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Zusammenfassung

Ziel

Das Ziel dieser Arbeit ist es, einen Uberblick (iber die Erberkrankung Albinismus zu
bekommen. Sie soll die verschiedensten Vererbungsarten und die damit auftretenden
Besonderheiten sowie das Leben der Menschen mit Albinismus in Europa und Afrika
aufzeigen. Desweitern sollen die Themen Hilfsmittel im alltaglichen Leben und

personliche Erfahrungsberichte betroffener Familien betrachtet werden.

Methoden

Um zu diesen Ergebnissen zu kommen, wurde eine empirische Literaturrecherche
durchgefuhrt. Als Literaturquellen wurden die Datenbank Pubmed, die Bibliothek der
Medizinischen Universitat Graz, zahlreiche Internetrecherchen sowie die Zeitschriften
LARCHE NOAH" der Albinismus Selbsthilfegruppe NOAH e.V. verwendet.

Ergebnisse

Albinismus ist eine Erberkrankung, von der man spricht, wenn nur eine geringe Menge,
beziehungsweise gar kein Melanin in der Hautzelle vorhanden ist. Dabei gibt es viele
verschiedene Arten und damit vielfaltige Erscheinungsbilder. Weiters zeigte sich ein
Unterschied bei Betroffenen in Europa und in Afrika. Menschen mit Albinismus in Afrika
haben noch schwerere Lebensbedingungen zu bewaltigen, beziehungsweise mit
grolkeren Vorurteilen zu kdmpfen. Anhand von Erfahrungsberichten wurde aufgezeigt,

wie wichtig Hilfsmittel und die Unterstlitzung bei anfallenden Kosten sind.

Diskussion

Da Albinismus eine Erbkrankheit ist, die bei uns sehr selten auftritt, ist sie auch in der
Gesellschaft nicht wirklich verbreitet. Aufgrund dessen, jedoch wie Menschen ihr Leben
mit Albinismus meistern und wie sie versuchen, sich in die Gemeinschaft einzugliedern
und auch ein Leben wie jeder andere zu flhren, ist es wichtig, eine Aufklarung der
Gesellschaft zu fordern. Deshalb ware es von Vorteil, in der Zukunft nicht nur die
Forschung von Albinismus in den Vordergrund zu stellen, sondern eher die Akzeptanz
sowie die Aufklarung der Gesellschaft. Damit ware vielen Menschen mit Albinismus

geholfen und ihr Leben kdénnte sehr erleichtert werden.



Abstract

Purpose

This bachelor thesis wants to give an overview about the disease “albinism”. It contains
explanations of the different kinds of this illness and shows the life of people who suffer
from albinism in Europe and Africa. Furthermore it indicates resources to handle daily

routines and it contains field reports of affected families.

Methods
To get informative results, a literature research was done. The data bank Pubmed, the
library of the Medical University Graz and other online research were used. Furthermore

the magazine “ARCHE NOAH” from the support group NOAH was informative.

Results

Albinism is a genetic disease. That means that the enzyme melanin isn’t existent in the
human body. There are lots of kinds and different appearance. Moreover there are
differences between people in Europe and Africa who suffered from that iliness. People
in Africa have more problems to deal with this disease because of their life conditions

and there are more prejudices. For that financial support would be important.

Discussion

Albinism is not very common all over the world. Society doesn’t know much about that.
Therefore we should pay more attention in research and we should do more educational
advertising. Albinism has to be more in the foreground, so that acceptability of other
people is forced. In that way, many people who suffer from albinism could live a better

life.



Albinismus Einleitung

1. Einleitung

Der Titel der Bachelorarbeit ist ,,Albinismus — Das Leben von Menschen mit

Albinismus in Europa und Afrika“.

Das Ziel dieser Arbeit ist es einen Uberblick Uber die Erberkrankung Albinismus zu
bekommen. Sie soll die verschiedensten Vererbungsarten und die damit auftretenden
Besonderheiten, sowie das Leben der Menschen mit Albinismus in Europa und Afrika
aufzeigen. Desweitern sollen die Themen Hilfsmittel im alltaglichen Leben und
personliche Erfahrungsberichte betroffener Familien betrachtet werden.

Um zu einer angemessenen Schlussfolgerung zu kommen, soll die folgende Frage...

Wie kommt es vom Genotyp zum Phanotyp speziell bei Menschen mit Albinismus und

welche Probleme kommen dabei zum Vorschein?
... den zentralen Teil meiner Arbeit ausmachen.

Damit diese Frage beantwortet werden kann, wird eine empirische Literaturrecherche in
Blchern, Zeitschriften und im Internet durchgefihrt, woraufhin eine Bearbeitung der

wesentlichen Fachliteratur erfolgt.

1.1. Definition
LJAlbinismus [span., zu lat. Albus ,weill“] der, bei Mensch und Tieren, den Albinos
(Dondos), vorkommendes, erbl. Fehlen des Farbstoffs (Pigment) Melanin in Augen,
Haut und Haaren. (Weil3, op. 2006)"

Von Albinismus spricht man, wenn von einem zu geringen beziehungsweise gar einem
nicht vorhanden sein von Melanin in der Hautzelle. Dazu kommt es, wenn die
Erzeugung von Melanin gestort ist oder wenn der Transport dieses Pigments zur

Zielzelle nicht moglich ist (vgl. Brockmann, 2011, S. 15).

Es gibt unterschiedliche Arten von Albinismus, da die Stérung beim Transport des
Melanins zum endgultigen Aufenthaltsort, der Hautzelle, an verschiedenen Stellen
auftreten kann. Das ist dann der Grund fur die vielfaltigen Erscheinungsbilder bei
Menschen mit Albinismus (vgl. ebd., S. 15).
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Albinismus Allgemeine genetische Grundlagen

2. Allgemeine genetische Grundlagen

Der Genotyp beinhaltet alle Erbinformationen eines Lebewesens und pragt den
Phanotyp. Der Phanotyp ist nun das aullere Erscheinungsbild eines Organismus,
welcher sich aus zahlreichen Merkmalen zusammensetzt. Der Phanotyp wird erheblich

von den Erbanlagen gepragt (vgl. Raithel et all, 2009, S.45).

2.1. Genexpression
Die genetische Information wird in erster Linie bei der Transkription Ubertragen, wobei
eine Nachbildung der DNA, die Ribonukleinsaure, hergestellt wird. Bei manchen Genen
ist dieses Duplikat schon das Endprodukt der Genexpression, bei anderen jedoch leitet
das RNA-Molekll (mRNA), welches an den Ribosomen sitzt, die Synthese des
EiweiRes. Die Genexpression endet bei allen Genen mit einer Synthese des Eiweiles
oder des RNA-Molekils (vgl. Huch/Jurgens, 2011, S. 30).

Genetischer Code und Transkription
Der Plan fir den Bau der Proteine ist in Form einer Basensequenz in der DNA
enthalten, welche in einer Dreiergruppe von drei aufeinanderfolgenden Basen besteht.

Dies ist als Basentriplett bekannt.

Bei der Transkription wird die Spirale des DNA-Doppelstrangs aufgebrochen und es
kénnen sich dadurch Ribonukleotide anlagern, welche die RNA formen. Die einzigen
Unterschiede zur DNA sind, dass die Base Uracil das Thymin ersetzt und statt
Desoxyribose Ribose verwendet wird. Damit nun die Translation am richtigen Ort
beginnt und keine Zellenzyme frihzeitig abgebaut werden, wird die RNA im Kern
modifiziert (vgl. Huch/Jlirgens, 2011, S. 31).

,Die DNA und damit auch die RNA-Kopie enthélt nur zu einem kleinen Teil kodierende
Sequenzen, Exons genannt. Der Rest, die Introns, wurde bislang als ,Datenschrott”
angesehen, inzwischen weil8 man, dass sich viele miRNA-Gene innerhalb der Introns

befinden (Huch/Jiirgens, 2011, S. 30).“

Die Sequenzen des Introns werden aus den Molekulen der RNA durch eine komplexe
Reaktion, dem Spleiflen, entfernt. Die restliche Ubriggebliebene RNA bleibt im Kern
oder durchquert als mRNA die Kernporen und hilft bei der Translation (vgl.
Huch/Jurgens, 2011, S. 31).
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Proteinsynthese oder Translation

Im Korper des Menschen gibt es viele verschiedene Proteine, deren Bausteine
Aminosauren sind. Diese Grundbausteine sind fur den kennzeichnenden Aufbau jedes
einzelnen Proteins verantwortlich. Bei der Proteinsynthese, welche an den Ribosomen
statt findet, werden Aminosauren durch Peptidbindungen kettenartig verbunden. Die
Abfolge und Anzahl der Bausteine sind ausschlaggebend dafur, um welche Art des
Proteins es sich handelt. Alles in allem gibt es 20 unterschiedliche Aminosauren, von
denen 12 vom Korper selbst produziert werden kdnnen, und die restlichen Acht durch
die Nahrung aufgenommen werden mussen. Letztere werden deshalb als essenzielle
Aminosauren bezeichnet (vgl. Spornitz, 2010, S. 324-325).

2.2. \Verschiedene Erbgange
Unser ganzes Erbgut befindet sich in der DNA jeder Zelle. Diese DNA enthalt einen
Code, der mehrere unterschiedliche Aufgaben fur die korperliche Entwicklung hat (vgl.
Brockmann, 2011, S. 15).

