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Resumo

O albinismo € uma falha genética de carater recessivo, sendo um gene carregado por
caracteristicas hereditarias. O cuidado a saude das pessoas com albinismo posterga a invisibilidade
social do grupo populacional, o ingresso a informacao e aos servicos de salde, a universalidade do
cuidado e a pluralidade na producdo da vida. Assim, essa revisao bibliogréfica teve como intuito
elucidar sobre o processo genético que contribui para aparecimento do albinismo nos seres
humanos, bem como evidenciar sobre os aspectos hereditarios e as questdes sociais que envolvem
os portadores desta anomalia. Nesse sentido, foram analisados aspectos como o cuidado a salde
de individuos com albinismo, aspectos gerais da doenca, a importancia de politicas publicas
especificas, doengas associadas e o papel dos profissionais da enfermagem na contribuicdo para a
melhoria da qualidade de vida dos portadores. Para tanto, foi realizada uma pesquisa bibliografica
descritiva e qualitativa, na base de dados do Google académico e SCIELO, buscando dados e
pesquisas mais recentes. Ao final, concluiu-se que o profissional de enfermagem é de suma
importancia nesse meio, uma vez que é responsavel pelas intervencfes a serem realizadas nesses
pacientes e tem como funcdo humanizar o servico, bem como garantir os direitos no setor de
atendimentos médicos, além de ficar responsavel pelo tratamento no servico de dermatologia e
oftalmologia, no intuito de conservar a boas condicdes de salude e manter o seguimento do
acompanhamento.

Palavras- chaves: Albinismo. Genética. Cuidados de Enfermagem.
Abstract

Albinism is a recessive genetic defect, being a gene carried by hereditary characteristics. Health care
for people with albinism postpones the social invisibility of the population group, access to information
and health services, universal care and plurality in the production of life. Thus, this literature review
aimed to elucidate the genetic process that contributes to the appearance of albinism in human
beings, as well as highlighting the hereditary aspects and social issues that involve the bearers of this
anomaly. In this sense, aspects such as the health care of individuals with albinism, general aspects
of the disease, the importance of specific public policies, associated diseases and the role of nursing
professionals in contributing to improving the quality of life of patients were analyzed. . Therefore, a
descriptive and qualitative bibliographic research was carried out in the academic Google and SCIELO
database, seeking more recent data and research. In the end, it was concluded that the nursing
professional is of paramount importance in this environment, since he is responsible for the
interventions to be carried out in these patients and has the function of humanizing the service, as well
as guaranteeing the rights in the medical care sector, in addition to to be responsible for the treatment
in the dermatology and ophthalmology service, in order to maintain good health and maintain follow-up
follow-up.

Keywords: Albinism. Genetics. Nursing care.
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O albinismo compreende um grupo de patologias hereditarias raras que se
apresentam desde o nascimento. A doenga danifica a quantidade de pigmento
encontrado na pele, cabelo e olhos. Individuos com albinismo comumente tém pouco
ou nenhum pigmento em seus olhos, pele e cabelo, mas o nivel de perda de
pigmento pode ser incerto. Na maioria dos casos, esses genes sdo herdados dos
pais. Pode ser autossdmico recessivo ou ligado ao cromossomo X (SANTOS, 2014).

A heranga autossOmica recessiva esclarece a maior parte dos acontecimentos.
Isso expressa que ambos 0s pais possuem uma cépia de um gene anémalo, mas nao
apresentam sintomas ou sinais de albinismo. As criancas sdo afetadas apenas se
herdarem um gene afetado de cada pai. Nesta forma de heranca, cada crianca tem
uma das quatro probabilidades de herdar a condicdo. O gene anormal reduz (ou
elimina completamente) a capacidade do organismo de produzir um pigmento
chamado melanina. H4 dezenas de subtipos genéticos além do albinismo. As
pessoas portadoras podem ter deficiéncia total ou parcial deste pigmento que
danificard a cor dos olhos, cabelos e pele. O albinismo é uma alteracao hereditéria,
deste modo, os individuos que possuem risco de herdar o albinismo sdo: filhos de
pais que tem albinismo e filhos de pais que ndo tem albinismo, mas carregam 0s
genes alterados que causam esse distirbio. Uma histéria familiar positiva para o
albinismo € uma unido matrimonial com um parente, que podera gerar filhos albinos
(MOREIRA, 2010).

