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Albinismi... enta nyt?
Lapsellasi on juuri todettu albinismi.
Enta nyt?
Nyt elama jatkuu.
Diagnoosi tuo mieleen paljon kysymyksia:
* Mita lapseni nakee?
» Miten tdma vaikuttaa kdytanndssa hanen ja meidan perheemme
elamaan?
* Kuinka ndkévammainen lapsi oppii lukemaan ja kirjoittamaan?
» Mita tyoéta han pystyy tekemaan?
* Periytyyko tdma hanen lapsilleen?
+ Jos saan viela lisda lapsia, onko myds heilla albinismi?
* Mita 1aaketieteelliselld tutkimuksella voidaan saavuttaa?
Olemme kysyneet itseltdamme kaikki nama ja monta muutakin
kysymysta. Mietimme naita asioita joka paiva.

Yhteystiedot

Tarvitsetko neuvoja? Onko sinu_llg ky_syttavaa?
Haluatko keskustella albinismista
jonkun kanssa?

Ota yhteytta!

Suomen albinismiyhdistykseen saat yhteyden:
«  puhelimella +358407688028 (pj. Sirpa Bamberg)
- sdahkodpostilla: albinismiyhdistys@gmail.com
- albinismiperheiden vertaisryhma facebook :
https://www.facebook.com/groups/444050738980314/

Lisatietoa yhdistyksestamme I0ytyy nettisivuiltamme:
http://albinismiyhdistys.omasivu.fi/lyhdistys/
Muihin eurooppalaisiin yhdistyksiin voi saada yhteytta Albinism Europen kautta
Albinism Europe:

Antoine Gliksohn (Euroopan yhteyshenkil®)

email: international@genespoir.org @
www.albinism.eu

ALBINISM EUROPE
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Bordeaux’n monitieteellisen albinismiryhman 1aakarit:
Prof. Alain Taieb, ihotautilaakari
Prof. Benoit Arveiler, geneetikko
Tri Clément Paya, silmalaakari

seka

Tri Catherine Duncombe Poulet, silmalaakari, karsastusasiantuntija
Tri Alain Spielmann, silmalaakari, silmavarveasiantuntija
ovat osallistuneet tdman esitteen alkuperaisen ranskankielisen version
laatimiseen.
Esitteen on suomentanut englanninkielisesta versiosta Leena Mantynen.
Silmatautien erikoislaakari Joni Turunen on tarkastanut tekstin.




Suomen albinismiyhdistys ry

Suomen albinismiyhdistys on perustettu 7.12.2013 ja rekister6ity 6.2.2014
Yhdistysrekisteriin  (PRH). Yhdistystd oli perustamassa Pirkanmaalla, Akaassa,
aktiivinen ryhma ihmisia, joilla on albinismi itsellaan tai joiden lapsella on albinismi.
Vuonna 2019 yhdistyksessa oli yli 100 jasenta — aikuisia ja lapsia, joilla on albinismi,
heidan perheitaan seka liséksi on muutama kannattajajasen. Jasenet ovat eri puolelta
Suomea.

Suomen albinismiyhdistys on riippumaton yhdistys, jonka toimintaa pydritetaan
vapaaehtoisvoimin. Toimintaa rahoitetaan vuosittaisilla jasenmaksuilla seka esimerkiksi
Nakdévammaiset Lapset ry:n tuella. Yhdistyksen varsinaiseksi jaseneksi voi liittya kuka
tahansa, jonka laheisella tai jolla itselladn on albinismi ja joka hyvaksyy yhdistyksen
tarkoituksen ja sdannét. Yhdistykseen kuuluminen ei velvoita mihinkaan.
Suomen albinismiyhdistys ry:n tarkoituksena on

= koota yhteen henkil6ita, joilla on albinismi seka heidan laheisiaan

= edistaa vertaistukea

= jakaa tietoa albinismista.
Tarkoituksensa toteuttamiseksi Suomen albinismiyhdistys ry jarjestaa jasenilleen
tapaamisia ja voi lisaksi harjoittaa koulutus-, tiedotus-, tutkimus- ja valistustoimintaa.

Albinism Europe

Suomen albinismiyhdistys ry kuuluu potilasjarjestdjen eurooppalaiseen
verkostoon, Albinism Europeen.

Siihen kuuluu talla hetkellda kymmenen jarjestéa:

+ Tanska - Dansk Forening For Albinisme - www.albinisme.dk

Suomi - Suomen Albinismiyhdistys ry - http://albinismiyhdistys.omasivu.fi
Ranska - Genespoir - www.genespoir.org

Saksa - NOAH Albinismus Selbsthilfegruppe e.V - www.albinismus.de
Italia - Albinit - www.albinit.org

Alankomaat - Oogvereniging Albinisme -
www.oogvereniging.nl/ledengroep/patientengroep-albinisme/

Norja - Norsk Forening For Albinisme - www.albinisme.no

Espanja - Alba - www.albinismo.es

Turkki - Albinizm Dernegi - www.albinizm.org.tr

Yhdistynyt kuningaskunta ja Irlanti - The Albinism Fellowship - www.albinism.org.uk

Jarjestd on tdhan mennessa sopinut seuraavat nelja Euroopan tason tarkeinta

painopistealuetta:

+ Kokemusten, parhaiden kaytantdjen ja tiedon jakaminen eurooppalaisten
yhdistysten kesken.

+ Laaketieteeseen ja koulutukseen liittyvien parhaiden kaytantdjen seka
albinismia koskevien kansainvalisten ohjeiden laatimisen edistaminen.

+  Tutkimuksen kannustaminen ja mahdollisuuksien mukaan albinismia tutkivien
tutkijoiden tuominen yhteen.

