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GLOSARIO DE ABREVIATURAS

AV Agudeza Visual

BV Baja visién

CHS Sindrome de Chediak-Higashi
HFL Capa de fibras de Henle

HPS Sindrome de Hermansky-Pudlak

OCA Albinismo oculocutaneo
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RESUMEN

El albinismo comprende un grupo de enfermedades hereditarias que se
caracterizan por falta o ausencia en la biosintesis de la melanina. Existen dos
grandes tipos: albinismo oculocutaneo con afectacion en cabello, piel y ojos, y
albinismo ocular, con el ojo como principal afectado. Se caracterizan por: agudeza
visual (AV) reducida, errores refractivos altos, nistagmus, estrabismo, fotofobia,
hipoplasia foveal, hipopigmentacion de la retina, transiluminacién del iris y

alteraciones en la conduccion nerviosa a través del nervio optico.

El objetivo de esta revision ha sido describir los hallazgos visuales y oculares
mas frecuentes en personas con albinismo, las ayudas visuales mas utiles para

ellos y las caracteristicas sociales y psicosociales de las personas con albinismo.

Como resultados se obtuvo que el paciente albino se caracteriza por
presentar errores refractivos altos y baja agudeza visual (AV). Con el uso de
lentes de contacto, con iris tintado, se puede reducir la fotofobia y el
deslumbramiento. Ademas se puede actuar sobre el nistagmus, mejorando a su
vez AV y sensibilidad al contraste. La ayuda de lejos mas prescrita es el
telescopio mientras que la lupa es la mas prescrita en cerca. Las ayudas
electronicas han evolucionado siendo de gran utilidad por su gran potencial. De
entre las ayudas no Opticas que mejoran el rendimiento visual del paciente albino
destaca la iluminacién al padecer éste de deslumbramiento. Los filtros de

absorcion selectiva reducen la fotofobia y mejoran la percepcion del contraste.

Los aspectos psicosociales se deben tener en cuenta sobre todo en lugares
como Africa, donde en el aspecto fisico suele ser considerado un estigma y

pueden ser discriminados.

En conclusion, se debe obtener una refraccion exacta, se deberia incluir la
prescripcion de filtros y lentes de contacto en los programas de rehabilitacion, las
ayudas mas prescritas son los telescopios y las lupas, aunque no debemos olvidar
el potencial de los smartphones y tablets; y por ultimo los equipos de

rehabilitacion deben ser multidiciplinares para evitar la discriminacion.
Palabras Clave

[albinismo], [albinismo oculocutaneo], [rehabilitacidn visual], [nistagmus],
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1. INTRODUCCION

La palabra albinismo proviene de la palabra latina “albus” que significa
blanco. El albinismo abarca un grupo de enfermedades hereditarias que
determinan un fenotipo o apariencia fisica muy caracteristica derivada de la
ausencia o reduccion en la pigmentacion en piel, pelo y ojos (hipopigmentacion).
Se trata de una condicién metabdlica poco comun ya que se deriva de un defecto

en el gen encargado de la sintesis y distribucion de la melanina.

En general existen dos grandes categorias dentro del albinismo, el albinismo
oculocutaneo (OCA) que causa una disminucion en el pigmento en el cabello, pelo
y ojos y por otro lado tenemos el albinismo ocular; en el que el principal afectado

es el ojo siendo piel y cabello de aspecto normal o casi normal.

El albinismo se engloba dentro de las enfermedades raras. Tiene una
incidencia a nivel mundial muy baja, una de cada 17.000 personas, afectando de
igual modo en todas las razas. La apariencia fisica es su caracteristica mas
llamativa, destacando por su pelo blanco o ligeramente dorado, piel palida o de
tono rosado y ojos de color azul violaceo o rojizos, este aspecto rojizo se debe a
la incidencia de la luz sobre los ojos en ausencia de pigmentacion y asi se veran
reflejados los vasos sanguineos. El albinismo es un trastorno hereditario siendo el
gen del albinismo un gen recesivo por lo que el nifilo debe recibir informacion de

ambos padres para desarrollar la enfermedad.

La enfermedad se suele diagnosticar en funcién de la apariencia, aunque se
suele realizar un examen completo oftalmoldgico en busca de las condiciones que
caracterizan la enfermedad: disminucién de la agudeza visual (AV),errores
refractivos, nistagmus, estrabismo, fotofobia, hipoplasia foveal, hipopigmentacion
de la retina, transiluminacién del iris, problemas conduccion nerviosa a través del
nervio Optico, ademas de realizar una evaluacion genética junto con la

investigacion de la historia familiar.

El albinismo oculocutaneo (OCA) engloba a un grupo de trastornos
hereditarios asociados con la biosintesis de la melanina que se caracteriza por la

disminucién en la pigmentacion en la piel, el cabello y en los ojos. Uno de cada 70
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individuos presenta mutacion en el gen OCA. El OCA1A es el tipo mas grave ya
que en el se da una falta total en la produccion de la melanina a lo largo de toda la
vida, siendo el resto de tipos mas leves: OCA1B, OCA2, OCA3, OCA4 en los que

se da una cierta acumulacion de pigmento a lo largo del tiempo.

