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?} Apesar de ser um tema comumente tratado nas aulas de
genética, o albinismo ainda é cercado de muito misticismo
e desconhecimento. O albinismo é uma caracteristica ge-

i nética rara decorrente da deficiéncia na producgio de me-
{ lanina e se manifesta em individuos de ambos os sexos de
todos os grupos populacionais. A falta de melanina torna
mandatéria a fotoprotegio, com o uso de filtro solar po-
tente, dculos escuros e vestimentas apropriadas. A desin-
formagao generalizada sobre o assunto tem impacto direto
sobre a qualidade de vida dos albinos, deixando-os sus-

ceptiveis aos problemas de satide que podem acometé-los,
tanto pela negligéncia com os autocuidados como pela au-

séncia de politicas ptiblicas que os assistam adequadamen-
te. Os desafios enfrentados por uma pessoa com albinismo

-

t a0 longo da vida s3o muitos, a comegar pela invisibilidade
v social e pelo preconceito, que muitas vezes levam a julga-
' mentos completamente equivocados quanto a capacidade
intelectual ou laboral. No artigo sio abordados alguns as-
pectos da condi¢do, com o intuito de ampliar a sua divulga-
¢30, contribuindo para a mudanca desse cenario.
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Melanina:
cor e protecao

Apesar da grande pluralidade climatica, a
maior parte do territério brasileiro estd con-
tida na chamada Zona Intertropical - o que
significa predominincia de climas quentes e
tmidos, ou seja, enfrentar dias ensolarados é
a rotina de muitos brasileiros e estamos ex-
postos 4 radiacio solar praticamente o ano
todo. Por sorte, nosso organismo é dotado
de uma engenhosa maquinaria fisiolégica
que representa a prote¢io primdria contra
os raios solares: a produ¢io de melanina na

pele.

A pele é o maior 6rgio do nosso corpo e ba-
sicamente é constituida por duas camadas:
a derme, mais interna, e a epiderme, mais
externa. A melanina é um pigmento de na-
tureza proteica sintetizado em células espe-
cializadas chamadas de melandcitos, locali-
zados na epiderme. Sua sintese se d4 a partir
da polimeriza¢io do aminodcido tirosina, e a
enzima tirosinase tem um papel fundamen-
tal nesse processo, conhecido como mela-
nogénese (Figura 1). Existem dois tipos de
melanina: a eumelanina, que apresenta uma
coloragdo acastanhada, e a feomelanina, cuja
coloragio varia do vermelho ao amarelo.

A proporgio entre os tipos de melanina é
um dos aspectos que definem os diferen-
tes tons da pele. Pessoas de pele clara, por
exemplo, apresentam altas quantidades re-
lativas de feomelanina. No entanto, a nossa
pigmentagio também depende de outros
fatores, como a taxa da melanogénese, que
varia entre os individuos e pode aumentar
em resposta a estimulos (exposi¢io A ra-
diag¢io ultravioleta, alteragbes hormonais
e processos inﬂamatérios) e tamanho, nt-
mero, composi¢io e distribui¢io dos mela-
nossomos - corpusculos intracelulares que
armazenam a melanina.

As propriedades fotoprotetoras da melanina
tém sido bem documentadas na literatura.
Esse pigmento especial funciona como uma
primeira barreira contra a radiagio solar e
tem uma fun¢io importante na protecio do
nosso material genético (DNA) contra pos-
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siveis danos causados pelos raios UV emi-
tidos pelo sol. O cincer de pele, por exem-
plo, é uma patologia que se origina, dentre
outros fatores, a partir de danos e mutacoes
no DNA induzidos pela exposi¢io aos raios
UV. Em outras palavras, sem melanina o
nosso material genético estaria mais susceti-
vel a sofrer mutac¢des deletérias que levariam
ao surgimento de algumas doengas, princi-
palmente o cincer.

A melanina tem ainda papel na determina-
¢do da cor dos olhos e é essencial para o nos-
so sistema visual. Ela se deposita em uma das
camadas da retina, uma estrutura epitelial
composta por células sensiveis 4 luz, que tem
como fungio principal a formagio de ima-
gens. A melanina na retina regula a lumino-
sidade interna dos olhos e protege as células
retinianas, por ajudar na dissipagio do calor
proveniente da luz e por ter propriedades an-
tioxidantes. Além disso, hd indicios de que o
pigmento tenha participagio no desenvolvi-
mento correto da retina.

