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SERVICO DE PRODUGAO DE EVIDENCIAS PARA APOIO A TOMADA DE DECISAO
REVISAO DE ESCOPO RAPIDA: PERFIL DE SAUDE DAS PESSOAS COM ALBINISMO NO BRASIL
E NO MUNDO

Data: 26 de abril de 2022.

RESUMO EXECUTIVO

Objetivo: Mapear o perfil de salide das pessoas com albinismo no Brasil e no mundo.

Métodos: No dia 10 de marco de 2022, foi realizada uma busca estruturada nas bases de dados
PubMed, EMBASE, Portal da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), Cochrane Library e Epistemonikos.
Além disso, realizou-se uma busca livre no Google Académico e em sites institucionais. As
estratégias de busca foram elaboradas pelas autoras e validadas de forma independente por
bibliotecdria especialista. A busca e a triagem foram feitas por quatro revisoras, que analisaram,
inicialmente, os titulos e resumos, de acordo com os critérios de elegibilidade, e em seguida, os
textos completos. As mesmas autoras realizaram extracdo de dados em planilha eletrénica
padronizada.

Resultados: Foram identificadas 978 referéncias por meio da busca nas bases de dados. Apds
exclusdo de duplicatas, 932 referéncias foram triadas por titulo e resumo. Na segunda fase da
selecdo, 188 estudos tiveram o texto completo analisado. Ao final, 44 estudos publicados
atenderam aos critérios de elegibilidade e compuseram a presente Revisdo de Escopo Répida,
sendo a maioria do continente africano (Africa do Sul, Tanzania, Camar&es, Zimbabue, Nigéria,
Lesoto, Botsuana, Suazilandia, Togo e Egito). Outras localidades dos estudos e suas popula¢des
incluiram: Estados Unidos das Américas, Porto Rico, Panama, Brasil (n= 6), Cuba, Dinamarca,
Espanha, Reino Unido, Holanda, Turquia, Paquistdo, Japdo e Nepal. Nos estudos identificados, a
prevaléncia de albinismo foi varidvel, sendo o tipo oculocutaneo o mais investigado e mais
frequente no continente africano. O albinismo oculocutaneo foi o mais frequentemente relatado,
com prevaléncias variando de 1 em 1.000 albinos em Zimbabue para 1 em 35.000 individuos em
Camardes. Nenhum estudo nacional apresentou dados quanto a prevaléncia ou incidéncia de
albinismo. Um total de 41% dos estudos apresentou relato de altera¢cdes dermatoldgicas e 43%
alteragdes oftalmoldgicas. No Brasil, o cenario foi similar, a maioria (67%) dos estudos citou as
alteracdes dermatoldgicas. Ndo foi observada diferenca de ocorréncia entre os sexos e a idade

média dos participantes dos estudos variou entre 16 e 39,1 anos. Quanto as alteracdes
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fisiopatoldgicas associadas a essa doenca genética de carater recessivo, foram encontradas
principalmente alteracGes dermatoldgicas como lesGes malignas de pele. As regiGes mais
acometidas foram cabeca, pescoco e tronco; e oftalmoldgicas, a exemplo do nistagmo, da baixa
acuidade visual e do astigmatismo. Outras alteracdes também foram citadas, mas em menor
frequéncia, como a consanguinidade como causa da doenca e a sindrome de Hermansky-Pudlak
associada. Ademais, ndo foram identificados estudos que avaliassem diretamente a expectativa
de vida, as comorbidades como hipertensdo, diabetes, dislipidemias e a condicdo nutricional de
pessoas com albinismo.

Conclusdo: O perfil de satude de individuos com albinismo é variado e compreendem um espectro
de altera¢des dermatoldgicas e oftalmoldgicas, dentre outras. Apesar de ser uma condi¢do de
saude rara, com baixa prevaléncia na populacdo, hd a necessidade de preparar o sistema publico
de saude nacional para atender a estes pacientes. Mais investigacGes se fazem necessdrias nessa
populacdo, inclusive com andlises comparativas entre subtipos de albinismo ou entre regifes do
Brasil e com acompanhamentos a longo prazo, para melhor compreender as condicdes clinicas e
psicossociais que acometem essa populacdo. Recomenda-se fortemente a execugdo de estudo
observacional prospectivo alinhado a caracterizagdo gendmica da populacdo albina no Brasil, pois

ndo ha estudos dessa natureza identificados na literatura.

Este estudo tem carater meramente informativo e ndo representa recomendacao oficial do Ministério da

Saude sobre a questao em epigrafe.

SOBRE A REVISAO DE ESCOPO RAPIDA

A Revisdo de Escopo é um estudo secundario que possibilita mapear a literatura existente
sobre uma determinada tematica, permitindo assim a identificacdo dos principais conceitos,
teorias, fontes e lacunas de conhecimento na questdo investigada. Com base nos resultados
encontrados, esta modalidade de sintese de evidéncia serve também como um exercicio anterior
a realizacdo de outros tipos de estudos primarios ou secunddrios, uma vez que pode auxiliar no
desenvolvimento de perguntas mais especificas, ou ainda apontar outros estudos que respondam
as lacunas de evidéncias [1,2]. As etapas operacionais desta modalidade rapida de revisdo de
escopo serdo realizadas de acordo com os procedimentos propostos pelo Instituto Joanna Briggs

(IBI) para revisdo de escopo [1].
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MOTIVACAO

Solicitacdo da Coordenacdo de Garantia da Equidade da Coordenacdo-Geral de Garantia
dos Atributos da Atencdo Primaria, do Departamento de Saude da Familia, da Secretaria de
Atencdo Primaria a Satude do Ministério da Saude (COGE/CGGAP/DESF/SAPS/MS), com intuito de
identificar dados epidemioldgicos da populagdo com albinismo no Brasil e no mundo, a fim de

avaliar a prevaléncia do agravo, bem como o perfil de satde da populacdo em questao.

APRESENTACAO

A presente Revisdo de Escopo Rapida analisou um recorte do perfil epidemioldgico de
individuos com albinismo. O perfil de saude (ou perfil epidemioldgico) é definido como uma
andlise para identificar o quadro geral de salde, incluindo caracteristicas clinicas,
sociodemogréficas e psicossociais, de uma populacdo especifical. Aqui serdo apresentadas

apenas as caracteristicas clinicas da populacdo e ocorréncia dos casos no Brasil e no mundo,

conforme solicitado pela drea técnica demandante.

PERGUNTA DE PESQUISA

1. Qual é o perfil de saude das pessoas com albinismo no Brasil e no mundo? (Quadro 1).

Quadro 1 — Pergunta de pesquisa

Populacgéo | Population

Pessoas com albinismo

Conceito | Concept

Perfil de saude (condi¢des clinicas - comorbidades, condi¢gdo nutricional,
ocorréncia do albinismo, contextos — diferentes tipos de albinismo,
expectativa de vida)

Contexto | Context

Brasil, outros paises e territérios

Tipo de estudo | Study design

1) revisdo sistematica, 2) estudos observacionais comparativos e descritivos
longitudinais (coortes e estudos caso-controle), 3) séries de casos (com no
minimo 10 casos).

LISSEM. (n.d.). Pesquisa para mapeamento do Perfil de Saude. Com.br. Acesso em 13 de abril de 2022.
Disponivel em: ISSEM - Pesquisa para mapeamento do Perfil de Saude
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https://www.issem.com.br/news/pesquisa-perfil-epidemiologico#:~:text=O%20perfil%20de%20sa%C3%BAde%20(ou,de%20programas%20de%20medicina%20preventiva

INTRODUGAO

O albinismo é caracterizado como uma doenca recessiva rara e herdada, causada por
auséncia completa ou reducdo da biossintese de melanina nos melandcitos, associada a um
fendtipo de hipopigmentacdo varidvel, que pode afetar a pigmentacdo apenas dos olhos

(albinismo ocular) ou dos olhos e da pele (albinismo oculocutdneo) [3].

O Albinismo Oculocutdneo (OCA) é heterogéneo nas suas manifestacdes clinicas e pode
ser categorizado em diversos subtipos. Atualmente, foram mapeados sete subtipos diferentes de
albinismo oculocutdneo (OCA 1-7), com base em alteracGes dos seguintes genes: TYR (OCA1),
OCA2 (OCA2), TYRP1 (OCA3), SLCA5A2(0OCA4), SLC24A5 (OCA6), LRMDA (OCA7) e OCA5
localizados no cromossomo 4q24. Destes, os subtipos OCA 1-4 sdo mais bem descritos na
literatura, caracterizados por mutag®es genéticas que codificam a tirosinase, uma enzima chave

na sintese de melanina e outras proteinas [4,5].

Um total de 19 genes estdo atualmente associados aos subtipos de albinismo,
desencadeando uma vasta variabilidade fenotipica desse distUrbio genético, oscilando de
auséncia completa de pigmentacdo no cabelo, pele e olhos, a presenga relativa de pigmento [3,6].
Além disso, existem as formas sindrémicas mais raras de albinismo, as quais afetam a funcdo de
outros érgdos, sendo agrupadas na sindrome de Hermansky-Pudlak e na sindrome de Chediak-
Higashi [6].

A prevaléncia do albinismo varia globalmente, sua incidéncia mundial é de 1 em cada
20.000 habitantes. A maior incidéncia é verificada na Africa Subsaariana, variando entre 1 em
5.000 - 15.000 pessoas e em grupos com alta consanguinidade, a exemplo da tribo Bhatti no
Paquistdo (5 em 100 pessoas) e o povo Kuna no Panama (entre 5 e 10 em 100 pessoas) [5]. Os
Estados Unidos da América apresentam um indice menor de 1 em 37.000, enquanto no Brasil,
estudos sobre o mapeamento epidemiolégico da referida desordem genética sdo escassos.
Pressupde-se que a incidéncia seja maior nas regiées com maior prevaléncia da populacdo

afrodescendente, como o nordeste brasileiro [6].

Devido a reducdo ou auséncia de melanina, as pessoas com albinismo apresentam maior
suscetibilidade aos efeitos nocivos da radiacdo ultravioleta e tém maior risco de danos actinicos,
desde queimaduras solares, lentigos, elastose solar, queratoses actinicas, até lesGes malignas
como carcinoma basocelular, carcinoma espinocelular e melanoma [6]. Em pessoas com
albinismo, também é comum a diminuicdo da acuidade visual, erros de refracdo, nistagmo,
hipopigmentacdo do fundo do olho, iris transllcida, estrabismo, dentre outros problemas

oculares [4,5,6].
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Nas formas sindrémicas, a hipopigmentacdo e as alteragdes visuais coexistem com
alteracBes patoldgicas muito mais graves. Alteracdes imunoldgicas, fibrose pulmonar intersticial,
colite granulomatosa e didtese hemorragica decorrente de alteracdes plaquetarias podem estar
associadas a sindrome de Hermansky-Pudlak, enquanto alteracdes hematoldgicas, alta incidéncia

de infecgdes e alteracBes neuroldgicas estdo relacionadas a Sindrome de Chediak-Higashi [6].

Além de alteragdes na saude fisica, pessoas com albinismo enfrentam diariamente
grandes desafios nas esferas sociais, pois o0 estigma, a discriminacao, as barreiras educacionais e
as vulnerabilidades sdo condigdes marcantes no cotidiano desses individuos. Atualmente,
especialmente no Brasil, observa-se uma auséncia de politicas publicas e protocolos clinicos e
terapéuticos que abordem a integralidade do cuidado a essa populacdo. O acesso a informacao
e aos servicos de saude de pessoas com albinismo s3ao escassos [7]. Assim, ratifica-se a
necessidade de desenvolvimento de politicas especificas voltadas para esse grupo populacional,

como forma de promover a equidade

Diante do exposto, ao considerar o albinismo um problema de saude publica, identificar
a prevaléncia e conhecer as peculiaridades do referido agravo em diferentes localiza¢Ges
geograficas favorece o monitoramento dos individuos acometidos e, por conseguinte, a insercdo
de terapéuticas assertivas para diminuir a morbimortalidade associada a essa condicdo e
promocgao de melhor qualidade de vida nessa populagdo. Portanto, a presente Revisdo de Escopo
Rapida objetiva realizar o levantamento do perfil de salde das pessoas com albinismo no Brasil e

no mundo.

METODOS
Delineamento e local

Revisdo de Escopo Rapida [1,2] desenvolvida na Coordenacdo de Evidéncias e
InformacBes Estratégicas para Gestdo em Saude (COEVI/DECIT/SCTIE). A partir dos estudos
identificados, esse tipo de sintese de evidéncia permite conhecer os principais conceitos, teorias,
fontes e lacunas de conhecimento na questdo investigada, podendo também auxiliar no
desenvolvimento de perguntas mais especificas, ou ainda fomentar outros estudos que

respondam as lacunas identificadas [1].

As etapas operacionais desta revisdo foram realizadas de acordo com os procedimentos
propostos pelo Instituto Joanna Briggs (JBI) [1], com algumas adaptacdes que permitiram a

entrega da revisdo em tempo oportuno para informar a tomada de decisdo dos demandantes.

