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A associacao Genespoir

Genespoir foi criada em 1995, em Rennes - Franga, por Fabienne Jouan mae de trés
criangas, sendo duas com albinismo 6culo-cutaneo. Hoje é a primeira associagao
francesa especifica em albinismo.

A associagdo conta com mais de 350 membros : adultos albinos, pais e familias
de criangas albinas, amigos e simpatizantes. Varios membros também moram em
regides da Bélgica e da Suica onde o francés é a lingua principal.

Genespoir informa tanto as familias quanto ao publico e aos meios clinicos a
respeito do albinismo e as suas consequencias : protegdo da pele, protegdo e
corre¢do adequada da visdo, conseqliencias sociais, escolarizagdo e insergéo
profissional. Ela traz apoio psicolégico as familias. A associagdo também informa
as pessoas albinas e as suas familias sobre seus direitos.

Genespoir incentiva e apoia financeiramente a pesquisa sobre o albinismo.
Neste contexto, ela coleta donativos publicos, de empresas, de fundagdes e de
atores institutionais, destinados exclusivamente a pesquisa sobre o albinismo.

Genespoir atua para que o sistema publico de saude custeie os tratamentos. A
associagao representa e defende os interesses de todos os albinos. Para romper
a barreira do isolamento das pessoas albinas, a associagéo organiza intercambios
entre os membros associados.

Albinism Europe

Genespoir faz parte do grupo de associagoes europeias « Albinism Europe »

Hoje, nove associagbes fazem parte desta iniciativa :

* Dinamarca - Dansk Forening For Albinisme

* Finlandia - Suomen Albinismiyhdistys ry

* Franga - Genespoir

* Alemanha - NOAH Albinismus Selbsthilfegruppe e.V
+ ltalia - Albinit

* Noruega - Norsk Forening For Albinisme

« Espanha - ALBA

e Turquia - Albinizm Dernegi

* Reino Unido e Irlanda - The Albinism Fellowship



Esta rede concorda com quatro prioridades principais para as suas atividades
européias.

» Troca de experiéncias e melhores praticas, troca de informacgdes e interagéao
entre os associados

*  Promogéao de melhores praticas para a comunidade médica e educacional

» Ajudar e conectar a comunidade cientifica que estuda o albinismo

» Concientizagao / operagdes de relagdes publicas

Uma das maiores conquistas da rede foi a organizagao dos “Dias Europeus de
Albinismo” (European Days of Albinism —ou EDA), uma conferéncia sobre albinismo
baseada em duas sessodes paralelas: uma para médicos e pesquisadores e uma
para representantes de organizagdes de pacientes. Depois da primeira edicdo em
Outubro de 2012 em Paris (Franga),

uma segunda edigdo em Abril de B e

2014 em Valencia (Espanha) e uma
terceira edicado em Abril de 2016 em
Milao (Italia), Albinism Europe esta
se preparando para a quarta edicao
que sera realizada perto de Oslo
(Noruega) em Margo de 2018.

Com o suporte financeiro do pro-
grama ERASMUS+, Albinism Europe
também organiza encontros para
jovens com albinismo vindos de toda
a europa.

Segundo encontro de jovens europeus com
albinismo, Mildo (ltalia) — 6 a 10 de Abril 2016

Desde Janeiro 2017, Albinism Europe tem um comité cientifico oficial compostos
pelos seguintes experts em albinismo.

* Benoit Arveiler » Barbara Kaesmann-Kellner (University Eye
(CHU, Bordeaux, France) co-chair Clinic, Homburg, Germany)

* Lluis Montoliu (CNB-CSIC and CIBERER- + Alessandra Del Longo (Niguarda Hospital,
ISCIIl, Madrid, Spain) co-chair Milano, Italy)

« Brian Brooks (National Eye Institute, NIH, » Michael Marks (Philadelphia Children
Bethesda, MD, USA) Hospital and UPENN, Philadelphia, PA, USA)
» Maria Mies van Genderen (Bartimeus, » Fanny Morice-Picard (CHU, Bordeaux,
Diagnostic Centre for Rare Visual Disorders, France)

Zeist, The Nether-lands) » Maria Vittoria Schiaffino (San Raffaele,

* Irene Gottlob (University of Leicester, UK) Milano, Italy)

» Karen Gronskov (Kennedy Center, Clinical » Maria Jose Trujillo (FJD Hospital, Madrid,
Genetics, Copenhagen, Denmark) Spain)

» Michael Hoffmann (University Eye Clinic,
Magdeburg, Germany)

Contato °
Chefe de Relagdes Internacionais : Antoine Gliksohn

E-mail : international@genespoir.org ALBINISM EUROPE
www.albinism.eu
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Albinismo, Uma condi¢do genética

Intfroducao

O albinismo é uma condigao genética hereditaria, ou seja, que se
herda dos pais e que pode ser transmitida aos filhos.

