El caso del silencio en la oscuridad:
un trabajo integral que trasciende

la ciencia

El Instituto de Genética Humana de la Pontificia Universidad Javeriana no solo investiga
el sindrome de Usher —una enfermedad que afecta la retina y el oido drdsticamente—
sino que atiende los diferentes dmbitos sociales y humanos de esta enfermedad.
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sta historia empieza casi treinta anos
E atras. Ladoctora Martalucia Tamayo,

en ese entonces estudiante de Gené-
tica Médica, ayudaba como asistente curiosa
en lo que hoy se conoce como el Instituto de
Genética de la Universidad Javeriana. Enla
década de los ochenta no era un departa-
mento académico, sino un campo al que se
dedicaba el especialista en genética Jaime
Bernal, quien habia hecho sus estudios en
Inglaterra y estaba de regreso al pais para
poner en practica lo aprendido.

Bernal y Tamayo tenian la rutina propia
de cualquier campo dela medicinay atendian
personas que llegaban para ser revisadas dia-
riamente. Un dia apareci6 una familia de la
que hacian parte dos hermanos adolescentes
que, ademas de ser sordos, presentaban una
deficiencia visual que amenazaba con la ce-
guera total. Ni Bernal ni Tamayo habian visto
un caso similar y por tanto no sabian de qué
enfermedad se trataba. Estaban ante un reto
al que ningtin amante de la investigacién se
resistiria. Ellos, sin saberlo, arrancaban un
largo y emocionante camino en su trabajo
cientifico.

Al poco tiempo, en una de las clases que
dictaba en medicina, Martalucia relat6 el
caso que estaba trabajando y un estudiante
comento que conocia a otra familiaenla que
tres hermanos tenian lo mismo. Al reunir a
las dos familias empezaron el estudio formal
y descubrieron que se trataba del sindrome
de Usher, una enfermedad ya documentada
pero poco conocida.

De qué se trata el sindrome
Es una enfermedad genética caracterizada
por reunir una alteracion auditiva conocida
como sorderay una alteracién visual progre-
siva que termina produciendo una ceguera
total o parcial, dependiendo del caso.

La sordera es de nacimiento y puede
ser prelingual o poslingual, es decir que es

gesquisa



esquisa

posible que se presente antes de adquirir el
lenguaje o después. La ceguera, en cambio,
es progresiva y puede aparecer a partir de
la primera década de vida a causa de la
degeneracion de las células dela retina que
produce una enfermedad llamada retinitis
pigmentosa.

Si bien esta enfermedad habia sido re-
sefiada desde antes de 1914, fue el médico
inglés Charles Usher quien logro establecer
que la unién entre la retinitis y la sordera
no era azarosa, sino que por el contrario
obedecia a una misma enfermedad genéti-
ca y hereditaria. De ahi que el nombre del
sindrome lleve su apellido.

Con esta primera informaciéon, Tamayo
pudo enfocar sus estudios hacia el sindrome
partiendo de una pregunta obligada: ¢Qué
tan comun es esta enfermedad en Colombia?
Responderla ha sido un viaje completo en
el que la han acompafiado Nancy Gélvez y
Greizy Lopez, bacteriologas especializadas
en genética.

El aporte colombiano

En una primera etapa, este grupo de muje-
resdedicadas ala ciencia se enfoc6 en nifos
sordos que asistian a algan tipo de insti-
tucién educativa, con el fin de analizar sus
ojos y establecer si habia presencia o no de
los dos sintomas principales del sindrome.

Encontraron que, en efecto, estos meno-
res, ademas de padecer diversos problemas
visuales, tenian afectada la retina. A par-
tir de alli el grupo aumento; “nos unimos
con la Fundacién Oftalmolégica Nacional
para trabajar de la mano con oftalmélogos
retin6logos y descubrimos que aproximada-
mente el 10% de las personas con sordera
congénitay que estaban institucionalizadas
tenian retinitis pigmentosa, lo que podia co-
rresponder a sindrome de Usher”, explica la
doctora Tamayo.

También hicieron el ejercicio contrarioy
estudiaron la audicion en la poblacion ciega
o con limitaci6én visual, y encontraron que
un 9% tenialos dos sintomas. De esta forma
concluyeron que entre el 9% y el 10% de la
poblacion ciega y sorda institucionalizada
del pais puede padecer sindrome de Usher.

Segun Tamayo, a partir de esa primera ci-
frainiciaron un tamizaje permanente a nivel
nacional. Después, el grupo de investigacion
realiz6 una publicacion internacional sobre
el analisis de algunas familias afectadas,
con el que determind que aproximadamente
el 3,2% por cada 100.000 habitantes puede
tener el sindrome.

