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Diagnóstico e investigación
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El albinismo 

NO es una enfermedad

El albinismo

es una condición genética



<1 de cada 2.000 personas

>6.000 enfermedades raras

3.000.000 de afectados por 
alguna enfermedad rara en 

España (6.5%)



Madrid ~3.183.000 habitantes

1 de cada 15 personas con las que nos cruzamos por Gran Vía

206.895 personas con enfermedades raras
madridiario

187 personas con albinismo
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2006 - 2018



ALBA - Valencia - 2009



ALBA - Madrid -2010



ALBA - Madrid -2010



ALBA – Valencia -2011



ALBA – Huelva -2013



2EDA - Valencia - 2014



ALBA - Santander - 2014



ALBA – La Cristalera - 2015



ALBA – El Puig - 2016



www.albinismo.es

ALBA 11 – 2017 - Orihuela del T. (Teruel)



1st European Days of Albinism, Paris, France, 27-28 Oct 2012



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



3rd European Days of Albinism, 

Milano, Italy, 7-8 April 2016



4EDA
Oslo

Norway
7-10 March

2018

www.albinism.eu



Rennes, France

ESPCR
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www.underthesamesun.com

www.standingvoice.org

albinism-in-africa.com





#yomiroporelalbinismo

#Ilookoutforalbinism



A movie by 
José Manuel 

Colón





2009 Photos by Ana Yturralde (Español)



2012 in collaboration with Genespoir (Français)



Douala, Cameroun, 24-25 July 2015

1st International Workshop on Oculocutaneous
Albinism in Subsaharian Africa







TYR OCA1
OCA2 OCA2
TYRP1 OCA3
SLC45A2 OCA4
4q24 OCA5
SLC24A5 OCA6
LRMDA OCA7
GPR143 OA1
SLC38A8 FHONDA
LYST CHS1
HPS1 HPS1
AP3B1 HPS2
HPS3 HPS3
HPS4 HPS4
HPS5 HPS5
HPS6 HPS6
DTNBP1 HPS7
BLOC1S3 HPS8
BLOC1S6 HPS9
AP3D1 HPS10

20 tipos de albinismo







Genética del albinismo – Panel 1



Genética del albinismo – Panel 2



Genética del albinismo – Panel 3
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Genética del albinismo – Panel 4



Genética del albinismo – Panel 5



Genética del albinismo – Panel 6



Genética del albinismo – Panel 7



Genética del albinismo – Panel 8
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ALBINOCHIP

Diagnóstico Genético

de albinismo

Un proyecto

de investigación





Analysis design

Up to 1000 

mutations

iPLEX-Sequenom: 

ALBINOCHIP

+ TYR Sanger

NGS Panels

at USC and IIS-FJD
YES

mutations NOT detected

EXOMES

New mutations

  

New mutations

The Albinochip Project

mutations NOT detected







Montoliu & Marks PCMR 2016

Seguro que hay más genes de albinismo en el genoma….



Las complejidades de la Genética

• >20 genes con mutaciones asociadas a albinismo

• >250 genes asociados al desarrollo visual

• >650 genes asociados a la pigmentación

• >20.000 genes haciendo todo lo demás!

• Y el genoma no codificante!



Los genes ocupan apenas un 2% de nuestro genoma

Las secuencias de ADN no génicas ocupan el 98%



Modelos animales de albinismo



Eliminando un elemento regulador alteramos la pigmentación
Mediante las herramientas CRISPR de edición genética

Davide Seruggia

Santiago Josa



CRISPR



Francisco Juan Martínez Mojica

UA





¿Cómo funcionan las CRISPR?

