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آلبینیسم یا زالی چیست؟

•Albinismآنزيم،يكمادرزادینقصدليلبهكهاستمغلوباتوزومینوعازژنتيكیبيمارینوعیزالیيا
می شودوجبمملانينرنگدانهتوليدتوانعدم.استترشايعپسراندرونمی شودتبديلملانينبهتيروزين

.باشدسفيدبيمارپوسترنگكه

پوستسرطانبهابتلابالاترخطرمعرضدرودارندحساسيتآفتاببهنسبتآلبينيسمبهمبتلاافرادبيشتر•
برایرایكارهايمی تواننداختلالاينبهمبتلاافرادندارد،وجودآلبينيسمبرایدرمانیهيچاگرچه.دارندقرار

تنهايیاساحساستممكنآلبينيسمبهمبتلاافرادبرخی.دهندانجامخودبينايیبهبودوپوستازحفاظت
.می شودگذاشتهفرقديگرانباآنهابينجامعهدركننداحساسياوكننداجتماعدر

.ميگويند((albino:انگليسیبهآلباينودارد،آلبينيسمكهشخصیبه•



(آلبینیسم)کیس مبتلا به بیماری زالی 



آلبينيسمدرملانيننقش•

رشدوگسترشدرملانينهمچنين.كندمیتعيينراهاچشموموپوست،رنگ،ملانينتوليدمقدارونوع•
.هستنديردرگبصریمشكلاتبامعمولاآلبينيسمبهمبتلاافرادبنابراينداردمهمینقشچشمیاعصاب

شوندميبدندرملانينتوليدکاهشباعثکهمواردی•

زالیبهابتلابهمنجروبدندرملانينتوليدكاهشباعثمواردیچهكهشودمیمطرحسوالايناينجادر•
بهنيازنبدهاسلولاينوجودبرایوگرددمیتوليدملانوسيتنامبههايیسلولتوسطملانينشود؟می

وجودبرایلازمپروتئينكمبود.گيرندمیقرارپوستوموچشم،درهاملانوسيت.داردپروتئينچندين
.افتدمیاتفاقژنتيكیجهشاثربرهاملانوسيت



علائم آلبینیسم یا زالی

بهلامبتمردمتماماگرچه،.می شودديدهچشم هارنگوموپوست،درهميشه،نهومعمولا،آلبينيسمعلائم•
.كنندمیتجربهرابينايیمشكلاتاختلالاين

:پوست•

وست ممكن است اگرچه قابل تشخيص ترين شكل آلبينيسم به شكل موی سفيد و پوست صورتی است، رنگ پ•
دون از سفيد تا قهوه ای تغيير كند، و می تواند تقريبا به همان شكلی باشد كه والدين و برادر و خواهر ب

..برای برخی مردم مبتلا به آلبينيسم، رنگ پوست هرگز تغيير نمی كند. آلبينيسم دارند



مو•

آلبينيسمبهمبتلاكهآسيايیياآفريقايینژادازمردم.كندتغييرایقهوهتاسفيدخيلیازمی تواندمورنگ•
لوغباوايلدراستممكنمورنگهمچنين.باشندداشتهایقهوهياقرمززرد،مویرنگاستممكنهستند
.شودتيره تر

چشمرنگ•

دردانهرنگفقدان.كندتغييرسنبااستممكنوباشدقهوه ایتاروشنخيلیآبیازمی تواندچشمرنگ•
طوربهبيهعنكهمعنيستاينبهاين.باشندشفافحدیتاآن هاكهمی شودباعث(عنبيه)چشمرنگیبخش
ممكننروشبسياررنگباچشم هایاتفاق،ايندليلبه.كندجلوگيریچشمبهنورورودازنمی تواندكامل
نديدحالدرشماكهاستدليلاينبهاتفاقاين.شوندظاهرقرمزصورتبهنوردرمواقعبرخیدراست
درچشمقرمزیمشابهاتفاقاينهستيد،می كندعبورعنبيهازمجدداوشدهمنعكسچشمپشتازكهنوری
.استعكسزدنفلشحين



