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Albinism har studerats i manga ar som ett exempel pa en medfodd sallsynt sjukdom utan
botemedel. Situationen ar dock pa vag att forandras tack vare utvecklingarna inom
forskningen som astadkommits de senaste aren.

Okulokutan albinism — &r ett samlingsnamn for ett antal arftliga recessiva genetiska
sjukdomar dar drabbade individer generellt har mycket ljus hy, blekt har, samt
ogonrelaterade problem som skelning, ljuskanslighet och 6gondarrningar.

OCAZ1 — Okulokutan albinism | &r en albinismtyp dar mutationer i tyrosinas (ett
nyckelenzym i pigmentproduktionen) har uppstatt. Den delas upp i typ IA, dér pigment
aldrig utvecklas, och IB, dar pigment ackumuleras med tiden.

OCA2 — Okulokutan albinism typ Il &r en albinismtyp dér patienter har mutationer i ett
protein med oklar funktion som indirekt paverkar pigmentproduktionen.

Hur behandlas albinism?

Eftersom ett effektivt ldkemedel som kan bota albinism saknas i dagens lage, har patienter
hittills endast vardats genom lindring av sjukdomssymtomen. Méanniskor med albinism brukar
exempelvis anvanda tonade glasdgon for att minska fotofobi, genomga kirurgiska ingrepp for
att minska skelning eller anvénda hatt, solglaségon och solskydd for att minska den stora
risken for hudcancer som albinism medfor.

Upptackter med betydelse

De senaste aren har olika nya metoder for att studera och/eller till och med behandla vissa
typer av albinism foreslagits. Manga mutationer som visat sig vara associerade till olika
albinismtyper har blivit upptackta och gett djupare forstaelse for orsakerna till sjukdomen och
alla bakomliggande mekanismer. Exempelvis, genom att studera vanligt forekommande
mutationer hos OCA1-patienter har man kommit att inse att tyrosinaset spelar en betydlig roll
i produktion av melaninpigment. Dessutom visar sig OCA2-patienter ha ett ineffektivt protein
som vanligtvis paverkar pigmenteringen. Ett forslag pdA OCA2-proteinets funktion ar att det
reglerar pH:t i cellerna dar melaninpigment produceras pa ett sadant satt att tyrosinasets
aktivitet gynnas. Upptéackter som dessa ar mycket anvandbara for utvecklingen av ett
lakemedel mot albinism.

Potentiella ldkemedel

En ny metod som eventuellt kan behandla albinism &r genterapi. Med den tekniken infors en
frammande gen i cellen som ersatter den muterade gensekvensen. En forskningsgrupp
lyckades anvénda adeno-associerad virus (AAV) som vektor i méss med OCAL for att byta ut
ett muterat tyrosinas, ett nyckelenzym i melaninproduktionen, mot ett fungerande.



En annan behandling som visat sig ha en positiv effekt pA OCA1B-behandlingen hos
drabbade mass ar nitisinon, ett lakemedel som vanligtvis anvands mot tyrosinemi typ 1 (HT1)
for att undvika ansamling av giftiga amnen som drabbar lever och njurar. Nitisinon har hos
moss visat 0ka koncentrationen av aminosyran tyrosin i cellerna, som spelar en stor roll i
pigmentproduktionen.

Ingen av behandlingarna som noterats kan idag anvandas mot albinism eftersom de inte anses
vara fullstandigt utvecklade. Forskningen om utvecklingen av ett potentiellt lakemedel verkar
anda vara pa god vag da kunskaperna inom amnet standigt 6kar och framtiden for alla
albinismdrabbade patienter verkar vara lovande.
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