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RESUMO

O albinismo comegou a ser reportado por volta do século XVI pelo explorador
espanhol Cortés, com base na descricbes de caracteristicas fisicas que o
chamaram atencdo na época, como pele e cabelos brancos. Sabe-se que o
albinismo é um conjunto heterogéneo de disturbios genéticos com heranga
autossOmica recessiva, dominante ou ligada ao cromossomo X, que resulta na
incapacidade ou baixa sintese hereditaria dos melandécitos na produgdo da
melanina. Embora o Brasil seja considerado um pais com alto registro de
individuos com albinismo, pouco se sabe sobre a prevaléncia e distribuicao
geografica dessa condigdo genética no pais. O Censo Nacional de Isolados
(CENISO), que faz parte do Instituto Nacional de Genética Médica Populacional
(INAGEMP), mapeia agrupamentos geograficos de doengas genéticas raras
(cluster) e anomalias congénitas, possibilitando acessar dados de maior
prevaléncia nessas regides, sendo muito importante para o presente estudo.
Desta forma, este trabalho de aspecto observacional descritivo teve o objetivo de
caracterizar os clusters ja registrados no Brasil a partir da base de dados ja
existente no CENISO, bem como conduzir uma procura ativa de novos clusters ou
rumores através da literatura cinzenta. De acordo com o CENISO, havia 12
possiveis clusters populacionais de albinismo no Brasil. Destes, trés foram
excluidos, pois possuiam informacgdes geograficas insuficientes ou eram dados
duplicados. Durante a pesquisa, foram encontrados dois novos rumores de
albinismo no estado do Parana, identificados a partir da literatura cinzenta,
perfazendo assim, um total de 11 ocorréncias de aglomerados geograficos de
albinismo no territorio brasileiro. Destes, sete s&o localizados na regiao nordeste;
trés sdo oriundos de aldeias indigenas; trés sdo localizados em ilhas; um, tem
origem associada a uma comunidade quilombola e os demais isolados n&o
tiveram maiores detalhes obtidos. De modo geral, esses clusters costumam estar
inseridos em regides socio-economicamente vulneraveis, o que dificulta o acesso
das pessoas com albinismo a informacao e a tratamento de qualidade. Notou-se
que ha uma grande caréncia no que se refere aos dados epidemiologicos destas
regides, havendo a necessidade de estudos mais detalhados sobre cada um

desses aglomerados genéticos.
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ABSTRACT

Albinism was firstly reported around the XVI century by the Spanish explorer
Cortés based on physical descriptions that caught his attention, like white skin and
hair. It is known that albinism is a heterogeneous set of genetic disorder with
autosomal recessive, dominant or X-linked inheritance, resulted from the
incapacity or low hereditary synthesis of melanocytes in melanin’s production.
Although Brazil is considered a country with a high record of individuals with
albinism, very little are known about the prevalence and the geographical
distribution of this genetic condition. The Censo Nacional de Isolados (CENISO)
that is part of the Instituto Nacional de Genética Médica Populacional (INAGEMP),
maps geographic groupings of rare genetic diseases (cluster) and congenital
anomalies. It makes it possible to access the higher prevalence data of these
regions, being very important for the present study. This way, this observational
descriptive study had the goal to characterize the recorded Brazilian clusters from
the CENISO’s database, as well as to conduct an active search for new clusters or
rumors through the non-scientific literature (webistes, newspapers). According to
CENISO, there were 12 possible clusters of albinism in Brazil. Among them, three
were excluded due to insufficient geographic information or duplicated data.
However, it was possible to find two new albinism rumors in the Parana state from
totalizing 11 occurrences of geographic clusters of albinism in Brazil. Of these,
seven are located in the northeast region; three are in indigenous villages; three in
islands; one in a community of black and slave ancestry. In general, these clusters
are located in socio-economically vulnerable regions, which makes difficult the
access of those people to information and quality treatment. It is worth to note that
there is a great lack about the epidemiologic data, so there is a huge need to

perform more detailed studies about each of these genetic clusters.

Keywords: Albinism, clusters, melanine
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1. INTRODUGAO
1.1 Historico do albinismo

Alguns dos relatos mais antigos descritos de pessoas que apresentavam
caracteristicas compativeis com as que encontramos hoje em pessoas com
albinismo remontam do século XVI, mais precisamente de descri¢gdes realizadas
pelo explorador espanhol Cortés. As descricdes feitas pelo espanhol, no ano de
1519, apontam um homem e uma mulher, cujos cabelos eram brancos e que
eram mantidos no palacio do rei Montezuma, no México (King, 1987). No final
deste século, Balthazar Tellez utilizou pela primeira vez o termo albino, para
caracterizar escravos negros albinos que haviam sido comercializados ao longo
da costa africana (Froggatt, 1960; King, 1987).

Ao longo do século XVII, houve relatos de individuos com albinismo ao
longo da costa do Panama e no territério onde hoje estd a Coldbmbia,
respectivamente no arquipélago de San Blas e na Baia de Uruba, onde viviam os
indigenas Cuna (Bjornberg, 1960). Neste periodo, os relatos eram de que a
incidéncia de albinismo era de um a cada 200 ou 300 habitantes (Bjornberg,
1960). A frequéncia de albinismo entre os habitantes destas regides ainda € uma
das mais altas do mundo e, segundo Bjornberg (1960), chegou a representar

1,75% da populacédo no ano de 1957.

Avancando um pouco no tempo, € possivel destacar os avangos
realizados ao longo do século XIX, onde houve a primeira descricdo do que era
entendido na época como “albino perfeito”, realizada pelo naturalista e zodlogo
francés Etienne Geoffroy Saint-Hilaire, no ano de 1832. No ano de 1895, também
foi realizada a descricdo que diferenciou o albinismo e a doenga auto-imune,

vitiligo, feita pelo médico dermatologista hungaro, Moritz Kaposi (King, 1987).

No inicio do século XX, o médico inglés Archibald Garrod forneceu uma
importante contribuicdo sobre a patogénese do albinismo quando detectou que
esta se tratava de um erro inato do metabolismo, um defeito enzimatico na via da
melanina (Garrod, 1908). Apés a Segunda Guerra Mundial, no ano de 1952,

Trevor-Roper identificou a primeira evidéncia da heterogeneidade genética do
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albinismo, quando trouxe o relato de um casal formado por pessoas albinas que

tiveram filhos que ndo apresentavam a condi¢ao dos pais (Trevor-Roper, 1952).

No ano de 1961, Kugelman & Van Scott apresentaram a primeira
evidéncia histoquimica de heterogeneidade genética (Kugelman & Van Scott,
1961). King & Witkop (1976) demonstraram que havia uma caréncia da enzima
tirosinase no melanécito em casos de albinismo "classico", conforme ja havia sido
previsto anteriormente por Garrod. Por sua vez, King (1987) foi o responsavel
pela substituicdo dos termos incompleto, completo e classico pelos tipos

especificos de albinismo atualmente vigentes, como OA e OCA.
1.2 Epidemiologia

O albinismo & um disturbio genético raro, com estimativa mundial de
prevaléncia de aproximadamente 1:17.000 (Ramos et al., 2021, De Lima et al.,
2018). Sabe-se que, embora esteja presente em todas as etnias, sua prevaléncia
€ aumentada entre negros (Kromberg, 2018). Porém, como destaca Hilton
(2021), o albinismo & muito mais visivel em individuos negros, sendo portanto,
mais facil de identificar, o que pode sugerir subdiagnostico em individuos de pele
clara. Assim, paises com maior predominancia de negros costumam apresentar
maiores prevaléncias de albinismo, como € o caso dos paises do continente
africano (Hong et al., 2006). Estudos mostram prevaléncias variaveis ao redor do
mundo, como por exemplo: Holanda (1:20.000), Irlanda do Norte, (1:10.000),
Noruega (1:9.600), e Nigéria (1:5.000) (Kromberg, 2018). Entre as comunidades
indigenas de Cuna no Panama, a prevaléncia foi descrita em 1:200, em dados de
1960, semelhante a taxa dos indigenas Hopi da América do Norte, onde o numero
era de 1:227 (Woolf & Grant, 1962; Keeler, 1964).

Em muitos desses casos, a endogamia causada por casamentos
consanguineos € um dos fatores de risco associado (Kromberg & Jenkins, 1982).
Um dos efeitos esperados da endogamia é o aumento de homozigose, facilitando
a manifestacdo de doengas hereditarias autossbmicas recessivas

(Torres-Hernandez et al.,, 2021) como é o caso do albinismo. De acordo com
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Torres-Hernandez et al. (2021), por razdes socioculturais e socioecondmicas, a

consanguinidade ainda é praticada em até 10% da populagao mundial.

O Brasil é considerado um pais com alto registro de individuos com
albinismo (Soares & Guimaraes, 2014), o que pode estar associado ao fato de ser
um pais com maior numero de individuos negros fora do continente africano (De
Camargo, 2017). Apesar de ser uma condigdo genética conhecida, ainda pouco
se sabe sobre a prevaléncia e distribuicdo geografica do albinismo no Brasil,
havendo uma grande caréncia no que se refere aos dados epidemioldgicos
(Margon et al., 2020). Esses dados sao essenciais para a elaboragao de politicas
publicas voltadas a essa populagdo, haja vista que pessoas com albinismo
necessitam de um sistema de saude multidisciplinar composto por
dermatologistas, oftalmologistas, dentre outros (Moreira et al., 2013; Margon &
Maia, 2019). Por esta razao, a vigilancia em saude se faz necessaria, ja que é um
mecanismo que busca fortalecer o registro e dimensionar as prioridades em

gestao de saude publica (Ministério da Saude, 2021).

Ainda que dados sobre a prevaléncia de albinismo no Brasil ndo sejam
disponiveis, é provavel que haja uma maior prevaléncia no Nordeste do pais pela

maior quantidade de individuos afrodescendentes (Margon & Maia, 2019).
1.3 Albinismo: caracteristicas clinicas e moleculares

O termo “albus”, que significa branco, no latim, foi utilizado pela primeira
vez por Baltazar Tellez (King, 1987) para descrever escravos negros albinos
(Fitzpatrick, 1960). O albinismo € uma condi¢do genética que pode ter heranga
autossdmica recessiva, autossdmica dominante ou ligada ao cromossomo X
(Mira, 2018; Castillo et al., 2013; Bernal Villegas, 2019). Essa condigao afeta a
rota metabdlica da biossintese de melanina, fazendo com que o individuo produza
pouco ou nenhum pigmento (Velarde Herrera, 2016), porém nao ha prejuizos no
namero de melandcitos (Margom & Maia, 2019). O albinismo €, de forma mais

geral, classificado como sindrémico ou n&o sindrémico (Margon & Maia, 2019).

As principais formas sindrébmicas sao Hermansky-Pudlak e

Chediak-Higashi (McVey Ward et al., 2008), nas quais, além das caracteristicas
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clinicas classicas comuns aos individuos com albinismo, ocorrem deficiéncias
imunoldgicas, fibrose pulmonar intersticial, alteragdes hematolégicas, entre outras

condicdes clinicas (Tang et al., 2005).

As formas nao sindrémicas sdo classificadas como albinismo ocular (OA)
e albinismo oculocutdneo (OCA) e cada um possui seus subtipos especificos
(King, 1987). O albinismo ocular € caracterizado pela hipopigmentagéo da retina e
da iris, além do nistagmo (movimento involuntario dos olhos) presente e da
hipoplasia macular podendo haver perda da acuidade visual (Kubasch & Meurer,
2017). Normalmente seu padrao de heranga é ligado ao cromossomo X, como é
mostrado na Tabela 1. Enquanto no albinismo oculocutaneo, o padrao de heranca
€ autossbmica recessiva e a despigmentacado afeta todo o corpo (Rocha &
Moreira, 2007; Castillo et al., 2013).

O albinismo oculocutaneo é subdividido em oito subtipos, variando de
OCA1, que possui duas subvariedades (OCA1A e OCA1B), até OCA8 (Okamura
& Suzuki,2021), associados a variagdes em diferentes genes, observado na
Tabela 1. Esses genes podem estar ligados a distintas rotas metabdlicas da

producao de melanina, gerando fendétipos clinicos e prevaléncias variaveis.

Existem variagbes de prevaléncia nos tipos de albinismo entre
populacdes. O OCA1A corresponde a aproximadamente 50% dos casos de
albinismo no mundo e é o subtipo mais comum em pessoas brancas e também o
mais grave, pois a hipopigmentacao geral € completa (Margon & Maia, 2019;
Ando et al., 2020). Em seguida, vem o OCA2, que é o mais comum na Africa,
sendo responsavel por 30% dos casos mundiais (Toyofuku et al., 2002; Margon &
Maia, 2019). O subtipo mais prevalente no Japdo € o OCA4, representando

25,3% entre as pessoas albinas no pais (Okamura & Suzuki, 2021).