. * Yhteiset tiedotuskampanjat ja suhdetoiminta.
4

Yksi verkoston parhaista saavutuksista on European Days of Albinism
konferenssin jarjestaminen. Tama albinismiin keskittyva konferenssi on
suunnattu tutkijoille ja 1aakareille seka potilasjarjestdjen edustajille. Seuraava,
viides konferenssi jarjestetdan Ranskassa kevaalla 2020, ja aiemmat jarjestettiin
Pariisissa (Ranska) lokakuussa 2012, Valenciassa (Espanja) huhtikuussa 2014,
Milanossa (ltalia) huhtikuussa 2016 ja Hurdalissa (Norja) maaliskuussa 2018.
Albinism Europe on jarjestanyt myds tapaamisia eurooppalaisille nuorille, joilla
on albinismi. ERASMUS+ ohjelma on tukenut tapaamisia taloudellisesti.

Euroopan albinisminuorten kolmas tapaaminen Norjan Hurdalissa 7.-11. maaliskuuta 2018

Jarjestd perusti tammikuussa 2017 tieteellisen neuvottelukunnan, johon

kuuluvat seuraavat kansainvaliset albinismiasiantuntijat:
Benoit Arveiler (Bordeaux, Ranska) Michael Hoffmann (Magdeburg, Saksa)

Lluis Montoliu (Madrid, Espanja) Barbara Kdasmann-Kellner (Hampuri, Saksa)
Brian Brooks (Bethesda, Yhdysvallat) Alessandra Del Longo (Milano, Italia)
Maria van Genderen (Zeist, Alankomaat) *  Michael Marks (Philadelphia, Yhdysvallat)
Irene Gottlob (Leicester, Yhdistynyt Fanny Morice-Picard (Bordeaux, Ranska)
kuningaskunta) » Vittoria Schiaffino (Milano, Italia)

Karen Grgnskov (Kddpenhamina,Tanska) +«  Maria José Trujillo (Madrid, Espanja)




Johdanto

Albinismi on periytyva ominaisuus, jonka ihmiset perivit vanhemmiltaan
ja heidan lapsensa voivat peria sen.

Albinismin tarkeimmat ominaisuudet ovat nakojarjestelmdn ongelmat:
verkkokalvon  hypopigmentaatio™,  varikalvon lapikuultavuus®, fovean
alikehittyneisyys tai puuttuminen® ja nakoéhermojen poikkeava risteytyminen.
Nama puutteet aiheuttavat nadntarkkuuden heikkenemistéd (amblyopia®),
silmavarvetta®, valonarkuutta (fotofobia®) ja mahdollisesti karsastusta(®.

Jos oireet liittyvat vain nakdéon, puhutaan okulaarisesta albinismista. Jos myods
ihossa ja hiuksissa on pigmenttia hyvin vahan (hypopigmentaatio), kyseessa
on okulokutaaninen albinismi. Pigmentin maara vaihtelee eri ihmisten kesken.
Albinismiin voi harvoin liittyd myds muita oireita, kuten verisolujen, keuhkojen ja
suoliston poikkeavuuksia.

Albinismia esiintyy Euroopassa noin yhdella inmisella 17 000:sta.

Se johtuu pigmentin (melaniini) tuotannon hairidsta.

Albinismin muodot
Albinismia on olemas-
sa useita eri tyyppeja,

jotka voidaan luokitella .——" -
ilmiasun (eli henkilissa i e
havaittavien erojen) tai 2y 3 i
genotyypin (eli vaikut- (-

tavan geenin) mukaan.
Laaketieteessa pyritdan
maarittdmaan ja ymmar-
tdmaan genotyypin ja il-  Anfoine, 32 v, OCAT,
miasun valista suhdetta, "doakkuus 0.3
mutta sita ei viela taysin ymmarretd. Genotyypin ja ilmiasun valisia vastaavuus-
suhteita onkin hyvin vaikea ymmartda. Saman geenin muutokset voivat johtaa
hyvin erilaisiin ilmiasuihin. Vastaavasti eri geenien mutaatiot voivat toisinaan
tuottaa samankaltaisia ilmiasuja.

| ‘ |
Maélle, 24 v., HPS1,
nébntarkkuus 0,3

Eri ilmiasut

Okulokutaaninen albinismi

Okulokutaaninen albinismi tarkoittaa albinismin muotoa, jossa nakdaistin ongel-
mien lisdksi ihon ja hiusten pigmenttid (melaniinia) on vain vahan tai ei juuri
lainkaan. Pigmentin puutos aiheuttaa ihmiselle, jolla on albinismi, erityisen, ylei-
sesti tunnetun ulkonaon.

Valokuva: Silvia Amodio

Okulaarinen albinismi
Okulaarinen albinismi tarkoittaa albinismin muotoa, jossa potilaan geenivirhe
aiheuttaa vain ndkoaistin ongelmia. lhon ja hiusten pigmentti on normaa-
li, vaikka joissakin tapauksissa potilaan pig-
mentaatio on hieman vaaleampi kuin perheen
muilla jasenilld. Okulaarisen albinismin erityis-
muodossa potilaan varikalvon ja verkkokalvon
pigmentaatio on normaali, mutta hanelld on
muita albinismin silmiin liittyvid ominaisuuksia.
Tatd albinismin muotoa sanotaan FHONDA-
oireyhtymaksi (Foveal Hypoplasia Optic Nerve
decussation Defects and Anterior segment dys-
genesis).

Oireyhtymiin liittyva albinismi Léo, 6 v., OA1, ndbéntarkkuus 0,125
Henkil6illa, joilla on jokin naista harvinaisista albinismin muodoista, on yleensa
albinismiin liittyvid silmien ongelmia. Heidan ilmiasunsa voi olla joko vain
okulaarinen tai myds kutaaninen. N&illd ihmisillda on myds muita laaketieteellisia
ongelmia, jotka vaikuttavat muihin elimiin, kuten suolistoon, keuhkoihin,
verihiutaleisiin tai immuunijarjestelmaan.

Oireyhtymiin liittyvasta albinismista erotetaan kaksi eri muotoa: Hermansky-
Pudlakin oireyhtyma (HPS) ja Chédiak—Higashin tauti (CHS).

