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Montoliu et al. 2014, PCMR UNO DE LOS RESULTADOS DE LAS 1EDA 



2nd European Days of Albinism, Valencia, Spain, 5-6 April 2014 

Valencia, capital mundial del albinismo 



2nd European Days of Albinism, Valencia, Spain, 5-6 April 2014 

Libro de referencia sobre albinismo? 
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Resultados tangibles adicionales 

• Red de contactos entre investigadores 
• Proyectos científicos en colaboración 
• Compartir y discutir resultados 
• Publicaciones  conjuntas 
• Abordar conjuntamente iniciativas complejas 
• Intercambios de investigadores, formacíón 
• Colaboración en el diagnóstico genético 
• … 
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El comité científico de las 2EDA 



26 especialistas invitados 
8 países 



Hay al menos 18/19 genes asociados a albinismo 

Chromosome Human  Albinism  Mutations (HGMD) 

11  TYR  OCA1  296 

15  OCA2  OCA2  125 

9  TYRP1  OCA3  18 

5  SLC45A2 OCA4  64 

4  4q24  OCA5  1 

15  SLC24A5 OCA6  1 

10  C10orf11 OCA7  1 

16  SLC38A8 FHONDA 1 

X  GPR143  OA1  94 

1  LYST  CHS1  29 

10  HPS1  HPS1  26 

5  AP3B1  HPS2  8 

3  HPS3  HPS3  6 

22  HPS4  HPS4  9 

11  HPS5  HPS5  8 

10  HPS6  HPS6  3 

6  DTNBP1 HPS7  2 

19  BLOC1S3 HPS8  1 

15  BLOC1S6 HPS9  1 

 Montoliu et al. 2014, PCMR 





FHONDA una nueva forma de albinismo no sindrómico?? 

Poulter et al. Am. J. Human Genet. 2013 

Maria Van Genderen (Zeist, Netherlands) 

FHONDA; foveal hypoplasia, optic nerve decussation defects and anterior segment 

dysgenesis (observed in some of the studied cases), as in albinism. 

But!... Pigment in retina, choroid, iris and skin. Unrelated to pigmentation. 

 

MARIA VAN GENDEREN 



¿¿ La pérdida o disminución de la 

pigmentación es una causa o una 

consecuencia del albinismo ?? 

FHONDA una nueva forma de albinismo no sindrómico?? 
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¿Es posible – es realista – pensar en 
tratamientos contra el albinismo? 



• Ensayos clínicos con L-DOPA 
 (Murray Brilliant, USA) 
• Células madre y regeneración de retinas

 (Valeria Marigo, Italy) 
• Primeros intentos de terapia génica

 (Enrico Surace, Italy) 
• Tratamiento de OCA1B con nitisinona

 (Brian Brooks, USA) 
• … 
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¿Qué es el albinismo? 

Fotografías: Ana Yturralde 



El albinismo es una 

condición genética 

No es una enfermedad 



Algunos datos sobre albinismo 

Condición genética 

rara (1:17000) 

 

Caracterizada por: 

 

Déficit visual 
 

Frecuente ausencia 

o reducción del 

pigmento (melanina) 

en la piel, el pelo y / 

o los ojos (pero no 

siempre) 



melanocitos 

El pigmento (melanina) se produce 

 en unas células llamadas 

melanocitos 



epidermis 

dermis 

LA PIEL 

melanocitos 

¿Dónde están los melanocitos? 



EL PELO 

melanocitos 

¿Dónde están los melanocitos? 



 Protección contra el sol con cremas adecuadas 



Protección contra el sol con ropa adecuada 



En ausencia de protección: quemaduras, cáncer de piel 



En ausencia de protección: quemaduras, cáncer de piel 



Charles y Calvin, hermanos, de Camerún, viven en España 



¿Cuáles son los problemas de visión  

en el albinismo? 



Las personas con albinismo presentan una reducción 

o ausencia de pigmento en los ojos, en el iris 

Fotofobia 



nistagmo 



El nistagmo y  

las posturas 

características 

en los niños 

con albinismo 



En la retina también tenemos células pigmentarias 

Retina 

El ojo humano 



La retina 

Epitelio 

pigmentario 

fotorreceptores 



ALBINO 

PIGMENTADO 

FOVEA 

Las personas con albinismo 

no tienen fóvea 



Las personas con albinismo tienen 

menos fotorreceptores bastones 

En la retina hay dos tipos de fotorreceptores:  

conos y bastones 



1 megapixel 12 megapixels 



Visión tridimensional limitada 



Existen diferentes tipos de albinismo 

Albinismo oculocutáneo (OCA)  

7 genes 

 

Albinismo ocular (OA) 

1 gen 

 

Síndrome de Hermansky-Pudlak 

(HPS) 9 genes 

 

Síndrome de Chediak-Higashi 

(CHS) 1 gene 



Albinismo oculocutáneo de tipo 1 (OCA1) = gen tirosinasa 



Albinismo oculocutáneo de tipo 2 (OCA2) = gen OCA2 



Albinismo ocular  

(OA1) 

  

= gen GPR143 



Síndromes de Hermansky-Pudlak (HPS) y Chediak-Higashi (CHS) 



El albinismo (casi) siempre aparece por sorpresa 



Cada hijo de padres portadores tienen un 25% de ser persona con albinismo 



EL GENOMA HUMANO 

 

23000 Genes Tenemos 

 

14000 Genes Conocemos (60%) 

 

¿Cuántos genes tenemos? 

¿Qué sabemos de los genes? 

TODOS SOMOS MUTANTES 



Los genes son como las piezas del motor de un coche 

¡Todas son importantes para su buen funcionamiento! 



400 genes (1,7%) importantes para la pigmentación 

18 genes (0,07%) asociados a albinismo 



La mayoría de personas con albinismo no han sido 

diagnosticadas genéticamente o incluso no han sido 

diagnosticadas de albinismo 

 

¿Por qué es importante el diagnóstico genético?  



La importancia del diagnóstico genético 



• Es un derecho 

• Para un diagnóstico correcto del albinismo 

• Para establecer cuidados y sistemas de 

ayuda y apoyo tan pronto como sea posible 

• Para estudiar el efecto real de las 

mutaciones 

• Para participar en futuras terapias 

experimentales 

• Para diagnóstico prenatal 
 
 



chip 

ALBINOCHIP 
iPLEX-Sequenom 



071 090 

091 092 

093 094 

110 

111 112 

113 114 

115 

ADN, el material 

genético se 

obtiene a partir 

de la saliva 

ALBINOCHIP 
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