De acordo com a histéria, dentro da conjuntura social, as criancas com
albinismo tem sido muito discriminadas ou “impossibilitadas” de desenvolver seu
potencial intelectual, social, afetivo, ou exclusivamente sdo versadas por seus
entraves, sendo embasadas ao determinismo genético desta patologia. Portanto,
atualmente, a insercdo comunitaria e escolar é um direito constitucional e as pessoas
com albinismo devem ser inseridas de forma holistica, participando do convivio social
normalmente como as demais pessoas, sem discriminagéo ou preconceitos devido a
condicao que enfrentam (CARVALHO, 2003).

Logo, a relevancia deste trabalho se respalda no sentido de demonstrar a

importacia dos cuidados de enfermagem em pessoas que possuem albinismo,
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demonstrando que o tema deve ser debatido e levado ao conhecimento do usuario de
saude, para que o este tenha consciéncia das dificuldades fisicas e as barreiras
sociais enfrentadas pelo portador desta patologia, bem como da relevancia de saber
lidar com a patologia, a fim de fornecer um acompanhamento multidisciplinar e

contribuir para a melhoria da qualidade de vida dos individuos portadores.

Para tanto, foi realizado um estudo qualitativo, por meio de uma analise
bibliografica qualitativa e quantitativa, buscando fazer uma revisdo da literatura em
artigos académicos, revistas cientificas e sites governamentais, buscando esclarecer
as definicbes de albinismo, o diagnostico da doenca e as barreiras sociais, as
fisiopatologias enfrentadas pelos portadores, e, descrever o papel do profissional de
enfermagem junto aos servicos de saude no processo de insercao social do paciente

portador de albinismo.

1. REVISAO DE BIBLIOGRAFICA

1.1 Conceito de albinismo

O albinismo é uma condi¢do genética, na qual ocorre uma falha na producéo
de melanina. Esta anormalidade é o motivo da deficiéncia total ou parcial de
pigmentacdo da pele, dos olhos e dos cabelos. O albinismo € hereditario e aparece
com a combinacéo dos dois pais portadores do gene recessivo. A doenca, também é
conhecida como hipopigmentacédo, pois recebe seu nome da palavra latina “albus” e

significa branco. Esta irregularidade atinge todas as racas (MOREIRA, 2010).

Vale ressaltar que o grupo de pessoas que tem essa condi¢cdo genética inspira
a criacdo de mitos culturais em todo o mundo, desde a nocdo que a pessoa com
albinismo tem poderes magicos, como também de que 0S mesmos possuem
problemas mentais. Além disso, outros mitos sdo construidos e narrados acerca
destes, e, em determinados contextos sociais acredita-se que o albinismo é a
consequéncia da unido entre a uma mulher negra e um homem branco (MOREIRA,
2010).
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2.2 Fisiopatologia e epidemiologia do albinismo

O albinismo aparece em individuos de todas as racas, em todo o mundo.
Alteragbes cutaneas e oculares (envolvimento ocular) estdo presentes. Em
consequéncia do envolvimento ocular, implicam o desenvolvimento de
anormalidades do trato Optico manifestado por hipoplasia da févea com diminuicao
dos fotorreceptores e irregularidade das fibras do quiasma 6ptico. O albinismo ocular
na maioria das vezes nao afeta a pele (GUIMARAES, 2014).