A sintese de melanina é um processo fisio-
légico complexo, que envolve uma série de
mecanismos celulares, sendo modulada pela
expressio de virios genes. Qualquer interfe-
réncia nesse delicado sistema pode resultar
em alteracdes na sua produgio - tanto para
mais quanto para menos. Uma produgio ex-
cessiva de melanina resulta em hiperpigmen-
tagio, podendo atingir grandes extensoes da
pele (como no caso do bronzeamento ocasio-
nado pela exposi¢io ao sol) ou apenas partes
dela, causando manchas escurecidas. Mas, e
a sua falta, o que poderia acarretar? E o que
veremos adiante.

Quando o sol
pode ferir

Interferéncias na sintese de melanina que
levem A sua redu¢io ou auséncia resultam
em condi¢des que tém como caracteristica a
hipopigmentagio, também chamada de hi-
pomelanose. A hipopigmentagio pode ser
consequéncia da exposi¢io da pele a certos
agentes quimicos, um sinal clinico de distur-

bios cutineos como a psoriase e o vitiligo,

ou um efeito colateral do processo de cicatri-
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 Psoriase - doenca cutanea

de natureza inflamatoria,
cronica e ndo contagiosa.

E caracterizada por lesdes

em forma de placas, de cor
avermelhada e que descamam,
normalmente nos cotovelos,
joelhos e couro cabeludo, mas
outras regides do corpo podem
ser afetadas. Fatores genéticos
de predisposicdo, gatilhos
ambientais (estresse, exposicao
ao frio) e desequilibrios no
sistema imunoldgico estdo
associados com a doenga,
embora as causas ainda

nao sejam completamente
conhecidas. Psoriase ndo tem
cura, mas é possivel controlar o
reaparecimento das lesdes.

Vitiligo - distarbio cutaneo
caracterizado pela perda de
coloracao da pele que leva

ao surgimento de manchas
eshranquicadas bem delimitadas
em diferentes areas do corpo. A
hipopigmentagdo nessas areas
decorre da falta de melanina. A
causa também é desconhecida,
mas ha uma hipétese de que
possa ser desencadeado por
acoes autoimunes — situacdo em
que sao produzidos anticorpos
que destroem células ou

tecidos do proprio organismo;
no caso, os melandcitos sdo
afetados. Fatores genéticos

de predisposicao e ambientais
também podem estar
envolvidos.
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zagio de traumas, queimaduras ou infecgoes
na pele. Mas o foco desse trabalho é uma
condigio intrigante e rara que, apesar de des-
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pertar a curiosidade das pessoas, permanece
ainda em grande parte no campo do desco-
nhecimento: o albinismo.

e
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Figura 1.

Representacao simplificada
da melanogénese no interior
do melanossomo. Dentro

do melanossomo, a enzima
tirosinase oxida a tirosina na
presenca de oxigénio (02),
convertendo-o em compostos
intermediarios (DOPA e DOPA
quinona). Na presenca de
cisteina (outro aminoacido),
que é transportada
ativamente para o interior dos
melanossomos, a cascata de
reacdo segue para a formacao
da feomelanina. Na auséncia
de cisteina, a cascata de
reacdo segue para a formacao
da eumelanina. Em geral, os
melandcitos sintetizam os
dois tipos de melanina, mas o
balanco entre ambas depende
de uma série de fatores,
como a expressao de enzimas
pigmentares e a disponibilidade
de substratos. A feomelanina
tem alto potencial para gerar
radicais livres em resposta a
radiacao UV. A eumelanina,
por sua vez, tem capacidade
de absorver e dispersar a luz
ultravioleta, reduzindo sua
penetracdo na pele, o que
acaba conferindo protecao
contra os efeitos nocivos dos
raios solares.

Albino vem do latim albus, que significa
branco. Albinismo é uma caracteristica gené-
tica, congénita (presente ao nascimento), nio
contagiosa, decorrente da auséncia parcial ou
total da melanina. Assim, pessoas com albi-
nismo sio extremamente sensiveis aos efeitos
nocivos da radiagio UV, apresentando risco
muito aumentado de sofrerem danos pela
luz solar, como queimaduras, bolhas e lesdes
cutineas pré-malignas que podem evoluir
para cincer de pele se nio tratadas; nio por
coincidéncia, essa é uma das principais cau-
sas de morte precoce entre esses individuos.

O albinismo nio esti restrito aos seres hu-
manos. Animais também podem apresentar
a caracteristica, embora sejam extremamente
raros, jd que a falta de pigmentagio tem im-
pacto negativo na sua sobrevivéncia em am-
biente natural, tanto pela sensibilidade aos
raios solares como pela perda da capacidade
de camuflagem. No entanto, vale uma obser-
vagio: comumente animais albinos sio con-
fundidos com leucisticos. Embora também
seja determinado geneticamente, o leucismo
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é uma caracteristica diferente e a falta de pig-
mentagio nesse caso afeta apenas a cor da
pelagem. E, ao contririo dos animais albinos,
os leucisticos nio sio mais sensiveis ao sol.