Die Weitergabe der Erbinformation wird Vererbung genannt. Nach Haecker wird sie

folgendermalen definiert:

L,Unter ,Vererbung“ versteht man erstens die Tatsache, dal3 die Art- und ebenso
gewisse Individualcharaktere der Eltern bei den Nachkommen wieder zum Vorschein
kommen, oder auch zweitens den zu ermittelnden Prozel3 der Ubertragung, also das
Zustandekommen dieser Ubereinstimmung. Die ,Erblichkeit ist eine Eigenschaft
bestimmter Merkmale des Organismus und besteht eben darin, dal3 die betreffenden
Charaktere in den aufeinanderfolgenden Generationen wiederkehren (Haecker, 2013,
S.1)"

Bei der Vererbung wird das Erbgut, welches auch als Genom bezeichnet wird, von den
Eltern an die Nachkommen weitergegeben. Das Genom befindet sich hauptsachlich im
Kern von jeder einzelnen Zelle in unserem Korper und in den Mitochondrien. Die
Erbinformation setzt sich aus circa drei Milliarden Nukleotid-Paaren zusammen. Diese
Nukleotide sind aneinandergereiht und enthalten vier unterschiedliche Basen namens
Adenin, Thymin, Guanin und Cytosin. All diese Bausteine ergeben zusammen die
Doppelhelix, nur ein kleiner Anteil der Desoxyribonukleinsaure wird jedoch zum Bau von
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Proteinen verwendet. Der Desoxyribonukleinsaure-Faden wird in 46 Chromosomen
verpackt, welche die Transportmittel und die Verpackungseinheiten der DNS sind. Wir
haben in jeder unserer Zellen 23 Chromosomen Paare, jeweils eines von der Mutter
und eines vom Vater. 22 dieser Paare werden Autosomen genannt und sind bei Mann
und Frau gleich, dazu kommen noch die Geschlechtschromosomen, auch Gonosomen
genannt. Eine Frau hat zwei X-Chromosomen und ein Mann besitzt ein X-Chromosom
und ein Y-Chromosom (vgl. Muller, 2005, S. 4-7).

Unser Erbgut beinhaltet ungefahr zwischen 20000 und 25000 Gene (vgl. Mdller, 2005,
S.7).

,Ein Gen ist ein Rezept, dank dem die Zelle ein bestimmtes Eiweiss produzieren kann.
Das einzelne Rezept entspricht einem kurzen Abschnitt der DNS (Mdiller, 2005, S. 6)~.

Zusatzlich zum Bauplan eines Proteins besitzt ein Gen auch ein ,Schalter oder
Steuerungselement®, welches entscheidet, ob ein Gen aktiviert wird oder nicht. Diese
Proteine werden oft in der Zelle noch umgebildet, das heil3t zugeschnitten oder sie
erhalten weitere chemische Bausteine, damit sie danach eine Funktion wahrnehmen
kénnen (vgl. Muller, 2005, S. 5-6).

Dominanz oder Rezessivitat
~Jeweils auf homologen Chromosomen am gleichen Ort liegende Gene heilRen Allele
(Huch/Jiirgens, 2011, S. 31)

Wenn nun beide Allele vollkommen identisch sind, spricht man von einem homozygoten
Merkmal, gibt es jedoch Unterschiede, ist es heterozygot. Handelt es sich nun um ein

heterozygotes Merkmal, gibt es verschiedene Maglichkeiten:

Meistens ist die Genwirkung eines Allels starker ausgepragt als die des anderen Allels,
dann wird die Wirkung des rezessiven Allels durch das dominante Uberdeckt. Im
selteneren Fall sind die Allele gleichwertig und man spricht von kodominanten Genen
(vgl. Huch/Jirgens, 2011, S. 34-35).
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Regeln der klassischen Vererbung
Gregor Mendel entwickelte anhand mehreren tausenden Kreuzungsversuchen an
Pflanzen die GesetzmalRigkeiten, wie Allelen an Nachkommen weitervererbt werden

kdnnen.

1. Mendel-Regel (Uniformitatsregel):

Werden zwei homozygote Pflanzen, welche sich nur durch ein Merkmal unterscheiden,
gekreuzt, entsprechen alle Nachkommen der ersten Tochtergeneration und sind
uniform. Eine homozygote Pflanze ruft nur einen Geschlechtszelltyp hervor (vgl. ebd.,
S. 35)%

2. Mendel-Regel (Aufspaltungsregel):

Wird die erste Tochtergeneration untereinander gekreuzt, so werden in der zweiten
Tochtergeneration die Allelkombinationen aufgespalten. Nach der Aufspaltungsregel ist

in der zweiten Tochtergeneration das Verhaltnis der Aufspaltung 3:1 (vgl. ebd., S. 35).

3. Mendel-Regel ( Unabhingigkeitsregel):

Werden zwei homozygote Pflanzen, welche sich im Gegensatz zur 1. Mendel-Regel
durch mehrere Merkmale unterscheiden, gekreuzt, erfolgt die Vererbung der einzelnen
Merkmale unabhangig voneinander und es konnen neue Merkmalskombinationen
entstehen (vgl. ebd., S. 36)".

Die genetische Vielfalt des Menschen kann mit einer leichten Rechnung dargestellt

werden:

,Bei nur zwei unterschiedlichen Merkmalen der Elterngeneration sind in der zweiten
Tochtergeneration immerhin schon neun verschiedene Genotypen méglich. Und bei
zehn unterschiedlichen Merkmalen — nur sehr wenig im Vergleich zum Menschen mit
seinen 23 Chromosomen — erhélt man bereits knapp 60000 Genotypen! (Huch/Jiirgens,
2011, S. 36)“

Geschlechtschromosomen-gebundene Erbgange
Die geschlechtschromosomen-gebundene Vererbung entspricht nicht den Mendel-

Regeln. Bei dieser Vererbung kann sich ein besonderes Bild der Gene auf dem X-
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Chromosom ergeben. Nur beim weiblichen Chromosomenpaar spielen ,dominant® und
srezessiv‘ eine Rolle, bei Mannern jedoch, die nur ein X-Chromosom besitzen, kommt
dieses auf alle Falle zur Auspragung. Je nachdem spricht man dann von einem X-
chromosomal dominanten Erbgang oder von einem X-Chromosomal rezessiven
Erbgang (vgl. Huch/Jirgens, 2011, S. 36).

Mitochondriale Vererbung

Neben der DNA im Zellkern gibt es auch eine DNA in den Mitochondrien, die mtDNA.
Diese DNA wird nicht von beiden Eltern zu gleichen Teilen Ubertragen, sondern
ausschlie3lich von der Mutter. So kdénnen auch Krankheiten durch Mutationen der
mtDNA entstehen, welche nur von der Mutter weitervererbt werden kénnen (vgl. ebd.,
S. 36).

2.3. Genetisch bedingte Erkrankungen

Erkrankungen durch Chromosomenaberrationen

0,6 Prozent betragt die Haufigkeit der Chromosomenaberrationen, welche bei einer
falschen Verteilung der Chromosomenabschnitte oder von ganzen Chromosomen
entsteht. Die am oftesten auftretende Chromosomenaberration ist die Trisomie 21, bei

dieser Erkrankung ist das Chromosom 21 verdreifacht (vgl. ebd., S. 48).

Monogen bedingte Erkrankungen

Diese genetisch bedingte Erkrankung ist durch die Veranderung einzelner Gene bedingt
und wird auch Einzelgenmutation genannt. Sie ist sehr selten und kommt nur bei 1
Prozent der Lebendgeborenen vor. Einzelgenmutationen entstehen durch
Neumutationen, welche dann an viele Generationen weitergegeben werden, und oft die
Mendel-Regeln befolgen. Ein Beispiel fur eine monogen bedingte Erkrankung ist
Mukoviszidose (vgl. ebd., S. 48).
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Polygene und multifaktoriell bedingte Erkrankungen

Bei polygenen Erkrankungen spielen beim Zustandekommen der Erkrankung mehrere
Gene eine Rolle. Viele genetische und nicht-genetische Faktoren muissen
zusammenwirken, damit eine multifaktoriell bedingte Erkrankung entsteht, welche nicht

nach den Mendel-Regeln erfolgt (vgl. ebd., S. 48).

Mitochondrial erbliche Krankheiten
Werden durch Mutationen der mitochondrialen DNA der Eizellen bestimmt und ist

dadurch nur Uber die Mutter weitervererbbar (vgl. ebd., S. 48).
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Albinismus Allgemeine genetische Grundlagen von
Albinismus

3. Allgemeine genetische Grundlagen von Albinismus

3.1. Melanin
Melanin wird in den Melanozyten hergestellt, welche mehrere Zellfortsatze bilden, um
das Melanin in die Hautzellen zu beférdern. Diese Zellen der Haut brauchen eine
besondere Schutzfunktion gegenuber UV-Strahlen und werden Keratinozyten genannt.
Aulerdem sind in den Melanozyten ,Vesikeln® vorhanden, welche das Melanin

beinhalten, und damit weitertransportieren (vgl. Brockmann, 2011, S. 14).
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Abbildung 1 Melanozyte. (Brockmann, 2011, S. 14)

,Beim Albinismus liegt eine verminderte Synthese von Melanin vor. Da die
Melaninsynthese hauptséchlich in Haut, Haarfollikeln und Augen stattfindet, werden

beim Albinismus diese Organe betroffen (Buselmaier and Tariverdian, 2007, S. 184)“
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3.2 Vererbung von Albinismus
Es gibt zwei verschiedene Arten von Albinismus, den okulokutanen Albinismus, welcher
autosomal rezessiv vererbt wird, und den okularen Albinismus, der X-chromosomal
vererbt wird (vgl. Brockmann, 2011, S. 16).

Autosomal rezessiver Erbgang des OCA

~Einem autosomal-rezessiven Erbgang folgen insbesondere erbliche
Stoffwechselleiden, speziell Enzymdefekte. Dabei handelt es sich normalerweise um
einen bestimmten Mangel eines bestimmten Enzyms (Buselmaier and Tariverdian,
2007, S. 184)"

Die Voraussetzung flr Albinismus ist, dass beide Elternteile, also Vater und Mutter, je
ein beschadigtes Gen haben. Dabei muss es sich jedoch immer um das gleiche Gen
handeln. In Ausnahmefallen ist es auch maoglich, dass nur ein Elternteil einen Defekt hat
und die zweite Mutation spontan wahrend der Embryonalentwicklung entsteht (vgl.
Brockmann, 2011, S. 16).

Beim Okulokutanen Albinismus liegt die Information, die zu diesem Gendefekt fuhrt, auf

einem Autosom (vgl. ebd., S. 16).

Diese Erklarung erfolgt anhand des okulokutanen Albinismus Typ 1 jedoch gelten beim
OCA Typ 2, 3 und 4 dieselben Vererbungsregeln, da alle autosomal-rezessiven

Erbgange vollkommen deckungsgleich sind (vgl. ebd., S. 17).