(O

De acordo com Santos (2014), a maior parte dos casos de albinismo

D

autossdmica recessiva, uma vez que a hereditariedade autossémica dominante

rara. Ademais, ha quatro formas genéticas:

« O tipo | € ocasionado pela falta da atividade da tirosinase. A tirosinase

catalisa diferentes estagios na sintese da melanina;

7

«O tipo Il, 50% de todos os casos, € causado por mutacdes no
gene P “olho r6seo”;

« O tipo Ill aparece mais comumente em pessoas com pele negra, tipos
de pele Il a V. E determinado por modificacbes no gene da proteina 1
vinculado a tirosinase, cujos produtos sao observados na sintese da melanina;

« O tipo IV é uma forma muito incomum na qual a anomalia esta em um
gene que codifica uma proteina carreadora de membrana envolvida no

processo de tirosinase e trafego das proteinas até os melanossomos.

A possibilidade de herdar um gene alterado ligado ao cromossomo X ira variar
dependendo do sexo da crianca. As mulheres tém dois cromossomos X, enquanto 0s
homens tém um cromossomo X e um Y. Se somente um dos pais for afetado, a filha
tera um cromossomo X afetado e um cromossomo X normal. A filha sera portadora
da doenca, mas ndo apresentard sinais ou sintomas. O filho, todavia, tem apenas um
cromossomo X. Se 0 cromossomo X que a crianga herda € afetado, a crianca tera
albinismo (MONTOYA, 2007).

De acordo com dados, nos Estados Unidos, cerca de 1 em 17.000 pessoas no

total tem determinado tipo de albinismo. Todas as racas séo afetadas, entretanto, o
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tipo 1 incide principalmente em individuos brancos e o tipo 2 em pessoas negras. A
maioria das criancas com albinismo € nascida de pais com cabelo normal e cor da

pele pela sua origem étnica (MOREIRA, 2010).

Os sintomas do albinismo dependem do tipo especifico de albinismo que uma
pessoa possui. Alguns tipos afetam a pele, cabelos e olhos. Outros tipos afetam

apenas os olhos ou apenas a pele (GUIMARAES, 2014).

2.3 As doencgas relacionadas ao albinismo

De acordo com Guimaraes (2014):

O diagnéstico do albinismo pode ser clinico, avaliando apenas as
caracteristicas fisicas dos afetados. Pela falta da melanina, os albinos tem
caracteres bem definidos como: pele e cabelos muito claros, olhos azuis che-
gando a um tom violeta, pois sdo visiveis 0s vasos sanguineos, ou azuis
esverdeados, quando existe certa pigmentagdo na iris. Nessas pessoas, sdo
comuns os problemas visuais, tais como: o nistagmo (um tipo de movimento
involuntério dos globos oculares, comumente de um lado para o outro, que
dificulta muito o processo de focagem de imagens), o astigmatismo (a
imagem se desenha em diferentes planos, distorcendo a visdo), o
estrabismo, a fotofobia (sensibilidade ou averséo a qualquer tipo de luz), a hi-
poplasia fovea (responsavel pela acuidade visual, que é pouco desenvolvida

e ndo tem nenhuma pigmentacéo), entre outros problemas visuais.

Ademais, as pessoas comprometidas pelo albinismo apresentam muitas vezes
uma morte antecipada, tendo em vista que a idade média de albinos é de quarenta
anos, sendo que este fato ndo é uma consequéncia direta da mutacdo, mas sim das
enfermidades que a irregularidade pode gerar (GUIMARAES, 2014).

As peculiaridades do albinismo podem abrir passagem ao surgimento de
outras modificacdes, sendo que, o cancro da pele é talvez uma das mais alarmantes.
O aparecimento de cancros se deve a auséncia da melanina, quem em falta nos
albinos, serve além disso como defesa contra a radiacdo solar. Deste modo, a

auséncia deste elemento protéico faz com que a possibilidade de os seres afetados
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por esta anomalia se queimarem (por exposi¢ao ao sol) seja maior, 0 que por sua vez
aumenta a probabilidade de aparecimento de cancro. A pele pode ainda envelhecer
mais precocemente, ou podem surgir rugas cutaneas. Os albinos estdo mais
expostos ao aparecimento de uma cegueira funcional, e ainda de incapacidades
oculares tal como o nistagmo (oscilagdes involuntarias de um ou ambos os olhos) ou
o0 estrabismo (SANTOS, 2014).

