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Resumo
O albinismo é um conjunto heterogêneo de distúrbios genéticos que afeta a produção de melanina, podendo levar à
hipopigmentação da pele, dos pêlos, cabelos e olhos. O objetivo deste trabalho foi analisar aspectos genéticos e agravos
à saúde decorrentes do albinismo oculocutâneo. Foi feita uma amostragem de conveniência, utilizando-se como
instrumento de coleta de dados questionários semi-estruturados aplicados a 40 probandos (23 mulheres e 17 homens)
de famílias associadas a APALBA (Associação dos Portadores de Albinismo da Bahia). Os albinos eram filhos de pais
normalmente pigmentados, portadores do alelo recessivo mutante. A maioria (65%) refere hereditariedade, com mais
de um caso na família, e origem étnica predominantemente negra. A ocorrência do albinismo está associada a dificuldades
e desvantagens, conseqüências do distúrbio genético e da segregação social. O diagnóstico usual do albinismo segue
critérios clínicos, embora já existam métodos laboratoriais que identificam algumas mutações. A falta de assistência aos
afetados contribui para a baixa da visão e a ocorrência de câncer de pele. O estudo indica a necessidade de um novo
modelo de atendimento ao albino, com medidas de prevenção aos danos à saúde, que também incluam, nos casos
indicados, testes laboratoriais com técnicas da biologia molecular que possam contribuir para  o aconselhamento
genético da condição.
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INTRODUÇÃO

O albinismo consiste de um conjunto
heterogêneo de distúrbios genéticos na síntese
de melanina que podem levar à
hipopigmentação da pele, dos pêlos, cabelo e
olhos. Essa condição resulta de alterações em
um ciclo complexo de reações metabólicas que
causam redução ou ausência congênita da pro-
dução de melanina.

Os albinos podem ser afetados por todos
os efeitos danosos da exposição à radiação solar,
como o eritema solar, o foto-envelhecimento,
assim como por lesões pré-malignas e malig-
nas, patologias que podem ocorrer desde a in-
fância. Uma das principais conseqüências do
albinismo é a baixa visão, que pode estar redu-
zida de forma variável, a depender do tipo de
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albinismo e da quantidade de melanina ocular,
não sendo rara uma acuidade medida como 20/
200, que é considerada cegueira legal.(1) A pes-
soa com albinismo pode apresentar diferentes
graus de deficiência visual, classificada de acor-
do com os valores de acuidade visual corrigida
no melhor olho em: moderada (20/70 a 20/
200); grave (20/200 a 20/400); profunda (aci-
ma de 20/400). Freqüentemente ocorre estra-
bismo, com prejuízo na percepção de profun-
didade, pela falta de coordenação entre os olhos,
fotofobia e nistagmo, devido aos movimentos
rápidos e involuntários dos olhos na horizon-
tal, o que também contribui para a baixa visão.

Embora o albinismo tenha sido inicial-
mente descrito como exemplo de característica
gênica simples, pesquisas atuais têm evidencia-
do que se trata de um distúrbio complexo. A
heterogeneidade fenotípica é conseqüência de
diferentes mutações. As principais categorias do
albinismo são o oculocutâneo (OCA) e o ocular
(OA). A subclassificação dessas formas, de acor-
do com o distúrbio enzimático e a localização
gênica, é apresentada na Quadro1. Há ainda a
forma parcial e síndromes raras, que apresen-
tam albinismo associado a patologias sistêmicas
que incluem: S. Chediak-Higashi, S.
Hermansky-Pudlack e S. Griscelli.(2)

O albinismo oculocutâneo é de herança
autossômica recessiva, e não há diferenças clíni-
cas entre as suas formas. No entanto, o albino
tirosinase-positivo (OCA2), em comparação ao
OCA1, pode apresentar uma melhor acuidade
visual na idade adulta, como também desen-
volver certa quantidade de pigmento.(3) Como
os critérios fenotípicos para a diferenciação das
formas de albinismo oculocutâneo são muito
sutis, foi proposto o teste de análise do bulbo
piloso (4) que, devido à possibilidade de resulta-
dos falsos-positivos e negativos, atualmente é
utilizado para identificar com segurança ape-
nas o OCA1A. Rocha e Moreira (5) acreditam
que a abordagem mais confiável para distinguir
os dois tipos de albinismo é o sequênciamento
das mutações, corroborando o ponto de vista
de Carden e colaboradores (6) de que o diagnós-
tico atual do albinismo não é apenas clínico,
pois, com os avanços da pesquisa molecular, é

possível reconhecer muitas das diferentes for-
mas, de acordo com as mutações genéticas pre-
sentes.(7)