MINISTERIO DA SAUDE - SECRETARIA DE CIENCIA, TECNOLOGIA, INOVAGAO E INSUMOS ESTRATEGICOS EM SAUDE

DEPARTAMENTO DE CIENCIA E TECNOLOGIA - COORDE NACAO DE EVIDENCIAS E INF—()HMA(;OI S ESTRATEGICAS PARA GESTAO EM SAUDE
Esplanada dos Ministérios. Bloco G, Ed. Sede, Sobreloja | CEP: 70.058-900 - Brasilia - DF | (61) 3315-8g72



Uma das adaptacles foi a realizacdo do processo de triagem e selecdo de forma individual,
dividido entre 3 revisoras e sem cegamento. Contudo, uma quarta revisora foi acionada para
dirimir duvidas ou conflitos quanto a selecdo e a inclusdo de estudos. A escrita da revisao foi
orientada pelo Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses extension for
Scoping Reviews (PRISMA ScR) [8].

Vale destacar que a revisdo de escopo, geralmente, ndo avalia a qualidade metodoldgica
dos estudos incluidos, pois esse delineamento de estudo é projetado para fornecer uma visdo

geral das evidéncias disponiveis, independente da qualidade [2].

Critérios de elegibilidade

Na presente Revisdo de Escopo Rapida, os seguintes delineamentos foram considerados:
1) revisdo sistemadtica, 2) estudos observacionais comparativos e descritivos longitudinais

(coortes e estudos caso-controle), 3) séries de casos (com no minimo 10 casos).

Os critérios de inclusdo e exclusdo sdo apresentados no Quadro 2.

Quadro 2. Critérios de elegibilidade

ELEMENTO INCLUSAO EXCLUSAO

Populagdo Pessoas com albinismo Populagdo geral

Conceito Perfil de saude (condigBes clinicas - AcOes e politicas voltadas para pessoas com albinismo.
comorbidades, condi¢cdo nutricional, ocorréncia
(incidéncia e prevaléncia) do albinismo, contextos
— diferentes tipos de albinismo, expectativa de

vida).
Contexto Brasil, outros paises e territorios -
Tipo de Seguird a hierarquia das evidéncias: 1) revisdao Estudos de modelagem matematica, estudos de
estudo sistematica, 2) estudos observacionais sequenciamento genético, estudos pré-clinicos in vitro

comparativos e descritivos longitudinais (coortes e in vivo, revisGes narrativas e integrativas, artigos de
e estudos caso-controle), e 3) séries de casos (com opinido e carta ao editor, relatos de caso e séries de
no minimo 10 casos). casos (com menos de 10 casos).
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Busca

Em 10 de margo de 2022, foi realizada busca estruturada no PubMed, EMBASE, Portal da
Biblioteca Virtual em Saude (BVS), Cochrane Library e Epistemonikos. Também, foi realizada uma
busca adicional na literatura cinzenta no Google Académico e em sites institucionais
internacionais. A estratégia foi construida no PubMed, utilizando a estrutura PCCoS (Populacdo,
Conceito, Contexto, e Tipo de estudo) e, posteriormente, adaptada para as demais bases. Foram
utilizados os vocabularios controlados DeCS/MeSH/EMTREE e sindnimos para os termos
“Albinism”, “Epidemiology”. As estratégias de busca foram desenvolvidas pelas autoras e
revisada, de forma independente, por uma bibliotecéria especialista (Apéndice 1). As buscas

manuais em sites institucionais foram dispostas no Apéndice 2.

Selegdo dos estudos

A selecdo dos estudos foi realizada em duas etapas: (1) triagem de titulos e resumos,
realizada no gerenciador de referéncias Rayyan gcri [9]; (2) leitura de textos completos pré-
selecionados na primeira etapa. O processo de selecdo dos estudos foi realizado por quatro

revisoras, e duvidas foram resolvidas por consenso.

Extracdo de dados

Os estudos pré-selecionados por meio da leitura de textos completos tiveram seus dados
extraidos por quatro revisoras, utilizando-se planilha eletronica padronizada, com as seguintes

informacdes:

1. Dados gerais: autor, ano de publicacdo, pais de realizacdo, fonte de financiamento;

2. Caracteristicas metodoldgicas: delineamento do estudo, caracteristicas da populacdo
(sexo, idade); dados sobre a populacdo de interesse: idade, sexo, comorbidades;

3. Desfechos: dados sobre a prevaléncia do albinismo e perfil clinico e epidemioldgico da

populacdo com albinismo no Brasil e no mundo.

Analise e sintese dos resultados
Foi conduzida analise descritiva dos dados, com agrupamento dos estudos por
delineamento metodoldgico, tipo de albinismo, pais de execucdo e periodo de realizacdo. Os

resultados foram sintetizados de forma narrativa, por meio de texto, tabelas e figuras explicativas.
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RESULTADOS

Foram identificadas 978 referéncias por meio da busca nas bases de dados. Apds exclusao
de duplicatas, 932 referéncias foram triadas por titulo e resumo. Na segunda fase da sele¢do, 188
estudos tiveram o texto completo analisado. Ao final, 44 estudos publicados atenderam aos
critérios de elegibilidade e compuseram a presente Revisdo de Escopo Rapida. Os dados dos
estudos incluidos foram provenientes de 24 paises, sendo a maioria do continente africano (Africa
do Sul, Tanzania, Camardes, Zimbabue, Nigéria, Lesoto, Botsuana, Suazildndia, Togo e Egito).
Outras localidades dos estudos e suas populag®es incluiram: Estados Unidos da América, Porto
Rico, Panama, Brasil, Cuba, Dinamarca, Espanha, Reino Unido, Holanda, Turquia, Paquistao, Japao
e Nepal (Figura 1). Todo o processo de sele¢do foi descrito do Apéndice 3. As referéncias dos

estudos excluidos e as justificativas para exclusdo foram expostas no Apéndice 4.

. 22 Estudos
. 13 Estudos
[7] 6 Estudos
—| 3 Estudos

Figura 1. Quantidade de estudos incluidos por regido

Ao avaliar os estudos identificados, os desfechos foram categorizados em “alteracdes
dermatoldgicas”, “alteragBes oftalmoldgicas”, “outras condi¢cdes clinicas”, perfil
epidemioldgico no Brasil e no mundo de pessoas com albinismo (Quadro 3 e 4). As
alteracBes dermatoldgicas mais investigadas foram as lesdes cutaneas malignas [11-13,25-
28,30,31,33,39,41-43], e as ceratoses/queratoses actinicas [17,26,27,39,42,44]. As alteracdes
oftalmoldgicas mais descritas foram a baixa acuidade visual [15,21,22,24,32,36,37], o
astigmatismo [18,24,32,34,40,46] e o nistagmo [13,14,18,24,27,37,43]. Dentre os outros
resultados, a presenca de granulos no sangue e na medula déssea [28,38], a consanguinidade

[10,28,39], a Sindrome de Hermansky-Pudlak [15,19], a deficiéncia auditiva [23,26], foram os mais
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investigados, entretanto, outras condi¢cdes foram avaliadas, a exemplo de defeitos genéticos [35],

do pé torto congénito [26], dentre outras [22,23,30,35,38,43].

Alteragdes dermatoldgicas

AlteracOes dermatoldgicas foram relatadas em 18 (41%) estudos [11-13,15,17,21,25,26,
27,29,30,31,33,39,41-44]. Entre as lesbes malignas apontadas, a mais estudada foi o carcinoma
espinocelular [11-13, 25-26, 27, 42, 45], seguido do carcinoma basocelular [12, 25, 42]. Contudo,
dois estudos realizados no Brasil [31,44], um na Tanzania [41] (Africa Oriental) e outro em Togo
[45] (Africa Ocidental) identificaram uma maior frequéncia de carcinoma basocelular, quando
comparado ao de células espinocelulares. Dois desses estudos [41, 45] relataram a doencga de
Bowen, que consiste na presenca do carcinoma espinocelular em situ. No que se refere a
localizagdo das les®es, segundo duas investigagdes [12,31], as regibes da cabeca e pescoc¢o foram
as mais acometidas, enquanto dois outros estudos apontaram o tronco [41,44]. Ndo foi relatado,
nos estudos incluidos, as regiGes corporais mais especificas de maior incidéncia dessas lesdes
malignas. Em relacdo as outras altera¢des tidas como benignas na pele das pessoas com
albinismo, as condi¢Ges ligadas aos efeitos nocivos solares foram mais comumente relatadas,
como as ceratoses solares e actinicas, elastoses solares, queimaduras solares

[17,26,27,39,42,44], além do fotoenvelhecimento [30].

AlteragGes oftalmoldgicas

As alteracBes oftalmoldgicas foram investigadas por 19 (43%) estudos [13-
15,18,19,21,22,24,26,27,29,32,33,34,36,37,40,43,46], sendo o nistagmo (movimentos
involuntdrios e repetitivos dos olhos) um dos mais frequentes, variando entre 10% a 100%
[13,14,24,27,37,43]. O astigmatismo foi apresentado de diversas formas nos estudos
selecionados, incluindo graus variados (0,00 a —5,00) e tipos diferentes (astigmatismo simples,
astigmatismo miope composto, astigmatismo hipermetrdpico composto e astigmatismo misto)
[18,24,32,34,40,46]. A acuidade visual, caracterizada como baixa na populagdo com albinismo,
foi um desfecho que esteve presente em uma diversidade de estudos. Foram identificadas

diferentes formas de caracteriza¢do da acuidade visual nos estudos [15,21,22,24,32,36,37].

Outras condigdes clinicas
Outras alteracdes sistémicas e genéticas foram relatadas nos estudos incluidos, variando

de alteracGes hematoldgicas, a exemplo de anemia, neutropenia, leucopenia, trombocitopenia,
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sangramentos na gestacdo [38,43], a condi¢Bes sindromicas e genéticas, como a Hermansky-
Pudlak [15,19]. A Linfohistiocitose Hemofagocitica (LHH), condicdo rara e potencialmente fatal
caracterizada por importante ativacao imunoldgica e producdo macica de citocinas por células
mononucleares inflamatdrias devido a defeitos na funcdo linfocitaria citotdxica, foi identificada
em um estudo com individuos com albinismo oculocutdneo parcial e imunodeficiéncia [35].

A presenca do albinismo associada a consanguinidade foi relatada por trés estudos,
sendo eles Komberg & Jenkins, 1982 [10], Nagai et al., 2013 [28] e Marc¢on, 2019 [39], entretanto,
um estudo [16] ndo identificou a associagao da consanguinidade entre os pais das pessoas com
albinismo. Dois estudos Jiwaji et al., 2009 [23]; Gamella et al., 2011 [26] relataram a deficiéncia
auditiva, com niveis diferentes e frequéncias discrepantes (52,0% e 3,61%, respectivamente) para
pessoas com albinismo. O Transtorno do Déficit de Atencdo com Hiperatividade (TDHA) foi
avaliado em uma pesquisa realizada nos Estados Unidos [22], sugerindo um aumento da

ocorréncia de TDAH entre criangas e adultos com albinismo.

Prevaléncia de albinismo no mundo e no Brasil

A prevaléncia de albinismo foi avaliada em 13 estudos [10,13,14,16,24,26,37,47-52] e a
incidéncia em 1 estudo [53] (Quadro 5). O albinismo ocular autossémico recessivo foi o0 menos
prevalente nos estudos aqui identificados, com casos de 1 em 85.700 nascidos vivos entre 1970
e 1979 na Dinamarca [49]. O albinismo oculocutdneo foi o mais frequentemente relatado, com
prevaléncias variando de 1 em 1.000 albinos em Zimbdabue [48] para 1 em 35.000 individuos em
Camardes, no ano de 1978 [13]. A incidéncia de albinismo oculocutaneo tipo 2, por sua vez, foi
de 1 em 1.970 individuos nascidos na Africa do Sul, no periodo de 1993 a 2002 [53]. Nenhum

estudo nacional apresentou dados quanto a prevaléncia ou incidéncia de albinismo.

Albinismo no Brasil

Um total de seis [21,31,33,38,39,44] estudos nacionais foram incluidos na presente
revisdo. Destes, a maioria (67%) citou as alteracBes dermatoldgicas, 3 (50%) foram realizados no
estado de Sdo Paulo [33,38,39], 2 (33,3%) no estado da Bahia [21,44] e 1 (16,6%) ndo informou a
origem dos participantes da pesquisa [31]. O delineamento de todos os estudos foi transversal
[21,31,33,38,39,44].

O estudo de Moreira et al., 2007 foi realizado na Bahia, a amostra foi composta por 40
pessoas com albinismo e objetivou avaliar os aspectos genéticos e agravos a saude decorrentes

do albinismo oculocutaneo. Os principais achados foram a hereditariedade, a maioria (65%)
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refere-se a heranga genética, com mais de um caso na familia, pela andlise minima de trés
geracdes, e a baixa visdo que estava presente em 100% dos participantes do estudo. Ao investigar
a percepcdo social do albinismo, 35% dos investigados consideraram como um aspecto
desfavoravel, visto que, em diversas situacdes foram vitimas de discriminacao [21].

A pesquisa de Graziosi et al., 2014 descreveu a apresentacdo, o local, o tratamento e o
acompanhamento dos tumores de pele de 12 pessoas com albinismo, realizado entre abril e julho
de 2011. Foram investigadas 273 lesdes. As localizacbes mais comuns foram na cabeca e pescog¢o
(53,11%), sendo o tipo histoldgico mais frequente o carcinoma basocelular (36,63%) seguido do
carcinoma espinocelular (34,43%) [31].