Outra doenca relacionada é o cancer de pele, pois € um dos principais
problemas enfrentados pelos albinos devido a precéria quantidade ou auséncia de
melanina, que é um protetor natural da pele. O cancer de pele é o crescimento
anbmalo de células devido a radiacdo ultravioleta, pela exposi¢cdo solar que atinge

genes supressores de tumor (SANTOS, 2014).

2.4 Ainsercao social do paciente portador de albinismo

A Declaracdo Universal dos Direitos Humanos de 1948 tem como propdsito
reconhecer e difundir o direito de qualquer individuo e sua inser¢cédo no contexto social
a educacdo em todos os niveis de conhecimento, bem como garantir o respeito aos
direitos humanos, ou seja, a dignidade humana, com a intencdo de que a banalidade
do mal ndo se prolifere e que se busque uma cultura dos direitos humanos. Nesse
imbrdglio, as pessoas com albinismo necessitam viver dignamente, tendo todos os
direitos contemplados mediante a adog¢do de politicas publicas, sociais e
principalmente de saude (DUDH, 1948).

A expressdao incluir quer dizer juntar, somar, trazer para perto. Desta forma, a
inclusdo que esta sendo pregada nos servicos publicos para o paciente albino
aparece para dar a pessoa humana com qualquer necessidade o direito de fazer
parte de um grupo maior. Assim, a principal forma de quebrar preconceitos é inserir
no convivio comunitario o individuo desde cedo para que todas as suas habilidades
possam ser exploradas de forma holistica (SASSAKI, 1997).

Segundo Montoya (2007) para que advenha uma sociedade democratica de
direito e ancorada sob o escudo dos direitos humanos, é indispensavel a inclusdo das
distintas esferas da vida social e respeito as diferencas existentes nela. O respeito a

diferenca caracteriza-se como uma pratica de educacdo em direitos humanos,
7
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responsavel para promover e fomentar uma educacdo para a justica e a paz. E,
nesse sentido, vale evidenciar que as pessoas com albinismo que despertam olhares
por onde passam e provocam comentario, porém, sdo invisibilizados em termos de
direitos sociais.

Sobre a invisibilidade dos Albinos no Brasil aduz Biscaro (2012): “Sou uma
pessoa com albinismo. Sou também uma pessoa invisivel. Ndo consto no Censo,
guase nunca apareco na midia. Entretanto — vai entender o paradoxo!- chamo a
atencdo onde quer que eu va&”

Percebe-se que devido as pessoas albinas apresentarem o tom da pele e
coloracdo dos cabelos diferentes € motivo para que sofram preconceitos diversos,
afetando desde a autoestima até implicando em dificuldades de se relacionarem
afetivamente e de buscarem melhores condi¢des de vida.

Outro ponto que carece ser tratado é a dificuldade dos individuos com
albinismo serem aceitos no mercado de trabalho. O estigma e o preconceito atrelados
a esses individuos impactam negativamente ao se criar o imaginario social de que os
mesmos sao incapazes de realizar certos tipos de atividades demandadas. Logo, se
€ quebrado a imagem de que sdo incapazes ao percebemos esses individuos
trabalhando nos mais diversos campos de conhecimento (GUIMARAES, 2014).

Assim, é preciso incluir para inserir. Essa frase deve nortear todos os 6rgaos e
instituicbes publicas e privadas do pais, pois essas pessoas sao esquecidas pela
sociedade e pouco se fala da inclusdo de albinos em escolas, no trabalho e nos
servicos de saude.

Desta forma para inseri-los € necessario para criar portarias ou leis especificas
para essas pessoas, ou mesmo identificar essa anomalia como uma deficiéncia, pois
eles possuem varias barreiras biolégicas que requererem um olhar diferenciado e
humanizado. E importante também trazer o tema albinismo para as escolas, que
estdo cada vez mais inclusivas voltadas para o atendimento da diferenca. A escola
também vai garantir que essas pessoas se sintam bem aceitas e a possibilidade de
se tornarem pessoas de bem, capazes de crescerem como formadores de opinido no
mundo globalizado.

