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1. Albinizm Nedir?

Albinizm, pigment hicrelerinin (melanositlerin) normal miktarda melanin pigmenti
Uretememesi sonucu ortaya ¢ikan, dogustan gelen genetik bir durumdur. Melanin
eksikligi; deri, sag ve gozlerde gorulduglinde Okiilokiitan6z Albinizm (OCA) olarak
adlandirilir. Pigment azalmasinin sadece gozleri etkiledigi (iris ve retina) durum ise
Okiiler Albinizm (OA) olarak bilinir.

Albinizm, diinya genelinde tim etnik gruplarda ve hayvan tlrlerinde gortlebilen yaygin
bir genetik bozukluktur.

2. Belirtiler ve Klinik Ozellikler

Albinizm tanisi genellikle karakteristik gbz ve cilt bulgulari ile konulur.

Go6z ve Gorme Bulgulari: Albinizmin en belirgin etkisi gézlerdedir ve asagidaki durumlar
goriilebilir:

* G6z Rengi ve "Kirmizi G6z" Goériinimii:
Halk arasinda yaygin bilinenin aksine,
albinizmli bireylerin cogu kirmizi gozlere
sahip degildir; goz renkleri genellikle mavi,
ela veya aclk kahverengidir.

* Bebeklik Donemi: Pigment tretiminin
tamamen eksik oldugu (OCA1A tipi)
durumlarda, yagsamin erken dénemlerinde
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irisler ortam 1s18iInda pembe veya kirmizi
gorunebilir; ancak zamanla genellikle koyu maviye veya griye doner

¢ Nistagmus: Gozlerin istemsiz, hizli ve tekrarlayan hareketleridir. Genellikle dogumdan
sonraki ilk birkag hafta icinde gelisir.

« iris Transilliminasyonu: iris pigmentinin azligl nedeniyle 1sigin iristen gecmesidir. iris
rengi genellikle mavidir ancak bazi tiplerde kahverengi de olabilir.

* Foveal Hipoplazi: Keskin gormeyi saglayan retina bolgesinin (fovea) az
gelismemesidir. Bu durum gérme keskinliginin azalmasina neden olur.



e Sasilik (Strabismus): Gdzlerin ayni hizaya odaklanamamasi durumudur.
* Fotofobi: Isiga karsi asiri hassasiyet.

e Gorme Keskinliginde Azalma: Gorme yetisi kisiden kisiye degismekle birlikte
genellikle dusuktur.

Cilt ve Sa¢ Bulgular:

¢ Okilokiitan6z Albinizm (OCA): Sac ve cilt rengi, tamamen beyazdan, sariya veya acgik
kahverengiye kadar degisebilir. Cilt glinese karsi hassastir ve bronzlasma yetenegi cok
azdir veya hig yoktur.

¢ Okiiler Albinizm (OA): Genellikle sadece gozler etkilenir, cilt pigmentasyonu aile
bireylerine gore biraz daha acik olsa da normale yakindir.

3. Tani Yontemleri

Tani sureci sunlari igerir:

¢ Fiziksel Muayene: Cilt ve sa¢ pigmentasyonunun degerlendirilmesi.

* Goz Muayenesi: Nistagmus, iris transilliminasyonu ve retina incelemesi.

* Molekiiler Genetik Testler: Kesin tani ve albinizm tipinin belirlenmesi igin gen
panelleri veya dizi analizi kullanilabilir.

Not: Gegcmiste kullanilan "tirozinaz pozitif" veya "tirozinaz negatif" gibi terimler artik klinik
tanida kullanilmamaktadir; bunun yerine genetik temelli siniflandirma (OCA1, OCA2 vb.)
tercih edilmektedir.

4. GENETiK DANISMANLIK

Genetik danismanlik, bireylere ve ailelere hastaligin dogasi, kalitim sekli ve gelecek
nesillerdeki riskler hakkinda bilgi saglama surecidir. Albinizmde kalitim sekli, hastaligin
tipine gore degisir.

A. Otozomal Resesif Kalitim (OCA Tipleri) Okulokitandz Albinizm (OCA) tiplerinin
tamami (OCA1-OCAB8) otozomal resesif (¢ekinik) olarak kalitilir.

e Ebeveynler: Etkilenen bir cocugun ebeveynlerinin her ikisi de genellikle tasiyicidir
(heterozigot). Tasiyicilar semptom gostermezler.



« Kardesler igin Risk: Her hamilelikte;
° %25 ihtimalle ¢ocuk albinizmli dogar.
° %50 ihtimalle cocuk tastyici olur (belirti gostermez).
° %25 ihtimalle ¢cocuk ne albinizmli olur ne de tasiyici olur.

* Gocuklar igin Risk: Albinizmli bir bireyin cocuklari, mutlaka tasiyici (obligat
heterozigot) olacaktir.

B. X'e Bagli Kalitim (Okiiler Albinizm - OA1) Okuler Albinizm tip 1 (OA1), GPR143
genindeki mutasyonlar nedeniyle X'e bagli olarak kalitilir.

* Erkek Cocuklar: Etkilenenler genellikle erkeklerdir.