Beim Okulokutanen Albinismus Typ 1 (OCA1) liegt das Gen, dass zur Produktion von
Tyrosinase erforderlich ist, am Chromosom 11. Oft haben Kinder Albinismus, von denen
aber die Eltern vollig unauffallig aussehen oder ein Elternteil hat Albinismus, aber die
Kinder weisen keine Auffalligkeiten auf (vgl. ebd., S. 17).

Was ist nun der Grund dafiir?

,Der Grund, warum Albinismus erblich ist, aber dennoch in der Familie vorher meist
nicht aufgetreten ist, ist der, dass es bei Albinismus ausreicht, ein intaktes Gen zu
haben, von dem die Information fiir die Tyrosinase abgelesen werden kann. Es ist dann
ausreichend Tyrosinase vorhanden, um eine normale Menge an Melanin zu bilden
(Brockmann, 2011, S. 17)~.
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Beispiele daflr sind...
M.... bedeutet Melaninbildung ist moglich
M.... bedeutet Melaninbildung ist nicht moglich

1. Fall: Beide Eltern sind Gentrdger fiir einen Tyrosinase-defekt
Beide Elternteile haben ein intaktes Gen (M) und ein fehlerhaftes Gen (M

durchgestrichen). Das bedeutet,
Eltern: Vater Mutter

M M M M

dass genugend Tyrosinase
produziert wird und dadurch auch

genug Melanin vorhanden ist. Hier

sehen beide Elternteile unauffallig i o]
aus (vgl. Brockmann, 2011, S. 17). Kinder: MM MM MM M

Abbildung 2 Vererbung OCA Fall 1 (Brockmann, 2011, S.
Hier gibt es nun vier verschiedene 17)-

Vererbungsmoglichkeiten:

e Beide Elternteile vererben das funktionierende Gen -> Kein Albinismus.

e Der Vater Ubergibt das funktionierende und die Mutter das fehlerhafte Gen -> Kein
Albinismus, aber das Kind ist Trager des defekten Gens und kann es deswegen
auch weitervererben.

e Die Mutter Ubergibt das funktionierende und der Vater das fehlerhafte Gen -> Kein
Albinismus, aber das Kind ist Trager des defekten Gens und kann es deswegen
auch weitervererben.

e Beide Elternteile vererben das fehlerhafte Gen an das Kind weiter -> Hier ensteht
dann Albinismus, und das defekte Gen wird auch an die kinftigen Kinder
weitergegeben (vgl. ebd., S. 17).
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2. Fall: Eine Person mit 0CA1 bekommt Kinder mit einer Person, der das Gen fiir

OCAT nicht in sich tragt Eltern: Vater imit aibinismus) MUtter ikein Gentrager)

Wenn eine Person mit okulokutanen M M M M

Albinismus Typ 1 mit einer Person, die P~ ™

kein fehlerhaftes Gen in sich tragt,

Kinder bekommt, sind alle Kinder N T f )

gesunde Gentrager (vgl. ebd., S. 18). Kinder: M Mivt Mt M

?ilso)bildung 3 Vererbung OCA Fall 2 (Brockmann, 2011, S.

3. Fall: Eine Person mit 0CA1 bekommt Kinder mit einer Person, der das Gen fiir
OCA1 in sich trdgt

Hier ergibt sich die Variante, dass eine Person mit OCA1 mit einer Person, die das

fehlerhafte Gen in sich tragt, ein Kind

bekommt, das nach dem ,Gesetz der Eltern: Vater (Gentréger) Mutter [Albinismus)
. . . M 4 A

Wahrscheinlichkeit, zwei von vier O

Kindern Albinismus haben. Die

anderen beiden tragen nur ein e o

fehlerhaftes Gen in sich, konnten es Kinder: MM MM MM MM

selber Ubertragen, sind aber sonst ;. 4nq 4 vererbung OCA Fall 3 (Brockmann, 2011, S.

vollig unauffallig (vgl. ebd., S. 18). 18).

X Chromosomale Vererbung des okularen Albinismus
Beim okularen Albinismus (OA) ist ein Gen am X-Chromosom defekt und das Y-
Chromosom kann das nicht ausgleichen. Liegt am X-Chromosom nun ein fehlerhaftes

Gen, bildet sich hier eine Krankheit, in unserem Falle Albinismus (vgl. ebd., S. 18-19).
Beispiele fur die Vererbung des okularen Albinismus sind...

X: Chromosom mit defektem OA-Gen

X: Chromosom mit intaktem OA-Gen

Y: Chromosom fir die mannlichen Geschlechtsmerkmale, das Gen fur den OA fehlt auf

diesem
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1. Fall: Ein Mann mit Albinismus bekommt Kinder mit einer Frau, die nicht
Gentrdgerin ist.

Bei diesem Fall gibt die Mutter nur intakte X-Chromosomen weiter, hier ist vom Vater
abhangig, ob er das fehlerhafte X-Chromosom weitergibt. Dann ist die Tochter ebenfalls
Tragerin des defekten Gens, hat
aber nicht okularen Albinismus. Erern: Vater Mutter
Wenn der Vater das Y-Chromosom XY X X
weitergibt, ~ wird  der  Sohn AN
vollkommen gesund sein, das heilt, |
er hat nicht Albinismus und ist auch e T

' 1. . XY 4. XY
kein Trager des fehlerhaften X- Kinder; 1. XX 2.’ 3

Chromosoms (vgl. ebd., S. 20)_ Abbildung 5 Vererbung OA Fall 2 (Brockmann, 2011, S. 20).

2. Fall: Ein Mann mit Albinismus bekommt Kinder mit einer Frau, die selbst
Trdgerin des defekten Gens ist

Dieser Fall tritt sehr selten auf, da
Eltern: Vater Mutter

die Wahrscheinlichkeit sehr gering VY Y X

ist, dass ein Mann mit okularen

Albinismus auf eine Frau trifft, die

Tragerin des defekten Gens ist (vgl. e e ]
ebd., S. 20). Kinder: % #*X XY XY

Abbildung 6 Vererbung OA Fall 3 (Brockmann, 2011, S.
20).

Ist dies jedoch der Fall, gibt es hier vier Vererbungsmoglichkeiten:

o Beide Elternteile geben das fehlerhafte X-Chromosom weiter, das heil3t, die
Tochter hatte in diesem Fall okularen Albinismus.

e Der Vater gibt das fehlerhafte X-Chromosom weiter an das Kind, und die Mutter
das funktionierende X-Chromosom. Die Tochter ware in diesem Fall Tragerin des
defekten Gens, kdnnte es weitergeben, aber hat selbst nicht Albinismus.

e Eine weitere Moglichkeit ist, dass die Mutter das fehlerhafte X-Chromosom
weitergibt und der Vater sein Y-Chromosom, dabei wirde nun ein Sohn

entstehen, der okularen Albinismus hat.

Marie- Christine FORI Seite 18 von 47



Albinismus Allgemeine genetische Grundlagen von
Albinismus

e Weiters ist noch moglich, dass die Mutter das funktionierende X-Chromosom
weitergibt und der Vater sein Y-Chromosom, und es wurde ein gesunder Junge
zur Welt kommen (vgl. ebd., S. 20).

3. Fall: Mutter ist Gentrdgerin
Wenn die Mutter eine Tragerin des fehlerhaften Gens ist, hat sie normalerweise keine
Auffalligkeiten, da sie ein zweites X-Chromosom hat, welches den Fehler ausgleichen
kann (vgl. ebd., S. 19).

Hier gibt es nun wieder vier Vererbungsmaoglichkeiten:

e Die Mutter gibt das fehlerhafte X-Chromosom weiter, und der Vater gibt das
funktionierende X-Chromosom, dabei entsteht eine Tochter, welche gleich wie
die Mutter, eine unauffallige Tragerin des defekten Gens ist.

e Die Mutter gibt das funktionierende X-Chromosom und der Vater dasselbe, die
Tochter ist hier weder Gentragerin noch hat sie Albinismus, auf3erdem kann sie
es dadurch auch nicht weitervererben.

e Die Mutter gibt das fehlerhafte X-Chromosom weiter an das Kind und der Vater
das Y-Chromosom, der Sohn leidet in diesem Fall an okularen Albinismus

e Die Mutter gibt das funktionierende X-Chromosom weiter und der Vater das Y-
Chromosom, folglich hat der Sohn nicht Albinismus und ist auch nicht Trager des
defekten Gens (vgl. ebd., S. 19-20).
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3.3 Auge und Sehfahigkeit
In Osterreich und Deutschland wird die Sehscharfe von 0 bis 1,0 angegeben. Null
bedeutet blind und eins bedeutet volle Sehscharfe. Die verschiedenen Albinismustypen
weisen jedoch eine sehr hohe Differenz in Bezug auf die Sehscharfe auf (vgl. Kdsmann-
Kellner, 2005, S. 12).

Unterschiede der Albinismus-Typen hinsichtlich der Sehschérfe
(395 Personen)

Typ Durchschnitt mdogl. Spannweite
OCA1 0,18 0,02 -08
OCAZ2 0,25 01 -1,0
OCA3 0,25 04 =08
OCA4 0,20 0,1 -08
OA 0,20 0,1 -09

Abbildung 7 Mogliche Spannweiten der Sehscharfe (Kasmann-Kellner, 2005, S. 12).

Beim Albinismus ist das Fehlen, beziehungsweise der Mangel von Melanin der Grund,
warum es bei den Betroffenen viele Veranderungen am Auge gibt. Dies wirkt sich auf
die Sehfunktion aus. Das nicht Vorhandensein des Pigments macht sich vor allem an

drei Orten im Auge bemerkbar:

1. Iris oder Regenbogenhaut
2. Netzhautmitte und

3. Sehnerv (vgl. Kdsmann-Kellner, 2005, S. 13).

Diese Erbkrankheit ist eine Sehbehinderung und hat eine Verringerung der Sehscharfe
zur Folge. Im Gegenteil zu anderen Behinderungen des Sehens, ist beim Albinismus
das Gesichtsfeld, das Farbsehen und das Formen- und Bewegungssehen nicht gestort

(vgl. Kdsmann-Kellner, www.albinismus.info, 2002).