El grado de hipopigmentacion a nivel cutaneo y en el cabello dependera del

tipo de OCA, teniendo una relacion directa con la incidencia del cancer de piel.

Los 4 tipos de OCA se heredan como trastornos autosdmicos recesivos. Al
menos 4 tipos de genes son responsables de los diferentes tipos de enfermedad
(TYR, OCA2, TYRP1 y MATP). El diagnostico se basa en los hallazgos clinicos
derivados de la hipopigmentacién, que se manifiestan a nivel cutaneo y en el
cabello, ademas de los sintomas que hemos descrito a nivel ocular. Debido al
solapamiento clinico de las diferentes formas de OCA, se hace necesario el

diagnostico molecular para establecer el defecto genético y el subtipo de OCA.

La deteccidén de portadores y el diagndstico prenatal seran posibles cuando

la mutacién que ha ocasionado la enfermedad se ha identificado en la familia.

Dada la incidencia del cancer de piel se les debe ofrecer examenes
regulares para proceder a una deteccion precoz. Por ultimo, cabe sefalar que las
personas que padecen OCA son personas que llevan una vida normal en todos
los sentidos a nivel de desarrollo, de inteligencia y de fertilidad. (Grgnskov, Ek y
Brondum-Nielsen, 2007), (Federicoy Krishnamurthy K, 2018).

1.1 Definicion

El albinismo oculocutaneo (OCA) engloba a un grupo de 4 trastornos
autosdmicos recesivos causados por una ausencia completa o una disminucién
en la biosintesis de la melanina en los melanocitos en los tejidos que derivan del
ectodermo principalmente piel, cabello y ojos. La reduccidn de la melanina a nivel
ocular provoca una disminucién de AV provocada por la hipoplasia foveal y el mal
enrutamiento del nervio dptico. Las manifestaciones a nivel cutaneo son variadas
y dependeran del subtipo de OCA. El OCA1A, el mas grave, se caracteriza por
una total ausencia en la producciéon de melanina a lo largo de la vida, mientras
que en el resto de los grupos, OCA1B, OCA2, OCA3 y OCA4, se produce una
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cierta acumulacion de pigmento con el paso del tiempo.

Los diferentes tipos de OCA se derivan de mutaciones en distintos genes,
pero el fenotipo clinico no siempre se distingue con facilidad por lo que sera
necesario el diagnostico molecular para el asesoramiento genético. (Granskovet
al., 2007), (Federico y Krishnamurthy, 2018).

1.2 Epidemiologia

Su incidencia se estima entre 1:17.000 a 1:20.000 por lo que
aproximadamente uno de cada 70 individuos tiene el alelo OCA mutado siendo la
mutacion OCA2 la mas comun en el mundo. La prevalencia de las diferentes
formas de albinismo varia de manera considerable en todo el mundo debido a las
distintas mutaciones en los diferentes genes de los distintos subtipos (Federico y
Krishnamurthy, 2018), (Montoliu, 2018):

- OCA1: Alrededor de 1:40.000 en todo el mundo.

- OCAZ2: 1:39.000, siendo de 1:10.000 entre los afroamericanos y de 1:3.900
en el Africa subsahariana.

- OCAS: 1:8.500 en africanos, siendo muy raro en occidentales y asiaticos.

- OCAA4: 5-8% de albinismo en Alemania, y del 18% entre los japoneses.

- Sindrome de Hermansky-Pudlak (HPS):1:500.000 y 1:1.000.000, a
excepcion del subtipo HPS1, que se da en Puerto Rico y pasa por ser el tipo
mas frecuente de albinismo 1:1.800.

- Sindrome de Chediak-Higashi (CHS):Muy poco frecuente, existen menos de
500 casos publicados en los ultimos 20 afos.

- Albinismo Ocular OA1: 1:60.000 en hombres y 1:150.000 en mujeres.

1.3 Etiologia

Al hablar de OCA se hace referencia a un grupo de trastornos heterogéneos
congénitos que se dan en la biosintesis de la melanina en los melanocitos. Al
menos cuatro genes son los responsables de los diferentes tipos de OCA. La

mayoria de los pacientes que la padecen son heterocigoticos compuestos, lo que
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significa que albergan dos diferentes mutaciones en uno de los genes.

El OCA1 es causado por mutaciones en el gen de la tirosinasa (TYR, MIM
606933) en el cromosoma 11q14.3 (Tomita, Takeda, Okinaga, Tagami y
Shibahara, 1989). El gen consta de 5 exones que abarcan aproximadamente 65
kb de ADN gendmico codificando una proteina de 529 aminoacidos (Kwon, Hag,
Pomerantz y Halaban, 1987). TYR (EC 1.14.18.1) es una enzima que contiene
cobre que cataliza los dos primeros pasos en la ruta de la biosintesis de la
melanina, convirtiendo la tirosina L-dihidroxifenilalanina (DOPA) y posteriormente
en DOPAquinasa (Cooksey, et al, 1997). Las mutaciones que anulan
completamente la actividad de la tirosinasa dan como resultado OCA1A, mientras
que las mutaciones que generan cierta actividad enzimatica dan como resultado
que OCA1B permita cierta acumulacién de pigmento de melanina a lo largo del

tiempo.