Variabilidade
no albinismo

O albinismo pode se apresentar sob duas
formas clinicas, chamadas de sindromicas
ou nio sindrémicas. As formas sindrdmicas,
como as sindromes de Hermansky-Pudlak
e Chediak-Higashi, por exemplo, incluem,
além da hipopigmentagio, alteragdes patolé-
gicas que podem ser graves, como disfungées
imunolégicas, pulmonares, gastrointestinais,
hematolégicas e neuroldgicas. As formas nio
sindromicas sio caracterizadas basicamente
pela deficiéncia de pigmentagio isolada, que
pode se manifestar em graus variados, osci-
lando de auséncia completa até a presenca de
uma certa quantidade de melanina nos olhos,
na pele e nos cabelos e pelos.
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As formas nio sindromicas, mais frequen-
tes do que as sindrdmicas, sdo constituidas
por um conjunto de condi¢ées que incluem
o albinismo ocular e o albinismo oculocuti-
neo. O albinismo ocular é caracterizado pela
falta de pigmentagio apenas nos olhos, e os
individuos que o apresentam normalmente
possuem graves problemas de visio, mas sem
comprometimento da pigmenta¢io da pele
e dos cabelos. J4 o albinismo oculocutineo,
como o préprio termo sugere, é caracterizado
pela auséncia parcial ou total de pigmentagio
tanto nos olhos como na pele e em estruturas
a ela relacionada - cabelos e pelos.

Por sua vez, o albinismo oculocutineo
(OCA - do inglés oculocutaneous albinism),
o mais frequente entre as formas nio sin-
drdmicas, pode ser classificado em sete ti-
pos genéticos que recebem as denominagdes
OCA1 a OCA7. Pessoas com albinismo do
tipo OCAL sio os que apresentam o fendti-
po mais extremo, com auséncia total de pig-
mentagio nos olhos, cabelos, pelos e na pele,

BN ==
11

desde o nascimento e por toda a vida. Os de-
mais apresentam certo grau de pigmentagio
no decorrer dos anos, que é varidvel entre os
individuos e entre os tipos. Em comum, em
todos os tipos de albinismo oculocutineo
ocorre algum comprometimento da visio.

Genética
do albinismo
oculocutaneo

Todas as formas de albinismo descritas até o
momento tém origem genética, sejam sindro-
micas ou nio sindrdmicas. Especificamente
para o albinismo oculocutineo, sete lcus
génicos ji foram mapeados como contendo
os genes que, quando alterados, resultam no
fendtipo e seis genes ji foram identificados,
com centenas de mutagdes descritas como
causativas da caracteristica (Tabela 1), mos-
trando que se trata de um exemplo claro de
heterogeneidade genética.

OCA1 TYR 11q14.3
0CA2 0CA2 15 15q12-q13
0CA3 TYRPT 9 9p23
0CA4 SLC45A2 5 5p13.2
OCA5? - 4 4q24
0CA6 SLC24A5 15 15q21.1
0CA7 LRMDA 10 1022.2-q22.3
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— Heterogeneidade genética

- situacdo em que um
determinado fendtipo pode
ser resultante de alteracdes em
genes e/ou locus diferentes.
No caso do albinismo, além
da heterogeneidade de l6cus,
ha heterogeneidade de alelos,
uma vez que mutagdes (alelos
patogénicos) diferentes no
mesmo gene podem causar o
fendtipo.

Tabela 1.

Descricao dos tipos de
albinismo oculocutaneo

(OCA) em relagdo ao contexto
gendmico e o nimero de
mutagdes patogénicas descritas
até o momento.

N° de mutacoes patogénicas’
255

93
14
31

11

" De acordo com o banco de dados VarSome (acesso em 02/06/2020).
2 Para esse tipo de OCA apenas o l6cus foi mapeado; o gene permanece nao identificado.

Os seis genes jd identificados codificam pro-
teinas que exercem fungdes diversas: enzi-
mdticas, transporte de fons e outras protei-
nas, e diferenciagio celular. Nem todas as
proteinas tém sua func¢io completamente
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elucidada, mas sabe-se que participam de um
ou mais processos biolégicos que compdem
a cascata metabdlica relacionada A pigmen-
tacio ou ao funcionamento do sistema visual

(Quadro 1).

Sociedade Brasileira de Genética

58



Quadro 1.