Um estudo elaborado no estado de Sdo Paulo entre 2010 e 2013 [33], comparou 40
pessoas com albinismo com 40 sem a doenca. Entre as pessoas com albinismo, a condi¢do de
saude foi relatada em 38 e desses, 16 (42,1%) tinham histéria prévia de cancer de pele e 7
(18,42%) tinham cancer de pele no momento do estudo. O déficit visual foi presente em 34
individuos (89,47%). Enquanto para o grupo controle o estudo ndo apresentou o relato da
condicdo de salde. Em outro estudo também elaborado no estado de Sdo Paulo entre 1986 e
2018, foram avaliadas 14 pessoas portadoras da sindrome de Chediak-Higashi. As condi¢cdes de
saude relatadas nessa amostra foram: anemia 12 (85,7%), neutropenia 10 (71,4%), leucopenia 4
(28,6%), trombocitopenia 4 (28,6%), granulos gigantes no esfregaco de sangue periférico 14
(100%) e granulos gigantes no aspirado de medula éssea 9 (64,3%) [38], o que pode impactar no
funcionamento da resposta imunoldgica.

O estudo conduzido por Margon, 2019 [39] avaliou uma amostra de 191 individuos com
albinismo oculocutdaneo no estado de S3o Paulo, que apresentaram diversas alteracdes.
Observou-se na amostra que a consanguinidade entre os pais foi confirmada por 26% dos
pacientes. Além disso, foi relatada a exposicdo desprotegida ao sol por 109 (57,7%) individuos e
138 (72,25%) tinham histdrico de queimadura solar. A elastose solar foi observada em 64,8% da
amostra, sendo a maioria em mulheres e essa alteracdo foi associada com a ocorréncia da
condicdo naidade avancada (41,7 £16,5 vs 15,2 +10,7 anos), exposicdo desprotegida ao sol (78,1
vs 34,6%) e queimaduras de sol (96,9 vs 55,8%). O cancer de pele foi relatado por 36 das 191
(18,8%) pessoas com albinismo.

Na analise de Ramos et al.,, 2021 [44], 74 pessoas com albinismo oculocutdeo, em
Salvador, Bahia, foram avaliadas quanto a presenca de lesdes pré-malignas ou malignas. Quase
metade (43%) da amostra analisada apresentou esse tipo de lesdo, e as ceratoses actinicas

estiveram presentes em 19 dos 74 pacientes. Apenas 11 pacientes obtiveram a bidpsia das suas
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lesdes, caracterizando em 29 lesdes biopsiadas: 15 carcinomas basocelular, 9 carcinomas
espinocelular, 1 melanoma, 1 neoplasia epitelidide indiferenciada e 3 ceratoses actinicas. O local

dessas lesdes mais prevalente foi no tronco, correspondendo a 62%.

Quadro 3. Sumdrio das alteragdes do perfil epidemioldgico no Brasil e no mundo.

Categoria da alteragdo Tipo de alteracdo

Lesdes cutaneas malignas (carcinomas espinocelulares, [11 — 13, 25-28, 30, 31, 33,
carcinomas basocelulares, carcinoma basoescamoso, tumor 39, 41, 42, 44, 45]
de colisdo, melanomas)

Efélides (sardas), sardas dendriticas [12, 15, 17]

Lesdes cutaneas ndo malignas (eritema, bolhas, elastose [13, 15, 21, 26, 39]
solar, ceratose solar e queimadura solar)

Ceratoses actinicas, solares (queratoses) [17, 26, 27, 39, 43, 44]
Nevos intradérmicos, juncionais e melandcito [17, 27, 42]
Dermatolégico Pigmentacdo palmoplantar [17]
Elastose solar [27, 39, 42]
Psoriase [42]
Doenca de Bowen [41, 45]
Impetigo, foliculite e furunculose [13]
Queloides [27]
InfecgGes de pele [38]
Fotoenvelhecimento [30]
Deficiéncia visual significativa [26, 33, 40, 43]
Astigmatismo [18, 24, 32, 34, 40, 46]
Hipermetropia [32, 34, 46]
Nistagmo [13, 14, 18, 24, 27, 37, 43]
Estrabismo [14, 32]
Acuidade visual (baixa visdo) [15, 21, 22, 24, 32, 36, 37]
Oftalmoldgico Defeito de visdo de cores [19]
Translucidez da iris (fotofobia) [24, 27, 37]
Hipoplasia foveal [32, 37]
Miopia [32, 34]
Esotropia [32]
Extrobia [32]
Espessura média da iris [29]
Anemia, neutropenia, leucopenia, trombocitopenia [38]
Outras condicBes Linfohistiocitose hemofagocitica [35]
clinicas Granulos [28, 38]
Consanguinidade [10, 28, 39]
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Categoria da alteragdo Tipo de alteragao

Defeitos genéticos [35]
Sindrome de Hermansky-Pudlak [15, 19]
Sangramentos, gestacdes e analgesia [43]

Transtorno do Déficit de Atencdo com Hiperatividade TDAH, [22]
Hiperatividade

Deficiéncia auditiva (perda auditiva) [23, 26]
Pé torto (congenital talipes equinovarus) [26]
Pneumonia, otite média, diarreia, sepse [38]
Saude mental [30]
Infeccdes [28]
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Quadro 4. Dados de estudos primarios e secunddrios sobre perfil de pessoas com albinismo no Brasil e no mundo (n=37).

Autor, ano, pais,
revista, tipo de
estudo

Tipo de

Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo

Periodo do
estudo

Perfil de saide (condi¢do de salde relatada)

16

Conclusdo dos autores

Kromberg & Jenkins,

1982 [10]
Africa do Sul

South African
Medlical Journal

Transversal
Luande et al,

1985 [11]
Tanzania
Natural History

Transversal

Kromberg et al,

1989 [12]

Albinismo
oculocutaneo
(oca)

N&o relatado 803.511 pessoas

N&o relatado 350 pessoas com albinismo.  N&o especificado

Faixa etaria:
Idade mediana: 10 anos

Amplitude: 0 a 70 anos

Menos do que 10% da
populagdo tinha 30 anos ou
mais.

N3o relatado 111 pessoas com albinismo  N&o especificado

A taxa de consanguinidade foi 24,0%, calculada a partir
dos dados obtidos em 90 familias.

A herangca recessiva autossOmica tem sido
demonstrada para a condicdo e a consanguinidade
mostrou-se um fator importante nas diferentes
prevaléncias encontradas nos diferentes grupos
étnicos representados no estudo.

Durante o periodo de pelo menos 2 anos deste estudo,
104 canceres de pele foram registrados:

Precoces: 71 (68,3%) (menos de 3cm de didmetro

Avangados: 33 (31,7%) (mais de 4 cm de diametro),
idade mediana foi 31,0 anos, majoritariamente foram
em homens (n=28; 85,0%).

Histologicamente, a maioria dos tumores avangados
eram carcinomas de células escamosas (n=29; 87,9%).
Havia um melanoma e trés tumores celulares. O local
predominante foi a regido de cabeca e pescogo (n=30;
90,9%); os outros 3 (9,1%) ocorreram no tronco.

Praticamente todos os albinos tinham deficiéncia
visual, em parte devido as alteragdes no pigmento da
iris.

Prevaléncia geral de lesdes de pele: 16 (23,4%).
Essa taxa aumentou com a idade:
Menores de 10 anos: 6,0% (2 de 32)

Conclui-se que a taxa de albinismo na
populacdo local foi maior do que a
relatada para qualquer populagdo
caucasoide, marginalmente superior as
taxas relatadas em outros paises
africanos, e mostra uma grande variagdo
entre os varios grupos étnicos que
compdem o povo de Soweto.

A lesdo cronica da pele foi evidente em
todos os albinos no primeiro ano de vida;
aos 20 anos, a pele de todos os
individuos demonstrou alteracdo
maligna, e alguns apresentavam
epiteliomas clinicos (tumor maligno de
pele). N&o tratados, estes ultimos
tumores tornam-se intrataveis e se
disseminam, geralmente causando a
morte na terceira ou quarta década de
vida.

As pessoas com albinismo do estudo
apresentaram uma alta taxa de lesdes de
pele e as amostras de onde vieram
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Autor, ano, pais, Tipo de
revista, tipo de Periodo do Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo Perfil de saide (condi¢do de salde relatada) Conclusdo dos autores
estudo estudo
Idade: 10 a 19 anos: 14% (6 de 44) podem ser criticadas por ndo serem
Africa do Sul 20 a 29 anos: 21% (3 de 14) representativas da populacdo albina em
Menores de 10 anos: 32 30 a 49 anos: 62% (10 de 16) geral.
Clinical Genetics Maiores de 50 anos: 100% (5 de 5 individuos)

10 a 19 anos: 44

Transversal 20 a 29 anos: 14 Carcinoma de células escamosas: 15 (13,5%) albinos
Carcinoma basocelular: 2 (1,8%) albinos
30 a 49 anos: 16
i Efélides (sardas):
Maiores 50 anos: 5 Menores de 10 anos: 25% (8 de 32)
Maiores de 10 anos de idade: 6,1% (48 de 79)

Dos 13 albinos com malignidade diagnosticada como
carcinoma espinocelular ou basocelular, apenas 1
tinha efélides.

Aquaron, 1972 - 1987 273 pessoas Albinismo Foram realizadas avaliagdes oftalmoldgicas e A ocorréncia de albinismo oculocutaneo
oculocutaneo dermatologicas. em CamarGes era muito frequente. A

1990 [13] realizacdo de exame regular para a
Sexo: Oftalmoldgica, 216 pessoas avaliadas: detecgdo e tratamento de lesGes pré-

Camardes Nistagmo: 99,5% (215 de 216). malignas e malignas devem ser
160 (58,6%) mulheres Foram relatados como principais sintomas oculares: realizadas em centros especializados.

Ophthalmic fotofobia, miopia, astigmatismo e reducdo da

Paeiatrics and 113 (41,4%) homens acuidade visual.

Genetics

ranaversal Dermatoldgica:

Foram relatados como principais condigdes clinicas:
infecgBes por bactérias comuns (impetigo, foliculite e
furunculose).

A exposicdo solar prolongada provou lesGes cutaneas
distintas: eritema, bolhas, elastose solar, ceratose
solar e carcinoma de células escamosas.

Carcinoma de células escamosas: 33,3% (4 de 12)
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Autor, ano, pais,

Tipo de
albinismo

Perfil de saide (condi¢do de salde relatada)

18

Conclusdo dos autores

revista, tipo de Periodo do Amostra (n)/Idade / Sexo
estudo estudo
Kromberg et al, Ndo relatado 34.326 escolares da
raga/cor negra e 10 familias
1990 [14] africanas.
Africa do Sul
Ophthalmic Genetics
Transversal
Witkop et al, Ndo relatado 693 pessoas com albinismo
1990 [15]
Albinismo pode ser
Porto Rico determinado em 595
individuos:
Ophthalmic )
PeedliEtiies ane - Sindrome de Hermansky-
Genetics Pudlak: 495
- Albinismo oculocutaneo:
Transversal 89

- Albinismo ocular: 11

Albinismo
vermelho ou
ruivo

Sindrome de
Hermansky-
Pudlak (HPS)

Albinismo
oculocutaneo

Albinismo ocular

As caracteristicas da pele e dos olhos em individuos
ruivos parecem ser suficientemente diferentes
daquelas de albinos marrons. Individuos com
albinismo ruivo tém mais pigmento e um menor risco
de danos solares e carcinomas.

Os problemas visuais parecem ser minimos, o
nistagmo e estrabismo ocorreram em apenas cerca de
10,0% dos individuos acometidos.

Aproximadamente 5 de cada 6 albinos apresentaram
HPS.

Sindrome de Hermansky-Pudlak (HPS):

Prevaléncia de multiplas lesGes na pele: 85,0%;
Prevaléncia de sardas ou lentigos na pele exposta ao
sol: 80,0%;

Acuidade visual: variaram de 20/160 a 20/400 com
82,0% dos olhos com 20/200 ou pior;

Tempo de sangramento de 27 pacientes dentro da
normalidade - até 9 minutos;

A causa de morte foi avaliada em 46 pacientes:

35 (76,0%) morreram por causas diretamente
relacionadas a sindrome. A principal causa de morte
foi doenca pulmonar restritiva fibrética entre 35 e 54
anos de idade que ocorreu em 35 pessoas;

6 (13,0%) morreram de episédios hemorrégicos de um
dia de idade aos 28 anos de idade, e 6 (13,0%)
morreram por sequelas de doenga granulomatosa
enteropdtica dos 18 aos 44 anos de idade.

O albinismo ruivo pode estar em uma
extremidade do espectro de tipos de
albinismo oculocutaneo e as pessoas
afetadas apresentam sintomas leves.

A HPS é mais bem diagnosticada pela
falta de corpos densos plaquetarios
observados por microscopia eletrénica.
Evidéncias de estudos familiares indicam
que HPS é um disturbio distinto devido
aos efeitos pleiotropicos de uma Unica
mutagdo genética ou uma pequena
delegdo.
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Autor, ano, pais,
revista, tipo de

Tipo de
Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo

Periodo do Conclusdo dos autores

Perfil de saide (condi¢do de salde relatada)

estudo

O fendtipo do pigmento HPS albino foi varidvel, e se
assemelhavam a outros tipos de albinos
oculocutaneos e oculares.