Iris, Netzhautmitte und Sehnerv kdnnen jeweils in vier mogliche ,Schweregrade der
Auspragung des Albinismus® eingeteilt werden. Bei Grad 1 handelt es sich um eine sehr
leichte Abweichung und bei Grad 4 ist die Abweichung von einem normal pigmentierten

Auge sehr ausgepragt (vgl. Kdsmann-Kellner, 2005, S. 13).

Iris oder Regenbogenhaut
Die Iris lasst aufgrund der mangelnden Pigmentierung erhoht Licht durch, wo man dann

von einer vermehrten Blendungsempfindlichkeit spricht. Diese
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Blendungsempfindlichkeit erkennt

Grade der Irisdurchleuchtbarkeit

man, da die Netzhaut, welche gut
durchblutet ist, ein ,rétliches Licht®
zuruckstrahlt, falls eine extrem helle
Lichtquelle geradewegs ins Auge
leuchtet. Aufgrund dieser Tatsache

entstehen haufig die roten Augen beim

Fotografieren mit Blitz (vgl. Kdsmann-

Kellner, 2005, S. 14). Abbildung Grade der Durchleuchtb
Regenbogenhaut (Kasmann-Kellner, 2005, S.14).

Falls dass Licht jedoch nicht direkt,
sondern von der Seite auf das Auge scheint, sind die Augen blau, blaugrau oder braun,

was vom Typ des Albinismus abhangig ist (vgl. ebd., S. 14).

Netzhaut
Die Netzhaut ist bei Menschen mit Albinismus deutlich heller als bei einem Menschen
ohne Pigmentmangel. Bei einem normal pigmentierten Auge findet man zusatzlich in
der Netzhaut auch die Stelle des scharfsten Sehens, Sehfleck oder auch Makula
genannt. Der Sehfleck ist der Punkt an der Netzhaut, wo die hochgradigste
Auflésungsfahigkeit liegt., dieser ist ca. 3 mm mal 2 mm grol3. Bei Albinismus jedoch ist
diese Stelle nicht ausreichend oder Uberhaupt nicht entwickelt. Von dem Aspekt ist
abhangig, wie stark die Sehscharfe verringert ist. Die periphere Netzhaut ist nicht so
eng mit dem Vorhandensein des Melanins verbunden, daher ist das Farbsehen und das

Bewegungssehen normal ausgebildet (vgl. ebd., S. 15).

= Dadurch, dass bei Menschen mit
Netzhaut

i Albinismus die Stelle mit der

et héchsten Aufldsungsfahigkeit in der
albinotisch

g Ky 3

Netzhaut fehlt, sucht das Auge den

bestmdglichen Punkt des scharfen

Sehens an der Netzhaut. Deswegen

kommt es zu einem Nystagmus (vgl.

Sehnerv

i . Kasmann-Kellner,
Stelle des scharfsten Sehens

(bei Albinizmus nicht angelegt}

www.albinismus.info, 2002). 90 %

Abbildung 9  Netzhaut pigmentiert/nicht  pigmentiert aller Menschen mit Albinismus sind
(Kasmann-Kellner, 2005, S. 15).
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von Nystagmus betroffen, welches normalerweise zwischen dem 2. und 3.
Lebensmonat entsteht (vgl. Nedwed, 2008, S. 37).

Von der Geburt bis ungefahr zum vierten Lebensjahr pendelt sich der Nystagmus ein
und es stellen sich die bleibenden Werte ein. Hin und wieder kommt es bei den
betroffenen Personen zu einer Kopfzwangshaltung, um das Augenzittern zu beruhigen.
Ungefahr ab dem funften Lebensjahr ergibt sich die Maoglichkeit, einen
,nystagmusberuhigenden® operativen Eingriff durchzufihren (vgl. Kdsmann-Kellner and
Seitz, 2007, S. 656).

Wenn der Nystagmus seit der Geburt besteht, wird dieser in den ersten Monaten schon
vom Gehirn ausgeblendet. Aufgrund dessen haben Menschen, die an diesem Zittern
der Augen leiden, nicht andauernd das Geflhl unscharf oder schlecht zu sehen, ihnen
fallt es im Normalfall nicht einmal auf. In Ausnahmefallen, wie beispielsweise bei Stress
oder Anstrengung, kann von den Betroffenen ein leichtes Zittern wahrgenommen

werden (vgl. Kdsmann-Kellner, 2005, S. 20).

Sehnerv
Der Sehnerv nimmt bei Menschen mit Albinismus eine wichtige Rolle ein. Der Kopf des
Sehnervs weist bei dieser Erbkrankheit oft Auffalligkeiten auf, die Papille ist kleiner als

bei einem pigmentierten Auge (vgl. Kdsmann-Kellner and Seitz, 2007, S. 653).

- Sehnerv bei Albinismus Die Veranderungen des Sehnervs
Leichte und schwere Auspragung der Sehnervenfehlanlage Stehen in einem direkten

Zusammenhang mit einer
schlechteren Sehscharfe. Wenn der
Sehnerv dysplastisch und
hypoplastisch ist, geht die
Sehscharfe meistens nicht Gber den
Durchschnittswert  (Abbildung 4)

i 1_51'd 1 des Sehnerven Grad 4 des Sehnerven hinaus. Personen, die so eine

Abbildung 10 Sehnerv bei Albinismus (Kasmann-Keliner, Auffalligkeit des Sehrnerves haben,
s weisen oft auch eine starke
Verkrimmung der Hornhaut auf und es erfolgt eine verspatete ,Sehreifung®. Diese
Verspatung der Sehreifung bedeutet, dass die Kinder in den ersten Lebensmonaten wie

blind erscheinen, dann jedoch die anderen einholen und danach erst mit dem Fixieren
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beginnen (vgl. Kédsmann-Kellner, 2005, S. 16-17). Diese verzogerte visuelle Reifung
auch delayed visual maturation, DVM genannt, tritt bei 50-75 % der Kinder mit dieser
Erbkrankheit auf (vgl. Kdsmann-Kellner and Seitz, 2007, S. 657).

Die Hornhautverkrummung, auch Astigmatismus genannt, ist die Folge eines hohen
Brechungsfehlers bei den Betroffenen. Es ist dadurch wichtig, dass eine
Brillenanpassung so bald wie mdglich erfolgt, da eine optische Fehlsichtigkeit schon im
Neugeborenenalter ensteht und sich eine bestmogliche Korrektur gunstig auf die
Ausbildung des Auges auswirkt. Empfohlen wird die Verordnung von zwei Brillen, da die
immer noch oft verschriecbene Einzelbrile sich nicht optimal auf die
Umgebungsbedingungen anpassen kann. Dadurch ware eine Brille mit 20 %
Lichtdampfung und eine Brille mit 80-85 % Lichtdampfung empfehlenswert (vgl. ebd., S.
657).

Aulerdem ist noch zu erwahnen, dass eine Brille auch keine vollkommene Sehscharfe
erreichen kann, da diese auch nichts daran andern kann, dass die Netzhaut nicht
normal ist. Trotzdem ist eine optische Sehhilfe zu verwenden, da die Ausbildung der

Sehscharfe so besser verlaufen kann (vgl. Kdsmann-Kellner, 2005, S. 21).

Man kann heutzutage nachweisen, dass die Entwicklung der Sehnerven noch im Korper

der Schwangeren mit dem ,Korper-Farbstoff® des Ungeborenen verbunden ist (vgl.

ebd., S. 17).
Anderes Verhéltnis der Kreuzung der Mit — der — Erfassung  des
Sehbahnen im Gehirn Schweregrads des
Sehnervenbefunds bei

Albinismus hat man somit
bereits im Kleinkindesalter ein
sowohl diagnostisch als auch
prognostisch relevantes

Instrument zur Verfiigung, das

etwas genauere Aussagen auf

Figmentiert Albinismus .
:n-sm:.- des Sehnerven kreuzt ED - 100% des Sehnerven kreuzt den wahrscheinlichen Verlauf
jeweils zur Gegenseite jeweils zur Gegenseite

Abbildung 11 Verdnderung der Kreuzung der Sehbahnen. (Kdasmann- erlaubt (Kasmann-Kellner and

Kellner, 2005, S. 17) Seitz, 2007, S. 655)".
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Die Sehbahn verlauft vom vorderen bis zum hinteren Teil des Gehirns. Auf diesem Weg
des Sehnerves gibt es eine Umschaltstelle, an der sich die Sehnervenfasern beider
Augen mischen, beziehungsweise kreuzen und damit das Fundament des ,plastisch-
raumlichen Sehens“ schaffen. Bei den betroffenen Menschen jedoch, die eine
Hypopigmentierung aufweisen, kreuzen sich viel mehr Fasern als gewohnlich. Das hat
zur Folge, dass die Balance der Sehbahnen nicht eingehalten werden kann. Dadurch
entstehen bei Albinismus oft Behinderungen beim raumlichen Sehen und es kommt
haufig zum Strabismus. Diese auffallige Kreuzung der Sehbahnen beeintrachtigt jedoch
nicht die Sehscharfe (Kasmann-Kellner). Bei 75 % der Menschen mit Albinismus tritt
Strabismus auf, dies ist ofter als bei Menschen mit anderen Sehbehinderungen (vgl.

Kasmann-Kellner, www.albinismus.info, 2002).
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4. Typen von Albinismus

Es gibt zwei Haupttypen von Albinismus, das ware der okulokutane Albinismus und der
okulare Albinismus. Beim okulokutanen Albinismus sind Augen (oculo) und Haut (cutan)
betroffen und beim okularen Albinismus nur das Auge. Beide Typen sind jedoch noch in
Gruppen und verschiedene Syndrome unterteilt, bei diesen Syndromen bildet der

Albinismus aber nur einen Teil der Merkmale (vgl. Brockmann, 2011, S. 21).