O fendtipo mais observado em todos os tipos de OCA é a
hipopigmentacdo da pele, cabelos e olhos (King, 1987). Também ¢é possivel
observar alguns achados oculares (Moreira et al.,, 2021), como baixa acuidade
visual, nistagmo, translucéncia de iris, fotofobia, hipoplasia foveal,

hipopigmentagcdo do fundo de olho, entre outros (Ando et al.,, 2020). A
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variabilidade dos sintomas é grande e varia de acordo com os tipos de albinismo,

além das sindromes associadas em alguns casos (Martin & Carmen, 2018).

Normalmente, € dado um diagnéstico clinico (ao recém-nascido) pela
presenca de alteragdes cutdneas conhecidas como pele branca-rosada, cabelos
brancos e olhos azuis claros que podem chegar a um tom de violeta por conta dos
vasos sanguineos aparentes, além de outros achados oculares tipicos (Soares &
Guimaraes, 2014; Marcon & Maia, 2019). Porém, como destacado no trabalho de
Marcon & Maia (2019), o exame genético molecular é muito necessario para o
diagndstico mais preciso (saber qual o tipo de albinismo), apesar disso, ndo esta
disponivel no sistema publico de saude brasileiro. Para Moreno-Artero et al.
(2021), as caracterizagdes clinicas e moleculares sdo importantes para a
prevencdo de potenciais complicagcdes, como por exemplo, o cancer de pele,

muito comum em pessoas com albinismo.

O risco de cancer de pele € aumentado entre albinos em decorréncia da
reducdo na fotoprotecdo da eumelanina, que € um subtipo de melanina de alto
peso molecular que produz a coloragédo castanho-preto e possui importante papel
na proteg¢ao contra os raios UVA e UVB. Outro fator que predispde esse grupo ao
cancer € o aumento nas espécies reativas de oxigénio (ROS) derivadas da
feomelanina, outro subtipo de melanina responsavel pelas cores

amarelo-avermelhadas (Rodenbusch, 2014; Okamura & Suzuki, 2021).
1.3.1 Sintese da melanina: bioquimica e genética

A pele corresponde ao maior oOrgao externo do corpo humano,
representando aproximadamente 16% de seu peso corporal e, com isso, também
constitui-se no maior érgéo de protecdo do organismo contra a desidratagao e o
atrito (Baranoski et al., 2012; Junqueira & Carneiro, 2013). Constantemente, a
pele recebe, via terminagdes nervosas sensoriais, informagdes sobre o meio
ambiente no qual o organismo se encontra, transmitindo essas informacdes para
o sistema nervoso central. Além disso, o conjunto de glandulas, vasos sanguineos
e tecido adiposo, contribui para a termorregulagdo do corpo, bem como com a

excrecao de varias substancias (e.g. suor e leite). A pele é composta por trés
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camadas, da parte mais interna para a mais externa: hipoderme (ou tecido
subcuténeo), derme e epiderme, sendo que é nesta ultima camada que ocorre a

producdo da melanina (Baranoski et al., 2012; Junqueira & Carneiro, 2013).

A melanina tem a fungao de protecéo contra a radiacao ultravioleta do sol,
além de ser responsavel pela coloragao da pele do individuo. A coloracao da pele
se deve a diversos fatores dentre os quais vale destacar a quantidade de
melanina, de carotenos, a quantidade de capilares presentes na derme e a
coloragédo do sangue nesses capilares. Fatores genéticos (e.g. heranca de genes
quantitativos), ambientais e enddcrinos também podem influir na quantidade, tipo
e distribuicdo das melaninas ao longo da pele, dos olhos e dos pelos. Em um
panorama geral, a melanina € um pigmento de coloragdo marrom-escura que é
produzido pelos melandcitos em conjunto com a enzima tirosinase. Em resposta a
atuacdo da tirosinase, o0 aminoacido tirosina € transformado em
3,4-di-hidroxifenilalanina (dopa). A tirosinase também atua na dopa (Figura 1),
gerando dopa-quinona, que apods varias transformacgdes, converte-se em
melanina (Junqueira & Carneiro, 2013). A tirosinase que é sintetizada dentro dos
polirribossomos é introduzida nas cisternas do reticulo endoplasmatico granuloso
e acumulada em vesiculas formadas no complexo de Golgi. E nessas vesiculas,
denominadas de melanossomos, onde € iniciado o processo de produgao/sintese
da melanina. Dependendo do tipo de melanina sintetizada os melanosomas
podem ser divididos em eumelanossomas (maiores e com formato eliptico) e
feomelanossomas (menores e com formato esférico) e embora esses tipos de
melanossomas possam coexistir em um unico melandcito, uma vez que este

esteja "comprometido”, eles ndo sofrem mais alteragdes (Park & Yaar, 2007).
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Figura 1 — Rota metabdlica da biossintese da melanina. Adaptado de Park et al. (2007).

Nos melanossomas, a ordenagcdo e formacdo das proteinas
melanossomais é dada inicialmente pela sintese da tirosinase e da TRP1 no
reticulo endoplasmatico e, em seguida, essas serao adicionadas aos estagios de
maturacdo no complexo de Golgi (nas redes de Golgi e transGolgi), sendo
empacotadas em endossomas na forma de complexos. Um processo similar ao
da TRP1 ocorre com a TRP2. Os melanossomas originados no reticulo
endoplasmatico, como estagio |, ainda contém proteinas melanossomais,
descritas como: PMEL17 e MART1. Essas, entdo, amadurecem para
melanossomas estagio Il e se fusionam com tirosinase/TRP1, em um processo
coordenado pela proteina adaptadora 3 (AP3). Assim, os melanossomas
tornam-se progressivamente mais escuros conforme a biossintese da melanina
ocorre (Park & Yaar, 2007).

Em um primeiro momento, ha uma coexisténcia entre a melanina e a
tirosinase nos melanossomos. Apoés finalizada a sintese de melanina, o
melanossomo encontra-se repleto de melanina, perdendo assim sua atividade
tirosinasica e recebendo a alcunha de granulo de melanina. Os granulos de
melanina, apds sua formagao e armazenamento no citoplasma dos queratinocitos

(“dep6sito de melanina”), se fundem com os lisossomos dos queratindcitos. E por
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essa razao que as células mais superficiais da epiderme nao tém melanina. Nas
células epiteliais os granulos de melanina localizam-se em posi¢ao supranuclear,
onde oferecem protegdo maxima ao DNA contra os efeitos prejudiciais da
radiacao solar. O bronzeamento da pele por exposi¢cao a luz do sol se da em
resposta ao escurecimento da melanina preexistente e da aceleragédo da
transferéncia de melanina para os queratinécitos (Park & Yaar, 2007; Junqueira &
Carneiro, 2013).

O albinismo é resultante da incapacidade hereditaria dos melandcitos de
produzirem melanina. Comumente o albinismo é causado pela auséncia de
atividade da tirosinase ou pela incapacidade das células de transportarem tirosina
para o seu interior. Devido a essa falta de melanina, a pele passa a nao ter mais
uma prote¢cdo contra a radiagdo solar, podendo causar tumores de pele (e.g.
carcinoma basocelular, melanomas malignos), que sdo muito frequentes em

pessoas com albinismo (Junqueira & Carneiro, 2013).

Atualmente, existem 19 genes que foram associados a condigdo, sendo
eles, TYR (tirosinase), OCA2 (proteina transmembrana melanossomal OCA2),
TYRP1 (tirosinase relacionada a proteina 1), SLC45A2 (familia 45 de
transportadores de soluto, membro 2), SLC24A5 (familia 45 de transportadores de
soluto - permutadora de sédio/ potassio/ célcio, membro 5) e c¢100rf11/LRMDA
(proteina associada a diferenciagdo de melandcitos rica em leucina) (genes OCA
nao-sindrémicos, respectivamente associados aos OCAs1, 2, 3, 4,6 e 7); HPS1
(biogénese do complexo 3 de organelas lisossémicas HPS1, subunidade 1),
AP3B1 (complexo de proteina relacionado ao adaptador 3, subunidade beta-1),
HPS3 (biogénese do complexo 2 de organelas lisossémicas HPS3, subunidade
1), HPS4 (biogénese do complexo 3 de organelas lisossdmicas HPS4,
subunidade 2), HPS5 (biogénese do complexo 2 de organelas lisossébmicas
HPS5, subunidade 2), HPS6 (biogénese do complexo 2 de organelas
lisossbmicas HPS6, subunidade 3), DTNBP1 (proteina de ligagao de distrobrevina
1), BLOC1S3 (biogénese do complexo 1 de organelas lisossémicas, subunidade
3), PLDN (pallidin), LYST (regulador de trafego lisossémico), MYO5A (miosina
VA), RAB27A (proteina associada a RAS RAB27A) e MLPH (melanofilina) (genes
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OCA sindrémicos) (Margcon & Maia, 2019; Lasseaux et al.,, 2018). Porém,
estima-se que cerca de 400 genes estejam envolvidos na producdo de melanina
humana (Velarde Herrera, 2016). Na Tabela 1, sdo apresentados os principais
genes nos quais variantes estdo associadas ao albinismo, assim como os
mecanismos de heranga relacionados (Omim, 2021).

Tabela 1 — Tipos e subtipos de albinismo, apresentando os principais genes associados, suas
localizagdes cromossdémicas e seus modos de heranga. MIM = MIMmatch que representa 0 modo
de acompanhamento das entradas feitas no banco de dados OMIM. Assim, o pesquisador pode

encontrar seus topicos de interesse, bem como, localizar outros pesquisadores que possam
compartilhar dos mesmos interesses.
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. L . . = NuUmero Ndmero MIM
Tipos de Albinismo Variedades Gene/Locus Localizagao Fenotipico MIM GenelLocus Heranca
Albinismo Oculocutaneo (OCA)
OCA 1A
#203100
(Tiroxinase 606933
Negativa)
OCA1 OCA 1B TYR 1q14-3 A;tossom'ca
ecessiva
(Mutante #606952 606933
amarelo
sensivel a T)
BOCA (OCA
Marrom) OCA2 15912-q13 611409
OCA2 OCATipo Il #203200 Autossomica
ecessiva
OCATipo Il
Medificado MC1R 16q24-3 155555
OCA3 OCATipo Ill TYRP1 923 #203290 115501 A§t°ss°m'ca
ecessiva
5p13-2 #606574 ami
OCA4 OCATipo IV SLC45A2 P 606202 A;tossom'ca
ecessiva
4g24 %615312 ami
0Ccos5 OCATipoV  GRCh38 q % ; A;t°ss°”."'ca
ecessiva
OCA Tipo VI -
0CO6 SLC24A5 15¢21-1 #113750 609802 A;msc’m'ca
OCA SHEP4 ecessiva
10q22-2-q22- 1517 ami
0co7 OCATipo VIl LRMDA 09 Sl #615179 614537 A;t°ss°m'°a
ecessiva
13932-1 191 Smi
0co8 OCA Tipo VIII pcT 3q3 #619165 191275 Agtossc’m'ca
ecessiva
Albinismo Ocular (OA)
Xp22.3-p22.2 300650
OASD OA OASD DXS452 pes.sp ; Ligada ao X
Xp22-3 #300500
OA1 OATipo 1 GPR143 P 300808 Ligada ao X
Albinismo Sindromico
#193510 Smi
Sindrome de Waardenburg Tipo 2A MITF 3p13 156845 Agtos.som'ca
ominante
%3007
Sindrome do Albinismo-Surdez ADFN - Xq24-q26 %300700 - Ligada ao X
#214500 Smi
Sindrome de Chediak-Higashi - LYST 1q42.3 606897 Autossomica

Recessiva

1.4 Genética Médica Populacional

A identificacdo de populacdes isoladas com taxas elevadas de doencas

genéticas tem sido relatada por varios grupos ao redor do mundo (Zlotogora,

2007), inclusive no Brasil. Na década de 1950, Newton Freire-Maia foi pioneiro

nessa area de estudo, mostrando a relagéo entre unides consanguineas com uma
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maior taxa de doengas autossOmicas recessivas no Brasil (Freire-Maia, 1958;
Freire-Maia, 1990). Vérias outras populagdes isoladas ao redor do mundo foram
também estudadas por geneticistas por causa da alta prevaléncia para uma ou
mais doencas mendelianas, como os Amish nos Estados Unidos (McKusick et al.,
1964; Khoury et al., 1987; Strauss & Puffenberger, 2009), populagbes judaicas

(Zlotogora, 2009), entre outras.