:د ازعلائم و نشانه های آلبینیسم که مربوط به عملکرد چشم هستند عبارتن

(نيستاگموس)عقبوجلوبهچشمارادیغيروسريعحركات•

(استرابيسم)هاآنهماهنگحركتيانقطهيكبهچشمدادنتمركزتوانايیعدم•

شديددوربينیياوبينینزديك•

(نورازترس)نوربهحساسيت•

ديدتاریباعثكه(آستيگماتيسم)شماهایچشمدرونلنزياوچشمجلويیسطحطبيعیغيرانحنای•
.می شود



استرابیسم



انواع آلبینیسم یا زالی

)OA)آلبينيسم چشمي

OCA)پوستي –آلبينسيم چشمي 

آلبينيسم چشمي پوستي سندرمي 1.

آلبينيسم چشمي پوستي غير سندرمي2.



OA-آلبینیسم چشمی

ژن مسئول . مغلوب است Xکند و یک بیماری وابسته به ها را درگیر میاین نوع آلبینیسم فقط چشم

.باشدواقع می Xp22.2بوده که در کروموزوم  GPR143بیماری 

پسرانش مبتلا % 50در صورتیکه مادر ناقل این ژن باشد  Xدر آلبینیسم چشمی با توارث وابسته به 

در صورتی که مادر ناقل نباشد ریسک وقوع بسیار پایین. از دخترانش ناقل خواهند بود% 50و 
تر ناقل اگر پدر مبتلا باشد هیچ یک از فرزندان پسر مبتلا نمی شوند و تمامی فرزندان دخ. خواهد بود

.خواهند بود

در بیماران آلبینیسم چشمی GPR143نقص پروتئین : شکل 



پوستی -آلبینیسم چشمی  (Oculocutaneous Albinism)

.این بیماری هتروژنی دارای توارث اتوزوم مغلوب بوده و دارای دو نوع سندرمی و غیر سندرمی می باشد

پوستی با -ریسک وقوع مجدد در هر بارداری برای والدینی که بچه مبتلا به بیماری آلبینیسم چشمی 
در صورتی که یکی از والدین مبتلا به بیماری آلبینیسم . می باشد% 25توارث اتوزوم مغلوب دارند، 

پوستی با توارث اتوزوم مغلوب باشد و همسر او نیز ناقل ژن بیماری باشد، احتمال تولد فرزند -چشمی 
.می باشد% 50بیمار در هر بارداری 



آلبینیسم چشمی پوستی سندرمی

هایی همچون سندرم هرمانسکی پودلاک و سندرم چیدیاگ هیگاشی دارای علائم سندرم
آلبینیسم همچون کاهش مقدار رنگدانه، کاهش حدت بینایی، نیستاگموس، عنبیه شفاف و 

ها در همچون افزایش فراوانی عفونت)ها فوندوس هیپوپیگمانته، علاوه بر سایر علائم سندرم
.باشندمی( سندرم چیدیاگ هیگاشی و استعداد به خون ریزی در هر دو سندرم

ژن 10سندرمي در اثر جهش در  OCA

، HPS9 (PLDN)، HPS8 (BLOC1S3)، HPS7 (DTNBP1، HPS6، HPS5، HPS4، HPS3، HPS2 CHS-1 
.ايجادمیگردد (LYST) (AP3B1)،HPS1



پودلاک-سندرم هرمانسکي•

تلف پودلاک يك ناهنجاری آلبينيسم نادر است كه در اثر نقص در يكی از هشت ژن مخ-سندرم هرمانسكی•
.ايجاد می شود

مبتلا به افراد مبتلا به اين ناهنجاری علائم و نشانه های مشابه با افراد. اين ناهنجاری در پورتوريكو شيوع دارد
را دارند، اما ممكن است دچار بيماری های ريوی و روده ای، يا اختلال خونريزی  Oculocutaneousآلبينيسم 
.نيز شوند

هيگاشي-سندرم چدیاک•

با علائم و . همراه است LYSTهيگاشی يك نوع نادر از آلبينيسم است كه با نقص در ژن -سندرم چدياک•
موهای معمولا قهوه ای، بور يا نقره ای :همراه است مثلOculocutaneousنشانه های مشابه با آلبينيسم 

