Albinismus

Albinismus ist eine Sammelbezeichnung fur eine Gruppe angeborener Stoff-
wechselerkrankungen, die zu einer Stérung der Melaninbildung fuhren.

Das Pigment Melanin ist fur die Farbung von Aderhaut, Haaren und Haut
verantwortlich. AuBerdem schitzt es den Koérper, indem es die Sonnenstrahlen
absorbiert. Durch UV-Strahlung wird in der Haut Melanin gebildet — dies

fUhrt zu dunkler Haut. Bei Menschen mit Albinismus bleibt die Haut aufgrund
der Pigmentstérung hell und reagiert auf UV-Strahlen sehr empfindlich.
Sichtbar ist auBerdem ein Pigmentmangel in Haaren und Augen.

Albinismus folgt einem rezessiven Erbgang und kommt weltweit mit einer
Haufigkeit von 1:35.000 bis 1:60.000 vor. Haufungen finden sich insbesondere
in Afrika mit einer Inzidenz von 1:10.000 und hoéher. In Deutschland weisen
etwa 5.000 Menschen eine Form von Albinismus auf.

Erscheinungsformen

Der Albinismus umfasst eine heterogene Gruppe ver-
schiedener genetischer Defekte. Die duBerlich sichtbaren
Merkmale der Betroffenen kénnen in ihrer Auspragung
stark variieren.
Aufgrund des Fehlens der Pigmentschicht am Auge be-
steht bei Menschen mit Albinismus eine verstarkte Blend-
empfindlichkeit. Auch der Verlauf der Sehnerven ist ge-
stort und dies fuhrt haufig zum Schielen und zur Beein-
trachtigung des rdumlichen Sehvermdgens. Um die durch
den Albinismus hervorgerufene Sehschwache zu korrigie-
ren, sind besondere Sehhilfen, wie z. B. VergréBerungs-
glaser, nétig.
Auch die Fovea, der Fleck des scharfsten Sehens, ist nicht
normal ausgepragt, da ihre Entwicklung ebenfalls durch
Melanin beeinflusst wird. Menschen mit Albinismus sind
oft unfahig, das Auge korrekt scharf einzustellen. Viele
sind kurz- oder weitsichtig. Die Sehstarke bei vollstan-
dig albinotischen Menschen liegt bei etwa zehn Prozent.
Fahrradfahren bei Ubersichtlicher Verkehrslage ist noch
moglich, Autofahren hingegen nicht. Gesichter kénnen
nicht erkannt werden, und um lesen zu kénnen, muss
der Text meist deutlich vergroBert werden. Da auch die
Iris von Menschen mit Albinismus nur sehr wenig pig-
mentiert ist, entsteht durch Lichtreflexion an der rétlichen
Netzhaut oft der Eindruck von roten Augen. Tatsachlich
sind diese jedoch meist blau oder grau gefarbt.
Derzeit unterscheidet man je nach klinischem Erschei-
nungsbild drei Hauptgruppen des okulokutanen Albinis-
mus (OCA 1 bis OCA 3, Erkrankungswahrscheinlichkeit
1:39.000):
1. Menschen mit Albinismus vom Typ OCA 1 bilden ent-
weder kein oder nur sehr wenig Melanin. lhre Haare
sind weil3 und die Haut ist sehr hell.

2. Beim Albinismus vom Typ OCA 2 ist haufig eine Pig-
mentierung im Laufe des Lebens nachweisbar, auch
wenn sie nur gering ist.

3. Der Typ OCA 3 (auch roter Albinismus genannt) zeich-
net sich durch eine Restpigmentierung aus.

Diese drei OCA-Albinismusformen weisen eine groBe
Bandbreite im Erscheinungsbild auf:

Beim sog. okuldren Albinismus (OA, eingeteilt in elf
Hauptgruppen, Erkrankungswahrscheinlichkeit 1:68.000)
wirkt sich die Melaninstérung lediglich auf die Augen
aus. Im Gegensatz zum okulokutanen Albinismus (OCA)
unterscheiden sich Haut und Haare der Betroffenen nicht
von denen normal pigmentierter Menschen. An dieser
Form leidet rund ein Drittel der an Albinismus Erkrankten.

Ursache/Diagnose/Prognose

Es gibt zahlreiche Genmutationen, die die Krankheit her-
vorrufen. Albinismus wird durch das Erbgut der Eltern auf
ihre Kinder Ubertragen. Bei allen okulokutanen Formen
(OCA) mussen beide Elternteile Trager der gleichen Albinis-
musform sein, um diese zu vererben. Wenn beide Eltern-
teile Tréger der Erbinformation sind, betragt die Wahr-
scheinlichkeit der Vererbung bei jeder Schwangerschaft 1:4.
Okularer Albinismus (OA) wird X-chromosomal gebunden
vererbt. Dieser X-chromosomale Albinismus tritt haupt-
sachlich bei Mannern auf. Jeder mannliche Nachkomme
einer Gentragerin ist mit einer Wahrscheinlichkeit von 1:2
vom OA betroffen. Die weiblichen Nachkommen sind mit
einer Wahrscheinlichkeit von 1:2 Trager des Gens.