Por fim, os servicos de saude também necessitam ser inclusivos, pois

necessitam ser conhecedores dessa anomalia, suas causas, dependéncias e as
8
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patologias associadas ao albinismo para que possam atender esses pacientes de

forma integral, em especial os enfermeiros.

2.5 Intervencéo de enfermagem ao paciente albino no contexto do SUS

Ha pouca informacdo acerca do albinismo e sobre os anseios de seus
portadores com relacdo a sua qualidade de vida, porém € imprescindivel entender
gue estes trazem consigo varias necessidades fundamentais a condicdo e carecem
de cuidados particulares. Sao escassas as pesquisas sobre o tema, inclusive os que
abordam no ambito da saude. Assim, ha necessidade do aprofundamento sobre a
guestdo, também, por parte dos enfermeiros, pois sdo 0s que estdo diretamente
ligados a assisténcia e participam do desenvolvimento de politicas publicas de saude
e da educacéao continuada (GUIMARAES, 2014).

Vale dizer que ha poucos profissionais que sejam conhecedores no assunto
albinismo. Por essa razdo, existe dificuldade para esclarecimento das duvidas que
possam existir por parte dos portadores e de seus familiares. Os profissionais que
dao assisténcia de salude a pessoa com albinismo devem atuar no sentido de
reconhecer a importancia da familia, pois ela € a unidade na qual a crianca cresce e
se desenvolve, formando vinculos e julgamentos pro resto da vida. Por vezes, o
periodo do diagnéstico do albinismo deixa os pais confusos e sem um rumo
apropriado, o que pode intervir na vinculagdo com o filho portador da anomalia. Por
reconhecer a familia como peca imutavel na vida dessa crianca, o profissional de
saude deve proporcionar respostas aos questionamentos das criancas em relacao a
diferengca na pele e nos olhos, reconhecendo que a familia tem o direito a
esclarecimentos de modo completo e adequado a sua abrangéncia no que tange o
diagndstico e dos cuidados de seu filho (GUIMARAES, 2014).

Sabe-se que as especialidades que o portador de albinismo necessitard com
mais frequéncia sado a dermatologia e a oftalmologia, e precisardo de
acompanhamento de profissionais com esta formacao ao longo da vida. Ainda que o
acesso na Atencdo Basica tenha expandido, e o sistema de atendimento tenha sido
estabelecido para o acesso as especialidades, no momento, os profissionais do SUS

ainda se depararam com a invisibilidade dos individuos com albinismo e suas
9
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necessidades de acolhimento, com fluxos ndo estabelecidos concretamente no
sistema de regulacao para a atencéo nas areas de especialidade, com entraves e até
com a falta da oferta de servigcos e profissionais para o prosseguimento do cuidado
(SANTOS, 2014).

Atualmente, todas as pessoas com albinismo ou qualquer patologia, inclusive
criancas, recebem o primeiro atendimento na rede de atencédo basica de saude da
comunidade onde este estiver inserido, ou seja, na Estratégia de Saude da Familia
(ESF). Neste nivel de atencéo € feito o acolhimento da crianca pelo enfermeiro e pelo
restante da equipe multidisciplinar. Em seguida, € feito o encaminhamento dessa
crianca a especialidade de sua necessidade e neste nivel de atencdo, o paciente
deverd receber o atendimento do dermatologista, e a posteriormente do
oftalmologista. O enfermeiro responsavel por identificar esses individuos, realizando o
primeiro contato e criando o elo para a crianga através de vinculos com 0s pacientes
(MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

O enfermeiro devera manter um trabalho em rede na escola, com a familia e
na comunidade, no sentido de orientar sobre o uso de frequente de protetor, quanto
ao risco de acidentes devido a acuidade visual comprometida, bem como garantir o
estabelecimento de vinculos entre as redes publicas de atencdo comunitaria
(MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