Tab.4 Dermatologischer Phinotyp und Visusmedian bei Patienten mit Albinismus am

UKS (n=506)
Haut Haare Visus MedianVisus  Nystagmus
[%]
OCA1A  Brdunt micht Bleibend weil 00103 010 100
OCAIB  Leichte Braunung  Dunkein nach,blond 0,109 028 &Y
bis braun, Wimpern
dunkler aks Kopfhaar
OCA2 Leichte Braunung  Dunkeln nach, bis 0108 024 95
mittelblond, Wimpem
wie Kopfhaar
OCA3 Pigmentiert nach  Rotlicher Schimmer 01032 020 20
OCA4 Hell, briunt nicht Wi bis braun 0105 070 100
0A Mormal oder etwas  Alle Farben mdglich 0108 012 a2
bl

OCA 1-4: ckulokutaner Albinismus Typ 1, 2, 3, 4; OA: okulirer Albinismus

Abbildung 12 Unterschiede Albinismustypen. (Kasmann-Kellner and Seitz, 2007, S. 657)

a. Okulokutaner Albinismus

Okulokutaner Albinismus Typ 1
Beim OCA1 liegt eine Mutation des Gens Tyrosinase vor, dieses Gen befindet sich am
Chromosom 11 und ist fur die Produktion von Melanin verantwortlich. Der OCA1 ist die
am meisten verbreitetste Form von Albinismus in Europa (vgl. Brockmann, 2011, S. 21).
,Die Haufigkeit betragt 1 zu 30.000 (Buselmaier and Tariverdian, 2007, S. 274)"

Diese Albinismusform grenzt sich von anderen Typen ab, da sie schon bei der Geburt
existiert (vgl. Buselmaier and Tariverdian, 2007, S. 274). AuRerdem sind beim OCA1
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Haut- und Haarfarbe und die Sehfahigkeit von Patient zu Patient sehr unterschiedlich,

was von der Aktivitat des Tyrosinase Enzyms abhangt (vgl. Brockmann, 2011, S. 21).

,Bei den meisten Patienten liegt eine Comboundheterozygotie vor (Buselmaier and
Tariverdian, 2007, S. 274)“ Davon spricht man, wenn die betroffenen Patienten
heterozygot (=mischerbig) flr zwei verschiedene Mutationen sind, welche am selben

Gen vorkommen (vgl. Buselmaier and Tariverdian, 2007, S. 211).

Es gibt zwei Untergruppen beim OCA1:

1. Okulokutaner Albinismus 1A
Bei diesem Typ spricht man auch von einem , Tyrosinase negativen Albinismus®, da

hier das Tyrosinase Gen komplett ausfallt. Der Betroffene hat eine sehr helle Haut
und total weil’e Haare, wobei es hier zu keiner Nachpigmentierung kommen kann.
Die Sehscharfe liegt bei ungefahr 10 Prozent, kann aber auch niedriger sein (vgl.
Brockmann, 2011, S. 21).

2. Okulokutaner Albinismus 1B
Diese Form wird auch , Tyrosinase positiver Albinismus® genannt, weil es hier nicht

zu einem Totalausfall der Tyrosinase kommt, sondern eine Restaktivitat vorhanden
ist. Dadurch wird auch Melanin gebildet und es kann so zur Nachpigmentierung
kommen. Bei Patienten, die von OCA 1B betroffen sind, kann es dementsprechend
auch zu einer Entwicklung von Sommersprossen und Leberflecken kommen. Bis
zum Jahr 2011 wurden schon mehr als 100 unterschiedliche Mutationen im

Tyrosinase Gen gefunden (vgl. ebd., S. 21).

Beispiele daflir waren:

e Yellow Albinism

Dies ist eine spezielle Form, bei der das Neugeborene sehr helle Haut und
Haare hat, und im Laufe der Zeit die Haare einen Gelbschimmer bekommen.
Weiters treten Leberflecken auf (vgl. ebd., S. 21).

e Okulokutaner Albinismus 1B Temperatursensitiv (TS)

Beim OCA 1B TS hangt es von der Temperatur ab, ob das Tyrosinase Gen
aktiv oder inaktiv ist. Es wird weniger Melanin produziert, wenn die

Korpertemperatur hoch ist, da die Tyrosinase dadurch instabiler ist, deshalb
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sind Haare an warmeren Stellen des Korpers, wie zum Beispiel Achsel- oder
Schamhaare heller als Wimpern und Augenbrauen (vgl. ebd., S. 21).
o Okulokutaner Albinismus 1B Minimal Pigment (MP)

Bei dieser Form von Albinismus sind die Neugeborenen auch sehr hell,

bekommen jedoch im Laufe der Zeit mehr Pigmente (vgl. ebd., S. 21).

Okulokutaner Albinismus Typ 2
Bei dieser Albinismusform kommt es zu einer Mutation am P-Gen (pink-eyed-dilution-

gene), welches am Chromosom 15 ist (vgl. Buselmaier and Tariverdian, 2007, S. 274).

Dieses P-Gen ist ein Membranprotein, welches fur die Beférderung des Tyrosinase-
Enzyms in die Melanosomen verantwortlich ist, damit dort die Synthese des Melanins
erfolgen kann. Beim OCA2 haben die Betroffenen nur wenige Pigmente, dies kann sich
jedoch allmahlich verandern, indem es zu einer Nachpigmentierung kommt. Es kdnnen
sich Sommersprossen und Leberflecke bilden und es ist bei dieser Form eine
Sehbehinderung vorhanden (vgl. Brockmann, 2011, S. 21-22).

Der OCAZ2 ist global gesehen der am weitesten verbreitetste Albinismus, der jedoch am
Oftesten in Afrika vorkommt. In Europa liegt die Zahl der Verbreitung bei 1 zu 18000 und
in Afrika bei 1 zu 1000 (vgl. ebd., S.22).

Es gibt zwei Syndrome die in Kombination der Hypopigmentation des OCA2 auftreten
kénnen, das waren das Prader-Willi-Syndrom und das Angelmann-Syndrom, welche

beide sehr selten auftreten (vgl. ebd., S.22).

e Prader-Willi-Syndrom:

Hier kommt es zu einem Defekt eines Gens, welches sehr nahe beim P-Gen
liegt. Es muss aber nicht kaputt sein, es ist auch moglich, dass ein Teil des
Chromosoms fehlt, beide haben die gleichen Folgen. Deshalb kann es sein,
dass das betroffene Kind am Prader-Willi-Syndrom und gleichzeitig am OCA2
leidet. Die Sprosslinge leiden an einer geistigen Behinderung, sind
kleinwlchsig und sind aufierordentlich oft hungrig, was offensichtliches
Ubergewicht zur Folge hat (vgl. ebd., S.22).
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¢ Angelmann-Syndrom

Bei diesem Syndrom kommt es auch zum Defekt eines Gens in der Nahe des
P-Gens, wobei ebenfalls ein Teil des Chromosoms fehlen kann, was zum
Auftreten vom Angelmann-Syndrom und zusatzlich von OCA2 fuhren kann.
Die Patienten sind dabei stark behindert, weisen ein Uberaktives Verhalten auf

und tendieren oft zu ,unmotiviertem Lachen® (vgl. ebd., S.22).

Okulokutaner Albinismus Typ 3
Beim OCAZ3 ist das betroffene Gen, bei dem es zu einer Mutation kommt, das TYRP1
(tyrosin-related Protein 1), welches am Chromosom 9 sitzt. Dieses Eiweil} ist fur die
DHICA-Oxidase verantwortlich und spielt auch bei der Melaninsynthese eine Rolle, da
es das Enzym Tyrosinase unterstitzt. Patienten mit OCA3 haben normalerweise eine
nicht so schlechte Pigmentierung und dadurch hellbraune Haare und nicht so helle
Haut. Auch der Grad der Sehbehinderung ist niedrig (vgl. ebd., S. 22).

Eine Untergruppe des OCA3 ware der ,Rote Albinismus®, der jedoch bist jetzt nur bei
afrikanischen Menschen aufgetreten ist. Dabei handelt es sich um Menschen mit roten

Haaren und einer Haut, die rétlich braun ist (vgl. ebd., S. 22).

Okulokutaner Albinismus Typ 4

Bei der letzten Form des okulokutanen Albinismus, dem OCA4, liegt eine Mutation des
MATP-Gens vor. Dieses Gen befindet sich am Chromosom 5 und ist wie das P-Protein
des OCAZ2 fur die Beforderung der Tyrosinase zustandig. Die Farbe der Haare ist hier
von der Art der Mutation abhangig und kann weil} bis dunkelblond sein, die Augenfarbe
von blau bis rétlichbraun und es kann bei diesem Typen zu Pigmentflecken kommen.
Am haufigsten findet man den OCA4 bei Menschen aus dem asiatischen Raum (vgl.
ebd., S. 22).

Hermansky-Pudlak-Syndrom und Chediak-Higashi-Syndrom
Diese beiden Syndrome sind monogene Erbkrankheiten bei denen auch zusatzlich der
okulokutane Albinismus von Bedeutung ist (vgl. Buselmaier and Tariverdian, 2007, S.
274).
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e Hermansky-Pudlak-Syndrom:

Bei diesem Syndrom liegt eine Mutation am HPS1 Gen vor, kann aber auch noch
andere Gene betreffen. Dies passiert nicht nur auf einem Chromosom, sondern an
verschiedenen. Die Aufgabe des Eiweil3es ist hier der Aufbau, die Reifung und die
Beférderung von Melanosomen und Organellen, welche bei der Aggregation von
Thrombozyten von Bedeutung sind. Symptome des Hermansky-Pudlak-Syndroms
sind okulokutaner Albinismus mit verschiedensten Auffalligkeiten sowie
Ablagerungen in der Darmwand und der Lunge, was zu Atemproblemen sowie
Durchfall und Darmentzindungen fuhren kann. Auflerdem kann es zu einer

geringen Neigung von Blutungen kommen (vgl. Brockmann, 2011, S.22-23).

e (Cheadiak-Higashi-Syndrom:

Dieses Syndrom tritt nur vereinzelt auf. Das betroffene Gen heifldt LYST und liegt
am Chromosom 1. Dieses LYST-Protein hat auch die Aufgabe, bei der Beférderung
von Eiweil3en zu ihren Zielorten zu helfen. Symptome sind okulokutaner Albinismus
mit einer besonderen Empfanglichkeit flr bakterielle Infektionen. AuRerdem ist es

maoglich, dass das Haar silbrig-blond ist (vgl. ebd., S. 23).

b. Okuldrer Albinismus
Der okulare Albinismus ist seltener als der Okulokutane. Bei dieser selten
vorkommenden Art von Albinismus ist der Mangel an Pigmenten nur auf die Augen
begrenzt. Diese Form kann auch in Verbindung mit monogenen Erkrankungen
auftreten, wie zum Beispiel dem Contiguous-gene-Syndrom (vgl. Buselmaier and
Tariverdian, 2007, S. 274).

s,Der okuldre Albinismus ist heterogen und wird autosomal-rezessiv sowie X-

chromosomal vererbt (Buselmaier and Tariverdian, 2007, S. 274)*

Okularer Albinismus Typ 1
Der OA1 wird auch Nettleship-Falls-Syndrom genannt. Dabei handelt es sich um eine

Mutation am Gen GPR143, welches auf dem X-Chromosom liegt, und bei der
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Entstehung und der Beférderung von Melanosomen von Bedeutung ist. Es liegt in

diesem Falle eine geschlechtsgebundene Vererbung vor (vgl. Brockmann, 2011, S. 23).

