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Perfil do paciente albino com visdo subnormal
e melhoria da acuidade visual com a adaptacao
de recursos opticos e/ou eletronicos

Profile of albinism with low vision and improvement of visual
acuity with the adaptation of optical and / or electronic resources

Diego Fleury de Lemos Pereira’, Evandro Lopes Araujo?, Fernanda Viana Duarte Patuzzo?

Resumo

Objetivo: Determinar o perfil do paciente albino no departamento de visdo subnormal do Instituto Benjamin Constant. Ressaltar
o tempo de acompanhamento, a frequéncia do seguimento, e a melhora visual com a adaptacdo de recursos Opticos e/ou eletronicos.
Meétodos: Estudo retrospectivo com dados de 77 pacientes albinos com idade entre 1 a 53 anos de idade atendidos no Instituto
Benjamin Constant, entre 2003 e 2014. Resultados: O recurso 6ptico mais adaptado foi o telescopio de Galilleu 2.8x. Todos os
pacientes referiram ganho de visdo com os equipamentos. A maioria dos pacientes apresentaram acuidade visual com recursos
opticos entre 20/25 e 20/160. Conclusao: Os recursos Opticos auxiliaram na melhora da fun¢@o visual e na qualidade de vida dos
pacientes com albinismo ocular.
Descritores: Albinismo ocular; Baixa visdo; Acuidade visual, Nistagmo

ABSTRACT

Objective: Determine the profile of albinism in Low Vision Department of Benjamin Constant Institute. Highlight the follow-up, the
frequency of follow-up, and the visual improvement with the adaptation of optical and / or electronic resources . Methods: A retrospective
study with data from 77 patients with ocular albinism aged 1- 53 years old attended at Benjamin Constant Institute between 2003 and
2014. Results: The most suitable optical feature is the telescope Galilleu 2.8x . All patients reported gain vision with the resources . Most
patients experienced visual acuity with optical devices between 20/25 - 20/160 . Conclusion: Optical resources assisted in the improvement
of visual function and quality of life of patients with ocular albinism.
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INTRODUCAO

albinismo, vem do latim al/bus, significa branco, é um

grupo de desordens hereditdrias em que a biossintese

do pigmento de melanina estd ausente ou reduzida.
Atualmente € classificado de acordo com o gene afetado e ndo
mais como parcial ou total, tirosinase positivo ou tirosinase ne-
gativo. O gene para a tirosinase no cromossomo 11q14-21 e o
gene P no cromossomo 15q11.2 sdo os genes mais comumente
afetadas, as mutacdes nestes genes causam albinismo
oculocutaneo tipol (OCA1; OMIM203100) e oculocutaneo tipo
2 (OCA2; OMIM 203200), respectivamente. Estes tipos de
albinismo sdo herdados de forma autossdmica recessiva e sao
expressos em homens e mulheres®.

As mutagdes que envolvem o OCAL1 afetam a tirosinase,
enquanto que as responsaveis pelo OCA 2 comprometem o
funcionamento de uma proteina conhecida como proteina P. Ao
contrdrio do que ocorre com o albino OCALl, a tirosinase em
OCAZ2 nio ¢ alterada, porém estd comprometida devido ao fun-
cionamento incorreto da proteina P. Essa proteina, responsavel
pelo controle do pH, é encontrada na membrana dos
melanossomos, organelas celulares onde é armazenada a
melanina. O pH melanossomal é de fundamental importancia
para a atividade da tirosinase. O albinismo oculocutdneo mar-
rom (BOCA) constitui uma categoria de OCA2 exclusiva de
africanos e afro-americanos. Acredita-se que esse disttrbio re-
sulte de uma mutacao fraca, que se expressa em atividade redu-
zida da proteina P. Os cabelos e a pele s@o castanho claro, a iris,
cinza e a acuidade visual de 20/60 a 20/150. Com o tempo, o
cabelo e a iris escurecem, mas a pele permanece despigmentada.
O albinismo oculocutianeo 3 (OCA3), anteriormente denomina-
do OCA vermelho ou rufo, é causado por mutacdo no gene que
codifica a proteina 1, relacionada a tirosinase (TRP1). Em decor-
réncia da mutagdo, hd uma desregulacdo da tirosinase, e € sinte-
tizado o pigmento marrom ao invés da melanina preta®.

