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A prevalência das várias formas de albinismo varia em todo o mundo. Estima-se que 
um em cada 17 mil a 20 mil indivíduos apresente algum tipo de albinismo.(1) Não exis-
tem estudos epidemiológicos que mostrem a prevalência do albinismo no Brasil, mas, 
se levarmos em conta as estatísticas mundiais, estima-se que o Brasil teria, aproxima-
damente, 12.500 albinos.

O albinismo consiste em um grupo de alterações genéticas que provocam dimi-
nuição ou ausência de produção de melanina. A biossíntese da melanina ocorre nos 
melanossomos, organelas que estão presentes em células denominadas melanócitos, 
encontradas, sobretudo, nos tecidos da pele, cabelos, meninges, íris e retina. A mela-
nina é responsável pela pigmentação observada nestas estruturas.(2,3) 

O albinismo era classificado conforme as alterações fenotípicas apresentadas por 
seus portadores, portanto, suas características clínicas, como a falta de pigmentação dos 
cabelos, pelos, pele e olhos, eram a base da classificação. Com a evolução dos estudos ge-
néticos, a classificação do albinismo passou a ter um novo enfoque. O genótipo passou a 
ser o critério adotado, substituindo o fenótipo como critério de classificação.(3)

As alterações genéticas mais frequentemente encontradas no albinismo são o al-
binismo oculocutâneo tipo 1 (OCA1), por alteração no gene da tirosinase, e o albinis-
mo oculocutâneo tipo 2 (OCA2), cuja mutação afeta o polipeptídeo P.(3-5) Existem ainda 
outros tipos mais raros de albinismo oculocutâneos, como o OCA3, o OCA4, o OCA5, 
o OCA6 e o OCA7. Há ainda o albinismo ocular (OA), no qual somente os olhos são 
acometidos.(6,7) Albinismos associados a alterações sistêmicas, como a síndrome de 
Hermansky-Pudlak (distúrbios de coagulação e doenças de acúmulo ceroide) e a sín-
drome de Chédiak-Higashi (imunodeficiência e alterações neurológicas) também são 
descritos.(3-5) Diante da suspeita dessas síndromes, o exame genético é fundamental 
para instituir o tratamento adequado e evitar alterações clínicas mais graves. 

Estudos recentes mostram novos genes causando o albinismo. Nem sempre o pa-
drão é homozigótico recessivo, mas há alterações genéticas em heterozigose compos-
ta que também podem causar o albinismo.(7)

ALTERAÇÕES OFTALMOLÓGICAS PRESENTES NOS 
PACIENTES PORTADORES DE ALBINISMO
O portador de albinismo apresenta diversas alterações oftalmológicas, que levam à 
baixa permanente da acuidade visual, severamente comprometida na maioria dos ca-
sos. Estudos mostram que a visão dos albinos pode variar de 20/40 a 20/400.(2,8,9) Não 
são raros os portadores de albinismo que apresentam visão em ambos os olhos abaixo 
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de 20/200, considerada como deficiência visual grave pela Organização Mundial da Saúde (OMS).(10) As alterações visuais 
causam muitas restrições aos pacientes com albinismo e são motivos de grande angústia para os familiares responsáveis, 
daí a grande importância dos oftalmologistas no acolhimento desses pacientes.

O desenvolvimento visual ocorre tardiamente, podendo se estender além do tempo normal.(11,12) No entanto, o atraso de 
desenvolvimento é restrito somente ao sistema visual, não havendo indícios de atraso no desenvolvimento neurológico.(13)

A baixa visual tem um componente multifatorial e secundário a um conjunto de alterações oftalmológicas presentes 
simultaneamente e que serão abordadas a seguir.

Ametropia
Os erros refracionais estão presentes de forma frequente, apresentando grande variabilidade, e comumente com altos 
graus de ametropias (hipermetropia, miopia e astigmatismo). O uso de correção refrativa pode ajudar na melhora da 
acuidade visual, porém, em razão das demais alterações oftalmológicas, não é esperada melhora significativa. A visão co-
mumente não chega a parâmetros superiores de visão subnormal.(14,15) Embora a melhora da acuidade visual seja discreta, 
a prescrição de óculos, principalmente na fase de desenvolvimento visual, é recomendada, no intuito de proporcionar o 
máximo de estímulo e o maior desenvolvimento possível.