Estes agrupamentos populacionais em que ha uma alta frequéncia
observada acima da esperada de uma patologia ou condigdo de interesse sao
conhecidos pela palavra inglesa cluster (Elliott & Wakefield, 2001). A prevaléncia
mais elevada das condi¢cbes genéticas pode ocorrer pela contribuicdo de alguns
fatores, tais como a endogamia, consanguinidade, migracao, idade parental,
estrutura socioeconémica e abrangéncia do sistema de saude (Zeegers et al.,
2004; Christianson et al., 2006). A Genética Médica Populacional (GEMEPO) tem

o objetivo de estudar condi¢gdes genéticas numa populagao (Castilla, 2005).

No Brasil, o INaGeMP, Instituto Nacional de Ciéncia e Tecnologia do
CNPq, ¢é responsavel pelas pesquisas dedicadas a Genética Médica Populacional
(INAGEMP, 2021). No ano de 2009, foi criado o Censo Nacional de Isolados
(CENISO - https://lwww.inagemp.bio.br/ceniso/) de popula¢des brasileiras que
auxilia no mapeamento dos agrupamentos geograficos de doengas genéticas
raras e anomalias congénitas; ou expostas a fatores de risco genéticos (e.g.
endocruzamento) ou ambientais (e.g. virus zika) através da revisao periddica da
literatura especializada e da "estratégia rumor"(Castilla & Schuler-Faccini, 2014;
Schuler-Faccini, 2012).

Os rumores sao informacdes veiculadas em qualquer meio de
comunicagdo, seja por jornais (fisicos ou digitais), bibliografia cientifica,
questionarios entregues a meédicos ou ao publico em geral, que contenham
informacdes sobre a possivel existéncia de agrupamentos populacionais com
alguma ocorréncia de tragos genéticos que interfram no desenvolvimento
adequado dos individuos daquela regiao (Schuler-Faccini, 2012). Sao relatos
verbais ou escritos que indicam locais onde ha a ocorréncia de uma anomalia

congénita ndo usual ou uma exposi¢cao que seja fator de risco, podendo resultar
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ou nao na identificacdo de um cluster (Castilla & Schuler-Faccini; Cardoso et al.,
2019).

Cardoso et al. (2019) propuseram um esquema de classificagdo de
rumores por etapas, haja vista que boa parte desses registros observados no
Brasil ndo possui dados substanciais. Esse sistema classificatério consiste em
quatro etapas nas quais a primeira delas representa o registro inicial de todas as
submissdes, sem a aplicagdo de nenhum critério de exclusdo e a ultima delas
(fase 4), corresponde ao desenvolvimento de um projeto de pesquisa que inclui a
publicagdo dos resultados encontrados/gerados. As fases intermediarias (2 e 3)
consistem nas fases nas quais o rumor passara por um processo de investigagao
e validagao. A fase 2 decretara se o rumor é verdadeiro ou nao através da coleta
de dados dos individuos portadores da anomalia (nome, data de nascimento, local
de nascimento, tipo de anomalia) na regido suspeita (possivel cluster) e da
determinacao da populagao local (para fins de calculo de prevaléncia). Apos a
analise dessas informacdes, o rumor podera ser confirmado ou rejeitado. Em caso
de confirmacéo, o rumor passara para a fase 3, onde havera uma caracterizagao
mais detalhada do mesmo. Nesta fase, havera a visita ao local (cluster), uma
caracterizagdo da anomalia, confirmagdo dos diagndsticos, bem como uma

observagao dos recursos de saude disponiveis (Cardoso et al., 2019).

Além dos esforgos desenvolvidos pelo INaGeMP e CENISO, existem
outras instituicbes que se dedicam com bastante afinco as questdes voltadas as
pessoas com albinismo, dentre elas vale destacar a Associagao das Pessoas com
Albinismo na Bahia (APALBA). A APALBA foi fundada no ano de 2001, no Estado
da Bahia e tem como principais objetivos fornecer ou facilitar o acesso a
assisténcia social, educagao, saude, trabalho e renda, em especial para pessoas
com albinismo e suas familias, na regido Nordeste do Brasil, majoritariamente na
Bahia. Além de trabalhar com pessoas diagnosticadas com albinismo, a APALBA

também auxilia mulheres e pessoas com deficiéncia.

No CENISO, encontram-se registrados 12 possiveis clusters

populacionais com prevaléncia aumentada de albinismo (agrupamentos
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geograficos) (INAGEMP, 2021). Essas regides sao descritas na literatura cientifica
desde a década de 1970 (Freire-Maia & Cavalli, 1978).

A llha dos Lengois, no estado do Maranhao, € um dos exemplos dessas
areas que chamaram atencdo da comunidade cientifica. Foi uma das primeiras
areas identificadas como agrupamento populacional para o albinismo (Freire-Maia
& Cauvalli, 1978). A alta prevaléncia de individuos com albinismo chamou n&o so6 a
atengcdo da comunidade cientifica, mas também da midia (Pereira, 2005). As
pessoas albinas dessa regido ficaram conhecidas por “Filhos do Rei Sebasti&o”
ou “Filhos da Lua" e chegaram a somar 3% da populacédo total da ilha (Pereira,
2005). Apesar de receberem essa denominagao, essas pessoas relatam que
esses termos foram impostos a eles e reforcam cada vez mais o estigma

associado a sua aparéncia fisica (Pereira, 2005).
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2. JUSTIFICATIVA E OBJETIVOS

A identificacdo e caracterizagdo de agrupamentos geograficos (os
clusters) de albinismo no Brasil podem adicionar importantes informacdes para o
conhecimento epidemiolégico sobre a condigdo no pais, além de contribuir para o
planejamento estratégico de ac¢des nas areas de Saude Coletiva e de Genética

Médica Populacional.

2.1 Objetivo Geral
° Caracterizar os agrupamentos geograficos de albinismo no Brasil.
2.2 Objetivos Especificos
° Realizar um levantamento dos registros de agrupamentos geograficos de

albinismo no Brasil a partir do Censo Nacional de Isolados (CENISO);

° Caracterizar os rumores registrados no Censo Nacional de Isolados quanto

a sua distribuicdo geografica e caracteristicas demogréficas;

° Prospectar novos rumores de aglomerados geograficos de albinismo no

Brasil a partir de revisao de literatura cientifica e ndo-cientifica.
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3. METODOLOGIA
3.1 Delineamento do estudo
Estudo descritivo observacional.
3.2 Desenvolvimento

Foram incluidos todos os registros de albinismo que estdo cadastrados
no Censo Nacional de Isolados (CENISO). Para a primeira etapa de
caracterizagdo, foram coletadas as informagbes geograficas e as demais
informagdes demograficas disponiveis publicamente na plataforma do CENISO

(https://inagemp.bio.br/ceniso/), como mostrado na Figura 1.

A validacdo dos registros como “clusters verdadeiros”, foi realizada
através de busca na literatura cientifica especializada (Medline/PUBMED, Scielo e
Lilacs). A chave de busca nas plataformas cientificas incluiu os seguintes termos:
albinism, founder effect, consanguineous marriages, isolated population,
consanguinity marriage, geographical cluster genetic disease, geographic cluster

genetic disease, cluster genetic disease, rumor e [nome do local].

Além disso, também foi considerada a literatura nao-cientifica ou
“cinzenta”, a partir da ferramenta de busca da plataforma Google ®, como mostra
a Tabela 2. Neste caso, foram consideradas reportagens jornalisticas, livros,
dentre outros veiculos de comunicagao nacional ou local em midia impressa ou
eletrbnica. A busca inicial foi realizada por meio das seguintes chaves de busca:

albinismo + nome da localidade.

Finalmente, dados histéricos e geograficos das populagbes cadastradas
foram obtidos do endereco eletrénico do IBGE Cidades
(https://cidades.ibge.gov.br/), das bases publicas disponibilizadas pelo
Departamento de Informatica do SUS (DATASUS;
https://datasus.saude.gov.br/sobre-o-datasus/) e em demais materiais publicos

oficiais a fim de caracterizar o espago geografico no qual a populacdo se


https://inagemp.bio.br/wp-content/uploads/2014/10/Inagemp-Box.pdf
https://cidades.ibge.gov.br/
https://datasus.saude.gov.br/sobre-o-datasus/
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encontra, comparagao de estatisticas sociodemograficas e vitais, caracterizagao

da populagéo de referéncia, dentre outros.
3.3 Captagao de novos rumores

Ambos os mecanismos de busca informados anteriormente (tanto para a
literatura cientifica quanto para a literatura “cinzenta”) foram utilizados para a
captacdo de novos possiveis aglomerados geograficos de albinismo. Com isso,
foram aplicadas as mesmas chaves de busca e plataformas previamente
informadas,  substituindo  “[dados da populacdo cadastrada]’ por
“‘BRAZIL/BRASIL".

Acesso em:
https://www.inagemp.bio.br/ceniso/

12
entradas

(CENISO)

w75 Local, fase, info.

i &
CaraCterlzagao =3 contactante etc.

. " Esta de acordo com
Validacao os parametros da
literatura cientifica.

Fasele 2.

Busca sistematizada:
Trabalhos cientificos, Caracterizacao
literatura cinzenta 2

e contato com informante

O rumor é
verdadeiro?

N clusters
de
albinismo
no Brasil

Fase3 e 4.

Figura 2 — Fluxograma de coleta e tratamento de dados.

3.3.1 Captacéao de novos rumores via ‘literatura cinzenta”

De acordo com Dudziak (2021) o termo literatura cinzenta (do Inglés gray

ou grey literature) corresponde a produgédo de informagao realizada em todo e
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qualquer nivel, de governo a académico; negocios a industria, realizada tanto no
formato eletrénico quanto impresso e nao gerida pela "publicagdo comercial

padrao”. A coleta de dados feita via literatura cinzenta foi realizada da seguinte

maneira:
° Lista de clusters de albinismo do CENISO;
° Pesquisa por palavras-chave (ver Tabela 2), por cluster, na

Plataforma Google;

) Filtragem por relevancia - Geralmente textos e reportagens que se

encontravam nas primeiras paginas de busca;

° Selecao das referéncias adequadas.

Tabela 2 — Sequéncia de palavras-chave utilizadas, por cluster de albinismo, e os respectivos
resultados aplicaveis para a confeccao desta dissertacao.

Resultados
Aglomerados Genéticos (Clusters) Palavras-chave A,p I|c_a vels
(pos-filtrage
m)
llha da Maré albin 8
Ilha da Maré, Salvador-BA Ilha da Maré albinismo 17
Ilha de Maré albinismo 11
. . llha dos Sapinhos Marau albin 0
llha de Sapinhos, Marau-BA llha dos Sapinhos Marau albinismo 10
. Miguel Calmon albin 0
Miguel Calmon-BA Miguel Calmon albinismo 8
Comunidade Filus, Santana do Santana do Mundau albin 3
Mundau-AL Santana do Mundau albinismo 10
. llha dos Lengois Cururupu albin 15
lha do Lengois, Cururupu-MA llha dos Lencois Cururupu albinismo 12
. . Quipapa albin 0
Quipapa-PE Quipapa albinismo 1
. Cacique Doble albin 0
Cacique Doble-RS Cacique Doble albinismo 3
. . . Candido Abreu albin 0
Aldeia Faxinal, Candido Abreu-PR Candido Abreu albinismo 1
Aldeia Aragai (Karugua), Aldeia Aragai albin 2
Piraquara-PR Aldeia Aracai albinismo 3
Luis Antonio-SP Luis Antonio albin 0
Luis Antonio albinismo 0
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3.4 Aspectos Eticos

Este é um trabalho de consulta em bases de dados, revisdo de literatura
cientifica, noticias em midia impressa ou virtual, e outros dados secundarios. Nao
houve individualizacdo de pessoas ou familias e, portanto, ficou dispensada da

aplicacao de TCLE (Termo de Consentimento Livre e Esclarecido).
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4, RESULTADOS

Inicialmente, foram identificados 12 possiveis clusters geograficos de
albinismo no Brasil, registrados na base de dados do CENISO. Destes, dois
foram excluidos por terem informagdes geograficas insuficientes (RS — interior,)
ou eram dados duplicados (Cacique Doble-RS). Adicionalmente, foram
localizados dois novos aglomerados no estado do Paranag, via literatura cinzenta,
nos municipios de Candido Abreu e Piraquara, perfazendo um total de 12
ocorréncias de clusters de albinismo no territorio brasileiro. Tais localidades
encontram-se geograficamente posicionadas na Figura 2 e serdo detalhadas na

sequéncia.