Outro tipo de albinismo causado por mutacdes no Xp22.3
¢ o albinismo ocular (OA1; OMIM 300500) que afeta os homens
por causa de heranca ligada ao cromossomo X. Outros tipos de
albinismo ocorrem mais raramente, incluindo aqueles associa-
dos com manifestagdes sistémicas, como a sindrome Hermansky-
Pudlak (OMIM 203300; distdrbio hemorrégico devido a ausén-
cia de corpos densos em plaquetas) e sindrome Chediak Higashi
(OMIM 214500; imunodeficiéncia e problemas neuroldgicos). A
prevaléncia de albinismo nos Estados Unidos estima-se em 1 a
cada 18,000 individuos®.

Por questdes éticas, os testes laboratoriais para diagndsti-
co do albinismo devem ser oferecidos apenas para familias que
ja apresentam casos de albinismo, nao sendo indicados como
métodos de screening da populacdo geral, em relac@o a condigao.
O diagnéstico pré-natal pode ser realizado com material obtido
por amniocentese, entre a 16a el8a semanas de gestagdo, pro-
porcionando esclarecimento precoce a familia e suporte apro-
priado para a crianca com albinismo, que normalmente nédo apre-
senta distirbios maiores de desenvolvimento®.

Existem dois tipos de melanina, a eumelanina (preta e
marrom) e a feomelanina (amarela e vermelha), e a biossintese
das duas melaninas segue rotas diferentes. A tirosinase esta en-
volvida nos dois primeiros passos da sintese de pigmentos e, a
partir da Dopaquinona, a melanina formada pode ser a
eumelanina ou a feomelanina (Figura 1). Embora a oxidagao da
tirosina pela tirosinase seja requerida para a sintese de ambos

os tipos de pigmentos, a ativagao do receptor 1 da melacortina
(MC1R) promove a sintese da eumelanina as expensas da
feomelanina®.
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Figura 1: Vias metabolicas na sintese de melanina

O albinismo oculocutaneo ocorre na freqiiéncia geral de 1
em 15000 em todos os grupos raciais. Atinge populacoes de todas
as etnias, embora OCA 2 seja mais freqiiente em negros. O OCA1
ocorre em cerca de um em 40000 individuos na maioria das popu-
lacdes. O OCA2 ¢é mais freqiiente em afro-americanos e africanos,
ocorrendo 1 em 10000 desses individuos, enquanto que, em
caucasianos, a freqliéncia é estimada em 1 por 36000(15,16).

O fendtipo cutdneo muitas vezes permite que o diagnosti-
co clinico a ser feito. No entanto, hipoplasia foveal é comum a
todos os tipos de albinismo, embora um reflexo anelar rudimen-
tar foi descrito em alguns pacientes com melhor acuidade visual.
Irmaos com albinismo podem mostrar expressao varidvel em
func¢ao visual e fendtipo clinico, sugerindo que outros genes
podem modificar os achados oculares fenotipicos. Achados ocu-
lares ndo permitem determinar o tipo de albinismo®.

A maturacao visual tardia foi relatada no albinismo®. Ndo
€ usual os pais de uma crianca com albinismo notarem a dificul-
dade na fixagdo frente a faces e objetos, e atraso no amadureci-
mento visual. Nistagmo desenvolve-se tipicamente entre 6 a 8
semanas de vida. Se o fenétipo de albinismo néo é reconhecido,
os pacientes podem ser submetidos a exame neuroldgico, inclu-
indo imagens de ressonancia magnética do cérebro, antes do
diagnéstico do albinismo, sem anormalidades detectadas®. O
desenvolvimento neurolégico foi cuidadosamente medido em
78 criangas com albinismo de 4 a 18 anos e foi considerado nor-
mal, apesar da acuidade visual reduzida. Alguns casos se associ-
am a hiperatividade e deficit de aten¢ao.