¢ Tastyici Anneler: Bir anne tasliyicli ise, her hamilelikte erkek gocuguna mutasyonlu geni
aktarma (ve cocugun hasta olma) olasiligi %50'dir.

¢ Kiz Cocuklar: Taslyici bir annenin kiz gocuklarinin %50'si tastyici olur. Etkilenen bir
babanin ise tum kiz gocuklari tastyici olurken, higbir erkek cocuguna hastaligi aktarmaz
(babadan ogula gecis yoktur).

¢ Tasiyici Kadinlar: Genellikle etkilenmezler ancak g6z muayenesinde "¢camur sigcramis"
gibi gorunen retina pigmentasyonu veya iris gecirgenligi gibi hafif belirtiler gosterebilirler.

Aile Planlamasi: Hastaliga neden olan genetik mutasyon bir aile Uyesinde
tanimlandiktan sonra, riskli gebelikler icin dogum 6ncesi (prenatal) tani veya
implantasyon oncesi genetik tani (tup bebek ydontemiyle) mumkuinduar. Genetik
durumunuzu netlestirmek icin bir tibbi genetik uzmanina bagvurmaniz dnerilir.

5. Yonetim ve Bakim

Albinizmin su anda kesin bir tedavisi yoktur, ancak yasam kalitesini artirmaya yonelik
yonetim stratejileri mevcuttur.

Goz Saglg:

¢ Kirma Kusurlarinin Diizeltilmesi: Gorme keskinligini optimize etmek igin gozliik veya
kontakt lens kullanimi énerilir.

¢ Az Gorenlere Yardimci Cihazlar: Teleskopik gozlikler, buyUtecler veya
tablet/bilgisayarlarda yazi tipi buylutme gibi yontemler faydalidir.



¢ Gilnes Gozliigl: Isik hassasiyetini azaltmak igin koyu renkli camlar veya fotokromik
lensler kullanilabilir, sapka kullanimi da 6nerilir.

Cilt Saguig:: Cilt kanseri riskini azaltmak hayati dnem tasir. Oneriler sunlardir:

¢ Guinesten Korunma: Genis kenarli sapka, uzun kollu giysiler ve pantolonlar
giyilmelidir.

¢ Giines Kremi: En az 30 faktorlt (SPF 30+) ve genis spektrumlu glines kremleri
kullanilmal, glinese cikildiginda sik sik yenilenmelidir.

¢ Diizenli Kontrol: Cilt kanseri veya kanser 6ncusu lezyonlarin tespiti igin yillik cilt
muayenesi yapilmalidir.

Egitim: Okul cagindaki cocuklar icin sinifta 6n sirada oturma, tahtadakilerin kopyasinin
masaya verilmesi veya buyuk puntolu materyallerin saglanmasi gibi duzenlemeler
yapilmaldir.

6. Hermansky-Pudlak Sendromu (HPS) Uyarisi

Albinizmi olan bireylerde, nistagmus ve pigment eksikligine ek olarak sik kanama, kolay
morarma veya dis eti kanamasi gibi belirtiler varsa Hermansky-Pudlak Sendromu (HPS)
acisindan degerlendirilmelidir. HPS, kanama bozuklugu, akciger fibrozisi veya bagirsak
sorunlari ile seyredebilen nadir bir sendromik albinizm taradar.

Bu kitapcik, Albinizmin (Okulokitan6z ve Okuler Albinizm) bilinirliginin artirllmasi ve
farkindalik yaratmasi amaciyla hazirlanmis genel bir bilgilendirme kaynagidir. Ancak
unutulmamalidir ki, buradaki bilgiler profesyonel bir tibbi tavsiye, teshis veya tedavi
yerine gecmez.

Albinizm ydnetimi; gorme potansiyeliniz, cilt pigmentasyon dereceniz ve genetik
profilinize (sendromik formlarin varligi vb.) gore kisisellestirilmelidir. Kitapgikta yer alan
go6z muayenesi sikliklari, gorme rehabilitasyon yontemleri ve cilt kanseri tarama 6nerileri
genel standartlari yansitmakta olup; doktorunuz bu suregleri sizin klinik ihtiyaglariniza
gore one ¢ekebilir veya degistirebilir. Goz sagligl, cilt korumasi ve genetik danismanlik
surecleriile ilgili her tarll karar icin mutlaka ilgili uzman hekimlere (Go6z Hastaliklar
Uzmani, Dermatolog ve Tibbi Genetik Uzmani) danisiniz.

Hazirlayanlar: Elif UNLU, Prof. Dr. Fatma SILAN



KAYNAKCA

Summers, C. G., & Adams, D. R. (2021). Albinism: Ocular and Oculocutaneous
Albinism and Hermansky—-Pudlak Syndrome. J. C. Carey, A. Battaglia, D.
Viskochil, & S. B. Cassidy (Ed.), Cassidy and Allanson’s Management of Genetic
Syndromes icinde (4. Baski, ss. 45-59). John Wiley & Sons, Inc.

Thomas, M. G., Zippin, J., & Brooks, B. P. (2023, 13 Nisan). Oculocutaneous
Albinism and Ocular Albinism Overview. M. P. Adam, S. Bick, G. M. Mirzaa vd.
(Ed.), GeneReviews® [internet] iginde. University of Washington, Seattle.