Por questões éticas, os testes laboratoriais
para diagnóstico do albinismo devem ser ofere-
cidos apenas para famílias que já apresentam
casos de albinismo, não sendo indicados como
métodos de screening da população geral, em
relação à condição. O diagnóstico pré-natal pode
ser realizado com material obtido por
amniocentese, entre a 16a e18a semanas de ges-
tação, proporcionando esclarecimento precoce
à família e suporte apropriado para a criança
com albinismo, que normalmente não apresen-
ta distúrbios maiores de desenvolvimento.

As mutações que envolvem o OCA1 afe-
tam a tirosinase, enquanto que as responsáveis
pelo OCA 2 comprometem o funcionamento
de uma proteína conhecida como proteína P.
(2,7,8,9) Ao contrário do que ocorre com o albino
OCA1, a tirosinase em OCA2 não é alterada,
porém está comprometida devido ao funciona-
mento incorreto da  proteína P. Essa proteína,
responsável pelo controle do pH, é encontrada
na membrana dos melanossomos, organelas ce-
lulares onde é armazenada a melanina. O pH
melanossomal é de fundamental importância
para a atividade da tirosinase.

O albinismo oculocutâneo marrom
(BOCA) constitui uma categoria de OCA2 ex-
clusiva de africanos e afro-americanos. Acredi-
ta-se que esse distúrbio resulte de uma muta-
ção fraca, que se expressa em atividade reduzida
da proteína P. Os cabelos e a pele são castanho-
claros, a íris, cinza e a acuidade visual de 20/60
a 20/150. Com o tempo, o cabelo e a íris escu-
recem, mas a pele permanece despigmentada.

O albinismo oculocutâneo 3 (OCA3),
anteriormente denominado OCA vermelho ou
rufo, é causado por mutação no gene que codi-
fica a proteína 1, relacionada à tirosinase
(TRP1). Em decorrência da mutação, há uma
desregulação da tirosinase, e é sintetizado o pig-
mento marrom ao invés da melanina preta.

Existem dois tipos de melanina, a
eumelanina (preta e marrom) e a feomelanina
(amarela e vermelha), e a biossíntese das duas
melaninas segue rotas diferentes. A tirosinase
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está envolvida nos dois primeiros passos da sín-
tese de pigmentos e, a partir da Dopaquinona,
a melanina formada pode ser a eumelanina ou a
feomelanina (FIGURA 1). Embora a oxidação
da tirosina pela tirosinase seja requerida para a
síntese de ambos os tipos de pigmentos, a ati-
vação do receptor 1 da melacortina (MC1R)
promove a síntese da eumelanina às expensas
da feomelanina.

Observações em ratos mutantes demons-
traram que mutações que envolvem  proteína P
afetam a produção da eumelanina, mas não da
feomelanina. (7) Portanto, a proteína P determi-
na o tipo de melanina que é produzida, o que

poderia estar associado à freqüência mais eleva-
da de albinismo oculocutâneo tirosinase-posi-
tivo em populações negras.

O albinismo oculocutâneo ocorre na fre-
qüência geral de 1 em 15000 em todos os gru-
pos raciais. (2) Atinge populações de todas as
etnias, embora OCA 2 seja mais freqüente em
negros. (8,10) O OCA1 ocorre em cerca de um
em 40000 indivíduos na maioria das popula-
ções. O OCA2 é mais freqüente em afro-ameri-
canos e africanos, ocorrendo 1 em 10000 des-
ses indivíduos, enquanto que, em caucasianos,
a freqüência é estimada em 1 por 36000.