.درخشان و پوست معمولا سفيد كرمی متمايل به خاكستری است
 به عفونت افراد مبتلا به اين سندرم يك ناهنجاری در سلول های سفيد خود دارند كه باعث بالا رفتن خطر ابتلا

.می شود



آلبینیسم چشمی پوستی غیر سندرمی

:هفت نوع آلبینیسم چشمی پوستی غیر سندرمی وجود دارد

OCA1 1آلبینیسم چشمی پوستی نوع-

OCA2-آلبینیسم چشمی پوستی تیروزیناز مثبت

OCA3- 3آلبینیسم چشمی پوستی نوع

OCA4 -4آلبینیسم چشمی پوستی نوع

OCA5 -5آلبینیسم چشمی پوستی نوع

OCA6 -6آلبینیسم چشمي پوستي نوع

OCA7 -7آلبینیسم چشمي پوستي نوع 

نوزادان مبتلا به : شکل
آلبینیسم چشمی و 
OCA1Aپوستی تیپ 





است؟چگونهبارداریدرزاليبيمارییاآلبينيسمتشخيص•

بايدباردارزنكهبه طوریاستژنتيكآزمايشبارداریدركودکزالیتشخيصراه•

.كندمراجعهجنيناز بردارینمونهبرای١2الی١٠هفتهدر•

نيزواست،آمدهبدستCVSوآمنيوسنتزهاینمونهازكهجنينDNAرویبر،تولدازقبلتشخيص
-میپذيرامكانتروفوبلاستياوبلاستومرقطبی،جسمهاینمونهرویبرگزينیلانهازپيشژنتيكیتشخيص

.كنندمیبررسیهانمونهايندرراخانوادهدرشدهشناختهجهشكهباشد



آلبینیسم و مراجعه به پزشک

اثراوابرویوهامژهبركهگونه ایبهباشدپوستشومودردانهرنگفاقدتولدهنگامدرشمافرزنداگر•
يكشماكودکبرایاحتمالاپزشكمی شود،مشاهدهآلبينيسمبهمبتلانوزاداندراغلبآنچههمانندبگذارد،

.كنيددنبالنزديكازرانوزادتاندررنگتغييرهرگونهكهمی خواهدومی كندتجويزچشمتست

تا۳ازسپاستممكنمشكلاين.استچشمیردگيریضعفآلبينيسماوليهعلامتنوزادان،ازبرخیبرای•
ودکكدرراعلائماينشمااگر.شود(نيستاگموس)هاچشمدرسريعجلوی–عقبحركاتبهتبديلماه٤

.كنيدصحبتخوددكترباكرديد،مشاهدهخود

می شودمنمزعفونت هایياودليلبیكبودیدماغ،خوندچارمكرطوربهشماآلبينيسمبهمبتلافرزنداگر•
سندرموجوددليلبهاستممكننشانه هاوعلائماين.دهيداطلاعخوددكتربه

.هستندخطرناكیولینادرژنتيكیمشكلاتكهباشند،هيگاشی-چدياکياپودلاک-هرمانسكی•



اهمیت تست های ژنتیک در بیماران آلبینیسم

بنابراین آنالیز . پوستي به دلیل تنوع فنوتیپی مشاهده شده دشوار است–تمایز بالینی انواع آلبینیسم چشمي 
-ملکولی برای یافتن جهش در ژن های مذکور روش دقیقی برای تشخیص این بیماری و تیپ های آن از هم می

شناسایی افراد ناقل ژن معیوب توسط آنالیز ژنتیکی امکان پذیر . باشد که به روش های تشخیصی دیگر برتری دارد
می باشد



:برای تشخيص انواع آلبينيسم تست های ژنتيكی به شرح ذيل است

OCA1اگزون است در بيماران 5توالی يابی ژن تيروزيناز كه دارای 1.

GPR143توالی يابی ژن 2.