GEN

INACTIVACIÓN EDICIÓN



Con CRISPR podemos…

• Mutar un gen

• Corregir una mutación de un gen

• Editar un gen, cambiar una o varias letras

• Eliminar un trozo de un gen

• Añadir un fragmento nuevo a un gen

• Marcar un gen

• …

Una revolución en Biología



Ratones avatar

CRISPR



ATGGGTAGCAACAGTGGGCAGGCTGGCCGCCACATCTATAAATCCCTAGCTGATGATGGCCCCTTTGACT

CTGTGGAGCCGCCTAAAAGACCCACCAGCAGACTCATCATGCACAGCATGGCCATGTTCGGAAGAGAGTT

CTGCTACGCGGTGGAGGCAGCGTATGTGACCCCAGTCCTGCTCAGCGTAGGTCTGCCCAGCAGCCTGTAC

AGCATTGTGTGGTTCCTCAGCCCCATCCTGGGATTCCTGCTGCAGCCCGTGGTCGGATCGGCCAGCGACC

ACTGCCGGTCCAGGTGGGGCCGCCGGAGACCCTACATCCTCACCCTGGGAGTCATGATGCTCGTGGGCAT

GGCTCTGTACCTCAATGGGGCTACTGTTGTAGCAGCTTTGATTGCTAACCCAAGGAGGAAGCTGGTTTGG

GCCATAAGTGTCACCATGATAGGTGTCGTTCTCTTTGATTTTGCTGCCGACTTCATTGATGGGCCCATCA

AAGCCTACTTATTTGATGTCTGCTCCCATCAGGACAAGGAGAAGGGCCTCCACTACCATGCCCTCTTCAC

AGGTTTTGGAGGTGCCCTGGGTTACCTTTTGGGTGCTATAGACTGGGCCCATCTGGAGCTGGGAAGACTG

TTGGGTACAGAATTCCAGGTCATGTTCTTCTTCTCTGCATTGGTGCTCACTTTGTGTTTTACTGTTCATC

TGTGCAGTATCTCTGAAGCCCCACTTACAGAGGTTGCAAAGGGCATTCCCCCACAGCAAACCCCTCAGGA

CCCTCCATTGTCATCAGATGGAATGTACGAGTATGGTTCTATCGAGAAAGTTAAAAATGGTTACGTAAAT

CCAGAGCTGGCAATGCAGGGAGCAAAAAACAAAAATCATGCTGAACAGACTCGCAGGGCAATGACATTAA

AGTCACTGCTGAGAGCACTGGTGAACATGCCTCCTCACTACCGCTACCTTTGCATCAGCCACCTCATTGG

ATGGACAGCCTTCCTGTCCAACATGCTGTTCTTCACAGATTTCATGGGCCAGATTGTGTACCGCGGGGAT

CCCTATAGTGCACACAACTCCACAGAGTTTCTCATCTACGAAAGAGGAGTCGAGGTTGGATGTTGGGGCT

TGTGCATCAACTCCGTGTTTTCCTCACTTTATTCTTACTTTCAGAAAGTTTTGGTATCCTACATTGGATT

AAAGGGTCTTTACTTCACGGGATATTTGCTGTTTGGCCTGGGGACGGGATTTATTGGGCTCTTCCCGAAT

GTCTACTCCACCCTGGTCCTGTGCAGCCTGTTTGGTGTAATGTCCAGCACCCTGTACACTGTGCCCTTTA

ACCTCATTACTGAGTACCACCGCGAGGAAGAAAAGGAGAGGCAGCAGGCCCCAGGAGGGGACCCAGACAA

CAGCGTGAGAGGGAAGGGCATGGACTGCGCCACCCTCACATGCATGGTGCAGCTGGCTCAGATCCTGGTC

GGAGGTGGCCTGGGCTTTCTGGTCAACACAGCCGGGACCGTTGTCGTCGTGGTGATCACAGCGTCTGCGG

TGGCACTGATAGGCTGTTGCTTTGTCGCTCTCTTTGTTAGATATGTGGATTAG



ATGGGTAGCAACAGTGGGCAGGCTGGCCGCCACATCTATAAATCCCTAGCTGATGATGGCCCCTTTGACT

CTGTGGAGCCGCCTAAAAGACCCACCAGCAGACTCATCATGCACAGCATGGCCATGTTCGGAAGAGAGTT

CTGCTACGCGGTGGAGGCAGCGTATGTGACCCCAGTCCTGCTCAGCGTAGGTCTGCCCAGCAGCCTGTAC

AGCATTGTGTGGTTCCTCAGCCCCATCCTGGGATTCCTGCTGCAGCCCGTGGTCGGATCGGCCAGCGACC

