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El albinismo oculocutáneo (AOC) comprende un grupo de trastornos de herencia autosómica 
recesiva, producidos por una alteración en la vía sintética de la melanina en la piel, el pelo y 
los ojos. Clínicamente se caracteriza por la hipopigmentación cutánea, ocular y pilar, 
asociada a alteraciones oculares, como fotofobia severa, disminución de la agudeza visual y 
nistagmo. El AOC tipo 1 es producido por mutaciones en la tirosinasa, enzima codificada por 
el gen TYR (11q14-q21), habiéndose identificado más de 270 mutaciones hasta la fecha. Presenta-
mos el caso de mellizas nacidas pretérmino, de 14 meses de vida, producto de un embarazo 
controlado, con AOC. Destacamos la escasa frecuencia de presentación de esta patología en 
pacientes mellizos.

El albinismo es un desorden congénito autosómico 
recesivo, genéticamente heterogéneo, que se carac-
teriza por la disminución generalizada o ausencia 
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de pigmento melánico en el pelo, la piel y los 
ojos.1-3  

Buenos Aires, Argentina

Oculocutaneous albinism (OCA) is an autosomal recessive disorder caused by a defective 
synthesis of melanin in the skin, hair and eyes. It is clinically characterized by a generalized 
reduction of pigment in the skin, eyes and hair, associated with ocular alterations, as severe 
photosensitivity, reduced vision and nystagmus. The OCA type 1 is caused by mutations in the 
tyrosinase, enzyme that is codified by TYR (11q14-q21), with more than 270 mutations identified 
up to date. We report the case of preterm 14 month-old dizygotic females twins from a 
controlled pregnancy, with OCA. We emphasize the low frequency of presentation of this 
disease in dizygotic twins.
Key words: albinism; oculocutaneous albinism; twins

Presentamos el caso de pacientes gemelares dici- 
góticas (mellizas) de sexo femenino y 14 meses de 
vida. Como antecedentes personales, se destaca 

que habían nacido pretérmino (32 semanas de 
edad gestacional) por cesárea, con un peso ade- 
cuado para la edad, luego de un embarazo contro-

lado. Permanecieron en la Unidad de Terapia Inten-
siva Neonatal durante 2 meses por insuficiencia 
respiratoria e hipoxemia (Figura 1). En el examen 
físico se observó hipopigmentación generalizada 
en la piel (color blanco lechosa), el pelo (blanco) y 
los ojos (celeste-rojizos), asociada a nistagmo (Fi- 
guras 2, 3, 4, 5 y 6). Como antecedentes familiares 
relevantes, su madre y una hermana presentan piel 

fototipo I-II y  ojos muy claros (los maternos 
descriptos por el servicio de genética como “color 
agua”). Se les diagnosticó AOC. Los resultados de 
los exámenes complementarios realizados (ecogra- 
fía cerebral, otoemisiones acústicas, ecocardiogra- 
ma y pesquina neonatal de la Fundación Endocri-
nológica Infantil -FEI-) estuvieron dentro de los 
parámetros normales.  



95

trabajo original

Viviana Kizlansky et al.

Mellizas con albinismo oculocutáneo

COMENTARIO

El albinismo es una patología congénita de carácter 
autosómico recesivo, que compromete ambos 
sexos por igual.1,2 Se caracteriza por presentar al- 
teraciones pigmentarias que varían desde la ausen-
cia completa o parcial de melanina en la piel, el 
pelo y los ojos (AOC)1,4, hasta la ausencia de pig- 
mento únicamente en el iris, que se denomina al- 
binismo ocular.1,5 La prevalencia mundial es de 1 en 
20.000 personas.6  
La causa del albinismo se basa en la alteración de 
la producción de melanina, debido a la ausencia de 
la enzima tirosinasa u otras anormalidades en su 
vía sintética dentro de las células.1 La ausencia o 
disminución de melanina en la piel se traduce en 
hipopigmentación generalizada, con piel de color 
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Figura 1: Mellizas con albinismo oculocutáneo (nacimiento). Figura 2: Detalle de cejas, pestañas y pelo 
blanco; y de ojos celeste-rojizos. Figura 3: Detalle del pelo, las cejas y las pestañas blancas. Figura 4: Niña 
con pelo blanco y piel blanco lechosa. Figura 5: Hermana con pelo blanco y piel blanco lechosa. Figura 6:
Mellizas con albinismo oculocutáneo (12 meses de vida).

lechoso o cremoso y pelo blanco o amarillento.
2
 

Tanto la eumelanina (que otorga el color negro- 
amarronado) como la feomelanina (amarilloana- 
ranjado) son dependientes de la actividad del gen 
de la tirosinasa (TYR, que mapea en 11q14.3). Este 
se expresa en los melanocitos y controla el paso 
principal en la producción de pigmento.1,3,7 