Alaluf e colaboradores (11)quantificaram
a expressão de numerosos mediadores da pig-
mentação humana em diferentes etnias, inclu-
indo tirosina e a proteína 1 relacionada à
tirosinase (TRP1). Encontraram pouca varia-
ção na quantidade de melanócitos, mas a pro-
teína TRP1 apresentou-se 2,6 vezes mais eleva-
da em africanos e indianos, quando comparada
a tipos de pele com pigmentação mais clara. Os
autores sugerem que a variação étnica, na ex-
pressão da TRP1, indica que essa proteína pode
desempenhar um papel significante nas dife-
renças étnicas e na formação da pigmentação
da pele.

O albinismo é um distúrbio estigmati-
zante, que afeta os portadores e suas famílias.
Estudos são escassos em populações brasileiras,
e esta investigação teve o objetivo de analisar
aspectos genéticos e agravos à saúde decorren-
tes do albinismo oculocutâneo.

Quadro1: Tipos de albinismo.

Figura 1: Vias metabólicas na síntese
de melanina.
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MÉTODOS

Foi realizado um estudo descritivo por
amostragem de conveniência, composta de in-
divíduos albinos associados à Associação de Por-
tadores de Albinismo do Estado da Bahia
(APALBA), com aprovação da instituição e após
a obtenção de consentimento informado, de
acordo com as normas bioéticas preconizadas
pela Resolução 196/96, do Conselho Nacional
de Saúde.

 Do total de 200 famílias associadas, 40
(25%) compuseram o grupo amostral do estu-
do, tomando-se como critério de seleção o inte-
resse e a concordância dos probandos em res-
ponder a questionário, respeitando-se os prin-
cípios éticos de manutenção da privacidade e
sigilo dos entrevistados.

No questionário, foram consideradas as
seguintes variáveis:

- Dados pessoais: naturalidade, idade,
sexo, estado civil, origem étnica auto definida,
hereditariedade, outros distúrbios genéticos e
consangüinidade.

- Albinismo: diagnóstico, expressão, con-
seqüências e percepção.

- Indicadores sociais: escolaridade, em-
prego, rendimento e domicílio.

  Os resultados obtidos foram expressos
em tabelas e gráficos, com utilização do software
Microsoft excel® versão Office 2000.

RESULTADOS E DISCUSSÃO

As características analisadas são descritas
no Quadro 2. Comparando-se a origem étnica
dos antepassados, verificou-se que 70% dos
albinos declararam ascendência negra ou par-
da, valores semelhantes à distribuição racial no
estado da Bahia. Fazem-se necessários estudos
populacionais mais abrangentes, com utiliza-
ção de dados censitários, para confirmar uma
possível correlação entre a origem africana e o
albinismo, como descrito na literatura para os
subtipos OCA2 e OCA3. Entre os albinos, foi
registrada uma taxa elevada de anemia falciforme
(5%), o que demonstra uma associação desse
grupo com a etnia negra.

O diagnóstico do albinismo foi feito de
acordo com critérios clínicos e, em 62,5% dos
casos, foi reconhecido na infância. Os albinos
eram filhos de pais normalmente pigmentados,
sendo, entretanto, portadores do alelo recessivo
mutante. King et al (4) observam que, na popu-
lação, cerca de 1 em 70 pessoas pode ser porta-
dora  de alelo para o albinismo de caráter
recessivo, que não se expressa graças à presença
de  uma cópia gênica normal para a produção
da melanina. A maioria (65%) refere heredita-
riedade do traço genético, com mais de um caso
na família, pela análise mínima de três gera-
ções. A taxa de consangüinidade de 7,5% pode
ser considerada baixa, quando comparada às fre-
qüências de 20 a 30% relatadas na literatura.

A Figura 2 compara os danos principais
à saúde e o uso de medidas de proteção. A baixa
visão foi verificada na totalidade da amostra, em
freqüência superior à de 86,8% registrada por
Lund e Gaigher. (12) Essas diferenças podem,
entretanto, estar associadas à idade, uma vez
que o estudo referido foi conduzido com crian-
ças, de 11 a 16 anos, e a presente investigação
contempla indivíduos predominantemente
adultos.