El OCA2 es causado por las mutaciones en el gen (MIM 203200). Este gen
consta de 24 exones que abarcan casi 345 kb de ADN gendmico en la region en
la regidén 15911.2-q12, y codifica una proteina de 338 aminoacidos (Lee, et al.,
1995) La proteina OCA2 es importante para la biogénesis de los melanosomas vy
para el procesamiento y transporte de las proteinas melanosémicas tales como
TYR 'y TYRP1 normal (Orlow y Brilliant, 1999), (Puri, Gardner y Brilliant, 2000).

El OCA3 (MIM 203290) es causado por las mutaciones en la proteina 1
relacionada con la tirosinasa (TYRP1, MIM 115501, 9p23) (Boissy, et al., 1996).
TYRP1 abarca casi 17 kb de ADN gendmico constando de 8 exones que codifican
una proteina de 536 aminoacidos (Box, et al., 1998). Hasta hace muy poco tiempo
la OCAS sdlo se conocia en individuos con ascendencia africana, no obstante, se
han podido identificar casos aislados en pacientes con otro origen; una familia

pakistani y un paciente caucasico (Grgnskov, et al., 2007).

En el OCA4 (MIM 606574) las mutaciones estan en el gen de la proteina
transportadora asociada a la membrana MATP. Esta consiste en 7 exones que
abarcan unos 40 kb de ADN genomico, mapeando la posicion cromosomica
5p.13.3. La proteina MATP que contiene 530 aminoacidos y esta compuesta por
12 dominios transmembrana putativos mostrando tanto secuencia como
estructura similar a los trasportadores de sacarosa en las plantas. (Grgnskov, et
al., 2007).



José Antonio Novillo Diaz TFM: Rehabilitacion Visual en Albinismo. Revision

El HPS es un tipo de albinismo oculocutaneo que ademas de afectar a piel,
pelo y ojos presenta otros sintomas, como hemorragias, problemas respiratorios y
digestivos que pueden incluso causar la muerte. Existen al menos 10 subtipos de
HPS (HPS1 a HPS10) asociados a mutaciones en otros tantos genes. Los
subtipos mas graves presentan hemorragias y pueden presentar fibrosis
pulmonar, que resulta fatal, y colitis granulomatosa o enfermedad de Crohn.
(Montoliu, 2018).

El Sindrome de Chediak-Higashi (CHS) cursa con sintomas parcialmente
similares a HPS, aunque adicionalmente presenta graves problemas del sistema
inmunolégico, con una susceptibilidad aumentada frente a infecciones; pudiendo
llegar a ser mortal. Las complicaciones clinicas de CHS incluyen
hepatoesplenomegalia (higado y bazo inflamados), hipertrofia de ganglios,
infecciones respiratorias recurrentes y cutaneas piogénicas (que producen pus).
El prondstico suele ser poco favorable ya que ademas se suele complicar con un
deterioro neurolégico progresivo. El unico tratamiento a dia de hoy es el trasplante

de médula 6sea. (Montoliu, 2018).

El Albinismo Ocular OA1 se caracteriza por la falta o disminucion de
pigmento a nivel ocular, la retina; aunque también se puede manifestar en piel y
pelo. Se asocial a mutaciones o alteraciones en el gen GRP143,situado en el
cromosoma X, que codifica para una proteina asociada a la membrana de los
melanosomas, y cuya funcion andmala se traduce en el acumulo excesivo de

melanosomas en la célula. El tipo de herencia es ligado al cromosoma X.

1.4 Diagnéstico diferencial

El diagnostico diferencial se basa en los hallazgos a nivel ocular y visual:

- Diferentes albinismos oculocutaneos.

- Albinismo ocular.

- Atrofia_e hipoplasia del nervio dptico: se trata de una condicion amplia que

tiene como resultado una disminucion de la AV, nistagmus, atrofia del nervio

optico y palidez del disco optico.
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Distrofia retiniana hereditaria: se trata de una familia de trastornos con

patrones de herencia variables (autosémico dominante, ligado al cromosoma
X, recesivo), y fenotipos amplios que incluyen nistagmus congénito vy
disminucién de la AV.

Sindrome de nistagmus infantil relacionado con FRMD?7 (nistagmus motor

congeénito o nistagmus infantil congénito): un trastorno ligado al cromosoma
X con nistagmus y disminucion de la AV con potenciales evocados visuales
(VEP) normales.

Aniridia: la ausencia de iris que presenta hipoplasia foveal, nistagmus,
ambliopia y cataratas.

Enfermedad ocular de la isla de Aland (sindrome de Forsius-Eriksson): se

trata de un trastorno ligado al cromosoma X con hipopigmentacion de fondo,
hipoplasia foveal, miopia, nistagmus, astigmatismo y ceguera nocturna.

Sindrome de Mckusick-Breen: es un trastorno autosomico recesivo con

hipopigmentacién de la piel, pelo gris plateado, microftalmia, opacificacion
corneal, nistagmus, con o sin retraso mental, atetosis, ataxia, contracturas
articulares y tetraplegia espastica.