Hermansky-Pudlakin oireyhtyma
Tassa oireyhtymassa albinismiin liittyy verihiutaleiden toimintahairidsta johtuvia
verenvuotosairauksia. Niiden vuoksi veri hyytyy normaalia hitaammin. Vam-
man aiheuttama verenvuoto jatkuu pidempaan ja verenvuotoja tulee yleisesti
ottaen helpommin (esim. nena- tai ienverenvuoto). Jo pienetkin kolhut aiheutta-
vat mustelmia. Lisaksi leikkauksien aikana tai synnytyksessa voi esiintya veren-
vuodon vuoksi vakavia komplikaatioita.

Veren hyytymista estavien laakkeiden, kuten aspiriinin ja tulehduskipulaakkei-
den kayttdéa on valtettava viimeiseen asti. Jois-
sakin tapauksissa voi esiintya kroonista suo-
listotulehdusta (koliitti) tai keuhkofibroosia.
Hyvin harvoin voi esiintyd munuaisten vajaatoi-
mintaa tai kardiomyopatiaa. Myds valkosolujen
maara voi vahentya (neutropenia), jolloin infek-
tioriski kasvaa.

Daniel, 64 v., HPS5, nédéntarkkuus 0,1

Valokuva: Silvia Amodio
‘



Chédiak—-Higashin tauti

Chédiak—Higashin tauti on erittdin harvinainen (noin yksi tapaus miljoonaa

syntynyttd lasta kohden). Potilailla on HPS-potilaiden tapaan jokin albinismin

muoto ja verihiutaleiden hyytymishairio. Naiden oireiden lisaksi esiintyy

neurologisia hairiditd ja vaikeita immuunipuutoksia. Potilailla on sen vuoksi
toistuvia infektioita. Ainoa talla hetkella tunnettu hoito on luuydinsiirto, joka

tulisi tehda hyvin nuorena.

“En koe, etté olisin albinismin takia vammainen.
Rajoitukset ovat johtuneet muista asioista.

Ihmiset eivét esimerkiksi ottaneet minua tosissaan, kun
perustin ravintolan, koska olin niin nuori.”
Guillaume, paakokki

Valokuva: Anna Delachaume

Albinismin perinnolliset syyt

Vanhemmilta perityt geenit maaraavat ihmisten fyysiset ominaisuudet. Geenit
sijaitsevat kromosomeissa. lhmisen jokaisessa solussa on 22 paria vastinkro-
mosomeja® (autosomeja®) ja yksi pari sukukromosomeja. Sukukromosomi voi
olla X tai Y. Naisilla on kaksi X-kromosomia ja miehilla yksi X- ja yksi Y-kromo-
somi. X- ja Y-kromosomien sisaltamia geeneja lukuun ottamatta jokaisessa so-
lussa on jokaisesta geenista kaksi kopiota (alleelia®). Niista toinen tulee isalta
ja toinen aidilta. Alleelit voivat olla vallitsevia(' tai peittyvia?.

Geenien moninaisuus

Vuonna 2017 tunnettiin 19 geenia, jotka voivat aiheuttaa albinismin eri
tyyppeja (ks. taulukko). Useimmat niistéd on 16ydetty vasta viime vuosina, ja
on syyta olettaa, ettéd geeneja 16ytyy viela lisaa.

Ensimmaisend loydettiin TYR-geeni. Se aiheuttaa Ranskassa useimmat
albinismitapaukset. TYR-geenin mutaation sanotaan aiheuttavan tyypin
1 okulokutaanisen albinismin (OCA1), silld potilaiden ilmiasu on yleensa
okulokutaaninen. TYR-geenin virhe voi kuitenkin aiheuttaa myds pelkastaan
okulaariselta vaikuttavan ilmiasun. Tama ei pade pelkastaan TYR-geeneihin.
Myds OCA2, TYRP1, SLC45A2, SLC24A5 ja C10orf11, joihin liittyvat
albinismin tyypit OCA1-7, kayttaytyvat vastaavalla tavalla. Toisin sanoen
hypopigmentaation aste voi kaikilla néilld geeneilld vaihdella ihon ja hiusten
melaniinin tdydellisestad puuttumisesta melko normaaliin pigmentaatioon.

Albinismiin liitetyistd 19:std tunnetusta geenistd 11 aiheuttaa virheellisena
albinismin oireyhtymiin liittyvan muodon. Talla hetkelld pystytdan tunnistamaan
kymmenen HPS-tyyppia ja yksi CHS-tyyppi. Mutaatioiden mukaan vaihdellen
henkild, jolla on albinismin syndromaattinen muoto, voi saada diagnoosiksi
okulokutaanisen albinismin tai okulaarisen albinismin.

GRP143-geeni on 19:std muodosta ainoa, joka sijaitsee sukukromosomissa
(X-kromosomissa). Se aiheuttaa pelkastaan okulaarista albinismia. Jotkut
|&8karit sanovat tdtd muotoa X-kromosomaaliseksi. Tata albinismin muotoa
esiintyy harvinaisia poikkeuksia lukuun ottamatta vain pojilla.

SLC38A8-geeni poikkeaa muista albinismigeeneista, koska sen mutaatio ei
aiheuta silmien tai ihon pigmentin vahenemistd. Henkil6illa, joilla on tdman
geenin virhe, on siis okulaarisen albinismi ominaisuudet, mutta normaali
pigmentaatio. Tatd muotoa sanotaan FHONDA-oireyhtymaksi.

Kun potilaalla on jokin albinismin muoto, pelkka kliininen tutkimus (ilmiasun
tarkastelu) ei riita aiheuttajageenin tunnistamiseen. Kyseessa oleva albinismin
muoto voidaan selvittda varmuudella ainoastaan geenitestin avulla. Geenitestin
avulla voidaan etenkin erottaa albinismin klassiset muodot syndromaattisista
muodoista, joiden hoito vaatii erityistd huomiota. Siitd on paljon hydtya myos
lievissa muodoissa, joissa kliinisten tulosten perusteella voi jaada epaselvaksi,
kuinka paljon albinismi vaikuttaa potilaaseen.