Um dos registros no Ceniso inclui 34 localidades no estado da Bahia
(geograficamente disperso) com frequéncia estimada de albinismo superior a
1/10.000 habitantes, que é a taxa base de populagbes com ancestralidade
africana. Este compilado foi publicado em um artigo baseado em registros de
casos na Associagao de Albinos da Bahia (APALBA) (Moreira et al., 2019). Destas
34 localidades, duas ja se encontram reportadas separadamente na plataforma do
CENISO, Marau (llha de Sapinhos) e Miguel Calmon.
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Figura 3 — Mapa de distribuicdo dos clusters de pessoas albinas encontrados no Brasil. Fonte:
Autora.

4.1 llha da Maré, Salvador - BA

Segundo o censo do IBGE realizado no ano de 2010, o municipio de
Salvador possuia 2.675.656 habitantes, com uma projecao para o ano de 2021,
de 2.900.319 (IBGE, 2010j). Localizada na regido do Recéncavo Baiano (Figura
3), mais precisamente na baia de Todos os Santos, a Ilha da Maré é composta
por 11 comunidades: Oratério, Botelho, Engenho de Maré, Nossa Senhora das
Neves, Iltamoabo, Santana, Praia Grande, Mata Atlantica, Martelo, Maracana e

Bananeiras. Destas, cinco comunidades foram reconhecidas como quilombolas e,
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no ano de 2017, a llha da Maré foi anexada ao municipio de Salvador. Segundo
o Censo do IBGE de 2010,a mesma conta com aproximadamente 6.434
habitantes. O bairro llha da Maré destaca-se por 93% da sua populacédo ser
indice de Salvador (Cunha, 2021).

sendo o maior
mais isolada da ilha,

autodeclarada negra,
Dentre essas comunidades, destaca-se
a comunidade Quilombola de Bananeiras, onde esta registrado um cluster de

albinismo com 10 casos (0,16% dos habitantes), onde seis sdo da mesma familia.
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40°W
1
© o
)
N ., 3 g
of & BA375 | 3 8430, o of°
g @ 2 g z
m
o
BA40g
@ By
3 % 8R BR349
=] 324 BA34S
‘ A
! A9
?J;ﬂ» %?,’\ 8BR§
2 A4,
8 o sRAO %9
S o
‘7 o
A9 2, < =
3 o> & 7 < @
v&v % ‘)"1 < BA4op @
< 2 o (S m
Q o
P S Lo B
SN %, 8, A504 ©
= 3 0, b
IN N ®
g &£ oh° @*’6
e 22 <@ &
Q ‘aP\D‘ 4 1
% & %,
© 3R, 85,
B8R 4 2 8
242 4679 &
s BA420 §
7.
@ > S 5 )
% BA 84495 oy &1 R BAsz
% aA22 & |2 a2 X
8 s, % 8 Ed BA526
m < 2, 0§ & o
P 3 7, o
8 v A & & %, @
@ BAMS 2 R ora2d -
X @ R % o X
2 > ) ®
) S
5\/‘0 655 8454 2
o Wy (o]
& ©
93 3 O
BA2sy < < W
y, Q&
© 4 U
) 889 BAGS
£ Sy N
o
42 g v.
Qq&& A K A250 (o)
0 2
o ” Q
% L3
o | Legenda o e (?
%_r_ 9 B’?\?go
A Aglomerado Genético  ‘Ae47 o Qy fobq'
, 30 2
. Capitais
BAG:
Sistema Rodoviario 2RO S ot
46\‘96‘ 5
8 © 2
Km "6, z Qy@ o
0o 15 30 60 % & (2N
< ®

Figura 4 — Mapa de localizagdo geografica dos aglomerados de albinismo do Estado da Bahia. 1 —
llha da Maré; 2 — llha de Sapinhos; 3 — Miguel Calmon. Fonte: Autora.

A economia do municipio de Salvador, por ser uma capital, € muito

associada a prestagéo de servigos (e.g. Mercado Modelo, Feira de Sdo Joaquim),
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bem como tendo uma forte ligagdo com o comércio portuario e com o turismo,
sendo o segundo local mais procurado por turistas, atras apenas da cidade do Rio
de Janeiro. O PIB de Salvador é o segundo maior da regido NE. Alguns distritos
industriais estdo presentes na area do municipio, com empresas de pequeno e
médio porte das areas de moéveis, confecgbes, madeira, alimentos, papel,
materiais elétricos, dentre outros (Oliveira et al., 2009; Santos et al., 2014;
Salvador, 2014; Oliveira, 2015). A economia local da ilha, por sua vez, é baseada

na pesca, turismo e no artesanato regional (Cunha, 2021).

O municipio de Salvador, na area da educacdo, possui 1.120
estabelecimentos de ensino fundamental com 267.034 alunos matriculados
(9,21% da populagéo) e 267 de ensino médio, com 92.207 alunos matriculados
(3,18% da populagado). Da populagdo total residente, com idades entre 6 e 14
anos, o percentual de alfabetizados atinge 95,9% (IBGE, 2020m). N&o foi

encontrado registro de escolas na llha da Maré.

No ano de 2009, segundo o IBGE, Salvador possuia 367
estabelecimentos vinculados ao SUS, o que representava 0,0001 unidades do
SUS/habitante. A ilha conta com uma uUnica unidade basica de saude, localizada
do lado oposto da comunidade Bananeiras, dificultando o acesso, prevencao ao
cancer de pele e o acompanhamento dessas pessoas (Pitombo & Spinassé,
2021). Os moradores da ilha com albinismo precisam se deslocar até Salvador no
continente para poderem ter acesso a tratamento oftalmoldgico e dermatologico,
um trajeto que leva em média, 50 minutos (sendo 30 de barco e 20 de
caminhada). Ao chegarem a Salvador, os insulanos ainda tém que se deslocar de
Onibus até o Instituto dos Cegos, local onde sao realizados os acompanhamentos
oftalmolégicos. Devido as condigdes insalubres presentes no acesso ao barco
(e.g. vielas sem pavimentagao e trechos dentro do mar a pé), somado ao fato de
que por vezes necessitam de companhia para |hes auxiliarem na identificagcao
correta do énibus que os transporta a consulta médica (que aumentam os custos
do deslocamento), os indices de desisténcias de tratamento sdao muito elevados.

Sendo assim, esses moradores acabam ficando desamparados e sem as devidas
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condigdes necessarias para o acompanhamento de suas condi¢gbes (Pitombo &
Spinassé, 2021).

Com base no Censo do IBGE de 2010, o municipio de Salvador atingiu
um IDH de 0,759 (IBGE, 2010p). N&o foi encontrado o IDH da llha da Maré.

4.2 llha de Sapinhos, Marau - BA

Segundo o censo do IBGE realizado no ano de 2010, o municipio de
Marau possuia 19.101 habitantes, com uma projecdo para o ano de 2021, de
20.664 (IBGE, 2010g). Localizada entre os manguezais deste municipio,
encontra-se a llha dos Sapinhos (Figura 3), que possui 800m de comprimento e
150m de largura. A comunidade da ilha é composta por cerca de 100 habitantes.
Dentro desta pequena populagao, cinco pessoas sao identificadas com albinismo,
0 que consiste em 5% dos habitantes, numeros muito acima da média mundial,
que é de 1:17.000 (~0,006%). O acesso a comunidade s6 €& possivel por vias
aquaticas, o que torna o deslocamento dispendioso (Oliveira, 2005; Moreira et al.,
2019).

A pecuaria do municipio se destaca pelas produgdes de carpa, tambacu e
tilapia, além de gado, galinaceos e mel de abelha. A agricultura do municipio de
Marau tem como destaques: acgai, banana, latex coagulado, cacau, café, dendé,
dentre outros (IBGE, 2020h). Na llha de Sapinhos, por sua vez, também ha um
predominio da pesca como principal fonte de renda de seus moradores.

O municipio de Marau possui 56 estabelecimentos de ensino fundamental
com 3.724 alunos matriculados (18,02% da populacdo) e 3 de ensino médio, com
673 alunos matriculados (3,26% da populagao). O percentual de alfabetizados da
populacao total residente, com idades entre 6 e 14 anos, atinge 95% (IBGE,
2020g). O sistema educacional da ilha, apesar de conter apenas uma pequena
escola municipal, tem a capacidade de acolher 30 alunos do ensino
médio-fundamental (da 1% a 82 séries - ~30% da populagéo). Entretanto, os alunos
do ensino médio e do segundo grau tém de se deslocar para o distrito de Barra
Grande, ainda no municipio de Marau, para poderem ter aulas, devido a

infra-estrutura do local. Novamente o transporte atua como um impeditivo, pois ha
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apenas um barco fornecido pela prefeitura de Marau, e quando quebra ou falta
Oleo, fica até 15 dias parado, deixando os alunos sem aula.

As condigbes neste local ndo sao favoraveis, pela incidéncia solar
elevada, que podem culminar com elevadas taxas de ocorréncia de cancer de
pele, em particular aqueles com albinismo. Além disso, os moradores da llha de
Sapinhos ainda tém de conviver com as precariedades de saneamento basico,
como por exemplo, falta de tratamento de lixo, auséncia de sistema de tratamento
de esgoto sanitario, dentre outros. Na ilha também ndo ha posto de saude,
havendo, apenas uma vez por més, uma visita de um médico subordinado a
prefeitura de Marau, visando assistir essa populacado (Oliveira, 2005). A agua
consumida pela populagdo da ilha advém de um pocgo artesiano, sem tratamento
quimico, transportada para as residéncias através de canos de plastico
subterraneos e acondicionada em tanques de cimento, plastico e amianto
(substancia extremamente cancerigena), instalados para esta finalidade.

O sistema de transporte também €& precario, em virtude da localizacao
geografica da llha. O unico meio disponivel € um barco (denominado pelos
moradores de “lancha lenta”) que faz a linha entre o municipio de Camamu e
Sapinhos, apenas duas vezes por semana, em horarios especificos, tornando o
acesso dos moradores, em especial aqueles individuos com albinismo, ao
continente, demasiadamente dificil (Oliveira, 2005).

Além disso, inexiste telefonia fixa nas residéncias da ilha de Sapinhos; s6
ha telefonia movel e telefones publicos. Apesar das dificuldades apresentadas e
dos baixos indicadores sociais e econémicos (Bahia, 1999), a populagdo nao
apresenta sinais clinicos de desnutricdo, provavelmente em raz&o da ingestao de
proteinas, lipidios e sais minerais contidos nos peixes e mariscos provenientes
dos manguezais e estuarios adjacentes. A fonte de ingestdo de carboidratos
provém dos tubérculos e massas artificiais (paes e biscoitos) comprados em
padarias no municipio de Camamu; e as vitaminas sao ingeridas através do

consumo de frutas cultivadas na proépria llha por essa populagéo.

Na ilha quase todos os moradores sao parentes e ndo se envolvem em
brigas nem confusdes; dai ndo ser necessario policiamento nem a presenca de

delegacia. O aumento da atividade turistica na regido nos ultimos 20 anos tem
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auxiliado na movimentagdo da economia nas ilhas do Goi6 e de Sapinhos,
fazendo surgir restaurantes, uma pizzaria e até uma pequena pousada.
Entretanto, muito ainda tem de ser feito para se assistir melhor a populacgao local,

em especial aquelas com albinismo (Oliveira (2005).

Desta forma, segundo o Censo do IBGE de 2010, o municipio de Marau
atingiu um IDH de 0,593 (IBGE, 2010g).

4.3 Miguel Calmon - BA

Até principios do século XIX, Miguel Calmon era apenas uma fazenda
(denominada de 'Canabrava'), pertencente a condessa Maria Saldanha Oliveira e
Souza Constanca, esposa de Jodao Saldanha da Gama de Melo Torres de Brito, o
Conde da Ponte. Por volta de 1812, chegaram os primeiros povoadores
procedentes do municipio de Jacobina: as familias de Valois Coutinho, de origem
francesa, e de Marcelino Miranda. Essas familias, aproveitando a boa qualidade
das terras, comecaram a cultiva-las com plantagdes de milho, feijao, mandioca,
café e, posteriormente, com cana-de-agucar. Grandes pastagens foram iniciadas,
visando a criagdo de gado. Em 1885, a fazenda transformou-se em florescente
povoado, onde se fazia o comércio de gado e outros produtos. A partir de um
Decreto de 1897, o arraial de Canabrava, pertencente ao municipio de Jacobina,
foi elevado a distrito. O mesmo foi elevado a categoria de municipio, com a
denominacdo de Miguel Calmon, em 1924, sendo entdo desmembrado de
Jacobina. Em divisao territorial datada de 1963, o municipio € constituido de trés
distritos: Miguel Calmon (sede), Itapura e Tapiranga. Atualmente, Miguel Calmon
continua composta por esses trés distritos e por mais 67 povoados, sendo 0s

mais importantes e desenvolvidos o de Brejo Grande e Palmeiras (IBGE, 2019).