Im Normalfall tritt OA1 nur bei Burschen auf, dabei sind Haut und Haare vollig normal
und haben keinen Mangel an Pigmenten, nur die Augen weisen typische ,albinotische

Veranderungen® auf (vgl. ebd., S. 23).

Okularer Albinismus Typ 2
Von dieser Form ist nicht viel bekannt, da sie nur vereinzelt auftritt. Man weifl} nicht,
welches Gen am X-Chromosom betroffen ist. Der OA2 aufert sich gleich wie der OA1,
nur ist gleichzeitig noch das Farbsehen beeintrachtigt und es liegt eine Nachtblindheit,
Verkrimmung der Hornhaut und eine stark ausgepragte Kurzsichtigkeit vor (vgl. ebd.,
S. 23).
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5. Albinismus in Afrika

Judith M Jandi wurde mit Albinismus in
Kenia geboren und hat dadurch schon
vieles in ihrem Leben durchgemacht.
Sie wuchs mit ihren neun Geschwistern
auf, von denen weitere Drei mit
Albinismus zur Welt kamen. Judith M.
Jandi konnte mit vielen Hindernissen
ihre Schulausbildung in Blindenschulen
beenden und absolvierte eine

Ausbildung zur Lehrerin fur

Abbildung 13 Judith M. Jandi. (van der Horst-Tenberken, Sehgeschadigte und Ubersetzerin in
e die Braille Schrift. Ihre Geschichte ist
aber nur eine von wenigen in ihrer Heimat, die so positiv ausgehen und deshalb mochte
sie sich fur die Rechte und Bildung der Personen, die mit Albinismus im Westen Kenias

leben, einsetzen (vgl. van der Horst-Tenberken, 2011, S. 26).

Das westliche Kenia hinkt in Sachen wie Schulbildung und auch allgemeiner
Lebensverhaltnisse anderen Gebieten sehr hinterher. Daher leben Menschen mit
Albinismus dort in dauernder Angst umgebracht zu werden. Kenia liegt direkt an der
Grenze zu Tansania und zwischen den beiden Landern liegt der Victoriasee. In
Tansania haben die betroffenen Menschen keine Chance, sie werden dort als Hexen
bezeichnet, verfolgt und auch getotet. In Kenia jedoch ist es verboten, Menschen mit
dem Gendefekt zu verfolgen. Dies hindert aber die sogenannten ,Hexenjager® nicht,
sich aus Tansania Uber die Grenze zu schleichen und Erwachsene sowie Kinder mit

Albinismus zu verschleppen, umzubringen und zu zerstickeln (vgl. ebd., S. 26-27).

Diese Diskriminierung, Verfolgung und VerstoRung von der Gesellschaft erfolgt anhand
eines Aberglaubens in dieser Region und macht Menschen mit Albinismus dadurch zum
Ziel von sogenannten ,witch doctors®, was so viel wie Medizinmann bedeutet. In den
Gebieten Tansania, Kenia und Kongo glauben die Menschen namlich, dass ,Albinos*
uber Zauberkrafte verfugen. Deshalb werden Haut, Knochen, Blut und Haare von den
Medizinmannern fur Zaubertranke verwendet (vgl. Neumann, 2009, S. 11). AuRerdem

werden beispielsweise die Haare benutzt, um Fischernetze zu knlpfen, was den
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Fischern dann bei der Arbeit Gluck bringen soll. Es gibt viele verschiedene Rituale, bei
denen die Leichenteile von Menschen mit Albinismus verwendet werden, um die

Winsche der Kunden zu erfillen (vgl. van der Horst-Tenberken, 2011, S. 27).

JZeruzeru“ —  weille Schwarze* werden Menschen mit dieser besonderen
Erberkrankung in Tansania auch genannt. Dies gilt als Schimpfwort, da die
Ubersetzung davon ,Doppelnull“ bedeutet, sie werden oft sogar statt mit ihrem

Vornamen so angesprochen und schamen sich dafur sehr (vgl. Bieker, 2003, S. 47).

Das grote Problem scheint, wie oben schon erwahnt, die mangelnde Bildung und der
Mangel an Erfahrung mit dem Umgang der Betroffenen zu sein. Durch das nicht
vorhandene Wissen der Menschen Uber den Gendefekt kommt es zu vielen
verschiedenen Entstehungsgeschichten, so
wie zu volkstimlichen Vorstellungen Uber
Albinismus (vgl. ebd., S. 47).

Es existiert beispielsweise der Glaube, dass
Menschen mit Albinismus zu einer eigenen
ethnischen Gruppe gehdren oder dass zu
ihren Vorfahren Europder gehdren und sie
deshalb an einem Punkt von ihnen
abstammen.  Weiters  soll  Albinismus

Ubertragbar sein, deshalb sollte man den

Betroffenen nicht zu nahe kommen oder nicht

mit ihnen zusammen an einem Getrank  appiigung 14 Jayne Waithera. (Tenberken,
) 2009, S. 24

trinken (vgl. ebd., S. 47-48), )

Volkstimliche Vorstellungen waren zum Beispiel die Unverganglichkeit der Menschen
mit Albinismus sowie der Aberglaube, wenn man sie auslacht, dass dann wieder ein
Kind mit Albinismus zur Welt kommt. All diese Vorurteile, die von Unwissen
gekennzeichnet sind, tragen dazu bei, dass diese Menschen nicht als ,normal®

akzeptiert werden (vgl. ebd., S. 48).

Die meisten Menschen mit Albinismus fuhlen sich in diesen Regionen von den anderen

Bewohnern verstol3en, sind AulRenseiter und haben nicht die Mdglichkeit, wie andere

Marie- Christine FORI Seite 32 von 47



Albinismus Albinismus in Afrika

ein normales Leben zu fuhren. Am schlimmsten ist es fir die, die in landlichen Gebieten

wohnen, da dort so gut wie keine Bildung vorhanden ist (vgl. Neumann, 2009, S.11).

Naturlich heildt das nicht, dass diese Situation in ganz Tansania herrscht. Es gibt auch
wenige Ausnahmen, beispielsweise das Dorf Lushoto, welches in den Usambara
Bergen liegt. Dies ist ein Gebiet, das von Europaern oft besucht wird und dadurch ist
dort die Nachsicht mit den ,Albinos“ viel groRer. In Lushoto gehen Menschen mit
Albinismus ganz normalen Berufen nach wie alle anderen auch und werden nicht von
der Gesellschaft verstolden (vgl. Bieker, 2003, S. 48).

Da es in Tansania, im Vergleich zu anderen Landern in Afrika, sehr viele Menschen mit
Albinismus gibt, findet man dort auch eine Selbsthilfeorganisation namens ,Tanzania
Albinism Society“, welche sich dort flir die Menschen mit Albinismus einsetzt. Sie
vertreten die Rechte und Bedurfnisse dieser Menschen, unterstitzen auch die Familien,
indem sie sich ausreichend Uber den Gendefekt informieren, versuchen die Probleme,
die im Bereich Gesundheit der Betroffenen entstehen, zu verbessern und kampfen

gegen Benachteiligung, Misstrauen und Vorurteile der Gesellschaft (vgl. ebd., S. 47).

Allgemein ist noch zu sagen, dass in Tansania Menschen noch mehr der sehr starken
Sonnenausstrahlung ausgesetzt sind, als wir in Europa. Dadurch ist das
Gesundheitsrisiko der Betroffenen dort sehr hoch. Die einfachen Lebens- und
Arbeitsbedingungen und die unzureichenden medizinischen Gegebenheiten vor Ort
erschweren den Menschen dort zusatzlich das tagliche Leben. Der Schutz vor den UV-
Strahlen, also vor der Sonne, ist in Afrika wegen der intensiven Strahlung von
besonderer Bedeutung. Dies erfolgt wegen der Gegebenheiten dort oft einfach mit

langer Bekleidung (vgl. ebd., S.48).

AbschlieRend modchte ich hier noch den Musiker Salif
Keita erwahnen, der in Afrika mit Albinismus zu Welt
gekommen ist, und von dem Zeitpunkt an lange Zeit
von seinen Mitmenschen ausgeschlossen worden ist.

Gegenwartig ist er ein global bekannter Sanger, wird

Abbildung 15 Salif Keita. (Neumann, IN seiner Heimat als ,Kultfigur” gesehen und dient als

2009, S. 12 . . . .. ) . .
) Lichtblick fir Menschen, die in Afrika mit Albinismus
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geboren werden (vgl. Neumann, 2009, S. 12).

Viele Menschen wissen von dieser Problematik in Tansania gar nichts, obwohl es diese
grausamen Verfolgungen schon ewig gibt. In Europa leben Menschen mit Albinismus
Gott sei Dank ohne diese Angst um ihr Leben. Bei uns wird von Experten versucht,
Menschen mit Albinismus durch verschiedenste Hilfsmittel zu helfen und ihr Leben zu

erleichtern.

6. Hilfsmittel

Es gibt eine Vielzahl von Hilfsmitteln, die sehbehinderten Menschen angeboten werden.
Wegen dieser Vielzahl ist es oft schwerer und langer Weg, bis man flr jeden einzelnen
das Passende gefunden hat. Man sollte deshalb bei der Auswahl der Hilfsmittel darauf
achten, dass jedes Kind das Gerat annimmt und lernt, es richtig zu bedienen (vgl.
Burtscher, 2007, S.18).