Acromatopsia: se trata de un trastorno autosémico recesivo que provoca que

las células conicas sean disfuncionales en la retina, produce una pérdida
parcial o completa de la vision en color con una fotofobia asociada,

hipermetropia, nistagmus y baja A V. (Grgnskov, et al., 2007).

1.5 Cambios a nivel visual

La melanina se comporta como un inductor y organizador en la formacion de

la fovea, los nervios opticos, las vias Opticas y la corteza visual cuando aun se

encuentra en el utero. En el albinismo la févea no se consigue desarrollar de una

manera normal siendo hipoplasica, e incluso llegando a estar ausente. Durante la

gestacion en el utero, la melanina promueve la migracién de las fibras nerviosas

opticas en desarrollo. Para conseguir una vision binocular se necesitan cruces de

las fibras nerviosas de cada uno de los ojos a nivel del quiasma 6ptico al l6bulo

occipital contralateral. En el albinismo algunos axones que se originan en las

células ganglionares de la retina se proyectan de manera errébnea hacia el
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hemisferio contralateral del nucleo geniculado lateral dorsal lo que da como
resultado un aumento en la decusaciéon de fibras del nervio optico. Como
consecuencia, las fibras nerviosas mal encaminadas desde el 6rgano receptor
(ojo) al organo perceptor (cerebro) dan como resultado un mayor déficit en la
vision binocular que se manifiesta como estrabismo. Por otro lado, el I6bulo
occipital también muestra una menor rotacion (quiza por la escasa entrada foveal)
y aumentos localizados en el grosor cortical. Por lo tanto, la deficiencia o ausencia
de melanina durante la gestacion provoca una malformacién en la estructura
ocular y un mal enrutamiento del tracto Optico provocando un conjunto de
problemas irreversibles intraoculares (refractivos) y extraoculares (oculomotores y
no refractivos). La AV puede oscilar normalmente entre 20/60 vy
20/400.Atendiendo a los hallazgos a nivel ocular que podemos encontrar en los
pacientes albinos, por un lado, tenemos los errores refractivos que se dan en la
siguiente frecuencia astigmatismo: 73%, miopia 24% e hipermetropia 3% segun

un estudio. (Federico y Krishnamurthy, 2018).
Resto de hallazgos

- Fotofobia: Sensibilidad a la luz o percepcién de esta como mas brillante de
los que es o Fotodiforia: Malestar con la luz brillante o fotofobia extrema.

- Hipoplasia foveal: Desarrollo foveal detenido o incompleto. La morfologia
foveal puede variar de manera significativa dentro de los distintos sujetos
que padecen albinismo.

- El grosor de la capa de fibras de Henle (HFL) es mayor en las personas
albinas, mientras que el grosor de la capa de fibras nuclear externa (ONL)
foveal fue mas delgada en el caso de los albinos. La topografia HFL foveal
se encuentran significativamente alteradas en los albinos. El aumento del
empaquetamiento de conos a nivel foveal impulsa la formacién de fibras de
Henle mas que el desplazamiento lateral de las neuronas de la retina interna,
que se reduce en el albinismo.(Lee, et al., 2018).

- Nistagmus horizontal pulsatil involuntario: Por regla general suele comenzar
entre 1,5y los 2 meses tras el nacimiento. Casi todos los nifios lo desarrollan
a los 4 meses de vida y poco a poco disminuye en amplitud con la edad. Los
cambios posturales en la cabeza como mirar de lado y la convergencia

hacen que este nistagmus sea menor. Estas maniobras compensatorias
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mejoran la visién y por otro lado pueden ser los primeros indicadores de la
existencia de deficiencias a nivel visual. El nistagmus se acentua con la
fatiga, el estrés; tanto fisiolégico como psicologico y con la vision monocular.
(Federico y Krishnamurthy, 2018).

-Estrabismo: Debido a que las fibras nerviosas Opticas estan mal
encaminadas en el quiasma se produce el estrabismo, es decir; ejes visuales no

alineados verticalmente. (Federico y Krishnamurthy, 2018).

-Estereopsis reducida: La conexidn entre retina y cerebro es anémala por lo
que cada ojo s6lo se comunica con el hemisferio del lado contrario. Los
hemisferios no reciben informacién de los dos ojos sino s6lo de uno; lo que
imposibilita la generacion de la precepcion tridimensional (estereopsis). Esta es
una de las limitaciones mas importantes de las personas con albinismo. Con la
edad, y el uso y aprendizaje de técnicas y de adaptaciones podra compensar
parcialmente estos defectos para permitir aprovechar al maximo su resto visual.
(Montoliu, 2018)
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2 OBJETIVOS

Realizar una actualizacion bibliografica de las diferentes ayudas de baja

vision y programas de rehabilitacion visual en pacientes albinos.

Describir los hallazgos visuales y oculares mas frecuentes en personas con

albinismo.
Describir las ayudas visuales mas utiles para personas con albinismo.

Describir las Ayudas visuales (6pticas, no Opticas y electronicas) mas

utilizadas por las personas con albinismo.

Describir las caracteristicas sociales y psicosociales de las personas con

albinismo.
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3 MATERIALY METODO

La busqueda se ha realizado en las bases de datos de bibliografia cientifica

como Pubmed, Google Scholar, ScienceDirect.