طراحی و اجرا اين روش برای اولين بار در آزمايشگاه ژنتيك پزشكی تهران)تعيين نقشه هموزيگوسيتی3.
شناسايی شد كه تا آن  C10ORF11و  OCA2،SLC45A2شد و توسط آن جهش هايی در ژن های

.(زمان گزارش نشده بودند

OCA2در بيماران ( Pژن ) OCA2توالی يابی ژن 4.

OCA4در بيماران ( (MATPژن  SLC45A2توالی يابی ژن 5.

.NGS (Next Generation Sequencing)روش6.



درمان  آلبینیسم

برایتپوسكردنمحافظتوچشم ها،ازمراقبتاما.استمحدودآندرمانژنتيكيست،ناهنجاریيكآلبينيسمكهايندليلبه•
.دارداهميتفرزندانسلامتیمورددرخصوصبهاحتمالیاختلالاتعلائم

.دهدمانجاپزشكچشمنزديكسالانهصورتبهراچشمیهایمعاينهبايداوودارد،طبیلنزازاستفادهبهنيازاحتمالافرزند•
لاتعضجراحیعملنيستاگموسكاهشبرایاستممكنشماپزشكچشممی شود،استفادهدرمانبرایندرتبهجراحیاگرچه

.نمی بخشدبهبودرابينايیاماكند،توجهقابلكمترراشرايطاستممكناسترابيسماصلاحبرایجراحی.دهدپيشنهادراچشمی

.دهدانجامراودشسرطانبهمنجرمی تواندكهضايعاتیياپوستسرطانبررسیبرایفرزندپوستازسالانهارزيابیيكبايددكتر•
.دارندزندگيشانطولدرپوستوچشمسالانهمعايناتبهنيازآلبينيسمبهمبتلابزرگسالان

اينعوارضازجلوگيریبرایويژهمراقبت هایبهنيازمعمولاهيگاشی-چدياکوپودلاک-هرمانسكیهایسندرمبهمبتلاافراد•
.دارندناهنجاری ها



شیوه زندگی و درمان های خانگی

:كنيدكمكيابندادامهاستنيازبزرگسالیدربايدكهمراقبتی هاخوديادگيریدرخودكودکبهمی توانيدشما•

.می شودلمتصعينكبهكهذره بينیياچشمهيكيادستی،ذره بينيكمانندكنيد،استفادهبينايیضعفوسايلكمكاز•

می كندحفاظتUVBوUVAاشعهدوهرمقابلدركه(۳٠حداقل(SPFحفاظتیفاكتورباآفتابضدكرم هایاز•
.كنيداستفاده•

.كمابرشپوشباآفتابیروزهایدروبالا،ارتفاعاتدرروز،ميانهدررفتنبيرونمانندكنيد،خودداریآفتابباحدازبيشتماساز•

.بلندشلوارهایودارلبههایكلاهبلند،آستينپيراهن هایشاملبپوشيد،حفاظتیلباس های•

.كنيدحفاظتمی شوندتاريكنورمقابلدركهلنزهايیياوUVمحافظوسياهعينكازاستفادهباخودچشم هایاز•



:جمع بندی 

میفرددنبدرملانينكاهشياتوليدعدمسببكهاستژنتيكیاختلالنوعیزالیبيماریياآلبينيسم•
اين.می شودیزالياآلبينيسمابتلاباعثملانينتوزيعياتوليدكنندهژنچندينازيكیدرنقصوجود.شود

اعلامطبق.باشندنداشتهرنگیحتیياوباشندكم رنگچشم هاياموپوست،كهمی شودسبببيماری
نوعیبهمبتلامی شوندمتولدكهافرادیدرنفرهزار2٠تاهزار١8در١حدودآلبينيسم،ملیسازمان

.می باشندآلبينيسم

نيازمندآنصتشخيومی باشدپوستیچشمیآلبينيسموچشمیآلبينيسماصلینوعدوشاملآلبينيسم•
.می باشدژنتيكیآزمايش های

هيچورتصاينغيردراستپيشگيریقابلشوداقدامآزمايشبرایبارداریازقبلكهصورتیدربيماریاين•
.نيستآنبرایدرمانی
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