Kagore & Lund, 1994 87.817 alunos Albinismo N&o houve evidéncia de consanguinidade entre os pais  Individuos com OCA foram encontrados
oculocutaneo: de criangas com OCA. Quatro familias tiveram maisde em mais de um terco das escolas
1995 [16] Idade: uma crianca afetada. Em uma grande familia de 11 secunddrias em Harare, enfatizando a
Variagdo: 13 a 20 anos - OCA (sem membros, quatro dos homens tinham albinismo. importancia de distribuir informac&es
Africa do Sul, Idade média: 15,3 anos presenca da sobre o albinismo e seu manejo
Zimbabué enzima amplamente em todo o sistema escolar.
tirosinase)
Journal of Medical
Genectis - OCA 2 (com
presenca da
Transversal enzima
tirosinase).
Bothwell, N3o relatado 126 pessoas Albinismo LesGes pigmentadas da pele ndo diretamente Houve duas grandes conclusdes. Em
oculocutaneo relacionadas a exposicdo solar incluiram: nevo e primeiro lugar, nevo pigmentado
1997 [17] 61 individuos negros com tyrosinase- méculas pigmentadas nas palmas das maos e solas. ocorreu muito mais comumente em

Africa do sul

albinismo oculocutaneo
Idade média: 23 anos

positivo (ty-pos
OCA)

Nevo melanocitico: 82,0% albinos e 71,0% dos
controles, principalmente no ombro.
Pigmentagdo palmoplantar: 75,0% dos controles, mas

sujeitos ty-pos OCA do que se pensava
anteriormente, sendo semelhante em
numero aos encontrados em individuos

International Journal 65 individuos negros de em nenhum daqueles com OCA. brancos. Em segundo lugar, as sardas
of Dermatology controle, normalmente dendriticas parecem representar uma

pigmentados LesGes relacionadas ao sol: entidade clinica e histoldgica Unica
Transversal Idade média: 29 anos Sardas dendriticas: 43,0% dos individuos de OCA, e encontradas apenas em areas expostas

caracterizadas por uma forma ramificada irregular, cor
marrom clara a escura e tamanho grande (0,5-3,0 cm).
Ceratoses solares: ocorreram com menos frequéncia
em sujeitos de OCA com sardas dendriticas (50,0% vs.
73,0%), o que confirmou o papel de protegdo solar
através do aumento da capacidade de formar
pigmento.

ao sol em individuos com OCA ty-pos.
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Autor, ano, pais, Tipo de
revista, tipo de Periodo do Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo Perfil de saide (condi¢do de salde relatada) Conclusdo dos autores
estudo estudo
Sampath & Bedell, Ndo relatado 19 pessoas Ndo especificado  Condigdo oftalmoldgica: O nistagmo congénito idiopatico pode
) interferir no desenvolvimento refrativo
2002 [18] Nistagmo normal em albinos e outros individuos
Sexo: Mediana de amplitude: 6,4 graus (variando de 1,3 - SO MEEIEE por 553 altREEe CaLlar
EUA 17);
12 (63,1%) mulheres '
Optometry and
Vision Science 7 (36,9%) homens
Astigmatismo*:
Transversal ;
"with the rule": 17
"against the rule": 1
"oblique astigmatism": 1
*with the rule astigmatism: significa que o olho é mais
inclinado no meridiano vertical;
"Against the rule astigmatism": o meridiano horizontal
fica perto de 180°, que é mais inclinado que o
meridiano vertical;
"Oblique astigmatism": uma aberracdo Optica
proeminente da visdo periférica causada pela
incidéncia obliqua de raios que atingem as superficies
refratdrias da cérnea e do cristalino.
Rodriguez et al., Ndo relatado 42 pacientes com albinismo  Albinismo Condigdo oftalmoldgica: Os resultados sugerem que muitos
oculocutaneo oculocutaneo pacientes com OCA e HPS tém uma leve
2004 [19] Defeito de visdo de cores: deficiéncia de percepgdo da cor
47,6% dos pacientes vermelho-verde que ndo ¢é uma
Porto Rico caracteristica ligada ao sexo. A
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Autor, ano, pais, Tipo de
revista, tipo de Periodo do Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo Perfil de saide (condi¢do de salde relatada) Conclusdo dos autores
estudo estudo
67% destes tinham a Sindrome de Hermansky-Pudlak: prevaléncia de déficits de visdo de cores
Boletin de la sindrome de Hermansky- 50% dos pacientes apresentavam déficit de visdo de na populagdo de estudo aumentou com
Asociacion Medica Pudlak (HPS) cores. a diminuicdo da acuidade visual.

de Puerto Rico
Albinismo oculocutaneo desconhecido:

Série de casos 42,9% dos pacientes apresentaram fraqueza de cor.
57,1% tinham visdo de cores normal.
Champsaur, Julho a outubro 60 pessoas Nao especificado  Condigdo bucal: Com base na semelhanca de resultados
de 2003 encontrados entre 0s grupos
2007 [20] 30 pessoas com albinismo Albinos: experimental e controle, albinismo ndo
30 controles ndo albinos Média de ndice gengival: 1,7 £0,4 representa um fator de risco clinico na
Panama patogénese ou exacerbacdo de doencas
|dade: Média de indice de placa: 1,4 +0,5 periodontais para esses individuos.
Journal of 12 —20: 19 pessoas
Periodontology 21-35: 16 pessoas Perda de inserg&o clinica:
>36: 25 pessoas <4mm: 22,2%;
5a 6 mm: 18,6%
Transversal >7mm: 13,1%
Controles:

Média de indice gengival: 1,6 +0,3
Média de indice de placa: 1,3 +0,4

Perda de inserc&o clinica:
<4dmm: 17,7%;
5a6mm: 19,6%
>7mm: 8,8%

Moreira et al., Ndo relatado 40 pessoas Albinismo Condigdo oftalmoldgica As pessoas com albinismo eram filhos de
oculocutaneo L ' pais normalmente pigmentados,
2007 [21] |dade média: 26,2 anos Baixa visdo: 40 (100,0%) pacientes portadores do alelo recessivo mutante. A

maioria (65%) refere hereditariedade,
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Conclusdo dos autores

Brasil

Revista de Ciéncias
Meédlicas e Biologicas

Transversal

Kutzbach et al.,
2007 [22]
EUA

Journal of Child
Neurology

Transversal

Jiwaji et al.,
2009 [23]

Tanzania

2006

2008

Sexo:
23 (57,5%) mulheres
17 (42,5%) homens

122 pessoas

78 criangas:

Idade média: 9,14 (9-18
anos)

Sexo:

42 (53,8%) meninos

36 (46,2%) meninas

44 adultos:

Idade média: 36,09 (19-79
anos)

Sexo:

19 (43,2%) homens

25 (56,8%) mulheres

154 pessoas

64 pessoas com albinismo

Varios tipos

Nao especificado

Condigdo dermatoldgica:

Lesdo na pele: 17 (42,5%) pacientes

Criangas:

Prevaléncia do Transtorno do Déficit de Atengdo com
Hiperatividade (TDAH): 22,7% (17 de 75)

Prevaléncia do TDAH e hiperatividade em criangas com
albinismo: 17,3%

Condigdo oftalmoldgica

Acuidade visual binocular com melhor correcdo:
20/20 a 20/400, com mediana de 20/150.

Acuidade visual binocular com melhor correcdo em
criangas com TDAH: variando de 20/40 a 20/400, com
mediana de 20/100

Adultos:

Prevaléncia do TDAH: 6,8% (3 de 44) e 1 estava
tomando medicagdo estimulante no momento do
estudo.

Condigdo oftalmoldgica

Acuidade visual binocular com melhor corregdo: 20/20
a 20/320, com mediana de 20/70.

Acuidade visual binocular com melhor corre¢do nos
adultos com TDAH: variando de 20/30 a 20/60.

Grupo com albinismo:

Deficiéncia auditiva: 33 de 64 (52,0%; IC 95%: 39,3—
64%).

Perda auditiva bilateral: 19 de 64 (30,0%; IC 95%: 19-
41%).

com mais de um caso na familia, e
origem étnica predominantemente
negra. A ocorréncia do albinismo esta
associada a dificuldades e desvantagens,
consequéncias do distlrbio genético e
da segregacdo social.

Os achados deste estudo sugerem um
aumento da prevaléncia de TDAH entre
criancas e adultos com albinismo. Para
averiguar se os 2 disturbios estdo
associados é necessario um estudo mais
aprofundado.

Foi encontrada uma prevaléncia
aumentada de deficiéncia auditiva em
adultos com albinismo, bem como uma
associagdo com perda auditiva e
escolaridade reduzida; é importante
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Conclusdo dos autores

Perfil de saide (condi¢do de salde relatada)

Idade média: 32; Intervalo
de Confianga (IC): 29,7 a
34,9 anos

Deficiéncia auditiva grave com perda superior a 40 dB
em pelo menos uma frequéncia de teste em uma ou
ambas as orelhas: 11 de 64 (17,0%; IC 95%: 8-26%)

observar a prevaléncia de deficiéncia
International Health auditiva em criangas com albinismo.
Transversal

90 controles

Idade média: 36; IC 95%:

33,52 38,5 anos

Grupo com albinismo com deficiéncia auditiva:
Deficiéncia nas frequéncias mais baixas (250 Hz, 500 Hz
e 1000: 29 de 33 pacientes (88%; IC 95%: 77-99%)
Comprometimento nas frequéncias mais altas (2 kHz, 4
kHz e 8 kHz): 14 de 33 (42%; IC 95%: 26-59%)
Otoscopia ou timpanometria anormal: 8 de 33 (24%; IC
95%: 10-39%)

Grupo de controle:
Deficiéncia auditiva: 20 de 90 (22,0%, IC 95%: 14—

31%)
Perda auditiva bilateral: 8 de 90 (9,0%, IC 95%: 3—
15%)
Perda auditiva grave: 10 de 90 (11,0%, IC 95%: 5—
18%)

Gronskov et al.,

Nascidos entre

218 pessoas

Albinismo

Condig&o oftalmoldgica*

O estudo mostrou que uma analise

1961 e 2005 oculocutaneo Acuidade visual: variou de 0,8 a 0,05 (mediana, 0,25) mutacional de todos os quatro genes
2009 [24] Idade mediana: 19 anos em 59 das 62 (95,2%) das pessoas que participaramno  OCA conhecidos podem explicar apenas
(1,5 a 74 anos) Albinismo ocular  rastreamento da mutagdo genética; uma fragdo dos fendtipos albinos,
Dinamarca autossémico Astigmatismo**: prevalente entre os participantes apoiando a hipdtese de que pode haver
Sexo: recessivo **prevaléncia ndo especificada (mediana de: -2,50 outros genes ainda ndo identificados que
Investigative 108 (49,5%) homens (0,00 a -5.00); causam AROA e provavelmente também
Ophthamology & 110 (50’5) mulheres Nistagmo: 58 de 62 (93,5%); OCA.
Visual Science ! Translucidez da iris: 6 de 62 ndo tinham translucidez da
iris, desses, 3 apresentaram fotofobia grave e 2
Transversal Rastreamento de mutagcdo moderada.

genética: 62 pessoas
- Albinismo Oculocutaneo
(OCA): 41 (66,2%)

*Dados apresentados apenas para as 62 pessoas que
realizaram o rastreamento genético
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Conclusdo dos autores

Opara & Jiburum,
2010 [25]
Nigéria

World Journal of
Surgical Oncology

Transversal
Gamella et al,,

2011 [26]
Espanha

Collegium
antropologicum

Transversal

Junho de 2007 a
maio de 2009

Casos
identificados
entre 1932 a
2010

- Albinismo Ocular -
Autossémico Recessivo
(AROA): 21 (33,8%)

20 pessoas com albinismo

Idades variaram de 21 anos
a 67 anos, com doze (61%)
dos pacientes com menos
de 40 anos

Sexo:

10 (50,0%) homens
10 (50,0%) mulheres
83 pessoas

|dade:
|dade média: 26,7 anos

Mediana:27 anos

Sexo:
41 (49,0%) mulheres

42 (51,0%) homens

N&o especificado

Albinismo
oculocutaneo

Caracteristicas dos albinos com cancer de pele:
Trabalhadores ao ar livre: 75,0% (15 de 20)

Localizagdo mais acometida: cabeca e pescoco
Variante histolégica mais comum: carcinoma de células
escamosas (32 lesdes)

Outras variantes histoldgicas: carcinomas basais
celulares (5 lesdes); carcinoma basoescamoso (1
lesdo)

Outras anomalias congénitas como pé torto
(congenital  talipes  equinovarus),  problemas
imundlogicos e surdez: 3,61% (3 de 83)

Obitos: 12,0% (10 de 83)

Foram examinados diretamente e entrevistados 43
dos participantes (43 de 83; 51,8%)

Deficiéncia visual: Todos os adultos (niumero ndo
especificado) eram cegos.

Queimadura solar intensa: 100, 0% (43 de 43)
Queratose actinica: 4,65% (2 de 43)

Carcinoma de células escamosas: 4,65% (2 de 43)

Os resultados do estudo indicaram que
os dados de um pais coletados apenas
em locais urbanos sdo susceptiveis de
serem tendenciosos e enfatiza a
necessidade de ampla distribuicdo de
salde e instala¢Ges educacionais para as
pessoas afetadas.

O albinismo parece ser um exemplo
visivel de uma alta prevaléncia de
defeitos de nascimento nesta minoria,
associados a efeitos de consanguinidade
e altas taxas de fertilidade.
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Conclusdo dos autores

Kromberg et al.,
2012 [27]

Africa do Sul, Lesoto,
Botsuana e

Suazilandia

East African Medical
Journal

Transversal

Problemas de desenvolvimento e outras condi¢bes
congeénitas: 6,9% (3 de 43)

Desenvolvimento fisico e mental normal: 95,3% (41 de
43)

Acidentes doméstico e de transito: foram mais
recorrentes nos albinos, provavelmente devido a sua
acuidade visual reduzida.