También se ha recabado informacién de libros con informacion especifica

sobre el albinismo y manuales de baja vision y rehabilitacion visual.

Ademas, se ha recopilado informacién de paginas webs de organizaciones
nacionales e internacionales de albinismo, como la National Organization for
Albinism and Hypopigmentation, y paginas de asociaciones para personas con

albinismo.

No se ha realizado acotacién temporal debido a la escasez de articulos
relativa al estudio que nos concierne. No obstante, se ha dado una mayor

preferencia a aquellos mas recientes.

Para la busqueda, se ha utilizado el término albinismo “albinism” combinado

con los siguientes términos de busqueda: “low vision”, “visual impairment’,”visual

rehabilitation”, “aids”, “glare”, “contact lens”, “filters”, “visual acuity’.

10
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4 RESULTADOS Y DISCUSION

41 FUNCION VISUAL

El albinismo se caracteriza por una afectacion de la funcién visual
determinada: nistagmus, hipoplasia foveal, transiluminacion de iris, decusacion
errénea de las fibras del nervio optico a nivel del quiasma 6ptico. Ademas y como
consecuencia de todo esto se produce fotofobia, deslumbramiento, estrabismo,

baja estereopsis y errores refractivos altos.

En cuanto a los errores refractivos mas frecuentes segun los estudios que se
encuentran reflejados en la tabla 1, (Schweigert Lunos, Connett y Summers,
2018) y (Yahalom, et al., 2011).La hipermetropia presenta una mayor prevalencia
con un 67% y un 82% respectivamente, mientras que en el estudio de Eballé,
Myogo, Noche, Zoua, y Dohvoma,(2013) la miopia es mas prevalente con un
28,6%.Ademas, hay una alta prevalencia del astigmatismo en los pacientes con
albinismo segun los estudios analizados (Schweigert, et al., 2018) con un 85%
junto a la hipermetropia, (Eballé, et al., 2013)con un 40% junto a la miopia , y
(Yahalom, et al., 2011) con un 82% junto a la hipermetropia; teniendo unos
valores medios de entre -2,1D y -2,75D.Es muy importante que estos errores
refractivos y su consecuente disminucion de AV, la cual se presenta desde una
edad muy temprana; se detecten y manejen de manera adecuada. La atencion
por parte del especialista en optometria puede ser crucial para que los albinos
mejoren su rendimiento visual, de manera que puedan utilizar de la mejor manera
posible su resto visual. (Schurink, Cox, Cillessen, Van Rens y Boonstra, et al
2011).

Como se ha mencionado anteriormente los pacientes albinos se caracterizan
por una baja AV. En el estudio de Schweigert, et al.(2018) la AV decimal media
fue 0.27.Wildsoet, Olwald y Clark(2000) determinaron un valor medio de AV en
escala decimal de 0.13. En el estudio de Eballé, et al. (2013) el 74,3% de los
sujetos estaban entre un 0.3 y un 0.1 de AV en escala decimal. Por lo tanto,
utilizar una correccion adecuada es crucial; se ha reportado que tras esta se ha
conseguido una mejora de entre 1 y 2 lineas de AV, lo que implica una mejora

funcional significativa. (Khanal, Pokharel y Kandel, 2016).
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Tabla 1. Agudeza visual y defectos refractivos en personas con albinismo.

Schweigert OmgwaEballé Yahalom , -
: Anna, et al André, et al Claudia, et al LlLedci LS
Variables (2018) (2013) (2011) F, etal (2000)
EEUU Camerun Israel =0
35 sujetos 132 sujetos
N 75sujetos (20 hombres/ 15 (solo ojos 25 sujetos
mujeres) derechos)
Rango de edad 0-10 afios 5-37 afios 0,5-35 afios 3-51 afios
20%>0.3
, 0.3>74,3%>0.1
AVcc (decimal) 0.27 0.154.28%>0.05 0.13
1,42%<0,005
14,3% 82%
0 ! T —
§ o7k X= +3,80D  Max: +5,00D x= 4107
® 28,6% 17,4%
o M
£ X = —7,74D Max: -5,3D
©
= o 2,8% 92% _
Z Astigmatismo %= —275D %= —21D Xx= —2,37D
S 14,3%
_ 0
w A 8% X = +3,58D
0
M4A ) 40%
X = —3,72D

AV: Agudeza visual con correccion; H: Hipermetropia; M: Miopia; H+A: Hipermetropia
y astigmatismo; M+A: Miopia y astigmatismo; D: Dioptria.

Una de las caracteristicas de los sujetos albinos ya mencionada, es la
ausencia de la depresion foveal (hipoplasia foveal), derivada de la carencia o
ausencia de melanina y muy ligada a la baja AV. Segun la gran mayoria de
estudios (Grgnskov, et al., 2007)(Federico y Krishnamurthy, et al., 2018), se
piensa que es inherente al albinismo aunque en el estudio de McCafferty, et
al.(2015) concluyeron que pueden presentar un desarrollo foveal rudimentario,
que conllevara una mejor AV que aquellos sin desarrollo alguno. Estas foveas
pueden llegar a presentar un reflejo anular macular a pesar de no tener foveola;
pueden presentar algo de pigmento en el epitelio pigmentario de la retina al igual

que en iris. Al tener una mejor AV pueden tener mejor grado de estereopsis.
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Figura 1. Hipoplasia foveal (Lee, et al., 2018).