Geeni Muoto Albinismin tyyppi

TYR OCA1 Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 1
OCA2 OCA2 Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 2
TYRP1 OCA3 Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 3
SLC45A2 OCA4 Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 4
- OCA5 Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 5

SLC24A5 OCAG
C10o0rf11 OCA7

Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 6
Okulokutaaninen albinismi, tyyppi 7

GPR143 OA1 Okulaarinen albinismi, tyyppi 1

SLC38A8 FHONDA FHONDA-oireyhtyma

LYST CHSA1 Chédiak—Higashin tauti, tyyppi 1

HPS1 HPS1 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 1
AP3B1 HPS2 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 2
HPS3 HPS3 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 3
HPS4 HPS4 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 4
HPS5 HPS5 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 5
HPS6 HPS6 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 6
DTNBP1 HPS7 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 7

BLOC1S3 HPS8 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 8
BLOC1S6 HPS9 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 9
AP3D1 HPS10 Hermansky-Pudlakin oireyhtyma, tyyppi 10

Vuonna 2017 tiedossa olleet, albinismin eri tyyppeja aiheuttavat geenit




Tunnetut periytymisen muodot albinismissa

Periytymismuotoja on kaksi: autosomien kautta peittyvasti periytyva albinismi
ja X-kromosomin kautta periytyva albinismi. Kaikki tunnetut geenit periytyvat
autosomien™ kautta peittyvasti lukuun ottamatta GRP143-geenid, joka
sijaitsee X-kromosomissa.

Autsomaalinen peittyva periytyminen Isa: Aiti:
Tassa tapauksessa henkilolla, jolla on kantaja kantaja
albinismi, on kaksi saman geenin viallista

muotoa (alleelia). Molemmat vanhemmat,

joilla ei itselldaan ole albinismia, ovat vialli-

sen (peittyvan) ja vallitsevan toimivan allee-

lin kantajia. Tilastollisesti jokaisen lapsen

kohdalla on 25 prosentin todennakoéisyys,

ettd lapsi saa vialliset alleelit molemmilta

vanhemmilta ja hanella on albinismi. Tama

on yleisin periytymisen muoto albinismis-  Lapsi: Lapsi:
sa. Kahden viallisen alleelin periytymisen ~2/Pinismi terve

vl e . Lapsi:
todennakdisyys kasvaa, jos vanhemmat Kantaja
ovat verisukulaisia keskenaan (konsangvi-
niteetti).

Peittyvé periytyminen autosomien kautta } albinismi terve kantaja
X-kromosomaalinen periytyminen s Aiti
Tassa tapauksessa albinismigeenin ainoa terve kantaja

muuttunut alleeli periytyy terveeltd kan-
tajanaiselta kullekin lapselle 50 prosentin
todennakdisyydellda. Muuttunut geeni ai-
heuttaa miespuolisille kantajilleen okulaari- XY X X
sen albinismin, ja mies periyttda tdman gee-
nin kaikille tyttarilleen. Hanen tyttarillaan
on albinismi vain siind tapauksessa, etta
myos lasten aidilld on sama geeni, mika on

) . . . - . . XY Xy
erittain harvinaista. Tama tilanne voi tulla . N
vastaan etenkin silloin, jos vanhemmat ovat
sukulaisia keskenaan. Poika: Poika:
terve Tytar: Tytar: albinismi
terve kantaja

Peittyvé X-kromosomaalinen periytyminen, } albinismi

- ; terve kantaja
kantajanainen

Albinismi ja nako

Lauhkeilla alueilla korostuvat albinismin nakokykyyn liittyvat vaikutukset.

Normaali nako

Valo menee silmaan mustuaisen,
varikalvon (iiriksen) keskella olevan
aukon kautta. Varikalvo saatelee
silmddn menevan valon maaras vérikalvo

sadekeha Suonlk_alvo

verkkokalvo

supistumalla tai laajentumalla. A\
Nakdaistimus alkaa silman takao- mykdd

san verkkokalvolla, jolle kuva muo- ' /
dostuu. 5

|

Verkkokalvossa on useita kerrok- mustuainan s |
n&kéhermo

sia. Hermosaiekerros ja verkkokal-  gaveiskalve \
vosaiekerros ovat lapinakyvia. Ais-

tinsolukerros ottaa vastaan valon. kovakalvo
Melaniinia on normaalisti verkko-
kalvon pigmenttiepiteelissd (kuva
1). Suonikalvossa on verisuonia, ja kovakalvo on silmamunan paalla oleva val-
koinen kerros.

lahde: webvision

Silmén poikkileikkaus

Kaikki verkkokalvolle tuleva nakoin- Valoa aistivat solut

. . e N&kohermoon ) )
forma.at|(l) surtyy_( r)_akohgrmon kaut- | Bipolaarisolu o e Varisolukerros
ta aivojen nakoéhavaintoalueelle. yaon syunta ||| Amakrinisolu \, ), (pigmentiepiteel)
Makula® sijaitsee verkkokalvon I e e e

keskella pupillin kohdalla. Sen kes-
kelld on hieman kovera alue, jonka
halkaisija on noin 2 mm — fovea eli
verkkokalvon keskikuoppa, tarkan

naon alue. Valoa aistivia soluja e ‘. i, o8 ,
on tilla alueella enemman kuin Sar;g};]lg)asrglﬂ(grét Gangliosolut Horisontaalisolut
missddn muualla. Verkkokalvon  (aksonit)
nadntarkkuus on suurin talla alueel-

la (1,0). Verkkokalvon muilla alueilla ei nde tarkasti. Niiden nadntarkkuus on hyvin
paljon heikompi, mutta reuna-alueiden nakdkyvysta on hyotya tilan ja liikkeen hah-
mottamisessa.

Verkkokalvon solukerrokset

Valokerroskuva (OCT) normaalin
verkkokalvon poikkileikkauksesta

Valokerroskuva (OCT) verkkokalvon
poikkileikkauksesta henkildlla,
Jolla on albinismi

Kuvat: Tri Catherine Duncombe Poulet




Jos ihmisella on albinismi, hanen varikalvonsa on enemman tai vihemman
lapikuultava, ja verkkokalvon makulan keskikuoppa puuttuu kokonaan tai
osittain, mitd sanotaan fovean hypoplasiaksi®.