Segundo o censo do IBGE realizado no ano de 2010, o municipio de
Miguel Calmon possuia 26.475 habitantes, com uma proje¢cédo para o ano de
2021, de 25.771 (IBGE, 2010). Segundo Moreira et al. (2019), dentro dessa
populagdo ha o registro de 13 pessoas com albinismo, o que representa entre
0,049% e 0,05% da populacéo.
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O municipio de Miguel Calmon possui uma economia fortemente ligada a
pecuaria e mel de abelha. O municipio de Miguel Calmon tem como destaques na
agricultura: a produgdo de milho, feijdo, banana, café, cebola, dentre outros
(IBGE, 2020h).

Na area da educagao, o municipio possui 35 estabelecimentos de ensino
fundamental com 3.637 alunos matriculados (14,11% da populagao) e dois de
ensino médio, com 759 alunos matriculados (2,95% da populagao). O percentual
de alfabetizados, dentre a populagao total residente, com idades entre 6 e 14
anos, atinge 97,5% (IBGE, 2020g).

Segundo dados do IBGE (2009), o municipio de Miguel Calmon contém
11 unidades de saude vinculadas ao SUS, o que representa 0,0004 unidades do
SUS/habitante, um numero muito baixo para a demanda, em especial daqueles
moradores com albinismo. O municipio localiza-se a cerca de 361km de distancia
da capital Salvador (Figura 3), o que muitas vezes dificulta o acesso a
atendimentos de emergéncia, bem como a consultas mais especificas, como

dermatologistas e oftalmologistas.

Esses indices conferem ao municipio de Miguel Calmon um IDH de 0,586
(IBGE, 2010q9).

4.4 Comunidade Filus, Santana do Mundau - AL

O estado de Alagoas, segundo a Fundagao Cultural Palmares, possui 68
comunidades quilombolas registradas, sendo que em uma dessas, a Comunidade
Filus, ha um elevado indice de pessoas com albinismo. A Comunidade Filus esta
localizada no municipio de Santana do Mundau, na Macrorregidao Serrana dos
Quilombos, mais precisamente na Serra dos Cachorros, no Estado de Alagoas
(Figura 4), a cerca de 100km da capital Macei6. A populagdo do municipio,
segundo a estimativa do IBGE para 2021, seria de 10.637 habitantes. A
Comunidade quilombola Filus conta com aproximadamente 40 familias,
aproximadamente 170 pessoas. Dentro desse pequeno grupo populacional, ha o
registro de 10 pessoas albinas, representando aproximadamente 6% da

populacao (Cavalcante, 2012; Levy, 2019).
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Figura 5 — Mapa de localizagdo geografica dos aglomerados de albinismo nos Estados de Alagoas
(4) e Pernambuco (6). 4 — Comunidade Filus; 6 — Quipapa. Fonte: Autora.

Aliado a isso, o estilo de vida rural, atrelado a falta de uso de protetores
solares ou outros tipos de protegao para a pele, ja provocaram ébitos por cancer
de pele em albinos nessa comunidade (Gazeta de Alagoas, 2009). Além disso, o
isolamento geografico da Comunidade Filus, por muito tempo culminou com a
inexisténcia de politicas publicas basicas voltadas para a comunidade, como por
exemplo, disponibilidade de agua potavel, o que leva a diversos casos de
doencas como verminoses, diarréia e esquistossomose. Somado a isso, ndo ha

posto médico na comunidade, o que dificulta a realizagdo de visitas regulares de
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médicos ou de agentes de saude. Segundo a Gazeta de Alagoas (2009), a
primeira visita de médicos a comunidade quilombola, sé foi feita no ano de 2005,
por profissionais ligados ao Programa Saude da Familia (PSF) do governo
federal. Nesta visita, o enfoque foi dado a atendimentos basicos de saude,
aplicacao de fluor, escovacdo e acompanhamento de gestantes. Outro ponto
negativo observado em relagdo a esta comunidade € o registro de problemas de
ordem juridica associados aos albinos. De acordo com o levantamento feito por
Madeiro (2009), até pouco tempo atras, os albinos da Comunidade de Filus se
autodeclararam brancos, o que gerava conflitos em relagao a identificagdo com os
demais membros do grupo. Esses processos ocorreram, pois ao se
auto-identificarem como brancos, os albinos e suas familias perderiam os direitos
sociais voltados exclusivamente para a populacdo quilombola. A falta de
informacédo sobre seus direitos civis, a baixa produtividade agricola, os altos
indices de analfabetismo (ou baixa escolaridade), a dificuldade de acesso aos
meios de comunicacdo com as esferas do poder publico, estradas de acesso
precarias e o descaso das autoridades politicas contribuiram para que, durante
décadas, os quilombolas de Filus fossem explorados por atravessadores que
compravam sua pequena produgao excedente de banana e laranja por até um

terco do valor de mercado.

Ao longo dos levantamentos desta pesquisa, observou-se que tem havido
um aumento do acompanhamento das pessoas com albinismo nessa localidade.
Esse trabalho é desenvolvido por professores da Universidade Federal de
Alagoas (UFAL), que iniciaram essas atividades na comunidade ha
aproximadamente 12 anos. De modo coordenado, os professores tém atuado na
Comunidade Filus, levando essas pessoas para o Hospital Universitario, onde sao
prestados os servigcos médicos necessarios, bem como sdo gerados dados para
as pesquisas genéticas e oftalmoldgicas desenvolvidas pela equipe (Levy, 2019).
No ano de 2019, ainda houve uma mobilizacdo na comunidade, que contou com a
participacdo de membros do Instituto Irmdos Quilombola, da Cémara de
Vereadores do municipio, da Associagdo dos Albinos de Alagoas e dos
professores da UFAL, que visou levar mais assisténcia e cuidados aos

quilombolas albinos dessa comunidade, focando principalmente nas areas de
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educacao e de saude (AMA, 2019). A Secretaria Municipal de Saude de Santana
do Mundau declarou, no ano de 2019, que o atendimento médico aos moradores
da Comunidade Filus era realizado diariamente em um posto de saude préximo a
regido. As comunidades quilombolas Jussara e Mariana, também pertencentes ao
municipio de Santana do Mundau, recebem auxilio médico (e.g. vacinas, testes
rapidos, pré-natal, citologia) no mesmo posto. Atividades sobre saude, controle
dos vetores, esquistossomoses e entre outros também sao realizadas. A
Secretaria ainda informou que visitas de dermatologistas para a prevencéao de
possiveis doengas de pele e doagdes de protetores solares sdo periodicamente

realizadas (Levy, 2019).

O municipio de Santana do Mundau possui uma economia fortemente
ligada a pecuaria e a piscicultura (tambaqui e tilapia). No que diz respeito a
agricultura, o municipio de Santana do Mundau tem como destaques: a produg¢ao
de milho, cana de agucar, batata doce, feijao, castanha de caju, banana, feijao,
abacate, dentre outros (IBGE, 2020i).

Na area educacional, o municipio possui 27 estabelecimentos de ensino
fundamental com 1.914 alunos matriculados (18% da populagédo) e um de ensino
médio, com 464 alunos matriculados (4,36% da populacdo) (IBGE, 2020g). Entre
a populacao residente com idade entre 6 a 14 anos, 86,8% ¢ alfabetizada (Beltrao
et al., 2005; IBGE, 2010h).

A rede de saude, no ano de 2009, dispunha de cinco unidades vinculadas
ao SUS, o que representa uma baixa taxa de Unidades de atendimento/Habitante
(0,00047), o que acaba por dificultar o acesso da populagéo a tratamentos ou a
consultas preventivas (IBGE, 2010h).

Esses indices conferem ao municipio de Santana do Mundau um IDH de
0,519 (IBGE, 2010g).

4.5 llha dos Lengdis, Carurupu - MA

Situada no litoral norte do Estado do Maranhdo, numa area denominada

Reentrancias Maranhenses, a Ilha dos Lencdis, pertence ao municipio de
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Cururupu e, segundo Pereira (2005), representa um intercruzamento unico entre
as caracteristicas naturais, culturais e simbdlicas (Figura 5). A Ilha dos Lengois &
considerada uma ilha encantada, pois segundo contos passados de geragao em
geragado, o lugar teria servido de morada para El Rei Dom Sebastido, figura
histérica, morto em batalha contra os mouros, nos campos de Alcacer-Quibir, na
Africa, no ano de 1578. Segundo a crenca messianica, difundida em vérias partes
do Brasil, Dom Sebastido, o jovem rei de Portugal, ndo teria sido morto em
batalha, mas teria sido encantado com todo o seu reinado, por sortilégio dos
mouros, numa ilha (provavelmente marcada por muitas dunas a semelhanca do
deserto marroquino onde ocorrera a batalha), e que um dia, ele havera de emergir
do fundo do mar, onde esta sediado seu palacio de riquezas, para instaurar seu
Império e distribuir bens materiais para os seus adeptos. Crengas e mitogeografia
permeiam a constru¢do de um imaginario fantastico sobre a llha dos Lengais.
Segundo Braga (2001), os primeiros residentes portugueses que se instalaram
naquela regido, provavelmente a escolheram, para moradia do Rei, pelo fato de
suas dunas sugerirem alguma semelhanca com as paisagens do Norte da Africa,
onde segundo rés a lenda, Dom Sebastido desaparecera ou talvez porque esta
seria a presumivel llha Afortunada a que se referiam os textos antigos. Com base
nessa histéria, os moradores da ilha passaram a ser conhecidos como “Filhos do
Rei Sebastiao”. Devido ao seu isolamento geografico e as histérias que permeiam
o local, surgiram boatos de que havia habitantes locais cujas peles eram brancas
e os cabelos da cor das dunas e que estes possuiam aversao a luz do sol. Sendo
assim, surgiram as historias de que tais habitantes seriam "Filhos da Lua" e, por

conta disso, teriam essa rejeigao ao sol (Pereira, 2005).
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Segundo o censo realizado pelo IBGE no ano de 2010, o municipio de
Cururupu possuia 32.652 habitantes, com uma projec¢ao para o ano de 2021, de
32.559 (IBGE, 2010). Desses, cerca de 450 a 500 sao habitantes permanentes da
llha dos Lengois. Dentro desse grupo de pessoas, 11 possuem albinismo, o que
representa uma taxa de 2,2% a 2,44% da populacao, quase 6.000 vezes maior do

que a média mundial. Os primeiros estudos realizados nesse grupo populacional
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da llha dos Lencois remontam do final da década de 1970. No ano de 1978, foi
constatado que 18 pessoas nasceram portando a condigdo de albinismo na ilha,
em uma populacdo um pouco menor do que a observada atualmente, 400
habitantes, totalizando uma prevaléncia de 4,5% (Freire-Maia et al., 1978).
Dessas 18 pessoas, trés haviam falecido e cinco emigraram da ilha, entretanto
ainda assim, os niveis de prevaléncia mantiveram-se muito acima da média, na
ordem dos 2,5% (considerando apenas os 10 que residiam na ilha e
desconsiderando os falecidos e os emigrantes) a 3,75%  (residentes +

emigrantes) (Freire-Maia et al., 1978).

A pesca artesanal € a principal fonte de renda da comunidade. Além
disso, toda a regido tem enorme importancia ambiental, pois esta dentro de uma
zona chamada Reentrancias Maranhenses, uma imensa area marcada por baias,
enseadas, ilhas e mangues, que sdo lar para uma fauna riquissima. Devido a
esse atrativo natural e, em parte, pela curiosidade acerca das lendas que
permeiam a regido, o turismo vem aumentando nos ultimos anos na area,
havendo até pequenas pousadas para a hospedagem dos turistas e agéncias

turisticas, que realizam pacotes para a ilha (Vicenti, 2021).