30 anos 96 pessoas Albinismo Para avaliar a condicdo da pele e problemas visuais, os
oculocutaneo participantes com OCA-2 (albinismo oculocutaneo tipo
2- tirosinase positiva) foram analisados.

Condigdo dermatoldgica (56 individuos avaliados):
Nevo melanocitico: 49 de 56 (87,0%)

Elastose: 55 de 56 (98,0%)

Queratose: 42 de 56 (75,0%)

Carcinoma: 5 de 56 (9,0%)

Queldides: 1 de 56 (2,0%)

Condigdo oftalmoldgica (56 individuos avaliados):

Nistagmo: 56 de 56 (100,0%)

Os tipos mais comuns de albinismo
encontrados na populagdo da raga/cor
negra da Africa do Sul s30 OCA 2 e OCA
3. Dada a alta prevaléncia da doenga, em
conjunto com o alto risco de cancer de
pele, e a recente perseguicio de
individuos afetados em certos paises da
Africa Oriental, esses achados e suas
implicacGes clinicas tém importancia em
termos de educagdo e conscientizagdo
para profissionais de salude e leigos
cuidando de pessoas com albinismo.
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Conclusdo dos autores

Nagai et al.,
2013 [28]
Japao

Pediatric Blood &
Cancer

Série de casos

Sheth et al.,
2013 [29]
Reino Unido
Ophthalmology

Transversal

Diagndstico 15 pessoas Sindrome de
entre 2000 e Chédiak-Higashi
2010 (CHS)
2010-2011 100 pessoas Nao especificado

55 pessoas com albinismo
Idade média: 35,9 +16,3
anos

45 controles saudaveis
|dade média: 33,2+ 13,6
anos

Translucidez: 14 de 56 (25,0%)

Achados laboratoriais e clinicos:

Granulos gigantes em neutrdfilos: 15 de 15 (100,0%)
Albinismo oculocutaneo: 14 de 15 (93,3%)

InfecgBes  bacterianas  recorrentes  (pneumonia,
enterite e otite média): 10 de 15 (67,0%):
Hemophagocytic lymphohistiocytosis (HLH) de “fase
acelerada” com risco de vida: 5 de 15 (33,0%)
Linfoma maligno complicado: 1 de 15 (6,0%)

Dois pacientes (13,0%) tinham pais consanguineos.

O transplante de células-tronco hematopoiéticas
(TCTH) foi realizado em seis pacientes.

Dez pacientes sobreviveram e quatro morreram (dois
de infeccdo, um de insuficiéncia hepatica e um de
amiloidose).

Condigdo oftalmoldgica:

Espessura média da fris: 10,7% mais espessa nos
controles (espessura média: 379,3 +44,0 um) em
comparagdo com o grupo albinismo (espessura média:
342,5 £52,6 pm; P<0,001).

Camadas internas da firis: 5,8% mais espessas nos
controles (espessura média: 315,1 + 43,8 um) em
comparagao com o grupo de pessoas com albinismo
(espessura média: 297,7 £ 50,0 um; P: 0,044).
Camada epitelial posterior: 44,0% mais espessa nos
controles (espessura média: 64,1 + 11,7 um) em
comparagao com o grupo de pessoas com albinismo
(espessura média, 44,5 + 13,9 um; P<0,001).

Em conclusdo, com base na analise
genética e funcional, a CHS é uma
doenga rara, mas heterogénea, que
afeta criancas e adultos jovens. O
transplante de células-tronco
hematopoiéticas é o Unico tratamento
que pode curar a CHS, mas ndo pode
prevenir o desenvolvimento de
disfuncdo neuroldgica.

Caracterizaram anormalidades in vivo da
iris associadas ao albinismo pela primeira
vez e mostramos que a espessura da
camada epitelial posterior do olho é
particularmente afetada. Demonstraram
que a espessura da camada epitelial
posterior do olho tem potencial
diagndstico para detectar anormalidades
da iris no albinismo.
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Conclusdo dos autores

Ajose et al.,

2014 [30]

Nigéria

Journal of the
European Academy

of Dermatology and
Venereology

Coorte prospectiva

2004 - 2009 87 pessoas

Idade média: 30,05+ 9,76
anos

Sexo:
34 (39,0%) mulheres

53 (61,0%) homens

Albinismo
oculocutaneo

Condigoes dermatoldgicas:

Fotoenvelhecimento grave e/ou cancer de pele: 34 de
87 (39%)

Parametros de fotoenvelhecimento observados
incluiam elastose solar severa, multiplas queratoses
actinicas, queilite, hiperpigmentacdo mosqueada
multipla, eritema grave e Ulceras de pele;

Condigdo mental:
Escore de HADS* de ansiedade: 4,83 (DP, 3,78);

Escore HADS para depressdo: 3,52 (DP,3,04) os escores
de ansiedade e depressdo apareceram de ser maior
em média, para pacientes com albinismo e que
tiveram complicaces de pele comparado com
aqueles sem lesdes (p <0,001).

Os participantes com albinismo foram comparados
com pacientes com vitiligo, o escore médio de
ansiedade foi 2,55 menor para os albinos vs pacientes
com vitiligo (IC 95%: 1,47 - 3,64) e 0 escore médio para
depressdo foi 2,76 menor para os pacientes com
albinismo (IC 95%: 1,84 - 3,68)

*HADS: Hospital Anxiety and Depression Scale: E uma
ferramenta pratica para identificar e quantificar a

Foi descoberto que nigerianos com
vitiligo apresentaram sofrimento
psiquiatrico significativamente maior do
que nigerianos albinos, em média. A
avaliacdo clinica desses pacientes seria
incompleta sem a avaliagdo de sua
psicomorbidade. Além  disso, ha
necessidade de maior foco nas
estratégias de prevencgdo do cancer.
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Conclusdo dos autores

Graziosi et al., Abril a julho de
2011

2014 [31]
Brasil

Revista Brasileira de
Cirurgia Plastica

Transversal

Udeh et al,, Agosto de 2011
a janeiro de
2014 [32] 2012
Nigéria

(Estado de Enugu)

Journal of
Community Health

Transversal

12 pacientes com albinismo

Idade:

Variagdo entre 23 e 80
anos, sendo a maioria
acima de 40 anos (92%).

Sexo:
4 (33,3%) mulheres
8 (66,7%) homens

153 pessoas

|dade:

Média de idade: 23,4 + 10,4
(6 a 60 anos)

Sexo:
83 (54,2%) mulheres

70 (45,8%) homens

N&o especificado

Albinismo
oculocutaneo

depressdo e a ansiedade em pacientes psiquidtricos
ndo hospitalizadas.

Caracteristicas dos albinos com cancer:

Total: 273 lesGes cancerigenas

Localizagdo mais comum das lesdes: cabega e pescoco
(53,11%)

Tipo histolégico mais frequente foi o Carcinoma
basocelular CBC (36,63%), seguido do carcinoma
espinocelular (34,43%)

Algumas lesGes também encontradas foram
carcinoma tricoblastico, sarcoma de alto grau, verruga
vulgar, melanoma in situ e Doenca de Bowen

Condigdo oftalmoldgica:

Todos os participantes apresentaram uma acuidade
visual subnormal para longe e para perto.

Disturbios visuais ndo-refrativos: nistagmo, fundo
hipopigmentado,

Hipoplasia foveal e vasos coroides proeminentes: 153
de 153 (100,0%)

Estrabismo: 25 de 153 (16,4%)
Esotropia: 9 de 25 estrabicos (36,0%)

Exotropia: 16 de 25 estrabicos (64,0%)

Os pacientes com albinismo necessitam
de intenso acompanhamento e
orientagdes quanto ao uso de um
fotoprotetor, como o protetor solar e ao
aparecimento de novas lesGes. Os
carcinomas, basocelulares e
epidermdides, tém extrema importancia
devida suas progressdes, sendo que
lesdes avancgadas apesar de desafiadoras
ainda conseguem ser tratadas tanto com
enxertos, como retalhos locais e em
casos especificos, microcirurgia.

Ha alta prevaléncia de doencas
refrativas, ndo-refrativas e disturbios
oftalmolégicos mistos entre pessoas
com albinismo em Enugu, Nigéria. Para
aliviar as consequéncias visuais destes
disturbios, 0s pesquisadores
recomendam o fornecimento oportuno
de acesso irrestrito nos servigos
oftalmoldégicos, além da conscientizagdo
entre os albinos.
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Conclusdo dos autores

Maia et al., Margo de 2010
a dezembro de

2015 [33] 2013

Brasil

Anais Brasileiros de
Dermatologia

Transversal

80 pessoas N&o especificado
Idade:

18 e 40 anos: 57,7% (45

pacientes)

41 e 60 anos: 28,2% (22

pacientes)

Mais de 60 anos: 14,1% (11

pacientes

40 pessoas com albinismo:
24 (60,0%) mulheres
14 (40,0%) homens

40 controles:
25 (62,5%) mulheres
15 (37,5%) homens

Disturbios visuais refrativos: (avaliado nos dois olhos
dos 153 participantes, n=306)

Miopia: 73 de 306 (23,9%)
Hipermetropia: 9 de 306 (2,9%)
Astigmatismo simples: 35 de 306 (11,4%)

Astigmatismo miope composto: 79 de 306 (25,8%)
Astigmatismo hipermetrdpico composto: 32 de 306
(10,5%)

Astigmatismo misto: 78 de 306 (25,5%)

Condicdo de salde das pessoas coma albinismo (38
pessoas*):

Histéria prévia de cancer de pele: 16 de 38 (42,1%)
Cancer de pele no momento do estudo: 7 de 38
(18,42%)

Déficit visual: 34 de 38 (89,47%)

Este estudo evidenciou alteragdes na qualidade de
vida, do ponto de vista fisico, no grupo de pessoas com
albinismo analisado. Isso aponta as lesdes de pele e
diminuicdo da acuidade visual como responsaveis pelo
impacto na qualidade de vida desses individuos.

*2 pessoas foram excluidas, pois eram de origem
africana.

A baixa acuidade visual somada as lesdes
de pele e ao estigma social podem
contribuir para as alteragBes na
qualidade de vida dos pacientes albinos.
Os resultados apresentados neste
estudo demonstram a vulnerabilidade
do individuo acometido, a necessidade
de cuidados especiais para esse
paciente, bem como a necessidade de
mais pesquisas sobre o tema, para uma
visdo mais clara dos aspectos
relacionados ao albinismo.
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Conclusdo dos autores

Khanal et al.,
2016 [34]

Nepal

Journal of Optometry

Transversal
Patiroglu,

2016 [35]
Turquia

Journal of Genetic
Counseling

Série de casos

Schweigert et al.,
2018 [36]

EUA

JAAPOS

Coorte retrospectiva

Setembro de
2011 a
dezembro de
2013

2004-2014

Néo relatado

25 pessoas

Idade:

Idade média: 16 anos

8,40 (5 a 37 anos)

Sexo:

9 (36,0%) mulheres
16 (64,0%) homens
20 pessoas

Idade mediana no

encaminhamento foi de 18

meses (intervalo

interquartil: 6 a 24 meses).

75 pessoas

Sexo:

47 (63,0%) mulheres

28 (37,0%) homens

Albinismo
oculocutaneo

Albinismo
oculocutaneo
parcial e
imunodeficiéncia
(OCA-ID)

Varios tipos

Condigoes oftalmoldgicas:

Erros refratarios:

Miopia: 8 de 50 olhos (16,0%)

Hipermetropia: 8 de 50 olhos (16,0%)
Astigmatismo miope: 17 de 50 olhos (34,0%)
Astigmatismo hipermétrope: 8 de 50 olhos (16,0%)
Astigmatismo misto: 9 de 50 olhos (18,0%)

Condigdo de saude:

Linfohistiocitose hemofagocitica: 7 de 20 (35,0%)
FungGes defeituosas das células T CD8 e células natural
killer: 9 de 20 (45,0%)

Diagnéstico molecular definitivo: 8 de 20 (40,0%)

Entre os pacientes, também foi relatado um paciente
diagnosticado com dois defeitos genéticos diferentes,
nos genes TYR e JAK3, causando, respectivamente,
albinismo oculocutaneo e imunodeficiéncia.

CondigGes oftalmoldgicas:

A analise de subgrupo para OCA1A (16 olhos), OCA1B
(20 olhos) e OCA2 (30 olhos) também demonstrou um
aumento no astigmatismo médio das visitas A a C (P
<0,0001, P <0,0001 e P = 0,0001, respectivamente). O
eixo do astigmatismo era tipicamente WTR.

Na visita C, 2 sujeitos que ndo tiveram prescrigao de
6culos apresentavam OCA1B; a acuidade visual melhor
corrigida foi 20/60 e 20/70. Pior acuidade visual média
mais bem corrigida e astigmatismo médio mais alto
(com desvio padrdo) na visita C foram encontrados

Pacientes com albinismo oculocutaneo
apresentam um amplo espectro de
déficits visuais que prejudicam as
fungdes visuais. Melhora significativa na
acuidade visual apds a correcdo optica
serve como um impulso para a redugdo
de deficiéncias visuais em individuos
com albinismo.

Os resultados ilustram a variabilidade
das apresentacdes clinicas e gravidade
da doenga em pacientes com albinismo e
imunodeficiéncia oculocutanea parcial,
com  consequentes  desafios no
diagndstico e tratamento  desses
pacientes.