Os achados oculares sdo discreta exotropia, desenvolvi-
mento foveolar reduzido ou ausente, pigmentos irianos diminuidos
vistos na transiluminag¢do. A quantidade de iris vista na
transiluminacdo pode ser graduada da seguinte forma: grau 1,
dreas puntiformes de transiluminacdo, indicando os pigmentos
na regido posterior do epitelio iriano; grau 2, pigmento da 1ris
moderada; grau 3, minimo pigmento iriano; e grau 4,
transiluminac@o da iris completa por causa da auséncia do pig-
mento melanina. A aparéncia da mécula foi classificada como se
segue: grau 1, vasos cordides facilmente vistos na macula; grau 2,
os vasos da coroide menos claramente vistos por causa do epitelio
pigmentar da retina translicido; e grau 3, vasos nao visiveis®.

De acordo com o International Council of Ophthalmology?,
a acuidade visual para longe pode ser referida como normal se
for maior ou igual a 20/25 (0,8); perda leve de visdo estd entre 20/

Rev Bras Oftalmol. 2016; 75 (6): 456-60



458 Pereira DFL, Araujo EL, Patuzzo FVD

25 (0,8) e 20/60 (0,3); perda moderada entre 20/60(0,3) e 20/160
(0,125); perda grave entre 20/160 (0,125) e 20/400 (0,05); perda
profunda de visdo entre 20/400 (0,05) e 20/1000 (0,02); perda
quase total da visdo (préximo a cegueira) entre 20/1000 (0,02) e
percepcdo de luz; e perda total da visdo (cegueira total) com
visdo sem percepcdo de luz. Esta € a classificacdo que usaremos
no nosso trabalho.

METoDOS

Foi realizado um estudo retrospectivo composto de indivi-
duos albinos atendidos no Instituto Benjamin Constant, na ci-
dade do Rio de Janeiro, entre 2003 a 2014. Foram 77 pacientes
com albinismo ocular ou oculocutaneo, residentes no Estado do
Rio de Janeiro. No estudo buscamos identificar qual recurso
optico foi mais adaptado, proporcionando melhora da acuidade
visual tanto para perto quanto para longe.

Foram atendidos individuos residentes nas cidades do Rio
de Janeiro, de Itaguai, Barra Mansa e Volta Redonda. Um total
de 77,9% dos pacientes residiam no Rio de Janeiro. Nosso estu-
do reuniu os pacientes encaminhados ao Instituto Benjamin
Constant, servico de referéncia no atendimento de pacientes
com baixa visdo.

Foram utilizadas as seguintes varidveis: sexo, faixa etdria,
recurso Optico prescrito para longe, recurso dptico prescrito para
perto.

ResuLtADOS

Os resultados obtidos foram expressos da seguinte forma:
Género (Figura 2); Idade (Figura 3); Acuidade visual para longe
com recurso 6ptico (Figura 4); Acuidade visual para longe com
correcdo (Figura 5); Acuidade visual para perto com corre¢io
(Figura 6); Acuidade visual para perto com recurso 6ptico (Figu-
ra 7); Presenca de nistagmo (Figura 8); Ametropias (Figura 9);
Recursos dpticos ou eletrdnicos prescritos (Figura 10);

Figure 2: Distribuicao de acordo com o sexo dos pacientes:
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Figure 3: Districui¢cdo de acordo com a idade dos pacientes:
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Figure 4: Acuidade visual para longe com recurso 6ptico
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Figure 5: Acuidade visual para longe com corre¢ao
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Figure 6: Acuidade visual para perto com corre¢ao
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Figure 7: Acuidade visual para perto com recurso 6ptico
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Figure 8: Nistagmo
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Figure 9: Ametropias
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Figure 10: Recursos 6pticos ou eletronicos prescritos