O albinismo €, antes de tudo, caracterizado por alteragbes visuais, tais
como : hipopigmentagéo! da retina, transiluminagao da iris, auséncia de
féveal® e defeito do cruzamento dos nervos o6ticos. Estas deficiéncias tém
por consequéncia: redugao da acuidade visual (ambliopia), nistagmo!®,
sensibilidade a luz (fotofobial®) e eventualmente estrabismol™.

Quando essas manifestagdes sdo acompanhadas de uma hipopigmentagao
generalizada (cabelos, pele e pelos do corpo) com diferentes graus
de intensidade, trata-se do albinismo oculocutdneo. Na auséncia de
hipopigmentacéo visivel, trata-se de albinismo ocular.

Certas sindromes raras consistem na associacao do albinismo a anomalias
em outros 6rgdos, como o pulmao, o intestino e células sanguineas.

Na Europa, 1 em cada 17 000 pessoas sao portadoras de albinismo.
Todas as formas de albinismo estdo associadas a uma disfuncdo da
produgéo de pigmento: a melanina.

As diferentes formas de albinismo

Ha varias formas de albinismo, que podem ser classificadas de acordo
com o fendtipo por elas provocado (i.e., as anomalias visiveis que elas
provocam nos individuos em questdo) ou de acordo com a sua origem
genética (i.e., o gene afetado). Médicos do mundo todo se esforgam para
tentar determinar os vinculos entre o gendétipo e o fenétipo, mas este campo
ainda é muito pouco compreendido. E muito dificil estabelecer regras, pois
constata-se que mutagdes diferentes de um mesmo gene podem determinar
fendtipos variados, enquanto que mutagdes em genes distintos podem ser
responsaveis por fenétipos similares.

Antoine, 32 anos, Maélle, 24 anos, sindrome de
albinismo oculocultaneo do tipo 1, 3/10 Hermansky-Pudlak do tipo 1, 3/10

Crédito : Silvia Amodio




Os diferentes fenétipos

O albinismo oculocultaneo

O albinismo € dito oculocutaneo quando as deficiéncias na visao sdo acom-
panhadas de uma diminuigao significativa ou até mesmo auséncia de pig-
mentagao (i.e., de melanina) na pele, nos cabelos e nos pelos do corpo.
Esta falta de pigmentagdo da aos albinos uma aparéncia fisica particular,
geralmente bem conhecida pela populacéo.

O albinismo ocular
O albinismo é dito ocular quando as deficiéncias na visdao sdo a Unica
consequéncia da anomalia genética do individuo. A pele e os cabelos
normalmente apresentam-se pigmentados,
ainda que, em certos casos, a pigmentagao
do individuo seja um pouco menos presente
que a dos outros membros de sua familia.

Existe uma forma particular do albinismo
ocular, que se distingue pelo fato da iris e
retina do individuo apresentarem-se normal-
mente pigmentadas, enquanto que os outros
aspectos oculares caracteristicos do albi-
nismo estejam presentes. Este tipo de albi-
nismo é chamado de Sindrome FHONDA &,

Léo, 6 anos, albinismo ocular
i . o do tipo 1, 1,25/10
As sindromes associadas ao albinismo

As pessoas que possuem essas formas raras de albinismo apresentam
as caracteristicas oculares tipicas do albinismo. Podendo apresentar um
fenotipo unicamente ocular, ou oculocutaneo. Mas elas também estao
sujeitas a problemas em outros érgaos, tais como o intestino e o pulmao,
nas plaquetas sanguineas ou no sistema imunoldgico.

Ha duas sindromes relacionadas ao albinismo: a sindrome de Hermansky-
Pudlak (HPS) e a sindrome de Chediak-Higashi (CHS).

A sindrome de Hermansky-Pudlak

No caso da HPS, o albinismo é sistematicamente acompanhado de pro-
blemas de coagulagéo, causados por uma disfungédo das plaquetas san-
guineas. Esses problemas relacionam-se a uma coagulagao mais lenta e,
portanto, uma tendéncia aos sangramentos, como sangramentos do nariz
ou das gengivas e hematomas, mesmo em casos de lesdes mais leves.
Eles podem ainda evoluir com complica¢gdes hemorragicas importantes em
situagdes especificas, como numa cirurgia ou no parto.



Certos medicamentos sao altamente contraindicados, como por exem-
plo, a aspirina, uma vez que possui propriedades anticoagulantes, ou
os anti-inflamatérios nao hormonais.