A insercdo inclusiva do portador de albinismo no convivio comunitério
demanda por profissionais com “talento artistico” para inserir socialmente a pessoa
no convivio social, e este estimulo precoce deve comecar em sua residéncia e assim
ampliar uma pratica de reflexdo na acdo. Neste imbrdglio, a funcdo da atencdo basica
de saude é capacitar a familia a lidar com esta condi¢cdo e contribuir com a sua
independéncia. Estes profissionais necessitam desempenhar sua fungdo com
competéncia e interagdo da teoria com a pratica, sempre focando nos aspectos
individuais e as particularidades de cada pessoa, corroborando com a participagcéo
nos servico de saude e de educacdo para que O processo caminhe sempre num
contexto multidisciplinar (MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

Nos servigos de saude, o profissional de enfermagem preocupado com a
gualidade de vida do portador de albinismo juntamente com o psicélogo deverao

realizar grupos operativos com os pais das criancas com o objetivo de prepara-los no
10
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cotidiano para oferecer uma qualidade na assisténcia domiciliar e buscar a
intervencdo nos servicos de saude e na escola onde o mesmo estad inserido
(MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

Desta feita, o enfermeiro ainda dever&: criar um modelo de aten¢do que atenda
a demanda de pessoas com albinismo; identificar as pessoas portadoras e oferecer
via servi¢os dos SUS atendimento anual ou semestral de oftalmologia e dermatologia,
bem como acompanhamento psicolégico sempre que precisar; buscar mediante
politicas da atencdo basica melhoria no atendimento/acolhimento; facilitar a criacao
da rede multidisciplinar de acompanhamento em saude e educacdo do portador de
albinismo (MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

3 CONSIDERACOES FINAIS

Diante dos argumentos apresentaos no desenvolvimento deste estudo,
observou-se que a Atencdo Basica de Saude necessita investir na capacitacdo de
seus profissionais, a fim de treina-los e entender todas as mudancas e avancos da
pessoa portadora de albinismo desde a fase inicial de sua vida. Percebe-se que este
€ um trabalho multidisciplinar e que deve ser feito por parte da sociedade como um
todo, isto €, ndo s6 na area da saude, mas também no ambiente escolar e locais que
desenvolvam as competéncias e habilidades das pessoas com essa patologia.

O numero de pessoas portadoras de alguma condicdo especial inseridos no
contexto comunitario tem crescido consideravelmente, principalmente apdés o inicio da
criacdo de politicas publicas inclusivas. Todavia, as praticas e metodologias nos
servico de saude nao tém sido modernizadas, nem tornadas mais eficazes ou
dindmicas. Assim, o0 servico publico ndo tem conseguido se configurar como
ambiente inclusivo para um expressivo numero de pessoas. Por essa razdo, 0s
servicos de saude publica devem se preocupar em criar programas voltados a esse
grupo, pois ha necessidade de estruturar e desmistificar o papel dos servicos no que
tange a melhoria no atendimento da pessoa portadora de albinismo.

Nesse sentido, o papel do enfermeiro no processo de incluséo e insercao

social da pessoa com albinismo € fundamental para a melhoria de vida desses
11
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cidadaos, garantindo avancos no seu desenvolvimento, fisico, cognitivo e social numa
totalidade. Os servicos de salude através da visao do enfermeiro devem contribuir na
elaboracdo de um planejamento anual que facilite a participagcéo assidua do paciente
albino no convivio comunitario e nos servigos de salude para um bom seguimento de
seu tratamento.

Ademais, o enfermeiro também ira ter contato direto com os familiares dos
portadores de albinismo e devera evidenciar o quanto o papel da familia é essencial
no processo socializador do portador de albinismo, pois, é partir dela que sera
possivel conhecer todas as necessidades individuais da pessoa, bem como tracar
uma relacéo de troca de experiéncias contribuindo para o desenvolvimento social do
mesmo.

Assim, o enfermeiro se apresenta como um elo no processo de inclusao do
portador de albinismo nos servicos de saude e na comunidade e precisa ter um olhar
diferenciado para pessoa, observando todas as interacdes fisicas e emocionais de
sua vida diaria. Através da comunicacdo e da seguranca que o profissional passa
para essas pessoas trardo métodos mais eficazes na compreensdo de suas

necessidades.
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