Valonarkuus johtuu paaasiassa pigmentin puuttumisesta varikalvosta ja verkko-
kalvon varisolukerroksesta (pigment-

tleplteellsta) Heikko nadntarkkuus BINOKULAARINEN BINOKULAARINEN
johtuu fovean puuttumisesta. Jos N : :
henkil6lld on albinismi ja hanen tarkan
naon aluettaan verrataan kameran va-
lotunnistimeen, foveassa on tavallaan
paljion vdhemman kuvapisteitd kuin
normaalissa foveassa.

ja aivojen valiset nakohermot eivat

risteydy normaalisti. '&N %
Silman ja nakéhermojen poikkeamat normaali binoku- hairiytynyt binoku-

i ) . s ym laarinen nako laarinen nako '
estavat nakokyvyn kehittymistd nor- —~
maalisti henkildlla, jolla on albinismi. NORMAALI ALBINISMI
Naiden poikkeamien ajatellaan aiheut-
tavan jo ensimmaisten elinkuukausien
aikana ilmaantuvan synnynndisen
silmavarveen.

Silmien ja aivojen nékéalueiden véliset
suhteet normaalisti ja albinismissa

Verkkokalvon heikko nddntarkkuus rajoittaa ndkokyvyn kehittymista ja voi aiheut-
taa sisdan- tai uloskarsastusta.

Naiden ongelmien lisdksi usein esiintyy voimakasta hajataittoisuutta '® (johtuu
yleensa sarveiskalvon kaarevuuden poikkeamista), kaukotaittoisuutta” (kau-
konakoisyytta) tai likitaittoisuutta® (likinakoisyytta).

Nakévamma voi olla vaikea (n&dntarkkuus alle 0,1), mutta yleisemmin se on kes-
kivaikea (nddntarkkuus vahintaan 0,2). Varinako on yleensa normaali.

Albinismin ilmeneminen ulkonaossa
Henkiloll4, jolla on okulokutaaninen albinismi, on yleensa tunnusomainen
ulkondko, jolle on tyypillistd ihon, hiusten ja karvoituksen pigmentin
vahaisyys tai puuttuminen kokonaan.

Tama ilmié on erityisen hatkahdyttavad populaatioissa, joissa pigmenttia on
luontaisesti paljon (afrikkalais- tai aasialaisperaiset ihmiset). Albinismidiagnoosi
perustuukin silloin yleisimmin juuri tAhan ominaisuuteen.

Hypopigmentaation aste voi vaihdella paljon muuntuneen geenin ja
tapahtuneiden muutosten tyypin mukaan.

—
——
Valokuva: Silvia Amodio

Bénédicte, 71 v., ndéntarkkuus 0,05

Alexiane, 14 v., ndéntarkkuus 0,2

Kaksi henkildd, joilla molemmilla on OCA1, mutta hyvin erilainen ulkondké

Ihmiset, joilla on albinismi, kiinnittavat yleensa fyysisen ulkonakénsa vuoksi
huomiota ja joutuvat yleisén tuijotuksen ja ar-
vostelun kohteeksi, mutta heidan ratkaisevan
tarked ndkdévammansa jaa usein kokonaan
huomiotta.

Silmavarve ja karsastus voivat nakokykyyn
kohdistuvien vaikutustensa liséksi olla esteet-
tisesti hankalia ja vaikeuttaa sosiaalista kans-
sakaymista. Ihmiset voivat karsastuksen ja
silmavarveen vuoksi kokea olonsa hankalaksi
yrittdessadan katsoa silmiin henkil6a, jolla on
albinismi. Tama voi vaikeuttaa vuorovaikutus- x
ta, silld ihmiset, joilla on albinismi, ovat usein =

tietoisia muiden ihmisten vaivautuneisuudesta. Christina, 5v, OCA 2,
néébntarkkuus 0,2




Laaketieteellinen hoito
Diagnoosi

Kliininen diagnoosi

Albinismi voidaan diagnosoida heti syntyman jalkeen, jos kliiniset oireet (ihon
ja hiusten hypopigmentaatio) ovat ilmeiset. Monissa tapauksissa kuitenkin
silmien, ihon, hiusten ja karvoituksen hypopigmentaatio ei ole riittdvan selkeda
albinismidiagnoosin asettamiseksi. Silmaldakarin konsultaatiota suositellaan
silloin muutaman kuukauden idsséa silmavarveen ilmaannuttua.

Aluksi tehtaviin yksinkertaisimpiin tutkimuksiin kuuluu silman tutkiminen rako-
valomikroskoopilla ja erityisesti silmanpohjan tutkimus (silmantahystyksella
tai silmapohjakuvauksella). Diagnoosin ja etenkin makulan hypoplasian var-
mistamiseksi voi olla tarpeen tehda valokerroskuvaus (OCT). Lisaksi voidaan
maaratd muita tutkimuksia, kuten elektroreti-

nogrammi (ERG) tai visuaalinen heratevas-

tetutkimus (VEP). VEP-tutkimus on joskus

vaikea tehda hyvin pienelle lapselle.

Monet [88karit teettdvatkin sen vuoksi MRI-
kuvauksen (magneettiresonanssikuvaus). Se ei iy
kuitenkaan albinismin tapauksessa anna mitaan \
lisatietoa. Talla tutkimuksella ei ole merkitysta, ' ‘ -+ l
jos albinismin tunnuspiirteet on jo todettu muilla
tavoin. MRI-tutkimuksen tekeminen vauvalle . J
edellyttaa lisdksi vauvan nukuttamista.

Baptiste, 12 v., OCA4, né&éntarkkuus 0,2

Geenitestiin perustuva diagnoosi

Geenitestiin perustuva diagnoosi on tarkea. Sen avulla voidaan vahvistaa,
selventdd ja viimeistella kliininen diagnoosi. Sen avulla pystytdan myos
erottamaan selvasti toisistaan albinismin klassiset ja syndromaattiset muodot,
mikd on tarpeen parhaan mahdollisen hoidon varmistamiseksi. Geenitesti
on myds erityisen hyddyllinen albinismin lievissd muodoissa, joissa kliinisten
tutkimusten tulokset eivat ehka vahvista diagnoosia.