A depender do caso, pode-se constatar uma
inflamagao intestinal crénica (colite granulo-
matosa) ou uma doenga pulmonar (fibrose
pulmonar). Esses problemas desenvolvem-
se progressivamente.

Em casos muito raros, pode haver insufi-
ciéncia renal, cardiomiopatia ou reducéo da
quantidade de glébulos brancos no sangue
(neutropenia), levando a um aumento do
risco de infecgao.

Crédito : Silvia Amodio

Daniel, 64 anos, sindrome de
Hermansky-Pudlak do tipo 5, 1/10

A sindrome de Chediak-Higashi

A sindrome de Chediak-Higashi € uma patologia extremamente rara (cerca de
um caso em cada 1 milhao de nascimentos). As pessoas acometidas por essa
sindrome, assim como no caso da HPS, possuem albinismo em associagao
com disfungéo plaquetaria. Além disso, observam-se problemas neurolégicos
e uma grave deficiéncia na imunidade. Os pacientes apresentam, portanto,
infecgdes frequentes. O Unico tratamento conhecido atualmente € o transplante
de medula éssea, que deve ser realizado ainda nos primeiros anos de vida
do paciente.

« Eu ndo tenho essa visdo das coisas, eu ndo me
considero um deficiente. Eu senti a deficiéncia em
outros momentos, quando por exemplo me lancei
no mundo dos restaurantes e percebi que ndo me
levavam a serio por causa da minha idade »
Guillaume, falando do albinismo e da sua deficiéncia

Crédito : Anna Delachaume




As diferentes origens genéticas

Todas as caracteristicas fisicas de uma pessoa sao definidas pelos genes
que lhes séo transmitidos pelos seus pais, genes esses que sao agrupa-
dos em cromossomos. Cada célula humana contém 22 pares de cromos-
somos homologos® (autossomos!'”) e um par de cromossomos sexuais
que podem ser de dois tipos: X ou Y. As mulheres possuem dois cromos-
somos X homologos, enquanto os homens possuem um cromossomo X
e um cromossomo Y. A excecdo dos genes agrupados nos cromossomos
nao-homaologos X e Y, em cada uma de nossas células, encontram-se duas
copias (alelos!'!) de cada gene. Uma provém do pai e a outra da mae. Exis-
tem alelos dominantes!'? e alelos recessivos!*.

Os diferentes genes

Atualmente, conhecem-se dezenove genes que podem ser responsaveis
pelos tipos de albinismo (vide tabela p.8). Varios dentre eles foram
descobertos nos ultimos anos e ha boas razdes para se acreditar que ainda
restam outros genes a serem descobertos.

O primeiro gene identificado foi o gene TYR. Na Franga, esse é o gene
responsavel pelo maior nimero de casos de albinismo. Quando o gene
TYR sofre mutagao, trata-se do albinismo oculocutaneo do tipo 1 (OCA1)
pois, na maioria dos casos, os individuos afetados apresentam um fenétipo
oculocutaneo. Entretanto, uma disfungdo do gene TYR pode também
implicar em um fendtipo com acometimento unicamente ocular. Isto é
valido também, de maneira mais genérica, para os genes TYR, OCA2,
TYRP1, SLC45A2, SLC24A5 e C100rF11, aos quais sao associados os
tipos de albinismo OCA1 ao OCA7. Para todos esses genes, o grau de
hipopigmentacédo € variavel. Ele pode variar de uma auséncia total de
melanina na pele e nos cabelos, até uma pigmentagao relativamente
normal dos mesmos.

Onze dos dezenove genes conhecidos do albinismo desencadeiam, quando
defeituosos, as formas sindromicas. Atualmente, distinguem-se dez tipos
de sindrome HPS e um unico tipo de CHS. De acordo com as mutagdes
presentes, a pessoa afetada por uma sindrome podera ser diagnosticada
com albinismo oculocultdneo ou com albinismo ocular.

O gene GRP143 é o unico dos dezenove genes do albinismo que se situa
em um cromossomo sexual (o cromossomo X). Ele conduz unicamente
a albinismos oculares. A proposito, alguns médicos chamam de albinismo
ocular ligado ao cromossomo X ou de albinismo ocular puro. Salvo raras
excegoes, essa forma de albinismo so atinge os homens.



Por fim, o gene SLC38A8 distingue-se dos outros genes do albinismo
pelo fato de que ele ndo provoca, em caso de mutagdo, nenhum defeito
de pigmentacgédo, tanto cutaneo quanto ocular. Ou seja, as pessoas que
possuem uma mutac&do neste gene apresentam todas as caracteristicas
do albinismo ocular, mas sem nenhuma hipopigmentagédo. Esta forma
particular de albinismo é chamada sindrome FHONDA.