Otra de las caracteristicas de los pacientes albinos es la transiluminacion del
iris. En el estudio de (Whang Cheng, et al, 2017) introdujeron un nuevo método
para evaluar de manera objetiva los fenotipos del albinismo en funcion de la
transiluminacion del iris, ampliando a 8 puntos la escala establecida por Summers,
Knobloch, Witkop, y King,(1988) de 4 puntos con la que se trabajaba hasta el

momento.

Figura 2. Transiluminacidn de iris de 8 puntos. (Wang, et al., 2017).

13



TFM: Rehabilitacion visual en Albinismo. Revision José Antonio Novillo Diaz

4.2 MEJORA DE LA VISION FUNCIONAL EN LEJOS

4.2.1LENTES DE CONTACTO

El uso de lentes de contacto con el iris tintado es uno de los principales
meétodos para reducir la fotofobia y deslumbramiento (Vincent, 2017) (Kammer,
2018).Gracias a su uso se consigue una reduccion de la dispersion de la luz y de

la sensibilidad al deslumbramiento, y a menudo mejoran la AV.

Otra de las caracteristicas del albinismo sobre las que podemos actuar es el
nistagmus. En el estudio Biousse, et al.(2004), sobre la mejora de la funcion visual
en 4 pacientes con nistagmus congeénito, 2 de ellos debido al albinismo, el uso de
lentes de contacto provocd una mejora en la AV y en la sensibilidad al contraste.

A la vez prefirieron de manera subjetiva su uso con respecto a la gafa.

Por otro lado, segun la publicacion de Vincent (2017) la mejor correccion
optica en caso del nistagmus son las lentes de contacto, debido al movimiento del
ojo y al cambio de alineacion del eje optico. Ademas, su uso puede reducir la
frecuencia y amplitud del nistagmus al proporcionar una retroalimentacion

sensorial o propioceptiva sobre los movimientos oculares.

4.2.2TELESCOPIOS

Los telescopios son sistemas oOpticos que utilizan una combinacién de lentes
para crear una ampliacidn angular y asi poder ver objetos lejanos. Estan
condicionados por el aumento y el campo visual de manera que, por regla general

a mayor aumento menor campo visual.
Los disefios de telescopios disponibles son:

- Montado en gafa: No requieren coordinacion, aunque suelen tener un campo

visual pequeno. El sistema “bi-6ptico” es un telescopio montado en la parte
superior, estan disefiados para realizar actividades como la conduccion con
sélo inclinar un poco la cabeza hacia abajo. El BITA es un tipo de telescopio
biocular que se ha prescrito con éxito en pacientes con albinismo al ser una

opcion liviana y estética. También se prescriben con un tinte en la lente donde

14



José Antonio Novillo Diaz TFM: Rehabilitacion Visual en Albinismo. Revision

van montados para reducir el brillo que resulta les tan molesto a estos
pacientes. Otros bidpticos que se utilizan en pacientes albinos incluyen una
abertura mas amplia para que la luz viaje a través del telescopio llegando al ojo

y asi se evite en parte la dificultad que supone el nistagmus (Kammer, 2018).

- Telescopio monocular manual: opcidon mas simple y efectiva, son muy utiles

para la observacion puntual como puede ser leer un cartel o localizar un objeto;
tiene el inconveniente de que requiere entrenamiento para su manejo.

- Telescopios con clip: permiten deslizarlo sobre las lentes del usuario y no

necesita usar las manos.
- Telescopio binocular de mano: Igual que el monocular, pero para ambos ojos
(ALBA, 2018), (NOAH, 2018), (Khanal, et al, 2016), (Schurink, et al, 2011).

En el estudio retrospectivo de Bakkar, et al (2018) sobre 135 pacientes con
discapacidad visual en Jordania, la principal discapacidad visual fue el albinismo,
con un 31,9%.La unica ayuda prescrita para lejos fueron los telescopios, con un
total de 22, que supone un 16,3%. En el estudio de Kaphle, et al (2015) sobre 95
estudiantes en Malawi con discapacidad visual, el albinismo también fue la
principal causa de discapacidad visual, con 15,3%.; y la ayuda de lejos mas

prescrita también fue el telescopio, con un 8,92%.

4.3 MEJORA DE LA VISION FUNCIONAL EN CERCA
4.3.1LUPAS

Son lentes convergentes de potencia alta que pueden ser usadas, con y sin
gafa de cerca, para conseguir los objetivos en vision cercana de los pacientes con
albinismo. Hay que tener en cuenta que cuanta mayor sea la distancia de trabajo

menor sera el campo visual.
Hay dos tipos de lupa, segun su manejo:

* Manuales: Son portatiles. Se deben colocar a una distancia
determinada sobre el objeto, su distancia focal, para que proporcione el

maximo aumento. Presentan la ventaja de permitir una mayor distancia de
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trabajo que una gafa de cerca, ademas de poder tener iluminacion y ser
en muchos casos mas econdmica. El inconveniente que presentan es que
se tiene que mantener en todo momento dicha distancia de trabajo para

percibir la imagen con nitidez.