Nistagmo
O nistagmo está presente em quase todos os casos de albinismo. Essa movimentação ocular involuntária é congênita, 
pendular, normalmente no plano horizontal, mas pode ser torcional ou vertical.(9,14) O nistagmo tipicamente se desen-
volve entre 6 e 8 semanas de idade e deve-se, provavelmente, à hipoplasia foveal e às aberrações das vias ópticas.(2,16) Pode 
apresentar melhora da amplitude e frequência, de acordo com o desenvolvimento visual do indivíduo. Wolf et al. obser-
varam que pacientes albinos que apresentam nistagmo evidente possuem pior acuidade visual em relação aos pacientes 
com nistagmo pouco perceptível.(17) A posição de cabeça alterada, como torcicolo, pode ser adotada por alguns na tenta-
tiva de redução da amplitude do nistagmo e melhor conforto visual.(2)

Alterações da íris
A íris é responsável pelo controle ativo da quantidade de luz que penetra nos olhos, de acordo com a luminosidade do 
ambiente. Apresenta graus variados de coloração, dependendo da quantidade de pigmento presente em seu estroma e no 
epitélio pigmentado. No albinismo, a íris apresenta graus diferentes de hipopigmentação, que variam conforme as alte-
rações genéticas e podem ser quase transparentes por ausência total de pigmento(18,19) (Figura 1). Em razão dessa hipopig-
mentação, parte da luz que deveria ser bloqueada pela íris atravessa suas estruturas e incide no olho de forma exacerbada, 
o que causa intensa fotofobia e contribui para a baixa qualidade visual em ambientes iluminados. Há correlação entre o 
grau de transparência da íris e a acuidade visual dos pacientes com albinismo, o que pode ajudar na predição da provável 
acuidade visual de acordo com a classificação dessa transparência.(19)

Figura 1. (A) Paciente portador de albinismo com transiluminação da íris presente. (B) Paciente não portador de albinismo, sem 
sinais de transiluminação da íris. 



3

Albinismo e saúde ocular

Rev Bras Oftalmol. 2025;84:e0044.

ALTERAÇÕES DA RETINA
Entre as estruturas retinianas alteradas no albinismo estão o epitélio pigmentado da retina (EPR) e a região macular. Estas 
alterações são detalhadas a seguir.

Epitélio pigmentado da retina
O EPR é responsável pela adesão da retina neural, pela fagocitose de resíduos metabólicos dos fotorreceptores e barrei-
ra hematorretiniana.(20,21) A melanina está presente em grande quantidade no epitélio pigmentado e tem a função de 
reduzir a difusão da luz incidente no olho, além de bloquear a luz que vem através da esclera, auxiliando no controle da 
luminosidade interna do olho. A melanina também é responsável pela dissipação do calor proveniente da luz,(22) além de 
apresentar propriedade antioxidante e prevenir a lesão oxidativa das células retinianas.(23)

A retina dos portadores de albinismo é caracterizada pela ausência ou escassez acentuada de melanina no EPR, o que 
permite a observação, por transparência, dos vasos da coroide na periferia e na maioria no polo posterior da retina (Figura 
2). A escassez de pigmento do EPR também aumenta a reflexão da luz, contribuindo para o agravamento da fotofobia e 
para a baixa visão nesses indivíduos.(22,23)

Figura 2. (A) Retina de um paciente portador de albinismo, com ausência da pigmentação do epitélio pigmentado da retina, 
sendo possível a observação dos vasos da coroide por transparência. (B) Retinografia de um paciente sem alterações na retina. 

Mácula
A ausência ou a hipoplasia da mácula nos pacientes com albinismo é uma das causas de sua baixa visual severa.(2) O 
exame de fundo do olho revela que o desenvolvimento da fóvea é ausente ou incompleto, possivelmente em razão de 
alterações morfológicas no desenvolvimento embrionário da retina.(2) 

Há indícios de participação da melanina no direcionamento e no adequado crescimento de células retinianas e seus 
prolongamentos.(24,25) A dopa é um elemento essencial nos estágios iniciais de produção de melanina e se encontra em 
baixos níveis nas retinas em desenvolvimento de coelhos portadores de albinismo. A suplementação de dopa intravítrea 
normalizou o padrão de produção celular retiniana destes coelhos.(26)

Alterações da fóvea em pacientes com albinismo incluem ausência de zona avascular foveal, hipoplasia da fóvea e 
perda do reflexo anelar (reflexo observado ao redor da fóvea no exame de mapeamento de retina).(14,27,28) Apesar da hipo-
plasia foveal, observou-se que a especialização e a concentração de cones, assim como a morfologia da área central da 
fóvea, apresentam grande variabilidade entre os albinos. Alguns poucos portadores de albinismo com acuidade visual de 
20/50 ou melhor, com presença de pigmentação residual na região macular, apresentam algum grau de desenvolvimento 
da fóvea.(16,29)

O exame de tomografia de coerência óptica (OCT) tem comprovado ausência ou hipoplasia da depressão foveal fisio-
lógica em pacientes com albinismo.(29,30) A captura de imagem da OCT fica prejudicada pela presença do nistagmo, por 
isso o exame deve ser realizado de forma cuidadosa para captura fidedigna das imagens (Figura 3)
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Nervo óptico
O nervo óptico de cada olho emite prolongamentos que se encontram no quiasma óptico. Nessa estrutura os axônios 
das células ganglionares da retina (CGR) provenientes da retina temporal prosseguem seu trajeto cerebral para o corpo 
geniculado lateral (CGL) ipsilateral. Já os axônios da retina nasal cruzam para o lado oposto, seguindo seu trajeto cerebral 
para o CGL contralateral.