No caso de uma pessoa com albinismo, os exames clinicos (i.e., a
observagdo do fenotipo) ndo sao suficientes para identificar o gene
em questao. Somente o diagndstico genético permite uma conclusao
sobre aforma de albinismo apresentada pelo individuo. Este diagnostico
permite, em especial, distinguir as formas classicas de albinismo das
sindromes, que necessitam um cuidado médico especifico. Ele é
bastante util também nos casos em que os resultados dos exames
clinicos deixam espago para duvidas se o individuo em questéo de fato
tem albinismo.

Gene Classificagao Tipo de Albinismo

TYR OCA1 Albinismo oculocultaneo do tipo 1

OCA2 OCA2 Albinismo oculocultdneo do tipo 2

TYRP1 OCA3 Albinismo oculocultaneo do tipo 3
SLC45A2 OCA4 Albinismo oculocultaneo do tipo 4

n.d. OCA5 Albinismo oculocultaneo do tipo 5
SLC24A5 OCAG6 Albinismo oculocultaneo do tipo 6
C100rf11 OCA7 Albinismo oculocultaneo do tipo 7
GPR143 OA1 Albinismo ocular do tipo 1

SLC38A8 FHONDA Sindrome FHONDA

LYST CHS1 Sindrome de Chediak—Higashi do Tipo 1
HPS1 HPS1 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 1
AP3B1 HPS2 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 2
HPS3 HPS3 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 3
HPS4 HPS4 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 4
HPS5 HPS5 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 5
HPS6 HPS6 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 6
DTNBP1 HPS7 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 7
BLOC1S3 HPS8 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 8
BLOC1S6 HPS9 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 9
AP3D1 HPS10 Sindrome de Hermansky-Pudlak do Tipo 10

Lista dos genes responsaveis pelos diferentes tipos de albinismo conhecidos até 2017.




As formas de transmissao conhecidas

Ha duas formas diferentes de transmissao: o albinismo autossémico reces-
sivo e o albinismo ligado ao cromossomo X. Todos os genes conhecidos
sdo autossomicos!' recessivos, exceto o GRP143, que é ligado ao cro-
mossomo X.

Transmissao autossdmica recessiva pai . mae
Neste caso, a pessoa afetada é porta- portador O rortadora
dora de dois alelos defeituosos em um

mesmo gene. Os dois pais (que nao 1] | |

apresentam albinismo) portam, cada um,
um alelo defeituoso (recessivo) e um ale-
lo normal (dominante). Estatisticamente,
a cada nascimento, a probabilidade de a
crianca herdar os alelos defeituosos dos
seus dois pais € de 1 em cada 4. Esse é
crianga

L ) crianga
o0 modo de transmissdo mais frequente. afetada

nao afetada

i1

criangas

portadoras i

afetado ndo afetado portador

Transmisséo autossémica recessiva P

Transmissao ligada ao cromossomo X pai . Mae
Neste caso, as mulheres portadoras de n&o afetado @ rortadona
uma copia com mutagao do unico alelo do

gene do albinismo tém uma probabilidade m 1]
de 50% de transmiti-lo aos seus filhos.
Todo filho do sexo masculino portador XY XX

deste gene defeituoso, sera afetado pelo
albinismo ocular. Ele transmitira este
gene a todas as suas filhas. As meninas, i " ’l\ ’l\ i
por sua vez, s podem ser afetadas se o " "
pai for albino e a mae for portadora desse xx “ “ xx

mesmo gene, o0 que € extremamente raro.

menino menino

ndo afetado  oning menina afetado

nao afetada portadora

Transmissé&o ligada ao cromossomo X } néo afetado portador
afetado



Albinismo e visao
Nas regides de clima temperado, a principal consequéncia do
albinismo é a alteragao da visao.

Formacgao da visao

A luz penetra no olho pela pu-
pila, que € um orificio no cen-
tro da iris. A fungdo da pupila
€ controlar a quantidade de luz
que penetra no olho, dilatando-
se ou se contraindo.

esclera coréide ‘
retina

cornea

Avisao é construida no “fundo”
do olho, na regido da retina,
sobre a qual forma-se a ima-
gem.

cristalino

B nervo 6tico
iris

A retina é composta de varias fonte : webvision
camadas: a camada das fibras Corte vertical do olho

nervosas; a camada dos foto-

receptores, que recebem a luz; a camada do epitélio pigmentario, no qual
se encontra a melanina ; a cordide, que € vascularizada; a esclera, que é a
regido branca do olho.