Os seis genes ja identificados
(TYR, OCA2, TYRP1, SLC45A2,
SLC24A5 e LRMDA) associados
a seis tipos de albinismo
oculocutdneo (OCAT, OCA2,
OCA3, OCA4, OCA6 e OCA7)

e o0s processos bioldgicos a
que seus produtos proteicos
estdo relacionados estdo
listados no quadro. Aqui

sdo apresentados apenas o0s
processos relacionados com

a pigmentacdo e o sistema
visual, que sdo caracteristicas
importantes para o fenétipo do
albinismo.

Processo biologico

Diferenciacao dos melandcitos

GENETICA E SOCIEDADE

O albinismo oculocutineo é um fendtipo
que quase sempre tem heranca autossdmica
recessiva, ou seja, s se manifesta quando um
individuo recebe duas cépias do gene defei-
tuoso (duas mutagdes) de ambos os pais, que
sdo heterozigotos e frequentemente com a
pigmentacio normal. A chance de um casal
nio albino, que ji tenha uma crian¢a com al-
binismo, ter outra com o mesmo fendtipo é
de 25%. Se um dos pais ¢ albino, e o casal ja
tiver tido um (a) filho (a) com albinismo, a
chance de outra crianga nascer com a mesma
caracteristica é de 50%.

Mas, e se ambos os pais forem albinos, ne-
cessariamente todos os filhos serio assim
também? Curiosamente,
duas situagdes podem ocorrer: se os dois
apresentarem o mesmo tipo de albinismo,

nesse cenario,

Organizacao dos melanossomos \/

Transporte celular da tirosina

Biossintese da melanina

Formacao de pigmentos oculares
Regulacdo da biossintese de melanina
Distribuicao de pigmento nos tecidos

Processamento do estimulo visual \/

v
v

NN X
<

ENERN
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decorrente de mutagdes em um mesmo
gene, a chance de nascer uma crianga com a
mesma caracteristica é de 100%; porém, se
apresentarem tipos diferentes, decorrentes
de mutagoes em genes diferentes, essa chan-
ce se torna nula. Vale ressaltar que os filhos
e filhas de pessoas com albinismo sempre
herdario um dos alelos com a mutagio (se-
rio heterozigotos).

O aconselhamento genético oferecido aos
pais de criancas albinas pode ser uma fer-
ramenta para melhorar a compreensio dos
mesmos sobre a caracteristica, beneficiando
a familia como um todo, j& que o processo
pode auxiliar no esclarecimento de algumas
questdes, como o risco de recorréncia, o que
pode ter impacto direto no planejamento de
futuras gestagoes do casal.

TYR OCA2 TYRP1 SLC45A2 SLC24A5 LRMDA
OCA1 OCA2 OCA3 OCA4 OCA6 OCA7

v
v

O albinismo
em nameros

A epidemiologia do albinismo tem sido estu-
dada em alguns paises hd décadas, mas para
a maioria, os estudos sio escassos. Se com-
pararmos alguns estudos, veremos que hi
divergéncias nas estimativas de prevaléncia,
o que pode ser explicado, em parte, por fato-
res que afetam a acuricia dessas estimativas,
como tamanho e abrangéncia das populagdes
amostradas, os critérios diagnésticos utiliza-
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dos e aspectos socioculturais das populages
averiguadas.

Globalmente, estima-se que uma em cada 17
220 mil pessoas (1:17:000-20.000) apresen-
te alguma forma de albinismo. Vale lembrar
que o OCA ¢ a forma mais frequente. Mas
existe uma grande variagio das prevaléncias
entre os diferentes grupos populacionais. As
prevaléncias mais elevadas foram encontra-
das em populagées indigenas das Américas
do Norte e Central (cerca de 1:200), e em
algumas comunidades isoladas da Africa
(1:1.000).
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Com a disponibilidade de testes bioquimicos
dos niveis de tirosinase, alguns pesquisado-
res passaram a investigar o albinismo com
esta nova abordagem, tornando mais precisa
a distingdo entre os tipos OCA1l e OCA2.
O avango cientifico que promoveu melhor
entendimento sobre o mecanismo fisioldgi-
co da pigmentagio, somado aos novos co-
nhecimentos de técnicas moleculares para
investigar o DNA, permitiu nio somente o
refinamento da diferenciagio entre OCA1 e
OCA2 como passou a ser possivel identifi-
car os demais tipos. Como consequéncia, foi
possivel verificar que existe diferenca na fre-
quéncia dos tipos de OCA entre os grupos
populacionais.