Pacientes com albinismo oculocutaneo
devem ser investigados quanto a
defeitos imunoldgicos, pois pacientes
com OCA-ID representam um subgrupo
de morbidade de alto risco.

Assim, o erro refrativo durante os
primeiros 10 anos de vida em pessoas
com albinismo segue uma tendéncia
Unica, comumente mostrando
hipermetropia com astigmatismo WTR
que aumenta progressivamente com
pouca mudanga no equivalente esférico
e no eixo. O tipo mais grave de albinismo,
OCA1A, apresenta maior astigmatismo e
pior acuidade visual quando comparado
ao OCA1B e OCA2.
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Conclusdo dos autores

Kruijt et al., 1980 - 2016
2018 [37]
Holanda

Ophthalmology

Coorte retrospectiva

Carneiro et al., 1986 — 2018
2019 [38]

Brasil

Allergologia et
Immunopathologia

Série de casos

522 pessoas

Idade:
Idade média: 18 anos
(variagdo: 2 - 82 anos)

Sexo:
199 (38,1%) mulheres
323 (61,9%) homens

Tipo:

197 com diagndstico
molecular
OA1—-28%
OCA1-33%

OCA2 - 30%

14 pessoas

Sexo:
5 (35,7%) homens
9 (64,3%) mulheres

Albinismo
oculocutaneo

Sindrome de
Chediak-Higashi
(CHS)

para OCA1A (20/104, +4,08 + 1,34) em comparacdo
com OCA1B (20/59, +2,30 + 1,36; P <0,0001) e OCA2
(20/66, +2,53 +1,21; P <0,0001).

CondigGes oftalmoldgicas:

Nistagmo: 481 de 521 (92,3%)

Translucidez da iris: 448 de 492 (91,0%)

Pigmentagdo do fundo normal (grau 0): 19 de 496
(3,8%)

Hipoplasia foveal: 452 de 455 (99,3%)

Acuidade visual: 25% apresentaram 0,3 logMAR

Achados laboratoriais ao diagndstico foram:

Anemia: 12 de 14 (85,7%)

Neutropenia: 10 de 14(71,4%)

Leucopenia: 4 de 14 (28,6%)

Trombocitopenia: 4 de 14(28,6%)

Granulos gigantes no esfregaco de sangue periférico:
14 de 14(100,0%)

Granulos gigantes no aspirado de medula dssea: 9 de
14 (64,3%)

O intervalo médio entre a primeira manifestagdo
clinica e o diagnéstico foi 1,4 anos (0-4,8 anos).

O estudo demonstra que o albinismo
pode ser mais prevalente do que se
pensava anteriormente e que as
caracteristicas clinicas podem ser muito
leves, com 25% dos pacientes
apresentando apenas
comprometimento leve da acuidade
visual.

CHS é uma doenga rara e uma causa de
linfo-histiocitose hemofagocitica (HLH)
primaria. A presenca de infecgOes
recorrentes em uma crianga com o
fenédtipo tipico deve levantar suspeitas,
principalmente na presenca de histéria
familiar positiva. A presenca de granulos
citoplasmaticos gigantes em neutrdfilos
e linfécitos no sangue periférico sdo
diagndsticos e ndo devem  ser
esquecidos. A CHS é potencialmente
fatal, mas o transplante de médula éssea
pode melhorar o progndstico da CHS.
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Autor, ano, pais, Tipo de
revista, tipo de Periodo do Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo Perfil de saide (condi¢do de salde relatada) Conclusdo dos autores
estudo estudo
InfecgBes recorrentes no curso da doenga: Isso enfatiza a necessidade de
Pneumonia: 11 de 14 (78,6%) identificacdo precoce das criangas
InfecgGes de pele: 9 de 14 (64,3%) afetadas.

Otite média: 9 de 14 (64,3%)
Amigdalite: 7 de 14 (50,0%)
Diarreia: 8 de 14 (57,1%)
Sepse: 2 de 14 (14,3%)

Sete pacientes desenvolveram linfo-histiocitose
hemofagocitica (LHH). A idade média de apresentacgdo
foi 5,7 anos (2,6-6,7 anos) e o intervalo médio entre o
diagnéstico de CHS e LHH foi de 3,3 anos (0-5 anos).
Destes, duas criancas desenvolveram manifestacoes
neuroldgicas que evoluiram para o ébito, e 4 pacientes
apresentaram diatese hemorragica.

Um paciente desenvolveu leucemia mieloide aguda
(LMA) apds ser tratado com dexametasona e
etoposide para LHH. Outro paciente, que apresentava
uma forma mais branda da doenca, desenvolveu
linfoma difuso de grandes células B. Dois pacientes
manifestaram comprometimento neurolégico.

4 pacientes foram submetidos a transplante de
medula éssea (TMO).

9 pacientes faleceram e um foi perdido no
seguimento.

A idade média do o6bito foi 6,7 anos (3,8-22 anos).
Destes, 5 pacientes morreram de LHH, um de linfoma,
um de choque séptico durante a quimioterapia para
LMA, um de choque séptico dois meses apds o TMO e
um de infecgdo.
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Conclusdo dos autores

Margon,
2019 [39]
Brasil
Dermatology

Transversal

Shah et al.,
2020 [40]
Paquistao

Saudi Journal of
Ophthalmology

Transversal

Margo de 2010
a abril de 2017

Junho de 2017 a
junho de 2018

Albinismo
oculocutaneo

191 pessoas

Idade:

Idade média: 28,9 + 20,3
(variagdo: 0a 92)

Sexo:
109 (57,1%) mulheres

82 (42,9%) homens

Albinismo
oculocutaneo

77 pessoas

|dade:

4 a <16 anos: 44 (57%)

6 anos ou mais: 33 (43%)
Idade média: 18 anos

Sexo:
47 (61,0%) homens
30 (39,0%) mulheres

Condicdo dermatoldgica:

Elastose solar: 110 de 191 (57,5%)
Lentigos: 49 de 191 (25,6%)
Ceratoses actinicas: 86 de 191 (45,0%)
Cancer de pele: 36 de 191 (18,8%).

A consanguinidade entre os pais foi confirmada por
26% dos pacientes; exposi¢do desprotegida ao sol foi
relatada por 109 (57,7%) e 138 (72,25%) tinham
histérico de queimadura solar.

Elastose solar: a maioria foram mulheres (64,8%), foi
associada com a ocorréncia da condicdo na idade
avancada (41,7 £16,5 vs 15,2 +10,7 anos), exposicdo
desprotegida ao sol (78,1 vs 34,6%) e queimaduras de
sol (96,9 vs 55,8%)

Condigdo oftalmoldgica:

Deficiéncia moderada a grave: 57 de 77 (74,0%)
(apresentando acuidade visual no melhor olho <6/18,
mas pelo menos 3/60).

Astigmatismo com a regra foi mais presente (42% no
olho direito e 40% no olho esquerdo) do que o
astigmatismo contra a regra (9% no olho direito e 8%
no olho esquerdo). 39% né&o tinham astigmatismo no
olho direito e 44% ndo tinham astigmatismo no olho
esquerdo. 5% tém astigmatismo obliquo no olho
direito e 4% no olho esquerdo.

As pessoas com albinismo representam
um grupo de risco para cancer de pele e
outras lesGes actinicas. Essas lesdes sdo
prevalentes em albinos vistos pelo
programa e provavelmente refletem as
caracteristicas encontradas na
populacdo albina brasileira.

Acesso a cuidados de salde,
especialmente através de programas
multidisciplinares que possibilitam o
diagndstico e tratamento precoce dessas
lesdes, educacdo em saude e o uso de
medidas fotoprotetoras podem reduzir a
morbidade e mortalidade e melhorar a
qualidade de vida dos pacientes com
essa rara condigdo genética.

Os achados deste estudo demonstram
que a refracdo adequada melhora a
acuidade visual de pessoas com AOC. O
encaminhamento precoce de pessoas
com AOC para clinica de baixa visdo é
necessario para monitorar o potencial
aprimoramento em suas fungdes visuais.
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Conclusdo dos autores

Juhasz et al.,
2020 [41]
Tanzania

International Journal
of Dermatology

Série de casos

Enechukwu et al.,
2020 [42]
Nigéria

E Cancer Medlical
Science

Transversal

2017 - 2019

N&o relatado

54 pessoas N&o especificado
Idade:

Idade média: 34,6 +14,9

anos (variacdo: 10-78

anos).

Sexo:
29 (53,7%) mulheres
25 (46,3%) homens

90 pessoas com albinismo. N&o especificado
Um total de 58 amostras de

bidpsia de tecido de pele

foram retirados de 30

albinos consentidos, 16

(53,3%) dos quais eram do

sexo masculino e 14

(46,7%) do sexo feminino.

Condicdo de saude:

A descricdo do médico de carcinoma basocelular
comprovado histologicamente incluiu ulceracdo
(41,7%), eritema (16,7%) e escamacgdo (16,7%). As
lesGes localizavam-se mais comumente no tronco
(47,1%) e face (41,2%). A analise histoldgica
demonstrou que 30,2% das lesGes eram carcinoma
basocelular, 26,4% carcinoma espinocelular e 17%
doenca de Bowen.

Condigdo de salde:

Diagndstico clinico de suspeita de pré-malignidade
(ceratose actinica): 34 de 90 (38,0%)

Suspeita de lesdes cutaneas maligna: 29 de 90 (32,0%)

30 pessoas com albinismo com bidpsia de tecido:
LesBes cutdneas malignas: 18 de 30 (60,0%), destes:
Carcinomas Espinocelulares (CEC): 9 (15%)
Carcinomas Basocelulares: (CBC): 22 (37,9%)
Carcinoma basoescamoso: 7 (12%)

Tumor de colisdo: 2 (3,4%)

O restante das lesdes biopsiadas foram:
Nevos intradérmicos e juncionais: 7 (12%)
Ceratose actinica: 9 (15%)

Elastose solar: 1 (1,7%)

Os individuos com albinismo estdo em
maior risco de desenvolver cancer de
pele ndo melanoma (NMSC) em
comparagdo com suas contrapartes
pigmentadas. Embora menos
comumente relatado na literatura do
que o carninoma de células escamosas
(CEC), os carninomas basocelulares
(CBC) sdo uma causa importante de
morbidade e mortalidade do paciente
em albinos. Em uma populacdo de
pessoas com albinismo da Tanzania, o
CBC foi o NMSC mais comum, seguido
SCC e SCC-IS. Os CBCs nesta populagdo
apresentam-se  clinicamente  como
lesdes crescentes com ulceragdo,
eritema e escamas.

O local mais comum das neoplasias
cutaneas foi na cabeca e pescoco (36%)
seguido de perto pela parte superior das
costas (21%), sendo o local menos
comum o abdome onde o CEC foi
encontrado.
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Conclusdo dos autores

Obeng-Tuudah et al.,
2021 [43]

Reino Unido
International Journal
of Gynecology &

Obstetrics

Revisdo sistematica
sem metanalise

2020

17 pacientes

Sindrome de
Hermansky-
Pudlak

Psoriase: 1 (1,7%)

As pessoas com albinismo que tiveram lesées malignas
eram mais velhos, idade mediana de 39 (IQR 33-47)
anos, do que aqueles que ndo tinham, idade mediana
de 19 (IQR 10-33) anos.

Condigdo de saude:

Histéria prévia de sangramento: 15 de 17 (88,0%)
mulheres. Em duas (12,0%) mulheres ndo houve
informacao.

Sangramento menstrual intenso: 8 de 15 (53,0%) -
sintoma de sangramento mais comum relatado em
mulheres.

A ocorréncia do albinismo oculocutaneo foi 11 de 15
(73,0) %.

Condigdo oftalmoldgica:

Nistagmo: 7 de 15 (47,0%)

Deficiéncia visual significativa: 7 de 15 (47,0%),
incluindo cegueira, foram relatados.

Gestantes:

Gestagles: 29 gestagdes em 15 mulheres

Abortos: 2 (7,0%)

Partos vidveis e gestagdes: 27 (93,0%). A idade
mediana das mulheres durante a gravidez foi 22 anos
(faixa etdria de 18 a 40 anos). Nenhum sangramento
pré-natal foi relatado.

GestagGes a termo: 20 (87,0%), 3 trés partos
prematuros foram na mesma mulher (trigémeos).

A via de parto:

Parto normal: 13 de 23 (57,0%)

Parto instrumental: 2 de 23 (9,0%)

O diagnostico de HPS deve ser
considerado em  mulheres com
albinismo oculucutaneo apresentando
sangramento menstrual intenso ou
hemorragia pds-parto. As opcdes de

tratamento hemostatico incluem
desmopressina e  transfusdo  de
plaguetas. O manejo deve ser
multidisciplinar com estreita
colaboragdo entre obstetricia,

ginecologia e equipes de hematologia.
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Conclusdo dos autores

Ramos et al., Margo de 2016
a junho de 2017

2021 [44]

Brasil

Revista da
Associagdo Médica

Brasileira

Transversal

Albinismo
oculocutaneo

74 pessoas

|dade:
|dade média: 22+18 anos,
variando de 1 a 67 anos.

Sexo:
39 (53,0%) mulheres
32 (47,0%) homens

Cesariana de emergéncia: 7 de 23 (30,0%)
Cesariana eletiva: 1 de 23 (4,0%)

Analgesia referida:

Referido: 12 de 27 (44,0%) casos.

