til tabellen:note 43, note 44 note 44ao0gnote 44b

Usher syndrom type I: De fleste (mellem 60 og 80nm3él Usher | har undertype 1b med mutation i
MYO7A pa kromosom 11q. De andre typer er mere sjeetiy/eller kun udbredt i visse geografiske
dele af verden. Der mangler stadig at blive idergret mindst et Usher I-gen.

Usher syndrom type Il: De fleste personer (omkB80d¢%) med Usher Il har type 2a med mutation i
USH2A pa kromosom 1q, mens andre har mutation g@é&som 5q eller 9q (Usher 2d, som blev
fundet i 2007 - se note ). Usher 2b eksisteregali! ikke, som tidligere antaget. Nogle relatévt f
med Usher Il har dog ikke disse fejl, sa der e tah mindst én uopdaget genfejl. Indtil 1989
troede man, at Usher | og Il var genetisk ens, blehkom til udtryk i forskellige former.

Usher syndrom type Ill: For Usher Il er der hidiln lokaliseret én genfejl i USH3, som sidder pa
kromosom 3q. Men som for de gvrige typer geelderateter ma eksistere mindst en fejl mere,
fordi ikke alle med Usher Il har netop denne fBjénne type af Usher er meget udbredt i Finland,
men ellers ikke.

Udover at lokalisere generne, skal man ogsa ideeté dem, dvs. finde ud af, hvad de gar — og
dermed hvorfor en bestemt genfejl medfarer en bestggdom. Dette er et stagrre arbejde end blot
at lokalisere dem. Fx er en mutation i genet MYGifgag til langt de fleste tilfselde af Usher I.
Dette gen koder for produktionen af proteinet myaéila, og ved Usher syndrom er der saledes en
defekt i denne proces.

Myosin Vlla er et sdkaldt motorprotein, som medeirkil, at celler kan streekke sig og slappe af. En
forklaring kan derfor veere, at dette protein ewvang for, at harcellerne i gret har den korrekte
beveaegelighed til at kunne reagere pa lydbglgedesmed give normal hgrelse. Dette protein findes
ogsa i nethinden, hvor det kan have betydning dwiklingen af RP. Det findes desuden i
testiklerne, men her er funktionen abenbart ikkeigtg, at maend med denne genfejl bliver sterile.

Det er vigtigt at understrege, at begge foreeldat gike samme genfejl videre til barnet, for at det
kan udvikle Usher syndrom. Et barn kan fx haveaemied Usher 1b, dvs. med en mutation i
MYOT7A og en mor med Usher 1d, dvs. med en mutat©bDH23. Begge genfejl kan fare til Usher
syndrom type |, men af hver sin undertype, sonkieeet ovenfor. Selvom begge foreeldrene giver
hver deres genfejl videre, far barnet derfor ikkgher, for det kraever to ens genfejl for at udvikle
Usher. | det tilfeelde bliver barnet i stedet rasirér af begge genfejl.

Oversigten over arveligheden péa de foregaende &idsiisaetter altsa, at der er tale om praecis den
samme genfejl — dvs. den samme undertype af syradremnos begge foreeldre, og ikke bare den
samme type af Usher (I, Il eller 111). Mellem 60 8§% af forekomsterne af Usher syndrom type |
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skyldes dog som neevnt den samme fejl, ligesom agl80% af forekomsterne af Usher type Il
skyldes den samme fejl.

Endvidere er nogle af de gvrige undertyper specthitedt i visse geografiske regioner, hvilket
ager risikoen for at to personer, som er baeresammime genfejl, mgdes og far barn med Usher
syndrom.

Det er endnu uvist, hvorfor ovennaevnte forskelggefejl alle farer til det samme syndrom.

Noter

42. Nogle af disse mutationer kan, udover at fiskesher syndrom, ogsa fare til RP alene — altsa
uden hgrenedsaettelse. Ligeledes kan nogle medfeeaddszettelse alene — altsa uden RP. Man
ved pa nuvaerende tidspunkt ikke hvorfor.

43. Hvert kromosom bestar af en lang arm og endmont som kaldes hhv. "g" og "p". 11p og 119
er saledes forskellige steder pa samme kromosom..

44, Fra 1992 til 2005 mente man, at der fandtddsdrer undertype 1a, men dette er nu tilbagevist
af de samme forskere, som oprindeligt identificerddnne type. De personer, man hidtil troede
havde type 1a, har faktisk Usher syndrom type Hib& S, Bonneau D, et al.: USH1A: Chronicle
of a slow death. American Journal of Human Gen@f36; 78; 357

44a. Om fundet af 2d: Ebermann |, Scholl HPN, etAahovel gene for Usher syndrome type 2:
mutations in the long isoform of whirlin are assed with retinitis pigmentosa and sensorineural
hearing loss. Human Genetics 2007; 121; 203-211

44bh. Om fundet af 1h: Ahmed ZM, Riazuddin S, et@dBEH1H, a novel locus for type | Usher
syndrome, maps to chromosome 15g22-23. Clinicak@e312009; 75 (1); 86-91

Behandling

Der er i gjeblikket ingen egentlig behandling meedken RP eller Usher syndrom som sadan.
Forskellige metoder har veeret afprgvet for at dffjgaRP, bl.a. store tilskud af A-vitamin, men

uden afggrende held. | Sverige forskes der i, bvidiktorer i omgivelserne, som evt. kan have

indflydelse pa RP - mad, miljggifte, sollys m.m.