O tipo OCAL1 responde por cerca de 50%

dos casos de albinismo no mundo e é o mais
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frequente entre populacdes caucasianas (eu-
ropeias e dos EUA) e asidticas. O tipo OCA2
responde por cerca de 30% dos casos, e é co-
mum em populacdes afrodescendentes e na
Africa. J4 o tipo OCA3, apesar de respon-
der apenas por 3% dos casos, é relativamen-
te frequente em populagdes africanas, mas
também ja foi detectado em paquistaneses,
alemies, indianos e japoneses. O tipo OCA4
corresponde a 17% dos casos e é o segundo
mais frequente em populagdes japonesas e
chinesas, mas praticamente inexistente em
africanos; também j4 foi descrito em popu-
lagbes alemis, turcas, indianas, coreanas,
dinamarquesas e marroquinas. Os demais
tipos de albinismo oculocutineo (OCA5
a OCAY7) sdo rarissimos e foram descritos
apenas em algumas familias ou poucos indi-
viduos de algumas populagées.
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Foto ilustrativa mostrando
dois irmaos, gémeos, com
albinismo oculocutaneo.
Créditos da foto: Raphael
Cordeiro Alves.
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No Brasil, os estudos epidemioldgicos sobre
a condi¢io sio muito escassos e nio temos
informagdes demogrificas nas bases de da-
dos governamentais que indiquem o niimero
real de pessoas com albinismo. Desconhe-
cemos, por consequéncia, qual é o tipo de
OCA mais frequente em nossa populagio.
De acordo com informagdes do Programa
Pr6-Albino, sediado na Santa Casa de Mi-
sericérdia de Sdo Paulo, estima-se uma pre-
valéncia de 1:18.000, considerando o cendrio
nacional; os raros estudos sobre algumas lo-
calidades, mais especificamente os estados da
Bahia e do Maranhio, apontam prevaléncias
relativamente mais elevadas.

Na vastidio sociocultural caracteristica do
nosso pais encontram-se os povos tradicio-
nais, como os indigenas e quilombolas. Para
essas populacdes, que estio em situagio de
maior vulnerabilidade social, esses niimeros
sdo ainda menos notificados. Ha alguns re-
latos e poucos estudos que indicam a presen-
¢a de indigenas albinos em alguns estados,
como Parani, Acre, Sao Paulo e Mato Gros-
so, além de altas prevaléncias de albinismo
em comunidades quilombolas de Alagoas e
da Bahia. Nesse contexto, podemos mencio-
nar os albinos identificados em comunidades
quilombolas do Vale do Ribeira - Sao Paulo,
pelo nosso grupo de pesquisa.

Comunidades quilombolas ou de remanes-
centes de quilombos sio formadas por gru-
pos étnicos constituidos por descendentes
de negros escravizados e que tém uma tra-
jetdria histérica e social peculiar, pautada na
resisténcia A opressio do passado e que nio
se extinguiu com a aboli¢io da escravidio,
perdurando até os dias atuais. Essas comu-
nidades possuem vinculos especificos com
o territdrio, nos quais predomina o uso e a
ocupagio da terra baseados em conhecimen-
tos herdados de seus ancestrais.

Desde o ano 2000 temos concentrado es-
forcos para investigar aspectos da ancestra-
lidade e formagio dessas populagées, assim
como as doencas mais prevalentes, tanto as
decorrentes da deficiéncia do acesso is con-
digdes bésicas de saneamento, educagio e
satide, como também aquelas de origem ge-
nética ou resultantes de predisposi¢cio gené-
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tica. Dentre as condi¢des de causa genética, o
albinismo despertou nossa atencio devido 2
sua frequéncia.

Albinos do
Vale do Ribeira

O Vale do Ribeira, abrigo do maior remanes-
cente de Mata Atlantica do Brasil, est4 locali-
zado entre dois dos estados mais desenvolvi-
dos economicamente, abrangendo o sudeste
de Sao Paulo e o leste do Parand. A umidade
e temperaturas elevadas dominam o clima
em boa parte do ano, e dias ensolarados sio
frequentes. Em uma das nossas expedicoes a
uma das dezenas de comunidades quilombo-
las que existem na regiio, um timido rapaz
acompanhava a passagem da equipe de pes-
quisa, quase escondido. Acabou chamando a
atengio por ser um pouco ‘diferente’, com a
pele bem mais alva do que a dos demais mo-
radores. Conversando com o pai do rapaz,
uma curiosa histéria veio 2 tona: o filho dele
praticamente sé saia de casa ao por do sol.
Esse comportamento, um tanto incomum
para grande parte das pessoas das comuni-
dades, deixou evidente que a luz solar causa-
va desconforto. Ficou claro que se tratava de
uma pessoa com albinismo. Até entio, ele era
0 Unico com a condi¢io de quem tinhamos
conhecimento.