Todas as informagdes visuais recebidas pela retina sdo transmitidas através
do nervo 6tico as areas do cérebro responsaveis pela visao.

3 ganglionar célula horizontal

célula amacrina

bastonete

. 1 3
camada = camada de ! camada | | epitelio
de fibras células gan- camada camada \granulosa ¢@madados | pigmentado
nervosas glionares plexiforme granulosa camgda externa segmento§ exter-
interna  interna  plexiforme nos das células
externa fotorreceptoras

As varias camadas celulares da retina




A maculal' & uma regiao situada no
centro da retina, no mesmo eixo da
pupila. Ela contém, no seu centro,
a fovea, uma area de aproximada-
mente 2 milimetros de didmetro.
Esta é a regido de maxima densi-
dade de células fotorreceptoras. E
nesta zona que se obtém a melhor
precisao da visdo (10/10e). A zona
periférica da retina ndo permite ver
bem os detalhes, sua acuidade é
muito menor. Ela é util na percep-
¢ado do campo de visao e do movi-
mento.

Vista de corte de uma retina normal,
realizada por OCT
(tumografia de coeréncia otica)

pelo Dr. Catherine Duncombe Poulet

imagens gentilmente cedidas

Vista de corte de uma retina albina,
realizada por OCT

Visdo das pessoas com albinismo
O olho das pessoas com albinismo apresenta uma iris mais ou menos
transparente; a depressao foveal é reduzida ou ausente.

Trata-se da hipoplasia maculart.

A auséncia de pigmentagéo na iris € no epitélio pigmentario é a principal cau-

sa da fotofobia. A auséncia de fovea
€ responsavel pela falta de acuidade
visual nas pessoas com albinismo.
Em analogia a uma camera fotogra-
fica digital, € como se a févea des-
sas pessoas tivesse muito menos
“pixels” que uma févea normal.

O cruzamento dos nervos 6ticos
entre os olhos e o cérebro nao acon-
tece de maneira normal. As anoma-
lias do olho e do nervo 6tico pre-
sentes nas pessoas com albinismo
impedem o desenvolvimento normal
da visdo e provocam o surgimento
do nistagmo congénito nos primeiros
meses de vida.

BINOCULAR

BINOCULAR

77
i/

n

.’

I

(il

f
f

visdo binocular

visao binocular ;

alt adi
NORMAL

ALBINO

Ligagéo entre os olhos e as areas visuais
do cérebro no caso normal e no caso de um
albino



A esses defeitos, adiciona-se um forte astigmatismo!'”], frequentemente ligado
a anomalias da esfericidade da cérnea, assim como uma forte hipermetro-
pial’® ou uma forte miopial'?.

A deficiéncia visual pode ser profunda (acuidade inferior a 1/10e), mas em
geral € mediana (2/10e). A visdo das cores € na maioria das vezes normal.

Albinismo, uma aparencia fisica peculiar
As pessoas portadoras de albinismo oculocutineo apresentam
uma aparéncia peculiar, caracterizada pela falta ou pela redugao da
pigmentacao da pele, dos cabelos e dos pelos do corpo.

Esse fend6meno é particularmente visivel nas populagdes cuja pigmentagéo
é naturalmente forte (pessoas originarias da Africa, da Asia ou da América
Latina) e, para essas pessoas, este € o primeiro critério para o diagndstico
do Albinismo.

De acordo com o gene mutado ou com o tipo de mutacdo, o grau de
despigmentagéo pode variar.

Crédito : Silvia Amodio

Bénédicte, 71 anos, 1/20e Alexiane, 14 anos, 2/10e

Duas pessoas com albinismo oculocutaneo tipo 1, com fendtipos diferentes.

A aparéncia fisica dos albinos os expde a diversas situagdes dificeis, como
o olhar e a menosprezo de estranhos, enquanto o problema essencial da
baixa visédo é totalmente ignorado.




Além dos problemas na viséo, o nistagmo e
0 estrabismo sado desconfortaveis no sentido
estético e causam consequéncias na relagao
com as outras pessoas. Os interlocutores
das pessoas com albinismo normalmente fi-
cam desconfortaveis e ndo conseguem abs-
trair o nistagmo e o estrabismo para conver-
sar olhando nos olhos. O desconforto acaba
acontecendo dos dois lados, pois a pessoa
portadora do nistagmo percebe o incbmodo
da pessoa a frente dela.

