ALBINISMO

El albinismo es un grupo de enfermedades hereditarias que es transmitida de ambos padres (herencia
autosdmica recesiva) aunque estos no sean albinos. Las personas con este diagndstico tienen una cantidad
reducida o ausencia de melanina (pigmento responsable de producir el color en el pelo, los ojos y la piel; y
protege contra los rayos ultra violeta del sol en sus cuerpos) lo que provoca varias complicaciones en la salud.
La melanina también participa en el desarrollo de los nervios dpticos, por lo que las personas con albinismo
pueden presentar problemas de visién. El albinismo afecta a personas de todas las razas. En Puerto Rico la
incidencia es 1 de cada 5,000 nacimientos vivos.

Tipos de Albinismo

Los tipos de albinismo son clasificados de la siguiente manera:
* albinismo oculocutaneo: es el mas comun; causa una disminucidn del pigmento en los ojos, el cabello y la
piel.

o Sindrome de Hermansky-Pudlak: es una forma de albinismo oculocutdneo que involucra también
problemas de sangrado y hematomas, y enfermedades pulmonares e intestinales. En Puerto Rico,
la mayoria de las personas con albinismo oculocutdneo presentan este sindrome.

* albinismo ocular: afecta solo a los ojos, mientras que la piel y el cabello son de color normal o casi
normal. Un nifio con albinismo ocular no presenta una diferencia en su apariencia externa.

Seinales y Sintomas

Las sefales de albinismo generalmente son evidentes en el color de la piel, el cabello y los ojos de la
persona.

Piel

* El color o pigmentacién de la piel puede variar de blanco a castafio.

* En algunas personas, la produccién de melanina puede comenzar o aumentar durante la infancia o la
adolescencia, lo que ocasiona leves cambios en la pigmentacidn. En otras, no cambia.

Cabello

¢ El color del cabello puede variar de blanco a marrén. También puede oscurecerse al inicio de la adultez o a causa

de la exposicidon a minerales, que se pueden encontrar en el agua y el ambiente, ocasionando que pueda verse
mas oscuro con la edad.

¢ El color de las cejas y las pestaias es mas claro.

¢ El color de los ojos puede variar de un azul muy claro a marrdn y puede cambiar con la edad. La falta de pigmento
en el iris (parte con color de los ojos) hace que sea un poco traslucido. Esto significa que el iris no puede bloquear
por completo la luz que entra al ojo. Por esto, los ojos de color muy claro pueden verse rojos de acuerdo a la luz.

¢ El deterioro de la visidn es una caracteristica clave de todos los tipos de albinismo. Los problemas incluyen:
« Nistagmo: movimiento lateral rapido e involuntario de los ojos.
» Movimiento de la cabeza de rebote o inclinacidon, para reducir los movimientos involuntarios de los ojos.
« Estrabismo: incapacidad de ambos ojos de enfocarse en el mismo punto o moverse al mismo tiempo.
» Miopia o hipermetropia extrema: visidon borrosa de objetos lejanos.
* Fotofobia: sensibilidad a la luz.
» Astigmatismo: curvatura atipica de la cérnea que causa vision borrosa.
* Desarrollo atipico de la retina que ocasiona una visidn reducida.

» Decusacién anémala del nervio 6ptico: Sefiales nerviosas de la retina al cerebro que no siguen los trayectos
nerviosos normales.

* Ceguera legal: vision de menos de 20/200 o total.



Diagndstico

* Examen fisico para verificar la pigmentacion de la piel y el cabello.

* Examen abarcador por un oftalmdlogo para examinar la retina y detectar condiciones como el nistagmo,
el estrabismo y la fotofobia. Cualquiera de estas condiciones por si sola no representa necesariamente un signo de
albinismo.

* Pruebas genéticas disponibles que pueden ayudar a confirmar el diagndstico y a definir el tipo de albinismo.

Causas y Factores de Riesgo

Algunos factores de riesgo que han sido idenficados son:

* Existe un 25% de probabilidad de tener un bebé con albinismo, en cada embarazo cuando ambos padres son
portadores de una copia correcta y otra no funcional del gen para la produccion de melanina.

* Todos sus hijos tendran albinismo cuando ambos padres son albinos.

* Existe un 50% de probabilidad de tener un bebé con albinismo en cada embarazo cuando un padre es albino y el
otro es portador de una copia correcta y otra no funcional del gen para la producciéon de melanina.

* Existe un 50% de probabilidad de tener hijos varones con albinismo ocular si el tipo de albinismo esta ligado al
cromosoma X.

Tratamiento

El albinismo no tiene cura. El tratamiento va dirigido a prevenir y controlar los sintomas. Una atencién adecuada de la
visidon y la piel son esenciales para detectar seifales de alguna anomalia. Puede ser necesario una cirugia para corregir
determinados problemas en los ojos. Es esencial mantener proteccidon constante del sol por medio del uso de
protector solar, ropa adecuada, gafas y el uso de sombrero o gorra. Las personas con albinismo pueden adaptarse
bien y vivir vidas plenas.

Complicaciones a largo plazo

La falta de pigmento en la piel y pelo hace que los nifios albinos estén desprotegidos frente a las radiaciones solares.
Por lo cual, tienen un riesgo mayor de contraer cancer de piel. Debido a la exposicion al sol, algunas personas pueden
presentar:

* Lunares, con o sin pigmentacion (los lunares sin pigmentacion generalmente son de color rosa)

* Manchas grandes similares a las pecas (lentigos)

* Quemaduras solares
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