Perheet voivat saada perinndllisyysneuvontaa vain, kun albinismi on todettu
geenitestilla, ja lasten hankkimista harkitsevat pariskunnat saavat kayttdonsa
tasmallisia tietoja.

Tutkimuksesta saadaan tietoa mahdollisista tulevista hoitokeinoista. Kunkin
potilaan yksil6llinen hoito perustuu albinismin aiheuttavan geenin ja mutaatioiden
tuntemiseen. Vain geenitesti antaa potilaille oikeat tiedot. Liséksi |&akari voi sen
avulla tarjota potilaita tutkittaviksi kliinisiin tutkimuksiin.

Lisdksi on syytd muistaa, ettd geenitesti on potilaan etuoikeus ja kuuluu
julkiseen terveydenhuoltoon.

“Haluan sanoa nuorille vanhemmille tamaéan:

alkéé huolehtiko, pikkuiset yllattavét teidéat...
Mutta tehkéé kaikkenne heidéan eteensa.”
Jean-Marie, farmaseutti, elakkeella

Albinismipadivat eurooppalaisissa sairaaloissa

Koska albinismiin liittyy eri ihmisilld hyvin monenlaisia genotyyppiin® ja
ilmiasuun®® liittyvia piirteitd, jokaiselle potilaalle on suositeltavaa tehda
monitieteellinen tutkimus. Sen avulla voidaan etenkin maarittda fenotyyppi
tarkasti kliinisesti. Lisdksi voidaan maarittdd genotyypin ja fenotyypin valisia
vastaavuussuhteita, mikd on hyvin tarkeaa albinismin yleisen tuntemuksen
kannalta.

Useissa eurooppalaisissa sairaaloissa onkin viime vuosikymmenina otettu
kayttéon Albinismipdiva-ohjelma. Tassa monitieteellisessa tutkimuksessa
tehdaan dermatologin, genetiikan ja silmalaikarin arviot yhden paivan
kuluessa. Albinismipaivan sairaalaohjelmat ovat talla hetkella Euroopassa
kaytdssa seuraavissa sairaaloissa:

* Ranska: CHU de Bordeaux

http.//www.genespoir.org/documents/A04_Albinisme/Doc-Bordeaux.pdf

Secrétariat des Consultations de Dermatologie

Puhelin: +33 5 56 79 56 22

Sahkoposti: christine.dambon@chu-bordeaux.fr

* Ranska: Hopital Necker-Enfants Malades a Paris

Secrétariat de la consultation

Puhelin: +33 1 44 49 46 62 tai +33 1 44 49 43 37

« Italia: Milan Niguarda Ca’Granda Hospital

A.O. Ospedale Niguarda Ca’ Granda — Milano Oculistica pediatrica:

Puhelin: +39 02 6444 3297




Silmavarveen ja karsastuksen leikkaushoito

Silmavarve heikentaa nadntarkkuutta ja tekee nakemisesta hankalaa. Henkil6t, joilla
on silmavarvetta, pitavat paataan usein epanormaalissa ja monesti epamukavassa
kallistuneessa asennossa nahdakseen paremmin. Tassa ns. nollapisteasennossa
silmavarvetta esiintyy vahiten ja joskus se pysahtyy lahes kokonaan. Jos henkilolla
on synnynnainen silmavarve), on syyta huomata, ettei hdnen nakemansa kuva liiku,
ellei kyseessa ole harvinainen oskillopsia®?. Silmavarve voi esiintya yksikseen tai
yhdessa karsastuksen kanssa ja vaikeuttaa sosiaalista vuorovaikutusta.

Silmavarvettd voidaan hoitaa leikkauksella mahdollisen karsastusleikkauksen
yhteydessa. Leikkaus vahentaa vasymista ja katsomisesta aiheutuvaa epamukavuuden
tunnetta, vaikka nadntarkkuuden paranemisesta ei ole takeita. Verkkokalvon
puutteellisuudet rajoittavat kuitenkin aina visuksen mahdollista paranemista.
Leikkaus voi myds parantaa sosiaalisia suhteita vahentamalla keskustelukumppanien
vaivautuneisuutta. Myds ongelmaan liittyva niskakipu loppuu.

Nakokyvyn tuleva kehitys on sita parempi, mita pienemmalle lapselle leikkaus tehdaan,
jolloin nadntarkkuus voi aikuisena olla parempi kuin ilman leikkausta.

Leikkaus voidaan tehda jo kaksi-kolmevuotialle lapselle, mutta myés aikuisia voidaan
leikata. Absoluuttisia saantoja ei ole, vaan jokainen tapaus harkitaan erikseen.

Elama albinismin kanssa

Ihon suojaaminen
Kehon luonnollinen pigmentti suojaa ihmisid auringonvalon haitallisilta vaikutuksilta.
Ihmiset, joilla on albinismi, ovat pigmentin puuttumisen vuoksi hyvin herkkia auringolle.

Melaniinipigmenttid muodostuu melanosyyttien tuottamissa melanosomeissa.
Melanosyytteja on ihossa, hiuksissa, verkkokalvon varikerroksessa, varikalvossa ja
jopa sisakorvassa.

Jos iholla ei ole tatd luonnollista suojaa aurinkoa vastaan, okulokutaanisen
albinismin merkittavimpia komplikaatioita ovat aurinkokeratoosi®) ja karsinooma®
(tyvisolusyopa® tai okasolusyopa eli epidermoidikarsinooma®) ihon auringolle
altistuneilla alueilla. Potilailla, joilla on albinismi, on todettu ihomelanoomia, mutta
ne eivat vaikuta olevan yleisempia kuin vaestdssa keskimaarin. lhon suojaaminen
auringonvalolta hyvin pienesta alkaen voi estaa iholeesioiden muodostumista. Tarkein
suojautumiskeino on vaatetus. Pitkahihaisten paitojen ja pitkien housujen, joiden kangas
on riittdvan peittavaa, kayttd UV-sateilyltd suojautumiseen on erittéin suositeltavaa.
Saatavana on my0s erityisia UV-suojavaatteita, joiden suoja vastaa suojakerrointa
50+. Lisaksi suositellaan levealierista hattua. lhon auringolle altistuvat alueet (kasvot,
kadet jne.) on lisaksi suojeltava UVA- ja UVB-suojan tarjoavilla aurinkorasvoilla, joilla
on korkea suojakerroin. Suositeltuja kayttémaaria ja levitystiheyksia on noudatettava.
Teini-ikdisten nuorten on opeteltava huolehtimaan naistd varotoimista itse, ja

vuosittainen ladkarintarkastus ihon syévan esiasteiden ja sydpamuutosten varalta on
suositeltavaa. lhosydvan riski ei poikkea vaeston keskimaaraisesta riskista, jos naita
varotoimia noudatetaan.