No entanto, em expedi(;()es sucessivas ao
Vale do Ribeira, outras quatro pessoas com
albinismo foram identificadas. Em entrevis-
tas com moradores das comunidades, foi re-
velado que a condi¢do nio era uma surpresa,
j4 que no passado existiram pelo menos trés
pessoas albinas e que apresentavam algum
grau de parentesco com os cinco identifica-

dos.

As comunidades remanescentes de quilom-
bos onde vivem os cinco albinos estio inseri-
das no municipio de Eldorado, no estado de
Sao Paulo. Considerando o niimero aproxi-
mado de habitantes do municipio (15.000)
de acordo com o tltimo censo, a prevaléncia
do albinismo foi estimada em 1:3.000. Ape-
sar de ser uma caracteristica rara, podemos
dizer que ela é considerada frequente nesta
populagio.
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Além da cor da
pele: os desafios da
vida de um albino

Nio se expor ao sol sem prote¢io é manda-
tério entre os cuidados didrios de uma pes-
soa com albinismo. O uso de protetor solar
deve ser feito rigorosamente o ano todo para
evitar os danos cutineos causados pela luz
ultravioleta, mas, no entanto, o protetor nio
é fornecido pelo sistema publico de satde
por ser considerado um cosmético, por isso
a aquisi¢io do produto, geralmente dispen-
dioso, é limitada para a maioria das familias
de albinos.

Embora a falta de pigmentacio seja a carac-
teristica que mais se destaca, o comprome-
timento da visio é um sinal clinico impor-
tante no albinismo. Vimos que a melanina
desempenha um papel fundamental no de-
senvolvimento das estruturas oculares, por
isso sua deficiéncia acaba resultando em
baixa visio. O déficit visual tem impacto
direto na execugio de atividades rotinei-
ras, como ler, escrever ou enxergar objetos
distantes (como o letreiro de um énibus),
podendo afetar o rendimento escolar e a in-
dependéncia social.

Outros distdrbios oculares que frequente-
mente acometem pessoas com albinismo sio
os erros refrativos (astigmatismo, miopia
e hipermetropia), o nistagmo (movimento
involuntdrio dos olhos), o estrabismo e a fo-
tofobia (sensibilidade a luminosidade), de-
mandando o uso de lentes corretivas, 6culos
escuros e outras terapias oftalmoldgicas para
corrigi-los, o que requer a interferéncia de
especialistas e/ou sdo inacessiveis financeira-
mente, da mesma forma que o protetor solar,
para a maioria das familias de albinos.

Um problema adicional que pode ser en-
frentado por uma pessoa com albinismo é a
caréncia de vitamina D. Sua fun¢io est4 rela-
cionada com o metabolismo do célcio e a for-
magio do tecido sseo, além de exercer papel
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na homeostase do sistema imunoldgico. O
aporte dessa vitamina em nosso organismo
se da principalmente pela sintese endége-
na, processo que ocorre mediante exposigio
3 luz solar. Como os albinos necessitam de
fotoprotegio estrita, a suplementagio de vi-
tamina D é necessiria, mas s6 deve ser feita
sob orientagio médica.

Dentre os desafios enfrentados pelos albi-
nos, lidar com o estigma e o preconceito tal-
vez seja o mais dificil. De invisiveis aos olhos
do poder publico, passam a ser a atragio
principal na rua, pela sua aparéncia exdtica.
E frequente sofrerem com a segregagio e a
discriminagio desde a infincia, o que pode
culminar em isolamento social e quadros de
depressio. O desconhecimento sobre a con-
di¢do gera ainda situagdes de constrangimen-
to devido 2 ideia erronea de que o albinismo
afetaria o desenvolvimento intelectual do
individuo.

Em alguns paises africanos, como o Malaui
e a Tanzénia, o estigma provoca comporta-
mentos destrutivos que sio externados no
nivel mais extremo. Por questdes culturais e/
ou religiosas, o albino é visto como um ser
com propriedades mdgicas ou curativas e
por isso sofre constantemente com situagdes
de violéncia fisica que nio raro acabam em
mutilacdes em busca de partes do seu corpo
para serem utilizados em rituais ou como
amuletos. Por outro lado, muitos albinos sio
perseguidos, excluidos ou mortos por serem
considerados um sinal de m4 sorte.