Evitadas: 11 de 12 (92,0%) casos por causa de HPS.
Peridural: 1 caso em que o diagndstico de HSP era
desconhecido na época, sem relato de hematoma
espinhal.

Geral: 4 casos para cesarianas.

No momento do trabalho de parto, o diagndstico de
HPS era conhecido em 20 de 27 (74,0%).

Hemorragia pos-parto: 12 de 4 (44,0%) gestacdes;

A HPP foi o sintoma de apresentacdo que levou ao
diagnéstico de HPS em 3 de 15 (20,0%) mulheres;

Das 20 gesta¢des com diagndstico conhecido de HPS
no trabalho de parto, cobertura hemostatica para
trabalho de parto e parto foi administrada em 17 de
20 (85,0%);

Casos ginecoldgicos:

Apresentaram inicialmente sangramento menstrual
intenso agudo e anemia grave.

Condicdo dermatoldgica:

LesGes cutdneas pré-malignas ou malignas: 32 de 74
(43%).

LesBes com suspeita de ceratoses actinicas: 19 (59%)
Uma ou mais lesGes malignas suspeitas ao exame
fisico: 13 (40,6%), destes:

Realizaram biopsia: 11 dos 13 (84,6%) destes cada um
dos 11 pacientes poderia ter mais de uma lesdo
biopsiada, um total de 29 lesdes foram biopsiadas:
Carcinoma basocelular (CBC): 15 (51%)

Carcinoma espinocelular (CEC): 9 (31%)

Foi encontrada alta prevaléncia de
lesGes malignas e pré-malignas em
pacientes com albinismo oculocutaneo.
Além disso, alguns fatores de risco
potencialmente modificaveis tém sido
associados a ocorréncia de lesGes
malignas de pele nessa populagdo.
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estudo estudo
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Melanoma in situ: 1 (3%)
Neoplasia epitelidide indiferenciada: 1 (3%)
Ceratoses actinicas: 3 (10%)

Local das lesGes:

Tronco: 62,0%

Membros: 20,0 %

Cabeca ou pescogo: 17,0%

Sexo feminino [OR: 4,1 1C95%: 1,5-11,2; p=0,004], sem
uso prévio de fotoprotegdo regular [OR: 8,3; 1C95%:
1,7-39,9; p:0,003], e anterior histéria de lesGes pré-
malignas ou cancer de pele [OR: 52,5; 1C95%: 11,9—
230,6; p<0,001] foram associados a uma maior
prevaléncia de lesdes pré-malignas ou malignas.

Sakaetal., 2019 294 pessoas Albinismo Condigdo dermatoldgica: Os resultados deste estudo mostram
oculocutaneo . uma alta prevaléncia de cancer de pele
2021 [45] LesBes na pele: 280 de 294 (95,2%) entre pessoas com albinismo no Togo
Foram realizadas 115 bidpsias excisionais para exame e 200, EPENEE R G [FEE Tk

Togo melanoma.

histoldgico em 79 pacientes:

BMC Cancer Das 115 bidpsias/biopsias excisionais, 54 (46,9%)
retornaram como malignas.

Transversal
Dos 280 pacientes 33 pacientes confirmaram cancer
(11,8% IC 95% 8,2 - 16,2), apenas melanoma nao

estava presente.

VariagBes histolégicas: os 54 canceres de pele ndo
melanoma foram divididos em 21 casos de CEC
invasivo (38,9%), dois casos de doenca de Bowen
(3,7%) e 31 casos de CBC (57,4%).
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Autor, ano, pais,
revista, tipo de
estudo

Tipo de
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Conclusdo dos autores

Sayed et al.,
2021 [46]
Egito

Clinical
Ophthalmology

Transversal

Periodo do Amostra (n)/Idade / Sexo albinismo Perfil de satide (condicio de saude relatada)
estudo
Ndo relatado 164 criangas Albinismo Condigdo oftalmoldgica:
oculocutaneo O estudo encontrou o astigmatismo como o erro
Grupo de pessoas com refrativo mais comum em albinos (100,0%), seguido
albinismo: 82 olhos de hipermetropia (62,0%), com diferenca significativa
Idade média:5,16 anos 3,4 entre o grupo de pessoas com albinismo e sem albino.

Grupo controle: 82 olhos
Idade média: 4,95 anos
+1,89.

O alto astigmatismo é o erro refrativo
mais comum. O perfil de refracdo de
individuos com albinismo —em contraste
com muitos estudos anteriores —tem um
viées  geral para  hipermetropia,
especialmente graus altos (+5,00 a
+9,00), mas graus extremos de erros
refrativos  (>-11,00D miopia ou
>+10,00D hipermetropia) ndo é comum
em pessoas com albinismo.
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Quadro 5. Dados de estudos primarios sobre a prevaléncia de albinismo no mundo (n=14).

Autor, ano, pais, revista, . .. Ocorréncia de albinismo (prevaléncia ou
. Tipo de albinismo ..
tipo de estudo incidéncia)

Kromberg & Jenkins, Albinismo oculocutaneo (OCA) Prevaléncia geral: 1 em 3.900
1982 [10] Prevaléncia em diferentes grupos
étnicos:
Africa do Sul Zulu - 1 em 4.459
Xhosa - 1 em 4.794
SA Medical journal Swazi-1em 2.716
Ndebele - 1 em 4.531
Transversal Tswana - 1em 3.481

S. Sotho - 1 em 2.041
Pedi- 1 em 9.700
Venda - 1 em 5.323
Shangaan - 1 em 28.614

Aquaron Albinismo oculocutaneo (OCA) Prevaléncia:

1978: 1 em 35.000
1990 [13] 1987: 1 em 28.000
Camardes

Ophthalmic Paeiatrics
and Genetics

Transversal
Kromberg et al., Albinismo oculocutaneo vermelho Prevaléncia: 1 em 8.580
ou ruivo 12 pessoas com albinismo ruivo (6 F/ 6
1990 [14] M)
Africa do Sul
Ophthalmic Genetics
Transversal
Kagore & Lund, Albinismo oculocutaneo (OCA) Prevaléncia mulheres OCA: 1 em 2.617
(sem presenga da enzima
1995 [16] tirosinase) Prevaléncia mulheres OCA 2: 1 em 2.990
Africa do Sul e OCA 2 (com presenga da enzima Prevaléncia homens OCA: 1 em 2.703
Zimbabue tirosinase)

Prevaléncia homens OCA 2: 1 em 2.703
Journal of Medical
Genectis

Transversal

Lund, Albinismo oculocutaneo (OCA) Prevaléncia em alunos de escolas: 1 em
4.728

1996 [47]

Africa do Sul e
Zimbabue

Journal of Medical
Genectis

Transversal
Lund et al., Albinismo oculocuténeo (OCA) Prevaléncia na regido: 1 em 1.000

1997 [48]
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Autor, ano, pais, revista, ‘ »
tipo de estudo Tipo de albinismo

Zimbabue

Journal of Medical
Genetics

Transversal

Rosenberg & Schwartz, Albinismo ocular autossémico

recessivo (AROA)
1998 [49]

Dinamarca

European Journal of
Human Genetics

Transversal
Lotti et al., Nao especificado

1998 [50]
Cuba

Revista Cubana de
Pediatria

Transversal
Adekoya e Alao, N3o especificado

2004 [51]

Nigéria

The Nigerian Journal of
Research and Review in

Science

Transversal
Hong et al., Todos os tipos

2006 [52]

Africa do Sul, Zimbabue,
Tanzania, Nigéria

BMC Public Health

Revisdo Sistematica

Lund et al., Albinismo oculocutaneo (OCA) tipo

2
2007 [53]

Africa do Sul

Annals of Human
Biology

Transversal

40

Ocorréncia de albinismo (prevaléncia ou

incidéncia)

Prevaléncia:
1960-1989: 1 em 60.000 nascidos vivos

Variagdes:

1970 - 1979: 1 em 85.700 nascidos
Vivos

1980 — 1989: 1 em 34.000 nascidos
Vivos

Prevaléncia: 0,21 em 10.000
nascimentos

Prevaléncia em criangas: 1 em 2.316

Prevaléncia:

Africa do Sul (1982): 1 em 3.900
Africa do Sul (1992): 0,66 em 1,000
nascidos vivos

Zimbabwe (1995): 1 em 2.833
Zimbabwe (1996):1 em 4.728
Zimbabwe (1997):1 em 1.000
Tanzania (1985): 1 em 1.400
Nigeria (1975): 1 em 15.000

Incidéncia: 1 em 1.970.
A prevaléncia entre 7 clds em 5 vilarejos

aleatoriamente selecionados foi: 1 em
2.239
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Autor, ano, pais, revista, . .. Ocorréncia de albinismo (prevaléncia ou
. Tipo de albinismo ..
tipo de estudo incidéncia)

Gronskov et al., Albinismo ocultaneo (OCA) Prevaléncia: 1 em 14.000 nascidos vivos
de qualquer tipo de albinismo

2009 [24] Albinismo ocular autossomico autossGmica recessiva.

recessivo (AROA)

Dinamarca Prevaléncia:
OCA: 55%

Investigative AROA: 45%

Ophthamology & Visual

Science

Coorte aspecto
prospectivo e
retrospectivo

Gamella et al., Albinismo oculocutaneo (OCA) Prevaléncia: 1 em 1.100 a 1.400 na
populagdo Gitano na provincia de

2011 [26] Granada

Espanha

Collegium

antropologicum

Transversal

Kruijt et al., 197 com diagndstico molecular Prevaléncia: 1 em 12.000
OA1 -28%

2018 [37] OCA1-33%
OCA2 - 30%

Holanda

Ophthalmology
Coorte retrospectiva

MINISTERIO DA SAUDE - SECRETARIA DE CIENCIA, TECNOLOGIA, INOVAGAO E INSUMOS ESTRATEGICOS EM SAUDE

DEPARTAMENTO DE CIENCIA E TECNOLOGIA - COORDENAGAO DE EVIDENCIAS E INFORMAGOES ESTRATEGICAS PARA GESTAO EM SAUDE
Esplanada dos Ministérios. Bloco G, Ed. Sede, Sobreloja | CEP: 70.058-900 - Brasilia - DF | (61) 3315-8972



42

DISCUSSAO

A presente Revisdo de Escopo Rapida identificou 44 estudos sobre o perfil de satde de individuos com
albinismo. A prevaléncia de albinismo foi variavel, sendo o tipo mais frequente o albinismo oculocutaneo e, nos
estudos identificados, mais frequente no continente africano. Quanto as alterac¢des fisiopatoldgicas associadas
a doenca genética recessiva, incluiram principalmente alteracdes dermatoldgicas, como lesdes malignas, e as
alteragdes oftalmoldgicas, como o nistagmo. Outras alteragcdes também foram citadas, mas em menor
frequéncia, como a consanguinidade e a sindrome de Hermansky-Pudlak associada.

Observa-se que a populagdao com albinismo enfrenta uma grande gama de alteragles e patologias
associadas a essa condi¢do genética [10-46]. Ao avaliar a distribuicdo entre os sexos, ndo existe diferenca, outro
aspecto é a idade média dos participantes das amostras, a maioria apresentou idades variando entre 16 a 39,1
anos [17,21-23, 26,29,30,32,32,37,39-41,44]. Um estudo realizado no Brasil investigou a mortalidade por
albinismo no periodo de 2010 a 2020, foi verificado que a maioria dos individuos tinha menos de 5 (36%) ou
entre 15-49 (32%) anos [54]. No que diz respeito a causa da morte precoce em albinos, no Brasil, o cancer de
pele é o mais frequente, sendo que os pacientes afetados podem ter uma expectativa de vida normal com a
prestacdo de cuidados de pele adequados [39]. No estudo de Nkrumah (2018), nos paises como Burundi,
Quénia, Malawi e Tanzania a populagdo com albinismo enfrenta situagdes de violéncia fisica e emocional.
Ressalta-se que as criangas sdo as mais afetadas [55].

Os fatos listados acima podem refletir nas condi¢cdes de salde e na qualidade de vida da populagdo com
albinismo [11, 27, 28, 33, 38, 39, 44], podendo ser atrelados ao dificil acesso aos servicos, as condicdes
socioecondmicas, ao preconceito e a invisibilidade dessa populacdo [56]. Destaca-se que, por ser uma condicado
rara e pouco estudada, hd ainda pouco suporte para esses individuos no quesito assisténcia em saude.

O Centro de Informacdo Genética e Doencgas Raras (GARD), do Instituto Nacional de Saude (NIH) dos
Estados Unidos, apresenta em sua base de dados 15 documentos relacionados ao albinismo [57]. Dentro de
cada um desses documentos sdo apresentados dados quanto a descricdo dessa condicdo genética, sua
frequéncia na populacdo, caracteristicas clinicas e recomendac&es de prevencdo e tratamento para alteracdes
clinicas associadas. No documento especifico para individuos com albinismo oculocutaneo, o tipo mais
frequente, as recomendac@es incluem a realizacdo de exames de pele anuais para verificar danos ou cancer de
pele e exames oftalmoldgicos anuais para verificar acuidade visual. Além disso, ha recomendacées para o dia-

a-dia desses individuos, a fim de prevenir alteracdes clinicas como: cobrir a pele exposta ao sol usando protetor
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solar e vestindo roupas protetoras, como camisas de manga comprida, calcas compridas e chapéus com abas
largas; usar dculos para reduzir a sensibilidade a luz brilhante ou para melhorar a visdo [58].