ACTGCCGGTCCAGGTGGGGCCGCCGGAGACCCTACATCCTCACCCTGGGAGTCATGATGCTCGTGGGCAT

GGCTCTGTACCTCAATGGGGCTACTGTTGTAGCAGCTTTGATTGCTAACCCAAGGAGGAAGCTGGTTTGG

GCCATAAGTGTCACCATGATAGGTGTCGTTCTCTTTGATTTTGCTGCCGACTTCATTGATGGGCCCATCA

AAGCCTACTTATTTGATGTCTGCTCCCATCAGGACAAGGAGAAGGGCCTCCACTACCATGCCCTCTTCAC

AGGTTTTGGAGGTGCCCTGGGTTACCTTTTGGGTGCTATAGACTGGGCCCATCTGGAGCTGGGAAGACTG

TTGGGTACAGAATTCCAGGTCATGTTCTTCTTCTCTGCATTGGTGCTCACTTTGTGTTTTACTGTTCATC

TGTGCAGTATCTCTGAAGCCCCACTTACAGAGGTTGCAAAGGGCATTCCCCCACAGCAAACCCCTCAGGA

CCCTCCATTGTCATCAGATGGAATGTACGAGTATGGTTCTATCGAGAAAGTTAAAAATGGTTACGTAAAT

CCAGAGCTGGCAATGCAGGGAGCAAAAAACAAAAATCATGCTGAACAGACTCGCAGGGCAATGACATTAA

AGTCACTGCTGAGAGCACTGGTGAACATGCCTCCTCACTACCGCTACCTTTGCATCAGCCACCTCATTGG

ATGGA-AGCCTTCCTGTCCAACATGCTGTTCTTCACAGATTTCATGGGCCAGATTGTGTACCGCGGGGAT

CCCTATAGTGCACACAACTCCACAGAGTTTCTCATCTACGAAAGAGGAGTCGAGGTTGGATGTTGGGGCT

TGTGCATCAACTCCGTGTTTTCCTCACTTTATTCTTACTTTCAGAAAGTTTTGGTATCCTACATTGGATT

AAAGGGTCTTTACTTCACGGGATATTTGCTGTTTGGCCTGGGGACGGGATTTATTGGGCTCTTCCCGAAT

GTCTACTCCACCCTGGTCCTGTGCAGCCTGTTTGGTGTAATGTCCAGCACCCTGTACACTGTGCCCTTTA

ACCTCATTACTGAGTACCACCGCGAGGAAGAAAAGGAGAGGCAGCAGGCCCCAGGAGGGGACCCAGACAA

CAGCGTGAGAGGGAAGGGCATGGACTGCGCCACCCTCACATGCATGGTGCAGCTGGCTCAGATCCTGGTC

GGAGGTGGCCTGGGCTTTCTGGTCAACACAGCCGGGACCGTTGTCGTCGTGGTGATCACAGCGTCTGCGG

TGGCACTGATAGGCTGTTGCTTTGTCGCTCTCTTTGTTAGATATGTGGATTAG



ATGGGTAGCAACAGTGGGCAGGCTGGCCGCCACATCTATAAATCCCTAGCTGATGATGGCCCCTTTGACT

CTGTGGAGCCGCCTAAAAGACCCACCAGCAGACTCATCATGCACAGCATGGCCATGTTCGGAAGAGAGTT

CTGCTACGCGGTGGAGGCAGCGTATGTGACCCCAGTCCTGCTCAGCGTAGGTCTGCCCAGCAGCCTGTAC

AGCATTGTGTGGTTCCTCAGCCCCATCCTGGGATTCCTGCTGCAGCCCGTGGTCGGATCGGCCAGCGACC

ACTGCCGGTCCAGGTGGGGCCGCCGGAGACCCTACATCCTCACCCTGGGAGTCATGATGCTCGTGGGCAT

GGCTCTGTACCTCAATGGGGCTACTGTTGTAGCAGCTTTGATTGCTAACCCAAGGAGGAAGCTGGTTTGG

GCCATAAGTGTCACCATGATAGGTGTCGTTCTCTTTGATTTTGCTGCCGACTTCATTGATGGGCCCATCA

AAGCCTACTTATTTGATGTCTGCTCCCATCAGGACAAGGAGAAGGGCCTCCACTACCATGCCCTCTTCAC

AGGTTTTGGAGGTGCCCTGGGTTACCTTTTGGGTGCTATAGACTGGGCCCATCTGGAGCTGGGAAGACTG

TTGGGTACAGAATTCCAGGTCATGTTCTTCTTCTCTGCATTGGTGCTCACTTTGTGTTTTACTGTTCATC

TGTGCAGTATCTCTGAAGCCCCACTTACAGAGGTTGCAAAGGGCATTCCCCCACAGCAAACCCCTCAGGA