Setenta por cento da area da ilha é recoberta por campos de dunas de
areias claras, o que representa um grande problema para os moradores
diagnosticados com albinismo, haja vista que a claridade e a alta incidéncia solar
prejudicam tanto a vista quanto a pele dos mesmos. O sol faz com que muitas
dessas pessoas s6 saiam de casa no periodo do final da tarde ou a noite,
buscando diminuir as injurias causadas pela alta incidéncia de raios-UV existente
na regidao. Outro fator que atinge os moradores da ilha, ndo apenas os individuos
com albinismo, diz respeito a distancia da mesma em relagdo ao continente, que
€ de aproximadamente 200km. Os custos com os deslocamentos até o
continente, muitas vezes comprometem boa parte do que os moradores ganham
em um més, o que afasta muitos deles, da procura por acompanhamentos
periodicos ou da busca por tratamentos. Sendo assim, ndo sao raros na ilha os
casos de morte de pessoas com albinismo por cancer de pele, ndo tratado. Muitos

moradores bebem agua da chuva ou a armazenam para terem acesso a agua
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potavel. Por esses motivos, muitos moradores, incluindo aqueles com albinismo,
mudaram para cidades maiores do Estado, buscando menos exposi¢ao ao sol e
maior acesso a consultas médicas, algo ja observado desde os estudos
realizados na década de 1970 (Freire-Maia et al., 1978; Do G1 MA, 2017; National
Geographic, 2017; Vicenti, 2021).

4.6 Quipapa - PE

O municipio de Quipapéa esta localizado na Zona da Mata Meridional do
Estado de Pernambuco, possui uma area de cerca de 224,70km? e dista cerca de
200,80km da capital Recife (Figura 4). Seus principais distritos sdo Quipapa e Pau
Ferro e seus povoados s&@o Usina, Agua Branca e Cruzeiro. Segundo o censo
demografico realizado pelo IBGE no ano de 2010, o municipio contava com
24.186 habitantes, havendo uma projecdo de 26.309 no ano de 2021. Dentro
dessa populagdo ha 13 pessoas que sdo diagnosticadas com albinismo, o que
representa, respectivamente, entre 0,054% e 0,049% da populacdo do municipio
(Beltrao et al., 2005; IBGE, 2022c).

O municipio de Quipapa possui uma economia fortemente ligada a
pecuaria e a agricultura, tendo a prestagdo de servicos uma fatia menor do
mercado local (empregando cerca de 2,61% da populagéo) (Beltrao et al., 2005).
Segundo dados do IBGE do ano de 2020, a produg&o agricola do municipio de
Quipapa tem como destaques: a producdo de milho, cana de acucar, mandioca,
banana, dentre outros (IBGE, 2020h).

Na area educacional, o municipio possui 17 estabelecimentos de ensino
fundamental com 3.060 alunos matriculados (11,63% da populagdo) e um de
ensino meédio, com 661 alunos matriculados (2,51% da populagao) (IBGE, 2020g).
Da populacéo total residente, existem 9.458 habitantes com idades acima de 10
anos alfabetizados (42,70%), enquanto que entre criangas de 6 a 14 anos, esses
numeros aumentam para 97,2% (Beltréo et al., 2005; IBGE, 2010f).

A rede de saude, no ano de 2005, dispunha de um hospital com 40 leitos,
14 unidades ambulatoriais, 10 postos de saude e dois centros de saude e nao

havia consultérios médicos ou odontologicos. No mesmo ano, foi verificado que
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existiam 15 Agentes de Saude Comunitaria no municipio (Beltrdo et al., 2005). No
ano de 2009, entretanto, o niumero de unidades de saude vinculadas ao SUS
reduziu para 13 (IBGE, 2022c). Esses numeros atestam uma baixa taxa de
Unidades de atendimento/Habitante (0,00054), o que acaba por dificultar o acesso
da populagdo a tratamentos ou a consultas preventivas. No que diz respeito a
condicbes de saneamento basico, apenas 75,07% dos 4.943 domicilios
particulares possuem banheiro ou sanitario e 31,96% estéo ligados a rede geral
de esgotamento sanitario. 57,86% das residéncias s&o abastecidas pela rede
geral de agua, 31,38% sao abastecidos por pogos ou fontes naturais e 10,76%
usam outras formas de abastecimento. A coleta de lixo urbano contempla 51,59%

dos domicilios (Beltréo et al., 2005).

Esses indices conferem ao municipio de Quipapa um IDH de 0,552
(IBGE, 2010f).

4.7 Baia Formosa - RN

O municipio de Baia Formosa é o municipio mais oriental do Estado do
Rio Grande do Norte, dista cerca de 96km da capital Natal e pertence a Regiao
Geografica Intermediaria de Natal (Figura 6), com uma area de 247.484km?,
sendo 0,816km?, areas urbanas. O municipio teve sua origem vinculada a um
nucleo de pescadores que se organizaram em torno do movimentado porto de
embarcacgoes, situado no Oceano Atlantico. O mesmo foi elevado a categoria de
municipio, com a denominagcdo de Baia Formosa em 1958, tendo sido
desmembrado do municipio de Canguaretama. A denominagdo Baia Formosa
originou-se devido ao fato de seu territorio situar-se na enseada que se constitui a
unica baia do Estado do Rio Grande do Norte (Cascudo, 1968). Segundo dados
levantados no censo de 2010 do IBGE, a populagdo do municipio era de 8.573
habitantes, com uma projegdo de aumento para 9.373, no ano de 2021 (IBGE,
2010b; EMBRAPA, 2015).
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Figura 7 — Mapa de localizagao geografica do aglomerado de albinismo no Estado do Rio Grande
do Norte. 7 — Baia Formosa. Fonte: Autora.

A pecuaria local se destaca pelas produg¢des de camarao, tilapia e leite. A
agricultura do municipio de Baia Formosa tem como destaques: a producéo de
milho, cana de acgucar, batata doce, feijdo, castanha de caju, mam&o, manga,
dentre outros (IBGE, 2020b).

Na area da educacdo, o municipio possui oito estabelecimentos de ensino
fundamental com 1.210 alunos matriculados (12,91% da populagdo) e um de
ensino meédio, com 301 alunos matriculados (3,21% da populagéo) e o percentual
total de alfabetizados atinge 98,1% (IBGE, 2020a). O turismo é uma vertente
importante na economia do municipio, pois 0 mesmo conta com belezas naturais

(praias, lagoas) e festas culturais (e.g. Festa de Sao Pedro, Festa de Nossa
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Senhora da Conceicdo, festa junina), além de ser um podlo para pratica de

esportes como o surfe.

A rede de saude, no ano de 2009, dispunha de oito unidades de saude
vinculadas ao SUS (IBGE, 2022a). Esses numeros atestam uma baixa taxa de
Unidades de atendimento/Habitante (0,00093), o que dificulta o acesso da

populacéo a tratamentos ou a consultas preventivas.

Esses parametros conferem ao municipio de Baia Formosa um IDH de
0,609 (IBGE, 2010a).

4.8 Cacique Doble - RS
O municipio de Cacique Doble localiza-se na regido norte do Estado do
Rio Grande do Sul, a aproximadamente 330km da capital Porto Alegre (Figura 7).
Esse nome € uma homenagem a um famoso cacique caingangue chamado
Faustino Ferreira Doble, que coordenou o resgate das duas filhas do tropeiro
Jodo Mariano Pimentel, que haviam sido raptadas por outros grupos indigenas
(IBGE, 2017). Segundo dados do Censo do IBGE de 2010, o municipio contava

com 4.688 habitantes, com uma projecao de 5.083, no ano de 2021.
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Figura 8 — Mapa de localizagdo geografica do aglomerado de albinismo no Estado do Rio Grande
do Sul. 8 — Cacique Doble. Fonte: Autora.

Segundo Salzano (1961), a maioria dos indios que vivem no Rio Grande
do Sul pertence a etnia dos Caigangues, havendo também pequenas
concentracdées de Guaranis. Dentre as comunidades estudadas por Salzano
(1961) - Cacique Doble, Guarita, Ligeiro e Nonoai, foi notado que em Cacique
Doble poderia haver uma diferenciagao importante em relacéo aos alelos O, D, m
e k, devido a oscilagdo genética, enquanto que nas demais comunidades, a

mesma também ocorreria, porém ndo de modo tdo significativo quanto em
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Cacique Doble. O autor destacou que na época a prevaléncia de pessoas com
albinismo representava 3,63% da populagdo desse municipio, porém nao se
encontraram dados recentes sobre a situacado dessa comunidade. Salzano (1961)
ainda destacou o alto indice de daltonismo entre a populacdo do municipio de
Cacique Doble (9,68%), bem como as elevadas frequéncias dos alelos e (sistema
Rh) e Di* (sistema Diego de grupos sanguineos).

A pecuaria local se destaca pelas producdes de carpa, tilapia, lambari,
mel de abelha e leite. A agricultura do municipio de Cacique Doble tem como
destaques: a produgao de milho, feijdao, arroz, soja, trigo, erva-mate, laranja,
dentre outros (IBGE, 2020e).

Na area da educagdo, o municipio possui sete estabelecimentos de
ensino fundamental com 556 alunos matriculados (10,94% da populagdo) e um de
ensino meédio, com 169 alunos matriculados (3,32% da populagdo). Da populagao
total residente, com idades entre 6 e 14 anos, o percentual de alfabetizados
atinge 99% (IBGE, 2020c).

A rede de saude, no ano de 2009, dispunha de cinco unidades de saude
vinculadas ao SUS (IBGE, 2022d). Esses numeros atestam uma baixa taxa de
Unidades de atendimento/Habitante (0,0010), o que retarda o acesso da

populagao a tratamentos ou a consultas preventivas.

Esses parametros conferem ao municipio de Cacique Doble um IDH de
0,662 (IBGE, 2010c).

4.9 Aldeia Faxinal, Candido Abreu - PR

O municipio de Candido Abreu tem a sua criagao atrelada a colonizagao
estrangeira, em especial a francesa, na primeira metade do século XIX. O médico
francés Jodo Mauricio Faivre (originalmente Jean-Maurice Faivre), responsavel
pela fundacdo da Academia Nacional de Medicina, foi enviado para a regiao, no
ano de 1847, a pedido da entdo Imperatriz do Brasil, Dona Tereza Cristina, no
intuito de instaurar uma comunidade agricola experimental, onde predominasse o
processo cooperativo e anti-escravocrata. A comunidade, iniciada com 87
franceses custeados por Faivre, foi entdo nomeada Colénia Thereza Christina, em

homenagem a Imperatriz. Faivre, assim como a Imperatriz esperavam que a
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colonia servisse de modelo para outros lugares da provincia (Zangari da Silva &
Priori, 2017). Apesar de o sistema implementado na colbénia ter alavancado a
producdo agricola, em relagdo a das regides escravistas, o experimento agricola
nao obteve éxito devido ao periodo politicamente tenso no qual a mesma foi
instaurada. Nesse periodo, o Imperador Dom Pedro Il ainda buscava a unificagéo
do territério, ou seja, qualquer colénia com perfil “diferente” era tida como ameaca
a corte, pois uma colonia tdo heterogénea poderia ocasionar revoltas contra o
Império (Zangari da Silva & Priori, 2017). Ap6s o fim da Colénia Thereza
Christina, imigrantes poloneses, ucraniano, alemaes e alguns brasileiros
passaram a residir na regido, fundando a Colénia Candido Abreu. Com a criagao
do municipio de Reserva em 1921, a Colénia Candido Abreu passou a integrar
seu territério. No ano de 1954, entretanto, Candido Abreu foi elevado a status de
municipio e desmembrado do municipio de Reserva. O nome Candido Abreu é
uma homenagem a Candido Ferreira de Abreu, diretor do Servigo de Colonizagao
do Parana. A partir do ano de 1960, o municipio passou a ser constituido de trés
distritos: Candido Abreu, Teresa Cristina e Trés Bicos (IBGE, 2022b).

Localizado a aproximadamente 306km de Curitiba (Figura 8), o municipio
de Candido Abreu, segundo o Censo do IBGE de 2010, possuia 16.655
habitantes, com uma projegao para o ano de 2021, de 14.606 (IBGE, 2010e). A
aproximadamente 12km do centro da cidade de Candido Abreu existe uma aldeia
caingangue, denominada de Faxinal. A aldeia Faxinal é composta por
aproximadamente 701 moradores, dos quais cinco s&o albinos, o que representa
0,71% da populagao (Brembatti, 2015).
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Figura 9 — Mapa de localizagdo geografica dos aglomerados de albinismo no Estado do Parana. 9
— Aldeia Faxinal; 10 — Aldeia Aragai (Karugud). Fonte: Autora.

A pecuaria de Candido Abreu é caracterizada pela piscicultura, pela
producdo de seda, bovinos, galinaceos, leite, mel de abelha e 1a. A agricultura do
municipio tem como destaques: feijdo, milho, soja, trigo, cana de agucar, dentre
outros (IBGE, 2020f).