Nakovammaisen apuvalineet

Muiden nakévammaisille tarkoitettujen apuvalineiden lisédksi on otettava huomioon
tarpeet, jotka johtuvat silman taittovirheestd (kaukonakodisyys, likinakoisyys,
hajataittoisuus). Ne on korjattava mahdollisimman pienesta pitden silmalaseilla tai
kovilla piilolinsseilla, jotka suodattavat UV-valoa.

Kovilla piilolinsseilléa voidaan saavuttaa ihanteellinen optinen korjaus ja erinomainen
hajataiton korjaus. Ne vahentavat usein myds silmavarvetta, mika osaltaan parantaa
keskeista néddntarkkuutta. Naontarkkuutta voidaan korjata kovien piilolinssien jatkuvalla
kaytolldjo hyvin pienilla lapsilla (jopa alle puolivuotiailla). Tdma antaa mahdollisuuden
parantaa nakojarjestelman kehitysta, silla sen kehitys jatkuu ensimmaisten elinvuosien
ajan. Optisen korjauksen on oltava mahdollisimman suuri, jotta vauvan tai lapsen
nakokyky pystyy kehittymaan mahdollisimman hyvin. Paahineiden, aurinkolasien tai
varjattyjen piilolinssien kaytolla voidaan helpottaa valonarkuutta ja suojata verkkokalvoa.
Polarisoidut lasit ovat suositeltavia. Nama varotoimet voivat véhentéa nakdjarjestelman
hairididen toiminnallisia vaikutuksia ja parantaa nédkdkykya huomattavasti.

Silmavarveesta, karsastuksesta, fovean hypoplasiasta ja ndkdhermojen poikkeavasta
ristedmisesté johtuvia ndkdongelmia ei kuitenkaan voida korjata silmalaseilla tai
piilolinsseilla.

Nékdévammaisen apuvalineilld (suurennuslasi, digitaalinen suurennuslasi ja luku-TV)
voidaan parantaa Iahinakda etenkin koulussa ja téissa.

Teini-ikaiset haluavat usein olla samanlaisia kuin muut ja kieltdytyvat kayttamasta
helposti havaittavia apuvalineita. Silloin voidaan kayttdd huomaamattomia, tehokkaita
apuvalineita, kuten taskuun sopivaa, valaisevaa suurennuslasia 1ahinadn tueksi ja
monokiikaria kauas katseluun.

Sopeutuminen kouluun

Henkilén lahipiirin  kouluttaminen on ratkaisevan tarkead. Siihen kuuluu lapsen
nakdvammaa koskevien tietojen antaminen hanen opetuksestaan vastaaville
henkilGille. Nain opettaja pystyy parantamaan lapsen paivittaistd koulunkayntia ja
sopeutumista yksinkertaisten toimenpiteiden avulla. Lapsen taytyy istua luokan
etuosassa. Painetut materiaalit on mukautettava (kontrasti, koko). Suomessa Valteri
Onerva tarjoaa tukipalveluja myds nakdvammaisen lapsen koululle.

Lapsella on myds oikeus saada enemman aikaa tehtavien tekemiseen, kayttaa
suurennettuja oppimateriaaleja ja saada lisdaikaa kokeiden tekemiseen, myos esim.
ylioppilaskokeisiin. Kohotason tai pdydan kaytto voi helpottaa paivittaista koulutyota.




Nakdévammaisten liitto ry (NKL) on Suomen nakdévammaisyhdistysten
kattojarjestd, joka edistda sokeiden ja heikkonakoisten ihmisten oikeuksien
toteutumista, tuottaa erityispalveluja ja toimii nakemisen asiantuntijana
Suomessa. www.nKkl.fi

Tukenasi
» Keskussairaaloiden kuntoutusohjaajat ja sosiaalityontekijat
https://www.nkl.fi/fi/etusivu/nakeminen/julkaisu/palveluopas/kuntoutuso
hjaajat-sostyontekijat
* Perustietoa sosiaaliturvasta — NKL:n palveluopas
https://lwww.nKl fi/fi/etusivu/nakeminen/julkaisu/palveluopas
» Kuntoutus, https://nkl.fi/fi/etusivu/kuntoutus
Oppilaitoksia
* Oppimis- ja ohjauskeskus Valteri, www.valteri.fi
» Keskuspuiston Ammattiopisto, www.keskuspuisto.fi
Vertaistukea perheille
* Nakbévammaisten lasten vanhempainyhdistys Nakdvammaiset lapset ry,
www.silmatera.fi
« Silmatera-lehti lapsille, nuorille ja vanhemmille,
www.silmatera.fi/silmatera-lehti
« Airut-lehti aikuisille, www.airutlehti.fi
+ Paikalliset ndakdvammaisyhdistykset, www.nkl fi/fi/fetusivu/yhteys/alueyhd
Loma- ja vapaa- ajan toimintaa perheille
* Sokeain lasten tuki ry, www.sokeainlastentuki.fi
* Hyvinvointilomat, www.hyvinvointilomat.fi
» Suomen Vammaisurheilu ja -likunta VAU on valtakunnallinen urheilu- ja
liikuntajarjestd liikunta-, ndkd- ja kehitysvammaisille sekad elinsiirron
saaneille ja dialyysissa oleville henkilille. https://www.vammaisurheilu.fi/
Tietopankki
* Papunetissa on tietoa nakdmonivammaisen lapsen vuorovaikutuksen ja
kommunikoinnin tukemisesta: www.papunet.fi
* Nakemisesta, nadn arvioinnista ja harjaannuttamisesta, Lea Hyvarisen
kotisivut: www.lea-test.fi
* Lapsen toiminnallisen nadnkayton tukeminen: https://www.nkl.
fiffiletusivu/kuntoutus/lapset/tietoa
» Nakdévammaiskortti : https://www.nkl.fi/fi/etusivu/nakeminen/
julkaisu/palveluopas/14-nakovammaiskortti
* EU:n vammaiskortti : www.kela.fi/'vammaiskortti