DiscussAo

Tendo em vista os dados expostos, percebemos que 62,33 %
dos pacientes melhoraram significativamente a acuidade visual
com recursos Opticos na perda de visdo leve ou moderada. O
telescopio de Galileu 2.8x foi o recurso Optico mais vezes adap-
tado em 70% dos pacientes. Nos pacientes entre 0-20 anos, a
adaptacao deste recurso foi de 68%. Numero maior que o do
estudo de 2001, feito com criangas de 4-16 anos, em que foram
prescritos telescopios para 30% dos pacientes?. Isso mostra a
necessidade de adaptar recursos na idade escolar visando o
melhor aprendizado. Sabemos que ¢ importante estimular o uso
do recurso que muitas vezes ¢ abandonado pela crianga.

A acuidade visual média para longe com recurso foi em
torno de 0,7, valor semelhante ao estudo de pacientes albinos de

1996. Isso nos mostra que € de extrema importancia testar os
recursos com calma em pacientes com baixa visdo pois a melho-
ra visual é substancialV.

O primeiro atendimento em 26 pacientes foi feito de forma
tardia, apds os 20 anos de idade. Tendo em vista que o IBC ofere-
ce um servico diferenciado e estd preparado para atender crian-
cas e jovens, reforcamos a necessidade de encaminhar de forma
precoce os pacientes com baixa visdo. Além disso, varios traba-
lhos, como o da Suécia de 2001 sobre causas de ambliopia®?,
mostram que o albinismo ocular é mais comum do que se acredi-
tava anteriormente. Também gera ambliopia e suas consequéncias
sdo muito deletérias na vida das criancas.

O trabalho do New England de 2001 sobre pacientes albinos
de Puerto Rico relacionando alteragdes genéticas (duplicacao
16bp no exon 15) e a doenga pulmonar restritiva'¥, também
vale a pena ser mencionado pois nos mostra de forma exemplar
que outras alteracdes genéticas ainda ndo descobertas podem
nos auxiliar na detec¢@o mais precoce e na condugao mais ade-
quada dos pacientes.

A maioria dos pacientes tém melhora da acuidade visual
tanto para longe quanto para perto com os auxilios pticos pres-
critos. Daf a importancia do conhecimento e do uso de recursos
dpticos para os pacientes com albinismo ou com baixa visual.

E irrefutdvel a escassez de trabalhos mostrando a melhora
da acuidade visual de todos os pacientes com baixa visdo. Espe-
ramos que no futuro tenhamos mais trabalhos voltados para
este assunto, na medida em que os recursos Opticos melhoram
muito qualidade de vida destas pessoas.

CONCLUSAO

Ao tragarmos o perfil do paciente albino no Instituto Ben-
jamin Constant, tentamos analisar qual o recurso dptico mais
adaptado e qual acuidade visual foi atingida em cada um dos
casos. Com isso, planejamos contribuir de forma mais efetiva
com a maior eficiéncia visual dos pacientes albinos, uma vez que,
muitos destes, apresentam um importante comprometimento
visual. Conhecendo os recursos dpticos que o albino se benefi-
cia, podemos melhorar sua qualidade de vida. Os resultados do
nosso trabalho exemplificam o beneficio que muitos pacientes
tém com os recursos Opticos

E irrefutdvel a necessidade de novas politicas de satde
que visem melhorar a qualidade de vida dos individuos com
baixa visdo. Tornar os recursos Opticos mais acessiveis e disponi-
veis para a populacdo, formar e capacitar-profissionais na area
de visdo subnormal sdo medidas extremamente importantes para
melhorar a qualidade de vida de toda esta populagao.
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