Cristina, 5 anos, albinismo
oculocuténeo tipo 2, 2/10e

O tratamento médico
O diagnoéstico

O diagnéstico clinico

O diagnéstico do albinismo pode ser feito desde o nascimento, se os sinais
clinicos (despigmentagado da pele e dos olhos) forem visiveis. Porém, em
muitos casos, a despigmentacao dos olhos nao é total e a despigmentacao
da pele e dos pelos nao séo suficientes para diagnosticar a crianga
nesta fase. E geralmente a partir dos primeiros meses de vida, quando o
nistagmo aparece, que a crianga € orientada a fazer uma consulta com o
oftalmologista.

O exame mais simples e prioritario a ser feito € o exame de lampada de fenda

e também o exame de fundo de olho (também conhecido como mapeamento

deretina). Para confirmar o diagnéstico e, em particular, confirmar a hipoplasia

macular é necessario de fazer um OCT (Tomografia de Coeréncia Optica).

Outros exames podem ser feitos como o Eletroretinograma ou o Potencial

Visual Evocado (PVE), que evidencia a falta de desenvolvimento dos
nervos Opticos. Esses exames ndo sao faceis de serem

realizados em criancas muito novas.

« Eu me refiro aos jovens pais. Nao
Se preocupem, suas criangas vao
surpreendé-los, mas fagam de tudo
para ajuda-las»

Jean-Marie, farmacéutico aposentado




Por precaugédo, alguns meédicos indicam a
realizacdo da a ressonéncia magnética. No
caso dos albinos, a ressonancia ndo mostra
nenhuma informagao adicional. Ela é inutil
se o albinismo ja tiver sido diagnosticado

por outros exames. E importante ressaltar o Py
que para fazer um exame de ressonancia \ d - |
magnética em um recém-nascido é “" ‘ l
necessaria uma anestesia geral. i :

Baptiste, 12 anos, albinismo
oculocuténeo tipo 4, 2/10e

O diagnéstico molecular

O diagnéstico molecular (ou genético) é muito importante. Ele permite
confirmar, detalhar e completar o diagndstico clinico. A analise molecular
possibilita, em especial, distinguir as formas classicas das sindromes,
propiciando a determinagao dos cuidados especificos para cada uma delas.
Esse diagndstico € também util nos casos mais leves de albinismo, quando
os resultados das avaliacbes convencionais ndo sao conclusivos.

Somente esse tipo de diagndstico, o molecular, permite que os médicos
déem conselhos genéticos a familia ou aos casais que desejam ter filhos.

Pesquisas atuais sugerem possiveis terapias, baseadas nos genes e nas
mutagdes em questao. Somente o diagndstico molecular permite orientar
0s pacientes e, a longo prazo, propor os protocolos de tentativas clinicas.

Através de um acompanhamento especializado, como o do Centro de
Referéncia em Doengas Raras de Pele de Bordeaux, € possivel melhorar
o conhecimento médico cientifico da doencga e estabelecer relacbes entre
as mutagdes descobertas (gendtipo?®) e as consequéncias observadas na
aparéncia fisica e na visao (fenétipo?").

Por fim, € importante lembrar que o acesso a um diagndstico molecular é
um direito do paciente.

Um acompanhamento especializado
Umacompanhamentoregularfeito porum oftalmologista e um dermatologista
€ indispensavel.




Cirurgia para correcao do nistagmo e do estrabismo
Onistagmofazbaixaraacuidade visual e faz a visao ficar mais desconfortavel.
Muitas vezes, para enxergar melhor, a pessoa com albinismo tem,
inconscientemente, uma postura anormal, na qual a cabega néao fica reta.
Nesta posigcao, muitas vezes desconfortavel, nota-se que o nistagmo € leve
ou até imperceptivel. E importante ressaltar que a imagem que aparece
para uma pessoa com nistagmo congénito?? ndo muda. Somente de forma
excepcional sdo relatados casos de oscilopsia?®. O nistagmo, que pode
estar associado ao estrabismo, é também um obstaculo a relagao social.

A cirurgia para a cura do nistagmo é possivel, da mesma forma que para
um provavel estrabismo associado. A operacédo permite a diminuicdo do
cansago e a melhora do conforto visual, embora ndo se possa prever o
ganho de acuidade apds o procedimento, ganho esse que sera de qualquer
maneira limitado pelo comprometimento da retina. As relagdes sociais
melhorardo, uma vez que o desconforto dos interlocutores diminuira. As
dores de coluna induzidas pelo torcicolo devido as alteragdes oculares
também diminuir&o.

Quanto mais cedo for feita a cirurgia, mais provavel é a redugao da ambliopia
na idade adulta, uma vez que isso permitira um melhor desenvolvimento
visual na infancia.

A cirurgia é possivel a partir dos dois ou trés anos de idade. Pode-se
também esperar que a crianga cresga, ou, até mesmo, operar somente na
idade adulta. Nao existe uma regra absoluta, cada caso ¢é diferente.