O estudo evidenciou que uma propor-
ção significante dos albinos que desenvolveram
lesões de pele não usava protetores solares, ou
usava irregularmente, indicando grave suscep-
tibilidade aos efeitos da radiação solar em regi-
ões tropicais, conforme demonstrado por Hong,
Zeeb e Repacholi. (13) Esses autores consideram
o albinismo na África como um problema de
saúde pública, não apenas pela falta de melanina
que torna os afetados prejudicados pela exposi-
ção ao sol, mas também pela discriminação so-
cial por força da aparência diferente. No pre-
sente estudo, quando questionadss sobre a sua
percepção sobre o albinismo, 14 pessoas (35%)
declaram ser uma característica ruim ou péssi-
ma, colocando-se, muitas vezes, como vítima
de discriminação, com declarações como: “Sou
um ser humano como qualquer outro”, ou “O
preconceito vem primeiro da gente”. Entretan-
to 30% tinham percepções favoráveis, com
muita esperança e posicionamentos como: “Hoje
me sinto melhor, pois sei dos meus direitos e
luto por eles!”
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Lund e Gaigher(12) também referem-se a
problemas sociopsicológicos associados ao
albinismo na região sub-Saara da África. Ob-
servam que 86,8% dos albinos têm menos ami-
gos e 39,5% acham que crianças com albinismo
são menos amadas por seus pais; 34,2% gosta-
riam de obter aconselhamento sobre a herança
do albinismo. Kromberg e Jenkins (14), verifica-
ram que, de 20 homens e o mesmo número de
mulheres albinas, apenas 5 pessoas de cada gru-
po eram casadas, observando que as atitudes
positivas quanto ao albinismo não se estendem
a questões de casamento. Os presentes dados
não corroboram o  referido estudo, visto que

Quadro2: Dados coletados na investigação.

Figura 2: Conseqüências do albinismo à saúde e medidas
de proteção
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um total de 15 pessoas (37,5%) eram casadas
ou viviam em uniões consensuais, estimativas
mais favoráveis, em termos de inclusão social.

CONCLUSÕES

A investigação mostrou uma maior pro-
porção de pessoas albinas vivendo em precárias
condições socioeconômicas e com demanda de
serviços sociais e de saúde, evidenciando a falta
de assistência aos afetados. O interesse por es-
clarecimentos genéticos indica também a ne-
cessidade de direcionar estudos para a
implementação de testes laboratoriais com téc-
nicas de biologia molecular que permitam iden-
tificar diferentes formas de albinismo
oculocutâneo entre famílias afetadas e, assim,
contribuir para o aconselhamento genético, nos

casos hereditários ou em eventuais casamentos
entre albinos, como já registrado na literatura.
(15)

Os resultados deste trabalho descrevem
a realidade de muitos albinos residentes em um
estado nordestino, sendo recomendadas outras
investigações, com diferentes grupos
populacionais, para melhor compreensão da si-
tuação do albino no Brasil. Mesmo com as li-
mitações da visão e riscos de câncer de pele, os
indivíduos albinos podem viver normalmente,
se receberem apoios e recursos apropriados. Essa
constatação indica a necessidade de implanta-
ção de políticas públicas e de um novo modelo
de intervenção na saúde e melhoria na qualida-
de de vida dos albinos, em que é fundamental a
prevenção dos efeitos danosos da radiação, que
é mais grave em regiões tropicais como o estado
da Bahia.

Profile of oculocutaneous albinism in Bahia state

Abstract
The albinism is a heterogeneous group of genetic disturbances that affects melanina production,

able to lead to hypopigmentation of the skin, fur, hair and eyes. The objective of this work was to analyze
genetic aspects and health problems in consequence of oculocutaneous albinism. It was used a sampling of
convenience, using as instrument for data collection, semi-structured questionnaires applied to 40 subjects
(23 females and 17 males) from families associated to APALBA (Association of the Carriers of Albinism
of Bahia). The albinos were offspring of normal pigmented parents, carriers of the recessive mutant allele.
The majority, (65%), refers heredity, with more than one case in the family, and ethnic origin predominantly
black. The usual diagnostic of albinism follows clinic criteria, although laboratory methods, able to identify
some mutations, are already available. The absence of assistance to the affected people contributes for the
low vision and risks of skin cancer. The study indicates the necessity of a new model of assistance to albinos,
with preventive measures to the health damages, and that also includes, in the indicated cases, laboratorial
tests with techniques from molecular biology that can contribute for the genetic counseling of the condition.

Keywords: Albinism- Low vision- Genetic counseling;OCA1, OCA2.
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