Brille

Neben weiteren Hilfsmitteln hilft auch die Brille dem Auge nur Kurz- oder Weitsichtigkeit
zu regeln und unterstitzt das Auge, sie kann jedoch nicht den Albinismus
kompensieren. Die Anzahl der Dioptrien hangt auch damit zusammen, wie schnell sich
das Kind an dieses Hilfsmittel gewdhnt (vgl. Burtscher, 2007, S.18).

Wie weiter oben schon erwahnt, kann eine Brille sich naturlich nicht immer den
Lichtbedingungen anpassen und deshalb sollte man eine zweite dunklere Brille,
beziehungsweise eine optische Sonnenbrille haben. Damit jeder selbst individuell

entscheiden kann, wann er welche Brille braucht.
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E-Lupe ,,Ruby*

»Ruby“ ist eine tragbare Lesehilfe. Diese E-Lupe kann Dinge bis zu 10 Mal vergrofiern
und sie auch festhalten. AulRerdem ist es mdglich, dass man die Farben andert. Es wird
der Text dann nicht mehr wie am Papier in schwarz und weil} angezeigt, sondern mit
blauem Hintergrund und gelber Schrift.
Einsetzbar ist dieses Gerat
> beispielsweise beim Einkaufen oder

beim Lesen einer Speisekarte.

Abbildung 16 E-Lupe Ruby. (eigene Fotografie)

Bildschirmlesegerat und Tafelkamera
Es hat eine
bewegliche Kamera,
welche in jegliche
Richtungen gedreht
werden kann.
Dadurch ist es
madglich, dass man
das Tafelbild und

Abschnitte auS  appildung 17 Bildschirmlesegerit |.

.. (eigene Fotografie) ' -
Schulblchern -

vergroRern kann. Auflerdem ist es mit diesem Abbildung 18 Bildschirmlesegeré.t In.
. . . . (eigene Fotografie)

Lesegerat moglich, dass man die Farbeinstellungen

verandert. Weiters kann man auch Bilder mit dem Bildschirm festhalten, jedoch nicht

speichern. Alle Funktionen des Gerates werden mit einer Fernbedienung gesteuert.
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Navigationssystem

Ein Navigationssystem ware ,MobileGeo“, dieses System ist fuir Smartphones und
Poket PCs. Es ist von der Sendero-Group, auf deren Kartenmaterial aufgebaut und
kann mit GPS-Verbindung ganz leicht benutzt werden. Es muss keine
Internetverbindung zu einem Server vorhanden sein, da es direkt auf die Speicherkarte
des Handys gegeben wird. Dieses Navigationssystem reagiert auch auf Sprachbefehle
und erleichtert dadurch die Handhabung des Systems (vgl. Klamroth and Albrecht,
2009, S. 11).

Alltagshilfen

Eine Alltagshilfe ist das ,sprechende Grolitastentelefon®. Dieses Telefon ist fur das
Festnetz hergestellt worden und kann leider nicht als Schnurlostelefon verwendet
werden. Dieses Hilfsmittel spricht bei jedem Tastendruck mit und kann bis zu 99

Nummern speichern (vgl. ebd., S. 12).

Dies sind alles Hilfsmittel, die das Leben von sehbehinderten Menschen erheblich

erleichtern kdnnen und welche sehr gut privat und beruflich einsetzbar sind.

Hilfsmittel sind natlrlich auch nicht umsonst und dadurch auch mit hohen Kosten
verbunden. Dies fuhrt jedoch oft zu einer finanziellen Problematik, da die Kosten haufig

nicht von den Versicherungen iGbernommen werden.
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7. Erfahrungen von Familien mit Albinismusbezug bezuglich

Pflege und Kosten

7.1. Kosten
Das Pflegegeld spielt bei den anfallenden Kosten eine wichtige Rolle. Der Zweck des

Pflegegeldes wird folgendermal3en vom Bundessozialamt definiert:

,Das Pflegegeld soll selbstbestimmtes und nach den persénlichen Bediirfnissen

orientiertes Leben pflegebediirftiger Menschen erméglichen (Bundessozialamt, 2014)~.

Auf dieses selbstbestimmte Leben haben nur Pflegebedurftige Anspruch, bei denen der
Betreuungs- und Pflegeaufwand Uber 60 Stunden im Monat, Uber einen Zeitraum von
mindestens sechs Monaten liegt. Das Pflegegeld wird nicht anhand des Einkommens
einer Person berechnet, sondern ist vom Pflegeaufwand abhangig. Es wird zwolf Mal im
Jahr, und zwar monatlich, ausgezahlt und ist in sieben Pflegestufen aufgeteilt (vgl.

Bundessozialamt, 2014).
Einteilung der sieben Pflegestufen:

o Stufe 1 (Pflegeaufwand tUber 60 Stunden) — EUR 154,20

o Stufe 2 (Pflegeaufwand uber 85 Stunden) — EUR 284,30

o Stufe 3 (Pflegeaufwand uber 120 Stunden) — EUR 442,90

o Stufe 4 (Pflegeaufwand uber 160 Stunden) — EUR 664,30

o Stufe 5 (Uber 180 Stunden + dauernde Bereitschaft) — EUR 902,30

o Stufe 6 (Uber 180 Stunden + unkoordinierte Betreuung) — EUR 1.260,00
o Stufe 7 (Uber 180 Stunden + Bewegungsunfahigkeit) — EUR 1.655,80

Wird jedoch zusatzlich eine erhdhte Familienbeihilfe ausgezahlt - dies erfolgt bei
Kindern, die eine Behinderung von mindestens 50 % haben oder welche nicht im
Stande sind ihren Lebensunterhalt selbst zu verdienen, betragt 138,30 Euro —

werden 60 Euro vom Pflegegeld abgezogen (vgl. Bundessozialamt, 2014).

Die Zuteilung in die jeweiligen Stufen erfolgt von Sachverstandigen, bei
Sehbehinderungen handelt es sich am ehesten um Stufe 3 und 4:
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o Stufe 3 fur hochgradig Sehbehinderte und
o Stufe 4 fur Blinde...(vgl., Bundessozialamt, 2014).

Weiters spielt bei den Kosten die Zuzahlung von Hilfsmitteln wie zum Beispiel der Brille

eine wichtige Rolle. Dies ist im Sozialgesetzbuch im § 33 Hilfsmittel geregelt:

»...vVersicherte haben bis zur Vollendung des 18. Lebensjahres Anspruch auf
Versorgung mit Sehhilfen entsprechend den Voraussetzungen nach den Séatzen 1 und
2. Fir Versicherte, die das 18. Lebensjahr vollendet haben, besteht der Anspruch auf
Sehhilfen, wenn sie auf Grund ihrer Sehschwéche oder Blindheit, entsprechend der von
der Weltgesundheitsorganisation empfohlenen Klassifikation des Schweregrades der
Sehbeeintrdchtigung, auf beiden Augen eine schwere Sehbeeintrdchtigung mindestens
der Stufe 1 aufweisen; Anspruch auf therapeutische Sehhilfen besteht, wenn diese der
Behandlung von Augenverletzungen oder Augenerkrankungen dienen. Der
Gemeinsame Bundesausschuss bestimmt in Richtlinien nach § 92, bei welchen
Indikationen therapeutische Sehhilfen verordnet werden. Der Anspruch auf Versorgung
mit Sehhilfen umfal3t nicht die Kosten des Brillengestells... (Sozialgesetzbuch,

www.sozialgesetzbuch.de, 2007)".

Diese Regelung kann auch fir viele, vor allem flr Erwachsene, Probleme
hervorrufen. Da sie laut diesem Beschluss, die Kosten der Sehhilfeversorgung

selbst Ubernehmen mussen.

7.2. Erfahrungsberichte

Erfahrungsbericht von Agnes Arbeiter, 21.112013

Llch bin Mutter von zwei Kindern Patrick und Mathias 14 und 11 Jahre alt. Beide haben
okudermalen Albinismus (Nystagmus, helle Haut, blendeempfindlich) mit einer
Sehleistung von ca. 15 %. Wir beziehen Pflegegeld der Stufe 3 und die erhéhte
Familien Beihilfe. Der Pflegeaufwand der beiden ist nicht sehr hoch, er ist nur anders —
Ich und mein Mann sind sehr positiv denkende Menschen aber natirlich gibt es
Momente wo es anders oder normal sein kénnte! Aber da wir die Aufgabe bekommen
haben zwei Kinder mit besonderen Bedlrfnissen zu haben stellen wir uns dieser

Aufgabe natiirlich.
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Patrick ist am 11.08.1999 um genau 12.00 Uhr auf die Welt gekommen .-
Sonnenfinsternis es war ein besonderes
Erlebnis .-zum Gliick gab es dort einen Arzt
der gemeint hat irgendetwas ist bei Patrick
nicht in Ordnung, er war eigentlich sogar
sicher das es um ein Albinokind handelt. Und
o so begann der Lauf der Dinge - Augenklink,
—  Friihférderung, Sehschule bis jetzt zur
anfénglich wéchentlichen Betreuung in der
Schule. Wir hatten das Gliick immer gute
Damen und Herrn bei der Frihférderung zu

haben. Es wére ohne Friihférderung sicher

nicht so gut ausgegangen, da bin ich mir

Abbildung 19 Familie Arbeiter (Arbeiter, E-Mail Sicher!!! Weiteres mussten wir natiirlich immer