» Con soporte: La lupa cuenta con un soporte con la que la distancia al
objeto se mantiene facilmente. Para su uso la superficie sobre la que se
va a utilizar tiene que ser fija y plana. Por regla general suelen incorporar
luz, lo que aumenta el contraste y reduce la cantidad de ampliacion que
se necesita. Se deben usar con una determinada correccion de cerca.
Debido al soporte, son una muy buena eleccidon para pacientes con
problemas fisicos que impiden o dificultan el uso de una lupa manual
como pueden ser: temblores, artritis, paralisis o mala coordinacion ojo
mano, entre otros. (ALBA, 2018), (Sahli y idil, 2019).

En los estudios de Bakkar, et al(2018) y Kaphle, et al (2015), citados
previamente, la ayuda en cerca que mas se prescribid fue la lupa con un 31,1% y

23,5% respectivamente.

Brden benganan durcu v

34 v el gron YIS b vers.

) DOk bl

lar Carpeydlar, B
brbace 1

Figura 3: Lupas de mano (Sahli y idil, 2019).
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4.3.2 MICROSCOPIOS

Son lentes de alta potencia positiva que, hasta las 10 Dioptrias
aproximadamente, permiten una visidbn binocular. Las ventajas de los
microscopios son: mayor campo visual, permiten trabajar con ambas manos y
mejor aspecto estético. Por contra, tienen una distancia de trabajo pequefia y la
incapacidad de utilizarlos binocularmente si superan las 10 dioptrias. Se les suele

afiadir un prisma de base nasal para facilitar la convergencia acomodativa.

Debemos tener en cuenta que las altas adiciones (por encima de 4,5 D) son
muy dificles de tolerar tanto en lentes progresivas como en bifocales,
ocasionando multitud de problemas tanto en distancias intermedias como en
lejanas, por lo que el uso de gafas para la vision en cerca en muy recomendable
en nuestros pacientes; proporcionandoles un amplio campo visual. (NOAH, 2018),
(Sahli y idil, 2019).

4.3.3 AYUDAS ELECTRONICAS

4.3.3.1 Lupa-Television

Sistema de ampliacion que mediante una camara muestra las imagenes
ampliadas en una pantalla. Las principales ventajas son: mayor campo de vision,
distancia de trabajo mas cémoda, aumentos mas grandes, ajuste del brillo y el
contraste, enfoque automatico o control por voz. Por contra, el tamafo, la
complejidad de uso y el precio son las principales desventajas. (Schurink, et al,
2011)

Existen modelos que cuentan con prestaciones muy utiles para la poblacion
albina como invertir el orden de los colores en el fondo-escritura y asi evitar la
fotofobia, poder marcar una linea con la posibilidad de tapar las restantes como si

se tratase de un tiposcopio.

4.3.3.2 Lupa raton

Son dispositivos similares a un raton de ordenador con una pequefia
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camara, y que se desplaza sobre el material que se quiere visualizar, Se pueden
conectar a la television o a un ordenadores. Suelen contar con magnificacion
variable, contraste inverso y enfoque, siendo su principal inconveniente la

limitacion de la zona a visualizar.

4.3.3.3 Tablet

Hoy en dia las tablets y los smartphones se han hecho muy populares
gracias a las multiples funciones y aplicaciones (funciones de voz, lupa, linterna
puntual, etc.), que permiten ayudar a estos pacientes, en especial cuando estan
en edad escolar (Crossland, Silva y Macedo, 2014). Un estudio mostr6 como
estos dispositivos aumentaban el rendimiento de lectura en la mayoria de los
pacientes (Morrice, et al, 2017). Disponen de multitud de prestaciones como
aumento de tamano, ajuste de contraste, brillo, color de fondo de la pantalla,
ampliar, realizar zoom al tomar una fotografia de un objeto, tomar comandos
hablados y la posibilidad de leer textos; ademas, su coste es relativamente bajo y
es accesible. (Crossland, et al, 2014) (Morrice, et al, 2017) (Sahli y Idil, 2019)

4.4 AYUDAS NO OPTICAS

Son elementos o adaptaciones, con o sin el uso de las ayudas 6pticas, que

permiten un mejor rendimiento visual (ALBA, 2018):

- lluminacién: Una correcta iluminacion permite una mejor visibilidad y asi un
mejor rendimiento visual. Pero no se trata de aumentar la iluminacion sin mas,
ya que los pacientes con albinismo tienen una gran fotofobia. La mejor
iluminacién sera la natural, no debe incidir de manera frontal; de no ser
suficiente se puede recurrir a la luz artificial mediante iluminacién difusa y asi
evitar los deslumbramientos, e iluminacién indirecta que genere el menor
numero de sombras. En la mesa de trabajo evitaremos acabados en brillo,

optando por los mate para evitar deslumbramientos.

- Contraste: En igualdad de iluminacién el contraste vendra dado por el color,

por lo que se conseguira con las parejas blanco-negro o amarillo-negro.
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También utilizando filtros amarillos encima de texto negro, o mediante
tiposcopios. Utilizar boligrafos de tinta en gel negra en vez de azul, lapices con
mina blanda o cuadernos con pauta contrastada también pueden ser de
utilidad.

