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Albinism

Bild från: https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/B9780128133163000064
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Albinism

Albus=vit (latin)

OCA= Okulokutan typ

OA=Okulär typ

Bild från: Image Credit: UfaBizPhoto/Shutterstock.com
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Albinism

Förekommer hos 1 per 20 000 invånare i Sverige 

7 % av alla former av albinism är okulär albinism (OA)

OA vanligare bland män än kvinnor (X-bunden)

OCA lika vanligt bland män och kvinnor (Autosomal recessiv)



Grupp Gen
Andel av 
OCA

Lokalisation Symtom

OCA1 TYR 42 % 11q14.3
OCA1A: Icke-fungerande tyrosinas. Ingen pigmentering. OCA1B: Viss 
aktivitet av tyrosinas. Varierande grad av pigmentering.

OCA2 OCA2 28 % 15q12-q13.1
Varierande grad av OCA-symtom med viss pigmentering. Rödblond 
hårfärg.

OCA3 TYRP1 2 % 9p23 Viss pigmentering. Ofta röd/brun hud och blåa eller bruna iris.

OCA4 SLC45A2 11 % 5p13.2 Viss pigmentering. Synskärpan och gula fläcken är hos många opåverkade.

OCA5 Okänd gen
Mycket 
sällsynt

4q24 Vit hud och guldfärgat hår. Endast rapporterat från Pakistan.

OCA6 SLC24A5 3 % 15q21.1
Viss pigmentering. Symtomen överlappar med andra OCA-grupper. 
Vanligen ljus hud men vissa kan pigmenteras av solljus.

OCA7
LRMDA 
(C10orf11)

<1 %
10q22.2-
q22.3

Viss pigmentering. Symtomen överlappar med andra OCA-grupper.

OCA8 DCT (TYRP2) <1 % 13q32.1 Viss pigmentering. Lindrig och sällsynt form.
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Vidare läsning 

Albinism – Socialstyrelsen

Albinism - American Association for Pediatric Ophthalmology and Strabismus

https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/albinism/
https://aapos.org/glossary/albinism
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