Como el estudio a nivel mundial también
habia avanzado, la comunidad cientifica
estableci6 tres grandes grupos o tipos de
la enfermedad que les sirvieron de base a
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estas mujeres en su pesquisa. Esta clasifi-
cacién surge puesto que, como es comin
en las enfermedades genéticas, el sindrome
de Usher no siempre se manifiesta de la
misma manera:

-Tipo 1: Es el més severo. Se caracteriza
porque la persona sufre de sordera, retinitis
y alteracion vestibular o de equilibrio.

-Tipo 2: En este caso la pérdida auditiva
es menor, se presenta la retinitis, pero no
hay problema de equilibrio.

-Tipo 3: Es el mas inespecifico y menos
frecuente. Se presenta sordera progresiva,
retinitis en algiin momento de la vida y los
problemas de equilibrio son variables.

Mas alla de la ciencia

“Cuando uno ejerce la genética clinica, se
mete en una profesiéon que diagnostica en-
fermedades desagradables, duras, con gran-
des dramas familiares, personales, médicos
y sociales, que hacen sentir la necesidad de
ir un poco mas alla de lo puramente cien-
tifico. En este estudio hemos descubierto
problemas asociados a la enfermedad y un
drama social al que no podiamos permane-
cer ajenos”, dice Martalucia.

Roberto Velandia, por ejemplo, tiene 38
afios y fue diagnosticado con sindrome de
Usher hace veintidos por la doctora Tama-
yo. En su familia hay seis casos iguales, su
mama, sus tres hermanos, su primo y su
sobrino. “Cuando me dio este mal tan terri-
ble no quise volver a salir de mi casa, fueron
17 afios de encierro total, sin querer hacer
nada y con esa vergiienza de que la gente
supiera que yo soy sordo-ciego. Yo no sabia
que habia méas personas como yo y siempre
pensaba é¢por qué a mi? Incluso pensé en
no seguir viviendo para no ser un estorbo”,
comenta Velandia.

Eselado dela enfermedad que muestra el
drama de quienesla padecen ha despertado
conciencia social en este grupo de investi-
gacion y lo ha convertido en un ejemplo de
trabajo integral.

La historia de la doctora Martalucia y
de sus colegas remite a un campo en el que
ellas no son expertas, la psicologia. “He-
mos visto que un porcentaje importante
tiene problemas de depresion o problemas
psiquiatricos, como esquizofrenia, y que
atn la ciencia no ha podido responder si
es secundario a la realidad de ser sordo y

empezar a quedarse ciego; o si es efecto del
propio gen que produce la doble alteraciéon
del sindrome, mas algtn otro efecto a nivel
cerebral que ocasione un problema mental
asociado”. Al detectar este tipo de problemas
empezaron a trabajar en conjunto con un
grupo de psiquiatras; alli encontraron que
es frecuente la depresion, que hay porcen-
tajes importantes de personas con enferme-
dad bipolar y, aunque en menor medida, se
presentan casos de esquizofrenia.

Hoy, aunque la historia no termina, los
28 anos de trabajo se ven materializados
en dos proyectos nuevos: la Fundacion
Derecho a la Desventaja (Fundalde), que
brinda orientacién en todos los niveles para
las familias que sufren del sindrome de
Usher; y la Catedra de Inclusion, Medicina
y Discapacidad, ofrecida a estudiantes de
areas delasalud con el fin de darles elemen-
tos para abordarla discapacidad incluyendo
el modelo social.

Roberto, con la ayuda de diferentes
profesionales y recientemente de Fundalde,
logro6 salir de su casa, conocer a mas perso-
nas sordo-ciegas y dominar nuevas formas
de comunicacién. Ahora, después de cinco
afos, afirma: “Aprendi a utilizar el baston
para ubicarme, gané una tutela con la EPS
y uso audifono para escuchar a distancias
cortas. Con la ayuda de un software para
personas ciegas puedo navegar por Inter-
net, tengo correo electronico, Facebook, y
cuando empez6 la Fundacién le dije a la
doctora Tamayo que dictaramos clases de
braille y sistemas, porque yo sé que lo que
he aprendido se lo puedo transmitir a mi
familia sordo-ciega”.

Aunqueno todoslos casoslogran ese nivel
de recuperacion, y las personas se quedan
sordas después de haber aprendido a hablar,
si pueden tener herramientas para mejorar
su calidad de vida cuando reciben asesoria
profesional. Segin la doctora Tamayo, “del
logro del que yo me siento mas orgullosa
y que me permite retirarme mas tranquila
el dia que tenga que hacerlo es el de haber
llegado a los diferentes &mbitos sociales y
humanos. En ese aspecto hemos sido pione-
ros en todalaregion. Creo que hemosllegado
a entender lo que verdaderamente significa
la sordo-ceguera: ‘el caso del silencio en la
oscuridad”. @
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