La melanina posee un efecto fotoprotector contra 
la carcinogénesis cutánea debida a la radiación 
ultravioleta (RUV).8 Los individuos albinos no se 
broncean con la exposición solar y presentan una 
severa fotosensibilidad cutánea, con riesgo aumen-
tado de padecer quemaduras solares y cánceres de 
piel, especialmente epiteliomas espinocelulares 
(con un riesgo mil veces mayor respecto a la pobla- 

ción general).1,2,6,9,10 

Respecto al compromiso ocular, este se manifiesta 
con fotofobia, nistagmo, disminución de pigmento 
en la retina e hipoplasia de la fóvea. Estas alteracio-
nes provocan una disminución de la agudeza visual 
o ceguera y una reducción del pigmento del iris, 
que le otorga a los ojos un aspecto translúcido. 
Además, existe un trayecto anormal de las conexio-
nes neuronales de la retina con el cerebro, con la 
consecuente aparición de nistagmo y pérdida de 
visión binocular1,2,6, que los torna más vulnerables 
a sufrir accidentes.11 
Como resultado de la heterogeneidad genética y 
clínica, resulta dificultosa la diferenciación clínica 
entre las distintas formas de AOC.12 La caracteri- 
zación de sus distintos subtipos, previamente ba- 
sada en las manifestaciones clínicas, ha evolucio-
nado a una clasificación molecular, secundaria a la 
identificación de los genes causantes.13 Los AOC se 
dividen en:
 -Por defectos específicos en la vía sintética de 
la melanina: el AOC tipo 1 causado por muta- 
ciones en el gen TYR, que codifica la tirosinasa 
(enzima principal en la síntesis de melanina)2, es la 
forma más severa de albinismo14 y el más fre- 
cuente en la población caucásica12 (subtipos 
AOC1A: tirosinasa negativo, fenotipo totalmente 
despigmentado de por vida con piel y pelo blanco, 
y ojos azules, marrones o rosas15-17; AOC1B: nacen 
con pelo blanco que se torna rubio o amarillo con el 
tiempo15; AOC1 termosensible: la tirosinasa muta- 
da presenta una actividad disminuida a temperatu-
ras entre 35° y 37 °C); el AOC tipo 2 o “tirosinasa 
positivo” (debido a mutaciones en el gen OCA2) es 
el más frecuente a nivel mundial12, y los AOC tipo 3 
(por mutaciones en el gen TYRP), 4 (por mutacio-
nes en el gen MAPT/SLC45A2), 5 (por mutaciones 
en el cromosoma 4q24, sin haberse identificado 
aún el gen involucrado), 6 (por mutaciones en el 
gen SLC24A5) y 7 (por mutaciones en el gen 
C10orf11).18 

 -Por defectos no relacionados con la vía 
sintética de la melanina: AOC sindrómicos, como 
ser: síndrome de Chediak-Higashi, de Hermansky- 
Pudlak, de Cross, de Tietz, de Prader-Willi y de 
Angelman (todos ellos causados por mutaciones 
en proteínas no relacionadas con la síntesis de 
melanina).2

La sospecha diagnóstica es clínica y el diagnóstico 
definitivo del tipo de AOC se confirma con la detec-
ción del defecto molecular subyacente.2 Resulta di- 
ficultoso identificar el subtipo correcto de albinis- 
mo por las características clínicas solamente, por 
lo que el análisis molecular resulta una herramienta 
esencial para el correcto diagnóstico y subtipifi-
cación de los distintos tipos de AOC.16 El diagnós- 
tico prenatal de ACO tipo 1 es posible, a través de la 
demostración de la mutación del gen de la tirosi-
nasa (TYR), por amniocentesis o biopsia fetal.6 
Respecto a la histopatología cutánea, esta muestra 
un número normal de melanocitos epidérmicos 
con una estructura conservada. 
Los diagnósticos diferenciales deben realizarse con 
aquellas enfermedades que cursen con hipopig-
mentación de piel, pelo y ojos (ya sean las distintas 
formas de AOC o enfermedades metabólicas, co- 
mo homocisteinuria, histidinemia y fenilcetonuria) 
y con enfermedades que presenten hipopigment-
ación de piel o pelo (síndromes de Griscelli, Eleja- 
lde y Menkes, entre otros).2

El desarrollo físico e intelectual de las personas con 
albinismo, así como su estado general de salud, 
habitualmente es normal, aunque su calidad de 
vida se encuentra afectada principalmente por el 
compromiso visual.11 

El tratamiento se basa en fotoprotección apropiada 
(pantallas solares, ropas, gorros y lentes de sol) y 
un estrecho seguimiento oftalmológico y derma-
tológico de por vida.2-6

Motiva nuestra presentación la escasa frecuencia 
comunicada en la literatura de la ocurrencia de 
AOC en mellizos. 
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