O municipio de Candido Abreu conta com 26 estabelecimentos de ensino
fundamental, com 1.997 alunos matriculados (13,67% da populagdo) e cinco de

ensino médio, com 606 alunos matriculados (4,15% da populagéo). Da populagao
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total residente, com idades entre 6 e 14 anos, o percentual de alfabetizados
atinge 98,1% (IBGE, 2010e).

A rede de saude, no ano de 2009, dispunha de 14 unidades de saude
vinculadas ao SUS (IBGE, 2010h). Esses numeros atestam uma baixa taxa de
Unidades de atendimento/Habitante (0,00096), o que limita o acesso da
populacao a tratamentos ou a consultas preventivas. Segundo Brembatti (2015),
os moradores da aldeia Faxinal, por ndo terem conhecimento do processo
genético responsavel pela ocorréncia de albinismo, atribuem o fato a ingestéo, por
parte da mae, de um determinado ‘remédio do mato”. A Unica medida
diferenciada adotada pela aldeia, em relacdo as pessoas albinas, € a nao
exposi¢cao das mesmas ao sol, nas mesmas proporgdes que os moradores que
ndo tem albinismo, sendo assim acabam n&o atuando na atividade de lavoura.
Outro ponto levantado por Brembatti (2015) foi o ndo uso de protetor solar por
parte dos indios com albinismo, o que aumenta as chances de os mesmos

desenvolverem cancer de pele.

Esses numeros culminam com um IDH, para o municipio de Candido
Abreu, de 0,629 (IBGE, 2010g).

4.10 Aldeia Aragai (Karugua), Piraquara - PR

A regido onde hoje se encontra o municipio de Piraquara, na primeira
metade do século XIX foi negociada com o objetivo servir para a exploragéo de
ouro. No ano de 1878, foi fundada uma colénia composta por 351 imigrantes
italianos, oriundos do Tirol (Provincia do Trento), em uma area onde futuramente
seria instituido o municipio de Deodoro - a Colénia Santa Maria do Novo Tirol. Em
1880, com o inicio das obras da Estrada de Ferro Paranagua-Curitiba, o entdo
povoado onde hoje esta localizada a cidade de Piraquara foi beneficiado com a
construcdo de uma Estagcdo Ferroviaria, que foi determinante para o
desenvolvimento da regido. Com o inicio das atividades ferroviarias, no ano de
1885, houve um gradativo aumento do movimento no entorno da Estacdo
Ferroviaria, havendo entdo uma maior fixagdo de pessoas advindas de diversas
partes do estado, do pais e até do exterior, nesse local. Os principais imigrantes

eram de origem portuguesa e sirio-libanesa, sendo estes responsaveis pelo
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dominio do comércio local (fixo e itinerante). O crescente desenvolvimento da
regidao fez com que Piraquara fosse elevada, no mesmo ano, a categoria de
freguesia. Ja no ano de 1890, esta foi elevada a categoria de Vila e por fim a
categoria de municipio no ano de 1929. Atualmente, a cidade é composta por um
unico distrito, o distrito sede, haja vista que o distrito de Pinhais foi elevado a
municipio no ano de 1992 (Piraquara, 2015; IBGE, 2022d).

O municipio de Piraquara faz parte da Grande Curitiba (Figura 8) e,
segundo o Censo do IBGE realizado no ano de 2010, possuia 93.207 habitantes,
com uma projecao para o ano de 2021, de 116.852 (IBGE, 2010n). A aldeia
Aracgai, também denominada Karugua, possui 100 habitantes, dos quais trés sao
albinos (3% da populagao). Esta aldeia dista apenas 340km da aldeia Faxinal,
Céandido Abreu-PR (Brembatti, 2015).

Piraquara se destaca na pecuaria pelos seguintes pontos: tilapia, leite de
vaca, mel de abelha, 1a. A agricultura do municipio tem como destaques, sua
producao de: arroz, feijdo, milho, soja, caqui, péssego, uva, cevada, dentre outros
(IBGE, 2020k).

O municipio de Piraquara contém 38 estabelecimentos de ensino
fundamental, com 15.593 alunos matriculados (13,34% da populagao) e 10 de
ensino médio, com 3.277 alunos matriculados (2,80% da populagéo). Da
populacdo total residente, com idades entre 6 e 14 anos, o percentual de
alfabetizados atinge 95,5% (IBGE, 20100).

A rede de saude, no ano de 2009, dispunha de 18 unidades de saude
vinculadas ao SUS (IBGE, 2010p). Esses numeros atestam uma baixa taxa de
Unidades de atendimento/Habitante (0,00015), o que limita o acesso da

populacdo a tratamentos ou a consultas preventivas.

Esses numeros culminam com um IDH, para o municipio de Piraquara, de
0,710 (IBGE, 2010q).

4.11 Luis Antonio - SP

Inicialmente denominado de Jatahy, o municipio possui duas provaveis

origens. A primeira afirma que, por ocasido da Criacdo da Comarca de Sao
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Simao, em 1887, havia na area de jurisdicdo compreendia, além da cidade sede,
Sao Simao, as Vilas de Santa Rosa de Viterbo e Vila Jatahy (atual Luis Antonio).
Portanto, ja no ano de 1887, havia um povoamento na cidade, onde nos dias
atuais se encontra a Fazenda Jatahy e, em cujas imediag¢des, ficava o porto
Fluvial do Jatahy. A segunda possibilidade esta atrelada a histéria do
farmacéutico Carlos Loyola, que no ano de 1893, transitava pela regido, onde
hoje existe a Praga Mario Junqueira, e de repente foi acometido por uma cegueira
total. Abalado com a situagado, recorreu a Santa Luzia (protetora dos olhos),
prometendo-a que, em caso de cura, abriria uma botica no local, para dar suporte
aos viajantes. Como Loyola foi atendido, construiu uma botica, onde ao redor foi
surgindo o povoado. O municipio de Luis Anténio foi criado em 1960 (IBGE,
2010d; Prefeitura de Luis Antdnio, 2022).

Localizado na regido metropolitana de Ribeirdo Preto (~55km desta)
(Figura 9), encontra-se o municipio de Luis Antdnio, cujos dados do Censo do
IBGE do ano de 2010, indicavam uma populag¢ao de 11.286 habitantes, havendo
uma previsao de aumento para 15.628, no ano de 2021. Apesar de constar na
base de dados do CENISO como um aglomerado geografico de albinismo, nao foi
possivel encontrar maiores detalhes (e.g. numero de ocorréncias, prevaléncia)

sobre esse cluster.
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Figura 10 — Mapa de localizagédo geogréfica do aglomerado de albinismo no estado de Sao Paulo.
11 — Luis Antdnio. Fonte: Autora.

A pecuaria de Luis Antdnio é caracterizada pelas produgdes de bovinos,
mel de abelha e leite. A agricultura do municipio tem como destaques: a produgao
de amendoim, milho, soja, abacate, laranja, dentre outros (IBGE, 2020f).

O campo educacional do municipio de Luis Anténio contém cinco
estabelecimentos de ensino fundamental, com 1.704 alunos matriculados (10,91%
da populagao) e dois de ensino médio, com 463 alunos matriculados (2,96% da
populagado). Da populagéo total residente, com idades entre 6 e 14 anos, o
percentual de alfabetizados atinge 99,4% (IBGE, 2010d).
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A rede de saude, no ano de 2009, dispunha de seis unidades de saude
vinculadas ao SUS (IBGE, 2010h). Esses numeros atestam uma baixa taxa de
Unidades de atendimento/Habitante (0,00053), o que limita o acesso da

populacéo a tratamentos ou a consultas preventivas.

Esses numeros culminam com um IDH, para o municipio de Luis Antdnio,
de 0,731 (IBGE, 2010g).

Um resumo do numero de ocorréncias e das taxas de prevaléncia, por

aglomerado geografico de albinismo no Brasil, pode ser observado na Tabela 3.
4.12 Compilagao dos resultados e proposigcoes

Com base nas informacdes apuradas neste estudo, foi possivel atualizar
as fases existentes na plataforma CENISO para os rumores de albinismo
existentes no pais. Dos 12 registros detectados inicialmente na plataforma, trés
tiveram de ser descartados por falta de evidéncias que os sustentassem e dois
novos rumores foram identificados, no Estado do Parana, totalizando 11 clusters
de albinismo no pais. Desses 11 registros finais, apenas um (llha dos Lengdis
(MA), manteve seu status inicial (Fase 4), os demais avangaram ao menos uma
fase em relagdo a proposigao atualmente vigente no levantamento do CENISO.
Os dois rumores recém identificados no Estado do Parana (Aldeias Faxinal e
Aragai), ja foram posicionados na Fase 3, haja vista que ja foram confirmados
como clusters e possuem um grupo de pesquisa dedicado ao seu estudo. Maiores
detalhes podem ser observados na Tabela 3.

Tabela 3 - Dados de ocorréncia e prevaléncia atualizados dos aglomerados de albinismo no Brasil,

mais uma proposi¢ado de atualizagdo das fases existentes na plataforma CENISO, com base nos
resultados apresentados no presente estudo.

Cluster N° de Prevaléncia Fase CENISO Fase
Ocorréncias (/10.000) anterior * CENISO

atual *

llha da Maré 10 24 2 2
(BA)
llha dos 5 500 2 2
Sapinhos (BA)

Miguel Calmon 13 5 2 2




59

(BA)

Geograficamente - - 2 2
Disperso (BA)* OBS
Comunidade 10 600 2 2

Filas (AL)
llha dos Lengois 11 240 4 4
(MA)
Quipapa (PE) 13 5 1 2
Baia Formosa - - 1 2
(RN)
Cacique Doble - - 2 2
(RS)
Cacique Doble - - Duplicado Duplicado
(RS)
Interior (RS) - - 1 Excluido
Aldeia Faxinal 5 7 - 2
(PR)
Aldeia Aragai 3 300 - 2
(PR)
Luis Antbnio - - 1 1
(SP)

*Descrigdo das fases em Castilla & Schuler-Faccini (2014).

OBS: Descricado de 34 cidades na Bahia com casos registrados com prevaléncia superior a 1/10.000, conforme Moreira et

al. (2019).

Nenhuma outra condigdo genética rara foi observada para essas

localidades, com base nos resultados existentes na plataforma CENISO ou na

literatura cinzenta.
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5. DISCUSSAO

Os maiores indices de pessoas com albinismo se dao em regides
isoladas geograficamente (e.g. ilhas, comunidades quilombolas, aldeias
indigenas), também denominadas de aglomerados geograficos, isolados
genéticos ou clusters (Elliott & Wakefield, 2001). A prevaléncia mais elevada das
condigdes genéticas, nesses locais, pode ocorrer pela contribuicdo de alguns
fatores, tais como a endogamia, consanguinidade, migracao, idade parental,
estrutura soécio-econémica e abrangéncia do sistema de saude (Zeegers et al.,
2004; Christianson et al., 2006).

Em muitos desses casos, a endogamia é um dos fatores de risco
associado (Kromberg & Jenkins, 1982) pelo aumento de homozigose, que
propicia a manifestacdo de doencgas hereditarias autossbmicas recessivas
(Torres-Hernandez et al.,, 2021) como é o caso do albinismo. A pratica de
casamentos consanguineos pode ter o mesmo resultado. De acordo com
Torres-Hernandez et al. (2021), por razdes socioculturais e socioecondmicas, a
consanguinidade ainda é praticada em até 10% da populagdo mundial. Bittles
(2015) apresentou um estudo no qual identificou que os paises majoritariamente
mulgumanos da regi&o norte da Africa e do Oriente Médio, s&o os detentores dos
maiores indices de endogamia no mundo, alertando assim para a possibilidade de
alta incidéncia de doengas autossémicas. Um estudo realizado por Lund et al.
(2007) em clas da regido de Venda (Africa do Sul), demonstrou uma incidéncia de
pessoas com albinismo de aproximadamente 1:2.239. Uma das possibilidades
levantadas pelos autores, para esses elevados indices, seria o casamento entre
pessoas proximamente relacionadas. Esse estudo de Lund et al. (2007) também
traz a tona a incidéncia elevada de pessoas albinas em comunidades indigenas,
algo que pode ser observado no presente estudo, haja vista que trés dos 11
clusters reportados no Brasil sdo em aldeias indigenas. O relacionamento entre
pessoas consanguineas € apontado como o principal responsavel pelos elevados
indices de pessoas com albinismo em ao menos trés dos 11 isolados genéticos
existentes no Brasil (Comunidade Filus - AL, llha dos Lengdis — MA e Aldeia
Aragai, Karugua — PR) (National Geographic, 2017; Vicenti, 2021; IBGE, 2022b).
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Um caso recém reportado por Bataille et al. (2020), reforga a discussao
acima, de subnotificacdo por dificuldade de diagndstico. Nesse estudo, os autores
analisaram o caso de duas pacientes do Leste Europeu e de origem curda, irmas,
que apresentam a variante patogénica em OCA7, mas que ainda assim possuiam
uma variabilidade intrafamiliar (apenas uma delas possuia nistagmo). Esse estudo
reportou o compartilhamento de uma mesma variante (c.66dupC) por parte das
duas pacientes de seu estudo e pacientes da Turquia e da Lituania, o que os fez
sugerir uma eventual acéo do efeito fundador na regido. Margon & Maia (2019)
destacam a necessidade da realizacdo de exames genéticos moleculares em
pacientes detentores de tal condicao genética, porém também alertam para o fato
de, no Brasil, esta técnica n&do estar disponivel no sistema publico, o que dificulta
um diagndstico mais preciso. Dentre os aglomerados genéticos de albinismo
existentes no Brasil, o efeito fundador pode ter contribuido para as altas taxas
desse trago recessivo observados na localidade Ilha de Sapinhos-BA (Moreira et
al., 2019).