CCCTCCATTGTCATCAGATGGAATGTACGAGTATGGTTCTATCGAGAAAGTTAAAAATGGTTACGTAAAT

CCAGAGCTGGCAATGCAGGGAGCAAAAAACAAAAATCATGCTGAACAGACTCGCAGGGCAATGACATTAA

AGTCACTGCTGAGAGCACTGGTGAACATGCCTCCTCACTACCGCTACCTTTGCATCAGCCACCTCATTGG

ATGGAAGCCTTCCTGTCCAACATGCTGTTCTTCACAGATTTCATGGGCCAGATTGTGTACCGCGGGGATC

CCTATAGTGCACACAACTCCACAGAGTTTCTCATCTACGAAAGAGGAGTCGAGGTTGGATGTTGGGGCTT

GTGCATCAACTCCGTGTTTTCCTCACTTTATTCTTACTTTCAGAAAGTTTTGGTATCCTACATTGGATTA

AAGGGTCTTTACTTCACGGGATATTTGCTGTTTGGCCTGGGGACGGGATTTATTGGGCTCTTCCCGAATG

TCTACTCCACCCTGGTCCTGTGCAGCCTGTTTGGTGTAATGTCCAGCACCCTGTACACTGTGCCCTTTAA

CCTCATTACTGAGTACCACCGCGAGGAAGAAAAGGAGAGGCAGCAGGCCCCAGGAGGGGACCCAGACAAC

AGCGTGAGAGGGAAGGGCATGGACTGCGCCACCCTCACATGCATGGTGCAGCTGGCTCAGATCCTGGTCG

GAGGTGGCCTGGGCTTTCTGGTCAACACAGCCGGGACCGTTGTCGTCGTGGTGATCACAGCGTCTGCGGT

GGCACTGATAGGCTGTTGCTTTGTCGCTCTCTTTGTTAGATATGTGGATTAG



Patty OCA4



OCA4



OCA1
Andrea Montero
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Almudena Fernández



OCA2

Almudena Fernández



TYR OCA1
OCA2 OCA2
TYRP1 OCA3
SLC45A2 OCA4
4q24 OCA5
SLC24A5 OCA6
LRMDA OCA7
GPR143 OA1
SLC38A8 FHONDA
LYST CHS1
HPS1 HPS1
AP3B1 HPS2
HPS3 HPS3
HPS4 HPS4
HPS5 HPS5
HPS6 HPS6
DTNBP1 HPS7
BLOC1S3 HPS8
BLOC1S6 HPS9
AP3D1 HPS10

Ratones

avatar



Tratamientos



Enfermedades raras tratadas con CRISPR

en animales

• Distrofia Muscular de Duchenne (DMD)

• Deficiencia en Ornitina transcarbamilasa (OTC)

• Tirosinemia Hereditaria de tipo I (FAH)

• Cataratas congénitas (CRYGC)

• Enfermedad Crónica Granulomatosa (CGD)

• Retinosis pigmentaria (RP)

• Amaurosis Congénita de Leber (LCA)

• Enfermedad de Hungtinton (HD)

• …



CRISPR



Cas9: Bang Wong, Broad Institute of Harvard and MIT, Cambridge, MA

• Streptococcus
pyogenes

• Staphylococcus
aureus

Existen 
anticuerpos y
Linfocitos T 
Anti-Cas9
en muchas 
personasMatt Porteus

Stanford, CA, USA

Cas9



Herramientas CRISPR de otras bacterias…



EDITORES
de

BASES
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David Liu Lab





Lluís Montoliu’s Lab at CNB

http://www.cnb.csic.es/~montoliu
Ana Yturralde

http://www.madrimasd.org/default.asp
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IIS-RyC, CIBERER, Madrid, Spainwww.cnb.csic.es/~albino/



¡Gracias!


