
Opis choroby *

Denicja

Albinizm oczno-skórny (OCA) jest grupą dziedzicznych zaburzeń biosyntezy melaniny,
charakteryzujących się uogólnionym zmniejszeniem pigmentacji włosów, skóry i oczu. Przyczyną
jest całkowity brak melaniny lub jej zmniejszone wytwarzanie w melanocytach. Niedobór melaniny
prowadzi do hipopigmentacji skóry i włosów oraz charakterystycznych zaburzeń rozwoju oka:
hipoplazji plamki żółtej, hipopigmentacji tęczówki i siatkówki, nieprawidłowego przebiegu włókien
nerwu wzrokowego oraz zaburzeń ostrości wzroku. Wyróżnia się osiem typów OCA (OCA1–OCA8),
różniących się nasileniem hipopigmentacji i podłożem genetycznym. OCA1A jest najcięższą
postacią z całkowitym brakiem melaniny przez całe życie; łagodniejsze postacie (OCA1B, OCA2,
OCA3, OCA4) wykazują pewną akumulację pigmentu z wiekiem.

Dane

Klasykacja
Grupa fenomenów

Synonimy
OCA
OCA

Kod ORPHA
55

Kod OMIM
203100 (OCA1A),
606952 (OCA1B),
203200 (OCA2), 203290
(OCA3), 606574 (OCA4),
615312 (OCA5), 113750
(OCA6), 615179 (OCA7),
619165 (OCA8)

Kod ICD10
E70.3

Kod ICD11
EC23.20
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