Viver com o albinismo

Proteger a pele

A falta de pigmentagao (protegéo natural contra os raios de sol) faz com
que os albinos sejam muito sensiveis ao sol.

A melanina é sintetizada nos melanossomas dos melaandcitos, que se
encontram na pele, nos bulbos capilares, na camada pigmentada da retina,
na iris e também no ouvido interno.

Com a falta de protegéo da pele, as principais complicagbes do albinismo
oculocuténeo, em decorréncia da exposi¢cao ao sol sdo: as queratoses
actinicas?¥, carcinomas® basocelulares® e espinocelulares?”. Melanomas
foram observados nas pessoas com albinismo, mas a frequéncia nao
€ maior do que na populagédo geral. Uma protecao eficaz ao sol, desde
muito jovem, permite limitar o desenvolvimento dessas lesbes cutaneas.
A primeira barreira de protecdo sao as roupas: blusas de manga longa ou
calgas longas em tecidos especificos, proprios para impedir a passagem
dos raios UV (existem marcas de roupas especializadas em protegéo “anti-



UV”), chapéus com abas largas também séo essenciais. As areas expostas
aos raios solares (rosto, maos, etc.) devem necessariamente ser protegidas
com filtros solares de amplo espectro (anti-UVA e anti-UVB), respeitando
as quantidades indicadas e seguindo a frequéncia de re-aplicagdo
recomendada. Na adolescéncia, a educacdo deve ser reforcada e um
monitoramento clinico anual de lesbes pré-cancerigenas e cancerigenas é
recomendado. Nas regides de clima temperado, respeitando os principios
de protecéo, o risco de ocorréncia de um cancer de pele ndo € maior do que
no resto da populagao.

Auxilios visuais

Os erros de refragao ocular (hipermetropia, miopia, astigmatismo), além da
deficiéncia visual da retina, devem ser corrigidos o mais rapido possivel,
seja por meio de 6culos ou através de lentes de contato rigidas que filtram
os raios UV. As lentes rigidas permitem uma étima corregéo 6ptica, uma
excelente correcdo do astigmatismo e muitas vezes uma diminuicdo do
nistagmo, melhorando o foco visual central. A corregao feita por lentes
de uso continuo® é possivel desde muito jovem (antes dos 6 meses)
favorecendo o desenvolvimento do sistema visual, ainda imaturo nessa
idade.

A correcao otica deve ser maxima, para assim permitir um melhor
desenvolvimento da visdo do bebé ou da crianga. A fotofobia pode ser
aliviada e a retina protegida por chapéus, 6culos de sol (com lentes
polarizadas) ou lentes de contato coloridas. Os sinais funcionais podem
cair significativamente e percebe-se uma melhora no comportamento
visual. Os problemas devido ao nistagmo, estrabismo, hipoplasia foveolar e
anormalidades do desenvolvimento do trato ético, por sua vez, ndo podem
ser corrigidos com o uso de oculos ou lentes.

Os auxilios visuais (lupas, ampliador de video, computador com software de
ampliagcdo) podem ser usados para melhorar a visdo de perto, em particular
no ambiente escolar ou profissional. Nao querendo se distinguir muito de
seus colegas, os adolescentes muitas vezes recusam os materiais muito
visiveis. Pode-se propor, neste caso, os auxilios mais discretos e eficazes
como uma lupa de bolso iluminadora para a visao de perto e um monocular
para visao a distancia.

O apoio escolar

Aeducacgéao deve ter o apoio de todos. Isso significa informar os responsaveis
pelo acompanhamento educacional da crianca de sua deficiéncia visual
para que medidas simples possam ser tomadas para melhorar o conforto e
a integragao diaria da crianga. Por exemplo, ela deve sentar o mais perto
possivel do quadro e os textos podem ser adaptados (contraste, formato).
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O instituto para criangas com deficiéncia visual pode disponibilizar um
educador especializado, que ajudara os professores nas aulas. Adeficiéncia
visual deve ser citada nos registros escolares da crianca. A crianga pode
ter seus horarios modificados, documentos ampliados e duracdo das
provas adaptada (1/3 horas extras), mesmo durante os testes de avaliagao
nacionais, como o ENEM ou provas de vestibular. A vida diaria pode ser
melhorada através de medidas e equipamentos adequados para pessoas
com deficiéncia visual (computador com software de ampliacdo, mesas
inclinadas).