Der forskes endvidere flere steder i verden i fpirgation af nethinde, enten fra personen selv —
hvor celler fra et rask sted pa nethinden placesesdet for celler p& et angrebet sted — elleefra
anden donor. Resultaterne ser indtil videre lovardianen der er stadig et stykke vej at ga. Gra
steer, som er en hyppig falgelidelse ved Usher syndkan derimod ofte afhjeelpes ved en
operation, hvor den uklare linse skiftes ud meéunstig linse.
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Men den ggede viden om de involverede gener ogipestgiver nye hab for fremtidige
behandlingsmuligheder. Forskningen fokuserer péegapi e note 4} stamcelleterapi og
udviklingen af medicin, som kan pavirke den undgpinde sygdomsmekanisme (som skyldes det
defekte protein).

| mangel pa en egentlig kur mod Usher syndrom dffgieanan i stedet de symptomer, som
syndromet medfarer. Det er for hgrelsens vedkomméwdeapparat eller Cl (cochlea implantat).
Man kan vha. en seerlig screeningsmetode enkeltrsiage et spaedbarn for hgrenedsaettelse og
dermed seette ind med tiltag som tegnsprog, hareap@d mv. sa tidligt som muligt. S& godt som
alle nyfadte herhjemme bliver nu screenet i lglbeedarste dage.

Synsproblemerne der falger med Usher syndrom fersm@n at afhjeelpe vha. tilrettelaeggelse af
de fysiske omgivelser — fx godt lys ved arbejd&eredkolebordet — tilpasning af tegnsprog, sa det
passer til synsfeltet (se nedenfor) og undervisnatdlare sig med nedsat syn. Mht. behandling af
RP fokuserer man endvidere pa kunstige implantatethinden — lidt i lighed med princippet i CI

for deve §e note 45
Noter

45. Allerede i 2001 blev Lancelot, en fransk hynaledh med en seerlig type RP, behandlet med
genterapi i nethinden med rigtig godt resultat. Hvan tidligere stadte ind i mgblerne, nar hani gik
stuen, kunne han efter behandlingen gribe boldwe,ldev kastet til ham. Kilde: The Foundation
Fighting Blindness' arsrapport 2001: ww.blindnesgamntentfiles/pdf/2001ann.pdf.

46. Pennings R. Key note speech. 11th Usher Studypg3Vieeting, Slovakiet august 2005. Laes
ogsanote pa Videnscentrets hjemmesice2009.

Kommunikation

| takt med at de to vigtigste kommunikationssanisgrelsen og synet, sveekkes (og den ene er helt
veek fra starten, som tilfaeldet er hos dave), vifpeer med Usher syndrom gradvist fa starre og
stgrre vanskeligheder ved at kommunikere, som&jempl

Tegnsprogsbrugere far med tiden problemer medhag lsig, som de er vant til, fordi tegnsproget
hos den, de taler med, skal afpasses, sa det kandamfor det indsnaevrede synsfelt. Den, der
taler, ma saledes ikke sta for teet pa en persorkikkertsyn, fordi synsfeltet sa er for lille tit a
kunne omfatte bade begge talerens haender og anbigte en veesentlig del af tegnsproget
artikuleres. | en gruppediskussion kan kikkertsygme det meget vanskeligt hurtigt at fa gje pa
den, der taler, og dermed bliver man meget let &badt

De gvrige symptomer, som RP kan medfare, kan ogsé med til at give vanskeligheder i
aflaesningen af tegnsprog. Darligt kontrastsyn kaveére et problem, hvis den talende baerer lyst
taj, for sa kan det veere vanskeligt at skelne sle heender tydeligt fra blusen. Lysoverfglsomhed
kan vaere et problem, hvis den talende har ryggashehwindue, for sa kan man blive bleendet af
lyset fra vinduet, og dermed ikke se talerens amgjdhaender.
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Tegnsprogsbrugere kan blive ngdt til at ga oveattdflaese tegnsproget taktilt, dvs. ved at holde i
haenderne pa den, der taler.

Personer med hgreapparat eller Cl er oftest aftfggeragien kombination af udnyttelse af deres
harerest og mundaflaesning. Men nar synsproblentitamger, bliver det svaerere at klare sig
uhindret blandt hgrende, fordi mundaflaesningen keliggares betydeligt. Det bliver ogsa sveert fx
hurtigt at lokalisere en ny person, der taler,man sidder omkring et bord.

Hvis man ikke har naet at se, hvem der sagde negatnan heller ikke, til hvem man skal rette sit
"Hvabehar?”.

Personer med Usher Il vil gennem deres liv haveaiteme problemer, nar de gér fra at veere
hgrehsemmede til (i nogle tilfeelde) helt dgve.

Videnscentret for Dgvblindblevne har udgivet eftkaam kommunikation med dgvblindblevne
med praktiske rad om, hvordan ovennaevnte og andt@gmer kan imgdegas, bade ved
kommunikation pa tomandshand og ved afholdelsegafano.lign. Heeftet er gratis &gn bestilles
her.
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