Da Albinismus vererbt wird, fallt er in der Regel bereits im
Kindesalter auf, sodass die Diagnose meist vom Kinderarzt
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gestellt wird. Um sie zu sichern, werden die Eltern nach
Vorbelastungen befragt. Durch eine Stammbaumanaly-
se kann der Verdacht auf Albinismus erhdrtet werden.
Zusatzlich kénnen zell- und molekulargenetische Untersu-
chungen, biochemische Analysen und eine DNA-Diagnos-
tik angewandt werden. Da das Erbgut die gesamte gene-
tische Information des Menschen enthélt, kdnnen mit spe-
ziellen Methoden auch Gendefekte nachgewiesen werden.
Zusatzlich kénnen auch Haut (Hautbiopsie) und Urin unter-
sucht werden. Die okuldre Form des Albinismus wird im
Rahmen einer augenarztlichen Untersuchung festgestellt.
Wenn haufig blaue Flecken vorkommen, eine Colitis
besteht und/oder eine Operation mit Blutungsrisiko an-
steht, sollte abgeklart werden, ob ein Hermansky-Pudlak-
Syndrom vorliegt, um die Blutungsgefahr zu minimieren
(www.albinismus.info/grafikversion unter ,Albinismus-
typen, Vererbung”>, Okulokutaner Albinismus”> ,Son-
derformen”). Fur nahere Informationen wenden Sie sich
bitte an die NOAH Albinismus Selbsthilfegruppe e.V.
(www.albinismus.de).

Da es sich beim Albinismus um eine Erbkrankheit handelt,
ist er nicht heilbar. Die Erkrankung hat keinerlei Einflisse
auf Organe, Intelligenz oder die Lebenserwartung. Wich-
tig sind eine frihzeitige Diagnosestellung und augenarzt-
liche Behandlung, da eingetretene Sehschaden nicht re-
versibel sind. Bei inkonsequentem bzw. unzureichendem
Schutz der Haut vor Sonneneinstrahlung besteht zudem
meist auch ein erhéhtes Hautkrebsrisiko.

Behandlung

(Technische) Hilfsmittel, wie Sehhilfen, geténte Kontakt-
linsen und ausreichender Hautschutz, sowie eine geeig-
nete Forderung ermdglichen den Betroffenen, ein weit-
gehend normales Leben zu fihren.

Materialien fiir Lehrkrafte

Zum Thema Albinismus finden sich nur sehr wenige
Handreichungen fir Lehrkréfte. Die Bundeszentrale fur
gesundheitliche Aufklarung (BzgA) bietet jedoch eine
Broschtre und eine Handreichung mit allgemeinen Infor-
mationen zu chronischen Erkrankungen im Schulkontext
an.

« Broschure , Chronische Erkrankungen im Kindesalter.
Ein gemeinsames Thema von Elternhaus, Kindertages-
statte und Schule” der Bundeszentrale fir gesund-
heitliche Aufklarung (BZgA), erhaltlich unter:
www.bzga.de/infomaterialien/kinder-und-jugendge-
sundheit/chronische-erkrankungen-im-kindesalter

« Handreichung , Chronische Erkrankungen als Problem
und Thema in Schule und Unterricht. Handreichung
fur Lehrerinnen und Lehrer der Klassen 1 bis 10" der
Bundeszentrale fur gesundheitliche Aufklarung (BZgA),
erhéltlich unter: www.bzga.de/infomaterialien/unter-
richtsmaterialien/nach-themen/?idx=625

Hinweise fur Lehrkrafte

Es sollte darauf geachtet werden, dass die betrof-
fenen Kinder nicht in Richtung eines hellen Fensters
schauen, damit eine Blendung durch den Lichteinfall
vermieden wird. Auch sollte die Mdglichkeit gegeben
sein, an die Tafel zu gehen, falls die Schulerin bzw.
der Schiler von seinem Sitzplatz aus nicht lesen kann.
Sofern umsetzbar bzw. praktikabel, sollten Lehrkraf-
te das Geschriebene laut mitsprechen, um ein direk-
tes Mitschreiben zu ermdglichen. Bei Arbeitsblattern
sollte untersttzend mit einer vergréBerten, kontrast-
reichen Schrift gearbeitet werden. An Tagen mit star-
ker Sonneneinstrahlung sollten die Lehrkrafte darauf
achten, dass die betroffenen Kinder ihre Augen z.B.
mit Sonnenbrillen vor der Blendung und ihre Haut
mit entsprechendem Sonnenschutz schitzen. \Wegen
ihrer vorhandenen Sehbehinderung sollten Betroffe-
ne in der Pause unter besonderer Beobachtung ste-
hen. Gleiches gilt auch fur Klassenfahrten und Aus-
flugssituationen. /

Selbsthilfe/Patientenorganisationen

NOAH Albinismus
Selbsthilfegruppe e. V.
www.albinismus.de

Auf der Internetseite www.albinismus.info finden sich
umfassende Informationen zu den medizinischen Aspek-
ten des Albinismus von Frau Prof. Dr. Barbara Késmann-
Kellner, der beratenden Augenarztin der NOAH Albinis-
mus Selbsthilfegruppe e. V.

Bund zur Forderung Sehbehinderter e. V. (BFS)
www.bfs-ev.de

bf

Bund zur Férderung
Sehbehinderter e.V.

Info- und Kontaktseite zur Integration sehbehinderter/
blinder Kinder: www.integrationskinder.org
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