“Judossa unohdan nékévamman kokonaan”
Soléne, palkintosijoilla Ranskan parajudossa vuosina 2010,
2012 ja 2013

Sanasto

™ Hypopigmentaatio: heikko vari tai
varinpuutos, joka johtuu pigmentoivan
melaniinin puutteesta ihossa, silmissa ja
hiuksissa

@ Transilluminaatio: tutkimus, jossa
asetetaan valonlahde suoraan silman
eteen ja tarkastellaan valon kuultamista
varikalvon lapi

® Fovea: makulan keskikohta, jossa nako
on tarkin

“ Amblyopia: toiminnallinen
heikkonakdisyys; nadntarkkuuden
merkittdva toiminnallinen heikkeneminen
® Silmavarve: nystagmus; silmien
nopeasti toistuva edestakainen nykiva
tahaton liike, paaosin vaakasuuntainen

©® Valonarkuus: fotofobia; silm&én tulevan
valon aiheuttama epamukava tunne
silmissa

(M Karsastus: strabismus; nakoakselien
vika, joka aiheuttaa kykenemattdmyyden
tdhdatad molemmilla silmilld samaan
kohteeseen. Karsastava silmé katsoo
yleisemmin sisdanpain tai ulospain.
Lapsella karsastus estaa yleensa
stereonddn (kolmiulotteisen naon)
normaalin kehittymisen. Karsastuksen
syy on selvitettava, jotta sita voidaan
tarvittaessa yrittéa korjata.

® Vastinkromosomit: muodoltaan ja
kooltaan samanlaiset kromosomit, joiden
geenisisaltd on sama

© Autosomit: kromosomit, jotka eivat
vaikuta sukupuolen maaraytymiseen

19 Alleeli: geenin versio. Yhdella geenilla
on useita mahdollisia alleeleja. Jotkin
alleelit ovat toimivia, toiset taas viallisia.
M Vallitseva alleeli: dominoiva alleeli.
Dominoivan alleelin ominaisuus tulee
nakyviin jo silloin, kun dominoivia alleeleja
on vain yksi. Peittyvan alleelin vastakohta.
(12 Peittyva alleeli: resessiivinen alleeli.
Autosomeissa peittyvan alleelin taytyy
periytyd molemmilta vanhemmilta, jotta
ominaisuus ilmenee. Vallitsevan alleelin
vastakohta.

: 19 Autosomaalinen alleeli: kromosomien
i 1-22 kautta periytyva alleeli; ei periydy X-
: ja Y-sukukromosomeissa.

¢ (9 Makula: verkkokalvon keskeinen tarkan
i nadn alue.

: (19 Makulan hypoplasia: makulan

: perinndllinen kehityshairid

: 19 Hajataittoisuus: astigmatismi;

: nékoongelma, joka johtuu useimmiten

. sarveiskalvon kaarevuuden

¢ poikkeavuuksista.

: " Kaukotaittoisuus: aiheuttaa vaikeuksia
i nahda lahelld olevia kohteita selvasti.

: 18 | jkindkoisyys: aiheuttaa vaikeuksia

i nahda kaukana olevia kohteita selvasti.

: 9 Genotyyppi: henkilon kaikki geneettiset
: ominaisuudet. Genotyyppi on tavallaan

: organismin "geneettinen henkildtodistus”.

: @9 Fenotyyppi: ilmiasu; fenotyyppi

: tarkoittaa organismin kaikkia nakyvia

: ominaisuuksia: hiusten ja silmien

: vari, korvien ja nenan muoto, pituus,
veriryhma... Fenotyyppia pidetdan osittain
: genotyypin iimenemana.

¢ @) Synnynnainen silmavarve: siimavarve,
: jonka syy on olemassa syntymasta lahtien,
. vaikka itse silmavarve ilmaantuisikin

¢ vasta hieman myéhemmin. Vrt. hankittu

. silmavarve.

: @ Oskillopsia: kohteiden nakeminen

¢ heilahtelevina tai varahtelevina.

: @) Aurinkokeratoosi: ihon

: paksuuntuminen liiallisen auringonvalolle

: altistumisen vuoksi.

: @9 Karsinooma: syopa, joka alkaa ihon

: pintakerroksista.

: @ Tyvisolu: tyvisolusyopa alkaa ihon

: tyvisolukerroksesta, joka sijaitsee

: verinahan ja orvaskeden valissa.

i @9 Okasolu: okasolusydp alkaa

: orvaskeden okasolukerroksesta.




“Genespoir tukee ajatustani siita, etten ole
yksin ja etté pystymme yhdessé
saavuttamaan enemmén”

Bernard, sarjakuvataiteilija ja muusikko

Suomen
albinismiyhdistys ry

Albinism Europen jasenyhdistys - www.albinism.eu

ALBINISM EUROPE

Suomen albinismiyhdistys ry

Puh.: +358 40 76 88 028 (pj. Sirpa Bamberg)
Sahkoposti: albinismiyhdistys@gmail.com
albinismiyhdistys.omasivu.fi

«Suomen albinismiyhdistys antaa kaikki vapaudet Genespoirille,
Ranskan albinismiyhdistykselle koskien alkuperéista
tekstia ja kuvitusta téssé esitteessé»

LisGtietoja:

Suomen

albinismiyhdistys ry

Kannen kuva: Silvia Amodio, Albinit-yhdistyksen kanssa toteutetusta projektista “Tutti i colori del bianco” - vuoden 2017 versio



