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RESUMEN

El albinismo es una agrupacion de disfunciones genéticas de caracter hereditario
gue provoca incapacidad de generar y/o distribuir melanina en el organismo. El
albinismo a nivel ocular también puede generar una serie de anomalias como
hipoplasia foveal, estrabismo, nistagmo, fotofobia, baja vision, defectos
refractivos, y deficiencias en la vision estereoscopica; es por eso la importancia
de hacer un examen visual periédico a los pacientes con albinismo. Por lo cual,
esta investigacion tiene la finalidad de determinar las caracteristicas visuales de

la poblacién albina Guna de la asociacion SOS Albino de Panama.

Se realiz6 un estudio no experimental, cuantitativo, transversal de tipo descriptivo,
comparativo y correlacional. Se realizaron pruebas de agudeza visual, sensibilidad

del contraste y de la vision del color.

Se evaluaron un total de 25 personas con albinismo, 12 mujeres (48%) y 13
hombres (52%). ElI 80% no utilizaba correccion o6ptica, un 50% presento
deficiencia visual moderada, un 33,3% severa, y un 16,7% con ceguera. En la
valoracion de la sensibilidad al contraste 45,8% presentdé una sensibilidad
moderada, en un 37,5% fue malay un 16,7% fue muy mala. En cuanto a la vision
de color un 60%, presentd anomalia tritan.

La poblacién albina Guna de la asociacién Albinos SOS presentaron diversas
anomalias visuales no diagnosticadas que impactan negativamente su desarrollo

y calidad de vida.

Palabras Claves: agudeza visual, albinismo, correcciébn Optica, nistagmo, sensibilidad al

contraste, vision del color.



ABSTRACT

Albinism is a group of inherited genetic disorders that result in an inability to
generate and/or distribute melanin in the body. Ocular albinism can also cause a
series of abnormalities such as foveal hypoplasia, strabismus, nystagmus,
photophobia, low vision, refractive errors, and stereoscopic vision deficiencies.
This is why it is important to perform periodic eye examinations on patients with
albinism. Therefore, this research aims to determine the visual characteristics of

the Guna albino population of the SOS Albino Association of Panama.

A non-experimental, quantitative, cross-sectional, descriptive, comparative, and
correlational study was conducted. Visual acuity, contrast sensitivity, and color

vision tests were performed.

A total of 25 individuals with albinism were evaluated: 12 women (48%) and 13
men (52%). 80% did not use optical correction, 50% had moderate visual
impairment, 33.3% had severe visual impairment, and 16.7% were blind. Contrast
sensitivity assessment showed moderate sensitivity in 45.8%, poor sensitivity in
37.5%, and very poor sensitivity in 16.7%. Regarding color vision, 60% had a Tritan

abnormality.

The Guna albino population of the Albinos SOS association presented various
undiagnosed visual abnormalities that negatively impact their development and
quality of life.

Keywords: albinism, color vision, contrast sensitivity, nystagmus, optical correction, visual acuity.
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INTRODUCCION

El albinismo es una condicion genética donde el organismo que la presenta tiene
una capacidad muy reducida o nula de producir melanina. Panama representa uno
de los paises a nivel mundial con mayor indice de personas con albinismo, esto

debido a la poblaciéon Gunay su endogamia marcada.

En el capitulo I, se puede observar que el albinismo a nivel mundial no es un
campo ampliamente estudiado, se detallaron diversas investigaciones de
distintas regiones concluyendo en que la regién de Panama es una de las mas
afectadas a nivel mundial. Esta condicién genética genera diversas limitaciones
en el desarrollo general de la poblacion que lo presenta, principalmente a nivel
visual, de aqui la necesidad de realizar este estudio con el objetivo de evaluar la
agudeza visual, determinar el nivel de deficiencia visual, evaluar la sensibilidad
de contraste, y evaluar la vision del color en los pacientes albinos en Panama y

su impacto en la calidad de vida de estos individuos.

En el capitulo Il dentro del marco tedrico, se observa lo que es el albinismo, sus

caracteristicas y clasificaciones, asi como su prevalenciay epidemiologia.