am 22:11.2019) wieder in die Sehschule und zum Augenarzt,
den wir von der Klinik zu einem Privaten wechselten. Sténdige Kontrollen bei der
Hautklinik und bei der Entwicklungsklinik. Es war so, dass es von Anfang an eine
Dunkle Sonnenbrille fiir beide Kinder gab. Natiirlich war das nicht einfach, wir meinten
es nur gut, denn nur so konnten sie auch im Freibereich sehen. Ganz Wichtig war es
auch die Kinder stidndig mit Sonnencreme 50+ einzucremen, denn Sonnenbrand
musste verhindert werden! Es durfte gar nicht so weit kommen. Fiir zu Hause besorgten
wir uns Verdunkelungen bzw. achteten darauf das der Sitzplatz der Kinder so
ausgerichtet war, dass sie nicht geblendet wurden. Fir den Kindergarten wurde das
auch veranlasst, wie auch fiir die Schule. Bei Beiden hatten wir das Gliick, dass wir
immer vor einem Umbau standen und wir schon eigentlich mitbestimmen durften,
welches am Land sicher einfacher ist. In der Schule brauchten wir ein Lesegerét mit
Tafelkamera, da stiegen oder steigen die Kosten!!! Teil finanziert wurde es durch
Unterstlitzung der Vereine. Sonst verlief es eher ruhig, da beide sehr brave Schiiler
sind. Monokular, Brillen, mobile VergréBerungen, Computercamps, Kennenlern Tage
usw. sind mit Kosten verbunden. Diese fallen immer wieder an und bis man bei der
Behorde einen Antrag schreibt und dann zum Geld kommt, gibt man es schon wieder

auf! Ist sicher auch Bundesweit ein Problem.
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Mathias ist am 11.09 2002 geboren, am Jahrestag vom Word Trade Center auch ein
besonderer Tag!! Er sieht ein wenig schlechter, ist aber genauso mit 3 Jahren schon
Rad gefahren. Es kommt sicher auf die Erziehung an, wie viel an Mut ihnen
zugesprochen oder Freiheit ihnen gewéhrt wird. Im September hatten wir von beiden
Séhnen Schuliibertritte (Patrick in die HTPLA KAINDORF Schwerpunkt EDV und
Mathias in das GYMNASIUM Fiirstenfeld), wir waren zwar gut vorbereitet aber die
Behérden hatten uns einen Strich durch die Rechnung gemacht. Wir suchten fiir
Mathias um ein Tafelkamerasystem in Wien von der Lehrmittelzentrale an - die
Schickten uns jedoch ein zu altes Gerét das mit der heutigen Technik nicht mehr
mitkann. Natirlich mussten wir uns eines besorgen, Kostenpunkt 9700€ das derzeit

vielleicht von Stiftung Kindertraum bezahlt wird??

Oft wére es fur uns leichter das gewisse Leistungen ohne Behérdenwege finanziert

werden, bzw. einfach bewilligt werden oder selbstverstandlich sind.”

Erfahrungsbericht Andrea Burtscher, 22.11.2013

Pflege und Kosten sind unweigerlich miteinander verbunden. Je gréBer die
Sehbehinderung, desto gréller wird
der Geldaufwand. Menschen mit
8 Albinismus (bitte nicht Albino sagen,
manche fiihlen sich da beleidigt, denn
.I zu mir sagt man auch nicht
Kurzsichtige, sondern ich  habe
\ Kurzsichtigkeit) haben in der Regel
keinen Anspruch auf Pflegegeld. Aber
! es gibt Ausnahmen. Menschen mit

¥ Albinismus miissen sich ein Leben

lang vor zu hoher
Abbildung 20 Marco und Michael (Burtscher, 2007, S. 24) Sonneneinstrahlung schiitzen. denn
die Gefahr von Hautkrebs ist sehr hoch, trotz Verwendung von Sonnenschutzfaktor
50+. Wenn dann noch eine hochgradige Sehbehinderung dazukommt ist es mbglich

dass einem Pflegegeld bewilligt wird. Aber diese Entscheidung ist von vielen Faktoren
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abhéngig. Auch ist es méglich die doppelte Kinderbeihilfe zu beantragen. Auch kann

man versuchen die Sonnencreme zur Rezeptgeblihr zu bekommen.

Wie gesagt, je nach Schwere der Sehbehinderung fallen auch die Hilfsmittel aus.
Sonnenkreme, wasserfest Schutzfaktor 50+, Sonnenbrille die das Blau herausfiltert mit
Kantenfilter, Lupen, Blendfreie Leselampen, Kappe mit Sonnenschild, Keinen
Fensterplatz in der Schule, Sitzplatz in der ersten Reihe, Monokular (kleines Fernrohr)
um die Tafelschrift lesen zu kénnen, Lesegerét mit integrierter Tafelkamera - wenn
moglich transportierfdhig, Hefte mit stdrkeren Konturen, Bliicher in gréerem Druck,
Spéter Arbeitsplatzausstattung - wenn nétig teilweise Begleitung zur und von der
Schule oder Arbeit, tagliche Besorgungswege, Friihférderung so friih als mdglich,
Stiitzlehrer in der Schule bei Integration, ansonsten Sehbehindertenschule oder
Blindenschule...Dies sind alles Dinge, die den Pflege- und Kostenaufwand

beeinflussen.

In unserem Fall: wir haben die doppelte Kinderbeihilfe bekommen, auch das Pflegegeld,
derzeit 382,90 im Monat (wobei wir immer wieder beweisen miissen, dass diese
Behinderung nicht besser wird und somit der Anspruch entsteht). Bei der Sonnenkreme
auf Rezeptgeblihr war das lange Zeit so, dass dem einen die Sonnencreme genehmigt
wurde, dem anderen nicht. Da bin ich lange Zeit nicht draufgekommen, da mein

Hausarzt stillschweigend diese Kosten libernommen hatte.”
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Albinismus ist eine Erberkrankung, bei der der Transport und die Produktion von
Melanin als Pathologie zu Grunde liegt. Die Synthese des Melanins findet Uberwiegend
in Haut, Haarfollikeln und Augen statt und deshalb sind bei Albinismus diese Regionen
des Korpers betroffen. Melanin wird gar nicht, beziehungsweise nur wenig gebildet wird.
Es gibt zwei Haupttypen von Albinismus, den okulokutanen und den okularen
Albinismus, welche jedoch in viele verschiedene Untertypen unterteilt werden, welche
auch unterschiedliche Phanotypen aufweisen. Wichtig ware hier zu sagen, dass der
okulokutane Albinismus und seine Untertypen Haut, Haare und Augen betreffen und

beim okularen Albinismus nur die Augen Auffalligkeiten aufweisen.

Diese unterschiedlichen Typen sind naturlich auch mit unterschiedlichen Problemen der
betroffenen Personen verbunden. Im Falle der Hilfsmittel ist es wichtig, dass diese
individuell auf jeden Einzelnen angepasst werden, damit man die bestmdgliche
Lebenssituation fur die Betroffenen herstellen kann. Dies ist aber leider nicht immer
einfach. Da diese Hilfsmittel sehr teuer sind, kdnnen sich viele diese nicht leisten und
sind dabei vom Land abhangig. Auch Brillen sind sehr teuer, da sie extra angefertigt
werden und man besonders auf das Auge und die Lichtempfindlichkeit sowie dem
Nystagmus eingehen muss. Weiters stehen Pflegekosten und erhdhte Familienbeihilfe
Menschen mit Albinismus normalerweise zu, jedoch ist es nicht selbstverstandlich, dass

sie diese Zuschusse genehmigt bekommen.

In Afrika ist die Sonne noch intensiver als bei uns, deshalb miissen sich Menschen dort
noch mehr davor schitzen. Sie haben jedoch oft kein Geld, um Sonnencremen zu
kaufen, geschweige denn eigene Schutzbekleidung. Deshalb versuchen sie, sich
einfach mit langer Kleidung vor den intensiven Strahlen der Sonne zu schitzen.
Hilfsmittel, die notwendig waren, um nur den Alltag leichter zu bewaltigen, sind kaum
vorhanden. In Afrika haben die Menschen auch keinen Zugang zu Bildung. Die
Menschen dort wissen oft nicht, was Albinismus ist und wissen auch nicht, wie sie damit
umgehen sollen. So wie in Tansania, dort hat sich aus dem Unwissen der Menschen
ein Aberglaube gebildet. Die Menschen mit Albinismus werden dadurch verfolgt, gejagt
und von der Gesellschaft ausgeschlossen. Sie mussen zusatzlich zu ihrem Leben, das

in Afrika mit der Erbkrankheit schon schwer genug ist, noch Angst um ihr Leben haben.
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Aufgrund dessen, wie Menschen ihr Leben mit Albinismus meistern und wie sie
versuchen, sich in die Gemeinschaft einzugliedern, und auch ein Leben wie jeder
andere zufuhren, sollte man abschlieRend sagen, dass eine Aufklarung der
Gesellschaft wichtig ware. Vor allem sollten die Mitmenschen, die mit den Betroffenen
zu tun haben, offener werden und sich auch richtig dariber informieren, wie es ihren
Bekannten mit Albinismus geht, wie diese Menschen ihren Alltag meistern, obwohl es

nicht einfach fir sie ist.

Auch wenn die Betroffenen ihren Alltag gut meistern, ist es flur sie oft nicht einfach, da
viele Aktivitaten, die fir Normalpigmentierte automatisch ablaufen, und man nicht
dariiber nachdenkt, fir Menschen mit Albinismus eine groke Uberwindung bedeuten
und auch den Alltagsablauf einschranken. Obwohl es bei dieser Erbkrankheit keine
Pflege im herkdmmlichen Sinn gibt, darf man manche Sachen nicht aulder Acht lassen.
Im Hinblick auf die UV-Strahlen muss man beachten, dass es egal ist, ob die Sonne im
Sommer oder im Winter scheint, sie ist immer eine Gefahr fur Menschen mit
Albinismus. Sie sollte eigentlich immer gemieden werden. Man kann nicht einfach
rausgehen und wie andere Menschen etwas unternehmen. Man muss auf das Wetter
achten, sich immer 6fters am Tag mit Sonnencreme einschmieren und den Tagesablauf
auch danach richten. Da viele Albinismus nicht wahrnehmen, weil sie nichts darUber
wissen und es oft auch nicht auffallt, aul3er bei den Haaren und dass sie eine Brille
tragen, werden die Betroffenen oft nicht ernst genommen und der Gendefekt wird

unterschatzt.

Genau aus diesem Grund ware es von Vorteil, in der Zukunft nicht nur die Forschung
von Albinismus in den Vordergrund zu stellen, sondern eher die Akzeptanz sowie die
Aufklarung der Gesellschaft. Damit ware vielen Menschen mit Albinismus geholfen und

ihr Leben konnte sehr erleichtert werden.
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