A relatora independente da Organizagio das
Nagdes Unidas (ONU), Iponwosa Ero, em
recente visita ao Brasil, relatou sua percep-
¢d0 acerca do albinismo em nosso pais. Ela
destacou que a condi¢io aparentemente é
muito comum em populagdes rurais, incluin-
do as comunidades tradicionais indigenas e
quilombolas. Salientou ainda que os albinos
brasileiros encontram-se em estado de vul-
nerabilidade, praticamente despercebidos
pelo poder publico, o que dificulta a implan-
tagio de politicas publicas que atendam as
suas demandas.
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Morbimortalidade - conceito
médico-epidemioldgico que
relaciona a morbidade de

uma doenca (ocorréncia da
doenca entre os individuos em
relacao a populacao avaliada)

e a mortalidade (nimero de
obitos decorrentes da doenca
em questao em um grupo de
pessoas). Em outras palavras,

a morbimortalidade reflete

o namero de individuos que
vieram a 6bito em decorréncia
de uma determinada doenca.
No caso do albinismo,
podemos observar o namero de
individuos que acaba morrendo
devido ao cancer de pele, por
exemplo.

GENETICA E SOCIEDADE

A diferenca entre
doenca e satde
para a pessoa com
albinismo

Na maioria dos casos, o diagndstico do al-
binismo é feito logo nos primeiros dias
apds o nascimento. Muitas mies e pais sdo
surpreendidos nesse momento, por isso é
importante que a equipe de satide que os
acompanha seja capacitada para lhes explicar
a respeito das caracteristicas do bebé e quais
serdo as implica¢des para a vida, do mesmo,
recomendando os cuidados a serem tomados
e quais profissionais devem acompanhi-lo.
Quanto mais precoces forem as interferén-
cias médicas pertinentes, melhor serd a qua-

lidade de vida do paciente.

O diagndstico normalmente é feito com base
em caracteristicas clinicas, considerando-se
alteragdes de pigmentagio nos cabelos, pelos
e pele, em comparagio com outros membros
da familia. As alteragdes oftalmoldgicas sio
determinantes no diagndstico, pois a falta de
melanina, como j4 mencionado, afeta o de-
senvolvimento de estruturas oculares, e as
pessoas com albinismo apresentario, inde-
pendentemente do tipo, algum grau de alte-
ragio nessas estruturas.

Os testes moleculares com fins diagnédsticos
para o albinismo nio sdo rotina e nio estio
disponiveis em nosso sistema publico de sai-
de. No entanto, preconiza-se que esse tipo de
teste possa ser importante para a detecgio de
casos que clinicamente nio sio evidentes e
para a distingio dos tipos de albinismo, pois
muitas vezes apenas as alteracdes clinicas
nio sio suficientes para determinar o tipo,
em virtude da variabilidade dos fendtipos
possiveis.

A pesquisa molecular também seria im-
portante para distinguir as formas nio sin-
dromicas das sindrdmicas, que podem ser
semelhantes clinicamente no inicio da vida.
Como as formas sindrdmicas podem acar-
retar, com o passar dos anos, complicagdes
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graves de satide, mas que podem ser preveni-
das com intervenc¢des terapéuticas precoces,
o diagnéstico diferencial por meio de testes
moleculares pode ser uma ferramenta para
melhor manejo dessas situagdes.

Por fim, uma parte significativa dos casos
permanece com a causa genética indetermi-
nada, sugerindo que possa haver mais ge-
nes ainda nio identificados implicados na
origem do albinismo. Saber qual é o gene e
a mutagio causativa dentro de uma familia
pode ser importante para a condugio dos
casos e para que o aconselhamento genético
seja mais preciso. Ademais, a descoberta de
novos genes e mutagdes pode ampliar nosso
conhecimento sobre outros possiveis meca-
nismos biolégicos relacionados com o pro-
cesso de pigmentagio.

A expectativa de vida de uma pessoa com al-
binismo é comparével & da populagio em ge-
ral, desde que os cuidados preventivos sejam
estabelecidos 0 mais precocemente possivel.
A falta da melanina aumenta o risco de mor-
bidade e mortalidade decorrente do cincer
de pele, e esse risco é influenciado por fatores
como o grau de exposigdo ao sol e por ques-
toes socioecondmicas, COmMO PoucO acesso
aos profissionais de satde e ao protetor solar,
além de educagio limitada sobre os cuidados
preventivos.

O albinismo é uma caracteristica genética, e,
portanto, nio tem cura. Apesar de o acom-
panhamento médico e das interferéncias
terapéuticas serem essenciais para reduzir
a morbimortalidade associada a4 condigio,
a prevengio é o fator de maior impacto na
satide da pessoa com albinismo. Vale reforcar
que a interferéncia clinica precoce em relagio
aos cuidados com a visio pode ser o diferen-
cial para um bom desempenho escolar e para
a realizagio futura de atividades cotidianas
de uma crianga com albinismo.

