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Albinismo

El albinismo es un trastorno genético congénito caracterizado por una deficiencia o ausencia en la
produccién de melanina, a pesar de la presencia de melanocitos normales. La melanina es el pigmento
responsable de la coloracién de la piel, el cabello y los ojos, y desempefia un papel crucial en la proteccion
del cuerpo contra la radiaciéon ultravioleta (UV).

En el albinismo, el cuerpo es incapaz de producir o transportar eficazmente la melanina a los sitios
destinados debido a mutaciones en las enzimas involucradas en la sintesis de melanina. El defecto genético
afecta la conversién de tirosina en melanina, lo que provoca una serie de manifestaciones clinicas,
incluyendo una pigmentacién mas clara de la piel, el cabello y los ojos.

El albinismo se hereda de forma autosémica recesiva, lo que significa que un individuo debe heredar dos
copias del gen mutado, una de cada progenitor, para expresar la condicion. La prevalencia global del
albinismo es aproximadamente 1 en 17,000 nacimientos vivos, aunque varia segin la regién geografica y la
poblacidn.

Formas de albinismo

El albinismo se manifiesta principalmente en dos formas: albinismo oculocutaneo y albinismo ocular. El
albinismo oculocutidneo (AOC) es la forma mas comun y severa, que afecta la piel, el cabello y los ojos. En
individuos con AOC, la falta de melanina da lugar a un tono de piel considerablemente mas claro en
comparacion con personas del mismo origen étnico, con frecuencia presentando piel y cabello muy palidos
o blancos. La ausencia de melanina en la piel también compromete la proteccién contra la radiacién UV,
aumentando el riesgo de quemaduras solares y canceres de piel como el carcinoma basocelular y el
melanoma. Una variante de AOC es mas prevalente en poblaciones del Africa subsahariana, afroamericanos
y nativos americanos, donde los patrones de herencia y las manifestaciones clinicas pueden variar.

En contraste, el albinismo ocular (AO) afecta principalmente los ojos, con minima o nula afectacién en la
pigmentacion de la piel y el cabello. Los individuos con AO suelen tener coloraciéon normal en piel y cabello,
pero presentan importantes problemas visuales debido al subdesarrollo de la retina y vias anormales del
nervio 6ptico. El tipo mas comtn de AO es el AO1, que esta ligado al cromosoma X, por lo que afecta
predominantemente a los hombres.

Alteraciones visuales en el albinismo

Ambas formas de albinismo se asocian con diversas anomalias oculares debido a la falta de pigmento en la
retina, esencial para el desarrollo visual normal. Las manifestaciones oculares comunes incluyen
sensibilidad a la luz (fotofobia), nistagmo (movimientos involuntarios rapidos de los o0jos), estrabismo
(desalineacion ocular) y astigmatismo (curvatura irregular de la cérnea). Estas alteraciones visuales
resultan del desarrollo retiniano alterado y de vias nerviosas anormales desde los ojos hacia el cerebro.
Ademas, la falta de pigmentacién en el iris provoca que los ojos tengan un aspecto rojizo o rosado, ya que
los vasos sanguineos retinianos se hacen visibles a través del iris transparente.
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Sindromes asociados

En algunos casos, el albinismo se asocia con condiciones sistémicas adicionales, como el sindrome de
Hermansky-Pudlak (SHP) y el sindrome de Chediak-Higashi. E1 SHP se caracteriza por la triada de
albinismo, diatesis hemorragica (p. ej., facilidad para hematomas, hemorragias nasales frecuentes) y
enfermedad pulmonar e intestinal. Por otro lado, el sindrome de Chediak-Higashi es un trastorno
autosOmico recesivo raro asociado con albinismo, infecciones recurrentes, anomalias neuroldgicas e
inmunodeficiencia. Los pacientes con este sindrome suelen presentar cabello plateado y una
susceptibilidad aumentada a infecciones.

Consideraciones psicosociales y manejo

Aunque las personas con albinismo suelen tener una expectativa y salud de vida normales, enfrentan
desafios sociales y emocionales inicos debido a su apariencia fisica y problemas visuales. Estos retos estan
especialmente marcados en nifios, que pueden sufrir aislamiento social, baja autoestima y estigmatizacion.
Por ello, es fundamental que las personas con albinismo tengan acceso a redes sélidas de apoyo social y
mecanismos de afrontamiento, incluyendo la participacién en grupos de defensa como la National
Organization of Albinism and Hypopigmentation y la Albinism World Alliance.

El manejo médico del albinismo se centra principalmente en la prevencion del dafio cutaneo y el
tratamiento de las alteraciones visuales. Debido a la ausencia de melanina, las personas con albinismo son
altamente susceptibles a dafos cutdneos inducidos por la radiacién UV, incluyendo quemaduras solares y
cancer de piel. Por ello, l1a proteccion solar es fundamental e incluye el uso de bloqueadores solares de alto
factor (FPS >30), ropa protectora y gafas de sol con filtro UV. Es esencial realizar chequeos dermatolégicos
regulares para monitorear la aparicion de lesiones o cancer de piel.

Ademas, con frecuencia se requieren ayudas visuales, como lentes correctivos y lupas, para mejorar la
agudeza visual. Evaluaciones oftalmoldgicas periddicas, que incluyen electrorretinogramas, son
importantes para evaluar la funcién retiniana y monitorear la pérdida progresiva de vision. En ciertos
casos, pueden ser necesarias intervenciones quirtrgicas, como cirugias de estrabismo o procedimientos
para tratar el nistagmo, con el fin de mejorar la funcién visual.

Conclusion

El albinismo es una condicién genética determinada que resulta principalmente de defectos en la
produccién de melanina, lo que provoca cambios caracteristicos en la pigmentacion de la piel, el cabello y
los ojos. Las personas con albinismo tienen un mayor riesgo de quemaduras solares y cancer de piel debido
ala ausencia de melanina, ademas de experimentar importantes alteraciones visuales. Las estrategias de
manejo se enfocan en la proteccion solar, correccion visual y apoyo psicosocial, asegurando que las
personas con albinismo puedan llevar una vida sana y plena a pesar de los desafios asociados con la
condicion. El diagnéstico temprano y la atenciéon multidisciplinaria, que involucra dermatélogos,
oftalmoélogos y consejeros genéticos, son clave para optimizar la calidad de vida de quienes padecen
albinismo.
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