« No judb, nés esquecemos a deficiéncia »
Soléne, vice-campea da Franca de judd 2010 e 2012
(categoria para deficientes visuais)

Contribuiram a redagao deste folheto os médicos de consulta
multidisciplinar em albinismo do centro de referéncia de Bordeaux :
Pr Alain Taieb, dermatologista
Pr Benoit Arveiler, geneticista

Dr Clément Paya, oftalmologista

Além de :
Dr Catherine Duncombe Poulet, oftalmologista estrabdlogo
Dr Alain Spielmann, oftalmologista estrabdlogo




Léxico

! Hipopigmentacao : redugéo ou
auséncia de coloragdo, devida a falta de
melanina, que da cor a pele, aos olhos,
pelos e cabelos

2 Transiluminagao : exame que consiste
em aplicar uma fonte luminosa na lateral
do olho para verificar a passagem de luz
através da iris.

Bl Fovea : area central da macula onde a
visdo tem a maior precisao.

¥l Ambliopia : redugdo da acuidade
visual sem que o olho apresente alteragao
funcional.

BBl Nistagmo : sucessdo de movimentos
involuntarios e repetidos dos olhos, mais
comumente na direcédo horizontal.

1l Fotofobia : incOmodo visual causado
pelo excesso de luz penetrando o olho.
[l Estrabismo : defeito de convergéncia
dos eixos dos olhos, que impede a

viséo binocular (visdo simultéanea dos
dois olhos). Pode ser convergente ou
divergente. Na crianca, ele impede

o desenvolvimento normal da visao
estereoscoépica (nocéo de profundidade
espacial ou visédo em 3D). Sua origem
deve ser rapidamente identificada na
tentativa de corrigi-lo.

Bl Cromossomos homélogos :
Cromossomos que possuem a mesma
forma, tamanho e conteddo genético.

Pl Cromossomos autossémicos :
cromossomos que ndo interferem na
determinagao do sexo.

1% Alelo: um alelo € uma versédo de um
gene. Existem varios alelos possiveis

de um mesmo gene. Certos alelos

sdo funcionais, enquanto outros sdo
deficientes. Todos nés possuimos dois
alelos para cada um dos nossos genes.
"1 Dominante : um alelo € dominante
quando s6 a sua presenca ja basta para
que uma determinada caracteristica seja
expressa. Ele se opbe ao recessivo.

2 Recessivo : um alelo recessivo deve
ser transmitido pelos dois pais para que
sua caracteristica seja expressa, no caso
de genes autossOmicos.

: 31 Autossémico : gene transmitido por

: um cromossomo de 1 a 22, exceto os

: cromossomos sexuais X e Y.

: 1 Macula : Mancha amarela no centro da
: retina. Zona onde o foco visual € maximo.
: % Hipoplasia macular : falha congénita e
: moderada do desenvolvimento da macula.
: 18 Astigmatismo : Deficiéncia visual

: causada pelo formato irregular da cérnea.
: 71 Hipermetropia : Deficiéncia visual
causada pela focalizacdo da imagem atras
: daretina, que resulta numa dificuldade em
: ver claramente objetos préximos.

: 81 Miopia: Deficiéncia visual que resulta

. na dificuldade em ver claramente objetos

: distantes.

: 191 Genétipo : caracteristicas genéticas

- de um individuo. Podemos considerar

i que o gendtipo ¢, de alguma forma, a

. composicéo genética elementar de um

: organismo.

1201 Fendtipo : representa todas as

: caracteristicas visiveis de um individuo: a
¢ cor do cabelo, olhos, formato das orelhas

: ou nariz, altura, tipo sanguineo etc.

¢ Considera-se que o fendtipo &, em parte, a
: expressdo visivel do gendtipo.

: 2 Nistagmo congénito : O nistagmo que
: esta presente ao nascimento, mesmo que
: aparega um pouco mais tarde. Opde-se ao
: nistagmo adquirido.

: 221 Oscilopsia : sensagdo permanente de
movimento visual.

: 2 Queratose actinica : alteragdes

: estruturais e celulares da pele causada

: pela exposigdo excessiva a luz solar.

: 24 Carcinoma : cancer desenvolvido a

: partir das camadas superficiais da pele.

: 2% Basocelular : carcinoma das células

: basais € um cancer que se origina na
transicéo entre a epiderme e a derme.

: 2681 Egpinocelular : carcinoma de células
espinhosas presentes na epiderme.

: P11 entes de uso continuo : novos

: materiais, permedveis ao oxigénio, com

: 0 objetivo de permitir o uso dia e noite

: durante até 30 dias consecutivos.




« Genespoir me conforta com a ideia que eu ndo estou
SO e que a gente representa uma forga para avangar
fodos juntos.»

Bernard, desenhista-musicista

3. rue de la Paix
35 000 Rennes - FRANCE
Tél.: 02 99 30 96 79
Mail : genespoir@wanadoo.fr
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