- Atril: Consta de un tablero de inclinacién variable en donde se colocan libros
o cualquier documento, con el fin de mantener una postura mas ergonomica al
utilizar ayudas visuales como las lupas, y conseguir una mejor eficacia de su

resto visual.

- Macrotipo: Consiste en aumentar el tamano del texto impreso mediante
diversas técnicas: ampliacion manuscrita, ampliacién proyectiva, electronica y
mecanica. Debido al avance de la tecnologia informatica en la actualidad se

utiliza de manera puntual.

- Tipo de grafia. El texto debe de cumplir una serie de requisitos para

garantizar unas buenas condiciones de legibilidad. Algunos de estos criterios
son: claridad, no debe llevar demasiadas letras mayusculas, no debe ser mas
ancha que alta, los renglones no deben ser demasiado extensos para poder ser
vistos de un rapido vistazo, en caso de utilizar papel este no debe ser
demasiado fino ni mate.(ALBA (2018)

4.5 FILTROS DE ABSORCION SELECTIVA

Estas lentes filtran determinadas longitudes de onda de la luz y a su vez
permiten el paso de otras, permitiendo reducir la molesta fotofobia y darle al
paciente una vision mas clara al mejorar su percepcion de contraste. Las lentes
son de diferentes colores en funcidn de la longitud de onda que filtran. En funcion
de la necesidad de nuestro paciente se suele recomendar el uso de dos filtros
diferentes, uno para interiores que reduzca un 15% de Iuminosidad
aproximadamente y otro para exteriores que reduzca el 80%; aunque se pueden

recomendar determinados filtros en funcion la patologia que se padece. Lo mas
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apropiado es probar un conjunto de filtros con el paciente para poder identificar el
filtro con el que el paciente se encuentre mas comodo. (Montoliu, 2018), (Sahli y
Idil, 2019).

Rozenblium YZ, et al (1995) publicaron un estudio en el que el 10% de los
nifos con albinismo que participaron en el estudio mejoraron su AV utilizando un
filtro ambar, ademas de un mejora en la sensibilidad al contraste y una reduccion
en la fotofobia. Posteriormente, Rosenblum, et al.(2000) en un estudio con 80
nifos con patologia congénita, 42 de ellos con albinismo, concluyeron que los
filtros de color ambar oscuro, con el punto de corte gradual a los 500nm,

disminuyen la fotofobia y el deslumbramiento.

Figura 4: Filtros de corte selectivo (Sahli E, Idil A, 2019).

4.6 ASPECTOS PSICOSOCIALES

En Africa, donde el albinismo tiene una alta prevalencia, esta poblacion sufre
una gran discriminacion social y son considerados un estigma para sus
comunidades. Afecta no sélo al individuo sino a la familia y su entorno desde un
punto de vista médico, social y psicologico. En la edad escolar son marginados
por los demas nifios, y en edad adulta tienen problemas en sus relaciones

sociales, acceso al trabajo, etc., lo que favorece las alteraciones psicoldgicas.
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(Hong Zeeb y Repacholi, 2006). Esta situacion es tan critica en algunas zonas,

que por culpa de sus creencias, son perseguidos e incluso asesinados.

Maia, Volpini, dos Santos y Rujula (2015) estudiaron la calidad de vida de los
pacientes albinos en Brasil. El 89,47% tenian discapacidad visual, lo que sumado
a las lesiones en la piel y el ya mencionado estigma social, podria ser la causa del
empeoramiento de la calidad de vida de los pacientes albinos. Estos resultados
demuestran la vulnerabilidad de los pacientes albinos y, por lo tanto, la necesidad
de una atencidén especial. Kutzbach, et al (2009) evaluaron la calidad de vida
(cuestionario VFQ-25) y el estado de bienestar (VFQ-39) en personas albinas. El
48% consideraba que podria conducir en sus condiciones visuales y tenian una
percepcion media con respecto a sus problemas visuales; registrando el deterioro

mas notable en la vision de lejos.
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5 CONCLUSIONES

Se debe prestar especial atencién en determinar la refraccion exacta del

paciente albino ya que es fundamental para un buen funcionamiento visual.

La prescripcion de filtros de corte selectivo deberia incluirse en los
programas de rehabilitacion visual de estos pacientes; dado que la fotofobia es
uno de los grandes problemas que presentan, y su uso les reportara una mejora

en la sensibilidad al contraste.

Se debe recomendar el uso de lentes de contacto en pacientes albinos por
varios motivos, mejor alineamiento del eje visual, propiocepcion del movimiento
ocular en caso de nistagmus, y posibilidad de tintar las lentes de contacto en el

caso de transiluminacion de iris.

Las ayudas O6pticas mas recomendadas en los pacientes albinos son las
lupas para cerca y los telescopios para lejos; ademas no debemos olvidar las
prestaciones que a dia de hoy proporcionan los smartphones y tablets con toda su

diversidad de aplicaciones.

Los programas de rehabilitacion en los albinos deben ser abordados por un
equipo multidisciplinar, incluyendo psicologos y terapeutas ocupacionales, debido

a la posibilidad de que esté sufriendo discriminacion social.
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