Por isso, nio somente o acesso, mas a educa-
¢d0 em satide é crucial para os albinos, assim
como para seus familiares, para os profissio-
nais de saiide e educadores, que muitas vezes
carecem de informacdes adequadas sobre a
condigio.
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Feitos
para brilhar

O dia treze de junho foi proclamado pela
ONU como o Dia Internacional de Cons-
cientiza¢io do Albinismo e serve como um
lembrete de que as pessoas com albinismo
devem ter seus direitos 4 satide, 3 seguranca e
a vida preservados, chamando a atengio para
que sejam suprimidas todas as formas de
violéncia e discriminagio. O tema escolhido
para 2020 — “Made to shine’, ou em tradugio
livre “Feitos para brilhat”, serviu como um
alerta sobre o capacitismo ao qual as pessoas

inicialmente partiu de grupos de pessoas
com albinismo, movidos pela necessidade
de informagdes e troca de experiéncias. Os
meios digitais passaram a ser o canal de co-
municagio principal, o que beneficamente
acabou aproximando albinos das mais di-
versas localidades, promovendo o contato,
mesmo que virtualmente, entre iguais, ou
seja, entre pessoas com a mesma condi¢io
genética — situagdo que para muitos era até
inimaginével.

com albinismo muitas vezes estio sujeitas.

Como ji mencionado, uma vez que ainda é
comum que pessoas com albinismo sejam
colocadas 4 margem da sociedade e serem
equivocadamente consideradas incapazes,
essa discussio é muito relevante. Felizmente,
a contraposicio existe e atualmente diversos
albinos tém se destacado em diferentes areas,
como nos esportes, na arte, no meio acadé-
mico e nas representacdes politicas. Ainda
assim, h4d uma Ionga trajetdria a ser percor-
rida para mudar tal cendrio definitivamente.

Um caminho para a mudanca é dar mais vi-
sibilidade a condigo, a comegar pelo levan-
tamento oficial das pessoas com albinismo
no pais, tirando-as da invisibilidade publica.
Paralelamente, é preciso ampliar a divulga-
¢do das informagdes para a sociedade e ofer-
tando 4 populag¢io maior acesso as informa-
¢bes sobre o tema. Neste contexto, torna-se
essencial a atuagio de diversos profissionais
(médicos, bidlogos, socidlogos, entre outros)
e a participagio de albinos que ji tenham
superado as principais barreiras associadas
3 sua condigio para somar conhecimentos
cientificos e experiéncias pessoais na cons-
trugio de um panorama mais realista do al-
binismo.

Ressignificar
para incluir

A mobiliza¢io em prol do reconhecimen-
to, da inclusio social e da visibilidade
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A melhor compreensio da sociedade para
a situagio das pessoas com albinismo s6
serd possivel a partir do momento em
que as consequéncias da falta de cuida-
dos preventivos passem a ser entendidas
como uma questio de satide publica. Nio
sabemos ao certo quantos albinos existem
em nosso pais, mas as poucas estimativas
apontam para um nimero realmente sig-
nificativo. Estamos falando de cidadios
como quaisquer outros, que devem ser re-
conhecidos como tal e com todos os direi-
tos preservados.

Diante de tudo o que foi exposto, enten-
demos que o papel do cientista como di-
vulgador pode ser mais um refor¢o nessa
equagio, e que devemos transpor os muros
da universidade, levando para a sociedade
o conhecimento que é gerado dentro do
ambiente académico. Como geneticistas,
por exemplo, podemos ajudar a recons-
truir o significado do albinismo, esclare-
cendo de que nio se trata apenas do resul-
tado de um erro no DNA que leva a falta
de pigmentagio, mas que pode ser visto
como uma expressio da nossa diversidade
genética,

Desconstruir todo o estigma acerca do al-
binismo, no entanto, pode nio ser tio sim-
ples, requerendo muito do esforgo coletivo
para o processo, por isso, ressaltamos a
importincia da continuidade de pesquisas
sobre os aspectos genéticos, clinicos, epi-
demiolégicos e sociais, agregando novos
conhecimentos ao que ji se sabe sobre a
condigio. Dessa forma, esperamos dimi-
nuir o abismo que segrega os albinos da
sociedade A qual pertencem.
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Capacitismo - manifestacao de
preconceito e/ou discriminacao
contra pessoas com deficiéncia,
que sdo consideradas incapazes
ou inaptas apenas com base
em padrdes corponormativos,
ou seja, padroes que
consideram que um corpo é
normal somente aquele que
nao apresenta deficiéncias,
resumindo o individuo as suas
condicoes fisicas.
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