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INTRODUCAO

Albinismo Oculocutaneo (OCA):

- Condigéo genética rara que afeta a sintese de melanina;

- Redugédo da pigmentacdo da pele, cabelos e alteragdes
oculares;

Prevaléncia:

- Mundial: ~1:17.000;

-Frequéncia aumentada em comunidades
quilombolas.

- Sul do Brasil: clusters em indigenas da etnia Kaingang.
Situagao no Brasil:

- Dados genéticos e epidemiolégicos e moleculares ainda
escassos;

-Cenério agravado em povos indigenas devido a
vulnerabilidade social;

Objetivo do Estudo:

- Relatar dois casos de criangas indigenas Kaingang (RS) com
OCA;

- Realizar investigagdo molecular.

DESCRIGAO DO CASO

Casos Clinicos:
- 2 criancgas indigenas (1 e 4 anos, sexo M e F), ndo
aparentadas, da mesma etnia, municipios distintos no Rio
Grande do Sul;
- Histdérico familiar com diversos casos de OCA;
Encaminhamento:
- Servigo de Genética Médica - HCPA;
- Avaliagdes clinicas e moleculares;
- Diagnéstico clinico prévio: OCA2;
Avaliagao Molecular:
- Sequenciamento de nova geragao (NGS) por painel
genético ou exoma (laboratério comercial);
- Variante detectada: TYR:c.704A>G; p.(Tyr235Cys) em
homozigose ainda ndo descrita em bancos populacionais
ou literatura;
- Classificagéo: provavelmente patogénica.
- Diagnéstico confirmado: OCA1;
- Sugere efeito fundador regional;
Manifestagoes Clinicas:
- Hipopigmentacao de pele e cabelos;
- Pigmentagao ocular;
- Alteragdes oftalmoldgicas tipicas:
baixa acuidade visual,
hipopigmentacéo de fundo,
transiluminagao da iris.
Aspectos Eticos
- Projeto aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa -
HCPA.
- Familias forneceram consentimento informado.

DISCUSSAO e
COMENTARIOS FINAIS

Importancia do Diagnéstico Molecular

- Similaridades fenotipicas entre subtipos de OCA dificultam
diferenciagao clinica;

- Diagnéstico molecular foi essencial para identificar o subtipo
especifico nos casos avaliados.

AGRADECIMENTOS @CNPCI @

Conselho Nacional de Desenvolvimento
Cientifico e Tecnoldgico CAPES

indigenas e

a)
<)

d)

Perspectivas

- Novas avaliagbes em andamento na regiéo.

- Melhor caracterizagéo do cluster em pacientes da

mesma etnia.

Relevancia

- Avaliagéo genética é fundamental para:
* Ampliar o conhecimento epidemiolégico e
molecular do OCA no Brasil;
*Possibilitar diagnéstico preciso,
oferecer aconselhamento genético a
individuos, familias e comunidades.
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