Outros documentos que apresentam recomendagdes para a populagdo com albinismo consistem em
guias de organizacdes ou instituicdes sem fins lucrativos, como a Standing Voice defends the rights of people
with albinism in Africa. O manual de boas praticas [59] dessa organizacdo apresenta recomendacdes especificas
sobre a prevencdo e manejo de cancer de pele em pessoas com albinismo da regido da Africa Subsaariana. Esse
guia € ilustrado e voltado para o paciente com albinismo/seus responsaveis e a equipe de salde que trabalha
com essa populagdo.

Apesar dessas recomendacBes e guias para a populacdo com albinismo, pouco se é discutido ou
direcionado quanto ao acesso aos servicos especializados a essa populacdo especifica, do ponto de vista da
integralidade do cuidado e da equidade. No contexto nacional, existem dois projetos de lei (PL), o PL 8033/17
[60] e PL 7762/14 [61], que visam assegurar as pessoas portadoras de albinismo o exercicio de direitos basicos
nas areas de educacado, saude e trabalho e instituir a Politica Nacional de Protecdo dos Direitos da Pessoa com
Albinismo. O PL 8033/17, especificamente, visa incluir no Sistema Unico de Satde (SUS) a obrigatoriedade de
distribuir mensalmente aos portadores de albinismos, um protetor e bloqueador solar, além de éculos escuros
com protecdo contra os raios ultravioleta A (UVA) e ultravioleta B (UVB). Além disso, em 2020, a portaria do
Ministério da Saude (MS)n2 3.354 [62], foi publicada liberando mais de RS 7,1 milhdes para ampliar o acesso ao
atendimento e cuidado adequados aos brasileiros com albinismo, com 504 municipios contemplados com o
incentivo financeiro.

Faz-se necessario, entdo, dar continuidade a essa expansdo de recomendacgles, protocolos e
incorporacgdo de recursos em ambito nacional, visando incluir medidas para a prevencdo e manejo de alteracdes

dermatoldgicas, oftalmoldgicas, neuroldgicas e psicossociais aos brasileiros com albinismo.

SINTESE DOS ACHADOS E IMPLICACOES PARA FUTURAS PESQUISAS

Os resultados encontrados foram heterogéneos, impossibilitando estimar com precisdo as frequéncias
de alteracBes clinicas relatadas, sendo as principais alteracGes de salde nas categorias oftalmoldgicas e
dermatoldgicas, contudo, alguns pontos em comum foram identificados:

e (O albinismo é uma condicdo de salde rara e negligenciada;
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e Ha a necessidade de suporte e acompanhamento na atengdo primdria e especializada (baixa, média e
alta complexidade);

e Ha necessidade de pesquisas que mapeiem e descrevam a populacdo com albinismo no territdrio
brasileiro;

e Estudos observacionais de coortes e transversais, comparativos, com amostras probabilisticas,
garantindo robustez metodolégica e representatividade para a populagdo com albinismo, devem ser

realizados.

LIMITACOES

E importante destacar que, por se tratar de uma Revisdo de Escopo Rapida, uma das limitagdes foi a
adaptacdo de algumas das etapas deste estudo como a triagem, a elegibilidade e a extracdo de dados dos
estudos incluidos, que foram realizadas por meio da divisdo do total de estudos pelo nimero de avaliadoras
envolvidas. Dessa forma, ndo se pode descartar a possibilidade de perda de estudos ou inconsisténcias no relato
dos achados. Ademais, este estudo apresenta limitagcdes metodoldgicas inerentes ao tempo de elaboragdo do
documento e ao seu desenho, a exemplo da busca sistematizada em um ndmero limitado de fontes de
informacdo.

Outra limitacdo importante compete aos tipos de estudos incluidos, sendo a maioria estudos
observacionais retrospectivos, sem dados a longo prazo nessa populacdo. Além disso, varios dos estudos
incluidos na presente revisdo de escopo rapida foram publicados ha mais de uma década. Devido a esses

fatores, os resultados aqui identificados devem ser interpretados com cautela.
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CONCLUSAO

O perfil de saude de individuos com albinismo € variado e compreende um espectro de alteracdes
dermatoldgicas e oftalmoldgicas, dentre outras. Apesar de ser uma condicdo de salde rara, com baixa
prevaléncia na populacdo, ha a necessidade de aportar esses individuos no sistema publico de satde nacional.
Mais investigacdes se fazem necessarias nessa populacdo, inclusive com analises comparativas entre subtipos
de albinismo ou regides do Brasil e com acompanhamentos a longo prazo, para melhor compreender as
condigdes clinicas e psicossociais que acometem essa populacdo. Recomenda-se fortemente a execucgdo de
estudo observacional prospectivo alinhado a caracterizagdo genémica da populagdo albina no Brasil, pois ndo

ha estudos dessa natureza identificados na literatura.

Este estudo tem carater meramente informativo e ndo representa recomendacdo oficial do Ministério da

Saude sobre a questdo em epigrafe.
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Apéndice 1: Estratégias de busca.

FONTES TERMOS

PubMed

Embase

Google Académico

BVS sem medline

Epistemonikos

Cochrane Library

("Albinism"[Mesh]) AND ("Epidemiology"[Mesh] OR "Prevalence"[Mesh]
OR "Incidence"[Mesh] OR "Demography"[Mesh] OR "Epidemiologic
Factors"[Mesh)

'albinism'/exp AND (‘epidemiology'/exp OR 'demography'/exp OR
'prevalence'/exp OR 'incidence'/exp) AND [embase]/lim NOT
([embase]/lim AND [medline]/lim)

("Albinism") AND ("Humans") AND ("Epidemiology" OR "Prevalence" OR
"Incidence" OR "Demography" OR "Epidemiologic Factors")

(albinism OR albinismo) AND (epidemiology OR epidemiologia OR

epidemiologia) OR (Demografia OR Demografia) OR (Epidemiologic
Factors OR Fatores Epidemioldgicos OR Factores Epidemiolégicos)

(title:(Albinism) OR abstract:(Albinism))
#1MeSH descriptor: [Albinism] explode all trees
#2("albinism")

#3 #1 OR #2

Total

319

237

100
primeiros
hits

183

118

13

970
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Apéndice 2: Busca manual nos relatdrios institucionais.

Instituigdo/Organizagdo/Associa¢do de
Saude

Link

Documentos institucionais

Local

Africa
Americas

Australia

Canada

EUA

EUA

Europa
Reino Unido

EUA

EUA

Internacional

Internacional

Italia

Africa

Italia

Internacional

Internacional

Internacional

African Medical and Research Foundation
(AMREF)
Organizacdo Pan-Americana da saude

(OPAS)

Australian Medical Association

CADTH - Canadian Agency for Drugs and
Technologies in Health
Centro de controle e prevencao de doenca
(CDC)
National Institutes of Health (NIH)

European Centre for Disease Prevention
and Control (ECDC)
National Institute for Health and Care
Excellence (NICE)
National Organization for Albinism and
Hypopigmentation

Hermansky Pudlak Syndrome Network

Albinism Database

Word Health Organization

Albus

CDC Africa

Albinismo.eu

Standing Voice defends the rights of
people with albinism in Africa

Not Ghosts but Human Beings — UN
Human Rights Commission

Albinism NHS UK

https://amref.org/home/

https://www.paho.org/pt/brasil

https://ama.com.au/

https://www.cadth.ca/

https://search.cdc.gov

https://www.nih.gov/

https://www.ecdc.europa.eu/en

https://www.nice.org.uk/

https://www.albinism.org/

https://www.hpsnetwork.org/

www.ifpcs.org/albinism/

https://www.who.int/

Albinismo News scienza, cultura e sociale

https://africacdc.org/

www.albinismo.eu

https://www.standingvoice.org/

albinism.ohchr.org

https://www.nhs.uk/conditions/albinism/
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https://www.nih.gov/
https://www.ecdc.europa.eu/en
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Apéndice 3 - Fluxograma do processo de busca e sele¢do dos estudos.

[ Identificagdo de estudos nas bases de dados e literatura cinzenta
—
Registros identificados de:
-§_ Baspezt?;éjda?:: ér;;)QTB) tFr\‘ie;%i;,:;os removidos antes da
= Embase (n= 237) > Registros duplicados
‘,: BVS (n=190) removidos das bases de
o Cochrane (n= 13) dados (n= 46)
= Epistemonikos (n= 118)
Google académico (n= 100)
|
— L4
Registros triados
(n=932)
=
[}
g v
= Registros excluidos (n= 144):
- Registros completos avaliados
de acordo com o critério de
elegibilidade »| Motivo 1: ndo apresentou
(n= 188) populacao de interesse (n= 1).
Motivo 2: sem o desfecho de
interesse (n=12).
Motivo 3: tipo de estudo ndo
— elegivel (n=111).
Artigos incluidos Motivo 4: Qutros (n= 19)
'§ (n=44) Motivo 5: Duplicado (n= 1)
=5
© Estudos primarios (n= 42)
= Estudos secundarios (n= 2)

MINISTERIO DA SAUDE - SECRETARIA DE CIENCIA, TECNOLOGIA, INOVAGAO E INSUMOS ESTRATEGICOS EM SAUDE

DEPARTAMENTO DE CIENCIA E TECNOLOGIA - COORDENAGAO DE EVIDENCIAS E INFORMAGOES ESTRATEGICAS PARA GESTAO EM SAUDE
Esplanada dos Ministérios. Bloco G, Ed. Sede, Sobreloja | CEP: 70.058-900 - Brasilia - DF | (61) 3315-8972



54

Apéndice 4 — Lista de estudos excluidos e 0 motivo para exclusdo (n=144).

ESTUDO E MOTIVO DE EXCLUSAO

Desfecho
1 Wei A, Wang Y, Long Y, Wang Y, Guo X, Zhou Z, Zhu W, Liu J, Bian X, Lian S, Li W. A comprehensive analysis reveals mutational spectra and common alleles in Chinese
' patients with oculocutaneous albinism. Journal of investigative dermatology. 2010 Mar 1,130(3):716-24.
) Kiprono SK, Masenga JE, Chaula BM, Naafs B. Skin flora: Differences between people affected by Albinism and those with normally pigmented skin in Northern Tanzania—
) cross sectional study. BMC dermatology. 2012 Dec;12(1):1-4.
3 Chaki M, Mukhopadhyay A, Chatterjee S, Das M, Samanta S, Ray K. Higher prevalence of OCA1 in an ethnic group of eastern India is due to a founder mutation in the
tyrosinase gene.
4 Witkop Jr CJ, Niswander JD, Bergsma DR, Workman PL, White JG. Tyrosinase positive oculocutaneous albinism among the Zuni and the Brandywine triracial isolate:
' biochemical and clinical characteristics and fertility. American Journal of Physical Anthropology. 1972 May;36(3):397-405.
5 Yi Z, Cohen-Barak O, Karafet TM, King RA, Erickson RP, Hammer MF, Brilliant MH. A 122.5-kilobase deletion of the P gene underlies the high prevalence of oculocutaneous
' albinism type 2 in the Navajo population. The American Journal of Human Genetics. 2003 Jan 1;72(1):62-72.
6 Oh J,Ho L, Ala-Mello S, Amato D, Armstrong L, Bellucci S, et al. Mutation analysis of patients with Hermansky-Pudlak syndrome: a frameshift hot spot in the HPS gene and
' apparent locus heterogeneity. Am J Hum Genet [Internet]. 1998;62(3):593—8. Available from: http://dx.doi.org/10.1086/301757
7 Charles SJ, Moore AT, Zhang Y, McMahon R, Barton DE, Yates JR. Carrier detection in X linked ocular albinism using linked DNA polymorphisms. Br J Ophthalmol [Internet].
' 1994;78(7):539—41. Available from: http://dx.doi.org/10.1136/bj0.78.7.539
8. Sengupta M, Sarkar D, Mondal M, Samanta S, Sil A, Ray K. Analysis of MC1R variants in Indian oculocutaneous albinism patients: highlighting the risk of skin cancer among
albinos. J Genet [Internet]. 2013;92(2):305—8. Available from: http://dx.doi.org/10.1007/s12041-013-0250-2
S. Chhaparwal Y., Kumar M., Chhaparwal S. Hermansky pudlak syndrome type 2: A rare case report. Journal of Krishna Institute of Medical Sciences University 2020 9:3 (97-
101).
10 Hutton SM, Spritz RA. Comprehensive analysis of oculocutaneous albinism among non-Hispanic caucasians shows that OCA1 is the most prevalent OCA type. Journal of
' Investigative Dermatology. 2008 Oct 1;128(10):2442-50.
1 Liasis A, Handley SE, Nischal KK. Occipital Petalia and Albinism: A Study of Interhemispheric VEP Asymmetries in Albinism with No Nystagmus. J Clin Med 2019, Vol 8, Page
' 802 [Internet]. 2019 Jun 5; 8(6):802. Available from: https://www.mdpi.com/2077-0383/8/6/802/htm
12. Lebese V., Aldous C., Malherbe H.L. South African congenital disorders data, 2006 — 2014. South African Medical Journal 2016 106:10 (992-995)
Populagéo
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Nagai K, Ochi F, Terui K, Maeda M, Ohga S, Kanegane H, Kitoh T, Kogawa K, Suzuki N, Ohta S, Ishida Y. Clinical characteristics and outcomes of chédiak—Higashi syndrome:

13. A nationwide survey of Japan. Pediatric Blood & Cancer. 2013 Oct;60(10):1582-6.
Tipo de estudo
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