Nos indivíduos com albinismo, ocorre um cruzamento anômalo do nervo óptico, no qual a maioria dos axônios das 
CGR nasal e temporal cruza para o lado contralateral.

Essa alteração anatômica foi comprovada por vários estudos, tanto por exames de ressonância magnética funcio-
nal,(31,32) como por exames de potencial visual evocado,(33,34) que são utilizados em alguns casos, para comprovação do diag-
nóstico de albinismo.(35) Ainda não são conhecidas as consequências dessa alteração neuro-oftalmológica para a qualida-
de visual desses pacientes. 

O QUE O OFTALMOLOGISTA PODE FAZER PARA ACOLHER E CONDUZIR O CASO DE 
PACIENTES PORTADORES DE ALBINISMO?
Nossa experiência adquirida em mais de 12 anos do ambulatório de albinismo no Projeto Pró-Albino na Santa Casa de São 
Paulo, um projeto apoiado pela Organização das Nações Unidas (ONU), em que atendemos em torno de 460 pacientes, nos 
mostra que, embora as alterações oftalmológicas sejam de origem embrionária e grande parte delas irreversíveis, muitas 
ações podem ajudá-los. Primeiramente é uma população muito desassistida e que invariavelmente não encontra apoio 
e nem profissionais de saúde que possam orientá-los e acolhê-los, tanto na fase inicial da vida e do diagnóstico, como na 
idade adulta. Os pais desses pacientes enfrentam grande dificuldade de conseguir informações sobre a doença, e muito 
deles ficam desesperados com a condição oftalmológica de seus filhos sem terem nenhuma informação de como ofere-
cerem a melhor conduta para eles. Diante desse quadro, colocamos alguns pontos cruciais para atender essa população.

Primeiramente, acolher a família e explicar as alterações oftalmológicas e o futuro visual do paciente é de suma impor-
tância. O fato de os pais serem acolhidos, ouvidos e informados já faz grande diferença na angústia causada pelo diagnóstico 
do albinismo ao nascimento e sobre as dúvidas quanto à saúde visual futura de seus filhos. 

Acompanhar o paciente na fase de desenvolvimento visual de forma frequente é essencial. Há evidências de que o 
desenvolvimento visual no albinismo pode ocorrer tardiamente e se estender até os 13 anos de idade.(36) O acompanha-
mento em um serviço de visão subnormal e de ortoptistas ajuda muito na condução do caso e adaptação da infância para 
as dificuldades visuais de um paciente com baixa visão. A orientações dos profissionais de educação para a adaptação do 
ambiente escolar para um paciente com baixa visão ajuda muito no aprendizado escolar. 

Prescrição de óculos adequados e tratamento da ambliopia e do estrabismo, quando presentes, são essenciais. Alguns 
estudos mostram que o tratamento do estrabismo, além de corrigir os desvios oculares, ajuda na redução da frequência e 
da amplitude do nistagmo dos pacientes operados.(37)

Os óculos escuros podem auxiliar na melhora da fotofobia nos ambientes externos e ensolarados, mas tornam-se 
incômodos em ambientes fechados ou de baixa luminosidade.

Figura 3. (A) Exame de tomografia de coerência óptica sem alterações, mostrando a depressão foveal. (B) Perda da depressão 
foveal, mostrando a hipoplasia da fóvea em um paciente portador de albinismo.
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Deve ser considerada a possibilidade de utilização de lentes de contato filtrantes para reduzir a fotofobia. Essas lentes 
de contato apresentam coloração escura na região irídica e transparente na região pupilar e reduzem a quantidade de luz 
que penetra dentro do olho, simulando a função da íris normal. Alguns estudos sugerem os efeitos benéficos das lentes 
filtrantes para os albinos.(14,38) Kruijt et al.(39) demonstraram a eficácia das lentes filtrantes da redução do ofuscamento em 
pacientes muito sensíveis à luz. Sano et al. também demonstraram a eficácia das lentes de contato filtrantes e que houve 
melhora dos testes de contraste e da fotofobia.(18)

Pacientes que apresentam catarata podem ser submetidos à cirurgia de facectomia com implante de lente intraocu-
lar associada ao implante de íris artificial no saco capsular. Essa técnica tem sido realizada com sucesso em nosso serviço, 
com melhora importante da fotofobia e da qualidade visual (Figura 4). O estudo de Karatza et al.,(40) que implantou anéis 
irídicos intraoculares em pacientes albinos operados de catarata, obteve melhora da fotofobia e do ofuscamento (glare).

O acompanhamento oftalmológico frequente é muito importante, uma vez que a baixa visão é um dos fatores que 
mais limitam a vida desses pacientes e, se bem acolhidos, podemos fazer uma grande diferença em sua qualidade de vida. 
Embora a visão seja baixa, o pouco que conseguirmos proporcionar de conforto visual e desenvolvimento visual pode 
fazer grande diferença para pacientes que têm a visão tão prejudicada.
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