Ribeiro (2019) realizou um estudo pioneiro com 21 pacientes com
albinismo no Estado de S&o Paulo, no intuito de comparar seus diagndsticos
dermatoldgicos prévios e alteragdes oftalmoldgicas aos resultados moleculares
identificados através do sequenciamento dos genes TYR e OCA2. Trés dessas
pessoas foram identificadas com a variante patogénica em OCA1 e 18 em OCAZ2.
Oito mutagdes em heterozigose, quatro mutagdes no gene TYR e seis no gene
OCA2 (uma até entdo nao reportada na literatura) foram observadas por Ribeiro
(2019). No que diz respeito a avaliagdo dermatoldgica, realizada pela autora, seis
pacientes foram classificados com OCA1 e 15 com OCA2. A avaliagao
oftalmolégica mostrou, através de retinografia, que o grau de transparéncia da
retina variou entre 2 e 4, enquanto que a foto da iris, variou entre 1 e 4, onde o
grau 1 contém raras areas pontuais de transiluminacao iridica da zona ciliar da iris
e uma pigmentacgédo iridica intensa; e o grau 4 detém uma auséncia completa de
pigmentacdo da iris, o que permite a observagédo total da vascularizagdo da
mesma (transiluminagao total). Em suma, Ribeiro (2019) reforgou a afirmativa de
Margon & Maia (2019), no que diz respeito a importancia do diagndstico genético

para a identificagdo e confirmagdo da variedade de albinismo surgida a partir de
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observagdes dermatoldgicas, além de observar que ndo houve correlagao entre
os achados genéticos e oftalmolégicos. Com base nos resultados oftalmoldgicos
de Ribeiro (2019), é possivel inferir que as pessoas com albinismo, em especial
aquelas residentes nos aglomerados geograficos localizados em ilhas (e.g. llha
dos Lengais, Ilha da Maré) sofrem bastante com os elevados indices de radiagao
solar comuns nessas regides, algo que deve ser levado em consideragao quando

se planeja os direcionamentos de atendimentos e tratamentos médicos.

O conhecimento do coeficiente de isolamento reprodutivo (N.m,),
originalmente proposto por Wright (1931, 1969), € de extrema valia na
determinacao de agbes de deriva genética aleatéria em determinada populagao.
Para Wright, a acdo da deriva ndo pode ser negligenciada em populagées com o
indice de isolamento entre 5 e 50, sendo bastante comum em populagdes com
indices menores ou iguais a 5. Os valores de N,m, encontrados na llha dos
Lengdis por Freire-Maia & Cavalli (1978) (17-27), indicavam que uma deriva
aleatdria ndo poderia ser negligenciada com base na populagéo da ilha na época.
Outro ponto interessante observado por Freire-Maia & Cavalli (1978) foi a
frequéncia de gestagbes oriundas da unido entre mulheres e homens
consanguineos que representavam cerca 20% em toda a llha, entretanto esse
grau de parentesco tendia a ser distante. Os autores observaram que essa
tendéncia a procura por um relacionamento com um parente mais distante pode
ser devido ao fato de que na llha dos Lencgdis os relacionamentos n&o tendiam a
seguir o "padréao tradicional" de relacionamentos (namoro, noivado, casamento),
se iniciavam diretamente com as relagdes sexuais, seguindo para o "viver junto",
0 que segundo os autores, poderia ter alguma influéncia na procura por um maior
distanciamento consaguineo. Freire-Maia et al. (1978) afirmam n&o ser possivel
indicar com precisdo se as familias nas quais os genes que desencadearam
albinismo foram observados em seu estudo, foram as primeiras a ocuparem a
regido, o que poderia indicar uma ocorréncia de efeito fundador nesse cluster. O
que foi apresentado neste estudo, € que as pessoas negras sé se fizeram
presentes na ilha mais recentemente e que estas ndo possuiam o gene do
albinismo. Desta forma, é preciso uma atualizagdo ndo apenas demografica, mas

também genética desse cluster.
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Moreira et al. (2020) realizaram um estudo que tinha como objetivo
principal alavancar os conhecimentos existentes sobre a hereditariedade do
albinismo em familias do Estado da Bahia. O estudo se baseou na consulta das
fichas de atendimento do programa Genética e Sociedade, coordenado pelo
Instituto de Biologia da Universidade Federal da Bahia e aos dados da
Associacdo de Pessoas com Albinismo da Bahia (APALBA). Dentre as 457
pessoas com albinismo que compuseram o grupo amostral de Moreira et al.
(2020), 58% (265) possuiam mais de uma ocorréncia de albinismo na familia,
enquanto que 42% (192), constituiram casos unicos. Os casais formados por
ambos os pais albinos geraram descendentes com a mesma condi¢ao, sugerindo
que as variantes patogénicas estivessem presentes no mesmo gene responsavel
pelo albinismo, mas analises moleculares ndo estavam disponiveis. Em uma das
familias estudadas, o casal albino com tragos fenotipicos de diferentes subtipos
teve um filho pigmentado com avaliagcao oftalmoldgica normal, o que poderia estar
associado a heterogeneidade genética do albinismo oculocutaneo parental,
sugerido desde Trevor-Roper (1952) e Witkop et al. (1970).

O estudo Moreira et al. (2019) reportou a ocorréncia de 34 localidades no
Estado da Bahia onde as frequéncias estimadas de albinismo sao superiores a
1/10.000 habitantes. Destas, duas ja se encontram reportadas separadamente na
plataforma do CENISO, Marau (llha de Sapinhos) e Miguel Calmon e foram,
portanto, descritas em maior detalhe neste estudo (fase 3). As demais localidades
devem ser melhor estudadas no intuito de se validar ou ndo a ocorréncia destes
rumores (fase 2), para que assim possam ser estudadas em maior detalhe. Nesse
estudo, os autores sugerem que nessas localidades pode ter ocorrido efeito
fundador, bem como a acdo de processos aleatérios (e.g., migragao interna,
tamanho da familia, taxa de fertilidade, além de fatores econdmicos, culturais e
naturais) podem ter contribuido para essas elevadas incidéncias. Outra correlagao
feita pelos autores foi entre os fatores genéticos, ambientais e a exclusao social,
que atentam para a necessidade de ampliar a agcdo de politicas publicas de
vigilancia para prevenir os efeitos prejudiciais que podem ser desencadeados por
essa condi¢gao genética, como por exemplo, o cancer de pele. Sendo assim, as

duas localidades presentes no estudo de Moreira et al. (2019), que foram
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abordadas neste estudo (Marau - llha de Sapinhos e Miguel Calmon), podem ter
como possiveis causas as mesmas reportadas por Moreira et al. (2019), efeito
fundador e/ou a ac&o de processos aleatorios (e.g., migragéo interna, tamanho da
familia). De modo geral, essas mesmas causas podem ser estipuladas para os
demais rumores apresentados neste estudo, porém necessitando de

investigacdes mais detalhadas para a confirmacgao ou nao dessas hipoteses.

Margon & Maia (2019) observam que, em um grande numero de casos,
ainda n&o ha dados de identificagdo molecular, o que pode sugerir que haja um
numero ainda maior de genes que possam estar associados ao albinismo, o que
deve ser levado em consideragdo no aconselhamento genético. Sendo assim,
estudos sobre a transmissdo hereditaria do albinismo em grandes populagdes
podem vir a contribuir para escolhas reprodutivas, bem como, por consequéncia,
no aconselhamento genético e acompanhamento de saude, tendo como objetivo
a introducdo precoce de medidas preventivas a danos de pele e de visao.
Schidlowski et al. (2020), realizaram o primeiro estudo de acompanhamento
clinico, com analises genéticas em um grupo de oito individuos com albinismo no
Brasil. Os pacientes tinham idades entre 1,5 e 18 anos e possuiam o diagndstico
clinico de OCA. Foram detectadas oito diferentes variantes patogénicas: seis no
gene TYR e duas no SLC45A2. Dessas variantes, uma foi descrita pela primeira
vez (c.1453delG - TYR) e duas ja haviam sido descritas em (c.1185-2G > A e
c.389 391delAGA - TYR) porém nao haviam sido associadas ao fendtipo de
OCA. Um estudo TOPMed (Trans-Omics for Precision Medicine), que objetivava
fornecer o tratamento para condigdes genéticas causadas por um gene em
particular, conduziu o sequenciamento genético completo em aproximadamente
144.000 pacientes e identificou as mutacbes de sentido trocado
c.389 391delAGA em individuos com ancestralidade européia, africana,
espanical/latina e do leste asiatico. Essa mutacgao foi reportada em heterozigose
em dois individuos com ancestralidade africana. Uma segunda variante
(c.1037-7T), previamente reportada como causadora do OCA1 (e.g. Granskov et
al., 2009; Lasseaux et al., 2018) e segregada em trans com ¢.389 _391delAGA, foi
identificada em dois dos individuos do estudo de Schidlowski et al. (2020), com

oftalmolégicas, bem como hipopigmentacdo dos cabelos e da pele, condizentes
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com o fendtipo do albinismo classico. A variante ¢.1185-2G > A também foi
identificada no painel TOPMed, porém, ndo houve a divulgacao de
ancestralidade. Uma ocorréncia dessa variante em frans com ¢.1217C > T foi
observada nos pacientes de Schidlowski et al. (2020) com fenétipo tipico do
albinismo. Os autores concluem que estudos com maior nimero de casos,
populacdes diversas e novas abordagens moleculares devem ser realizados, no
intuito de definir a etiologia genética, bem como desenvolver com precisdo médica
as condi¢cbes que afetam a melanogénese. Uma abordagem similar esta sendo
planejada por nosso grupo, nos aglomerados genéticos identificados nesta
dissertagdo, com o objetivo de identificar o tipo de variantes, possivel efeito

fundador e ancestralidade da variante.
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6. CONSIDERAGOES FINAIS

Com base nos aspectos levantados na dissertacdo apresentada e nos
resultados obtidos foi possivel se identificar 11 isolados genéticos de albinismo no
Brasil, sendo dois desses (Aldeia Faxinal — Candido Abreu e Aldeia Aragai
(Karugua) — Piraquara), ambos no Estado do Parana, novas ocorréncias. Destes
isolados, sete sdo localizados na regido nordeste, onde ha os maiores
percentuais de individuos negros no pais. Além disso, trés desses aglomerados
genéticos (Aldeia Faxinal e Aldeia Aragai-PR e Cacique Doble-RS) s&o oriundos
de aldeias indigenas; trés sao localizados em ilhas (llhas da Maré e de
Sapinhos-BA e dos Lengdois-MA); um, tem origem associada a uma comunidade
quilombola (Comunidade Filus-AL) e os demais isolados nao tiveram maiores
detalhes obtidos. Esses clusters costumam ser sdécio-economicamente
vulneraveis, o que dificulta o acesso das pessoas com albinismo a informacao e a
tratamento de qualidade. Notou-se que ha uma grande caréncia no que se refere
aos dados epidemiologicos destas regides, havendo a necessidade de estudos
mais detalhados sobre cada um desses aglomerados genéticos. Para isso, se faz
necessario a visitagdo desses locais, para a contabilizacdo fidedigna das
ocorréncias de pessoas com albinismo em cada localidade. Com essas futuras
visitas aos aglomerados de albinismo, sera possivel coletar amostras de saliva
para, via realizacdo de analises moleculares, averiguar a predominancia de
variantes patogénicas existentes no Brasil e assim melhor direcionar o
atendimento médico e a prestacdo de assisténcia genética a essa parcela da

populagao.
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