El capitulo Il detalla el disefio de investigacion el cual es no experimental,
cuantitativo, transversal de tipo descriptivo y comparativo. El sujeto de
investigacion fue conformado por un grupo de personas albinas pertenecientes a
la asociacion SOS Albinos de Panama. El tipo de muestra es no probabilistica

por conveniencia.

En el capitulo IV, se da el andlisis y discusion de los resultados, para luego
elaborar las conclusiones, recomendaciones y limitaciones del estudio y

finalmente hacer entrega de documento escrito.



CAPITULO |



CAPITULO I: ASPECTOS GENERALES DE LA INVESTIGACION

1.1 Planteamiento del problema

El albinismo es una condicion genética hereditaria que impacta
considerablemente la produccién de melanina en un organismo (Dumitrescu et al.,
2021; Kromberg & Kerr, 2022). Segun Acosta Herrera (2020), algunos textos
biblicos sugieren que el albinismo tiene sus raices en los descendientes de Nog,
quienes se establecieron en la regién térrida, que abarca partes de Europa, Asia
y Africa. Esta ubicacion geogréafica podria haber facilitado su migracion y posterior
mezcla con las poblaciones nativas de estos continentes, lo que dio lugar a una
mayor diversidad racial. Debido a esta conexién histérica, se le ha atribuido el
nombre de sindrome de Noé, aunque posteriormente se popularizé el término
albinismo, derivado de la palabra latina “albos”, que se traduce como pureza o
blancura. Ademas, Kromberg y Kerr (2022) destacan que hay registros de
personas con albinismo que datan del afio 200 a.C., lo que indica que esta
condicién ha sido reconocida a lo largo de la historia. Este trasfondo histérico
resalta no solo la relevancia cultural del albinismo, sino también su presencia

continua en diversas sociedades a lo largo del tiempo.

Una de las hipoétesis que explican la prevalencia del albinismo es la endogamia
acentuada, un factor que ha sido identificado en la poblacion albina, siendo la
Republica de Panama la regién con la mayor incidencia de este trastorno (Acosta
Herrera, 2020). Segun Dumitrescu et al. (2021), el albinismo oculocutaneo se
hereda de manera autosdmica recesiva, lo que afecta tanto los ojos como la piel
y el cabello. Por otro lado, el albinismo ocular, que esta relacionado con el
cromosoma X, se manifiesta Unicamente con afectaciones en los ojos. Creel
(2015) clasific6 al menos 20 tipos diferentes de albinismo en humanos,
distribuidos en 12 cromosomas, entre los cuales se incluyen el albinismo

oculocutaneo (OCA1-7) y el albinismo ocular (OAL).

Kromberg y Kerr (2022) aclaran que para que una persona presente albinismo, es
necesario heredar dos copias del gen mutado OCA, una de cada progenitor. Esto
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significa que, aunque los padres no muestren sintomas de la condiciéon, pueden
ser portadores de la mutacion genética y transmitirla a sus descendientes. Asi,
incluso aquellos hijos que no desarrollen albinismo también llevaran la mutacion
y podran transmitirla a futuras generaciones. Este mecanismo de herencia
subraya la importancia de la endogamia y la genética en la comprension de la
prevalencia del albinismo en ciertas poblaciones, destacando el papel de los
portadores en la perpetuacion de esta condicion.

Ahora bien, asi como se menciond anteriormente, el albinismo a nivel visual
presenta diversas afectaciones, se asocia a una disminucion de la agudeza visual
de los individuos en méas del 90% de los pacientes (Dumitrescu et al., 2021).
Rodriguez y Maza Espinosa (2023) en una publicacion de la revista de
Investigacion en Salud VIVE mencionan que en Argentina el 95% de los albinos

muestran problemas de vision y fotofobia.

Entre las personas con albinismo, la agudeza visual suele variar entre -0,10 y 1,60
logMAR, esto corresponde a una agudeza visual de Snellen que va de 20/15 a
20/800. En promedio, la agudeza visual suele ser de 0,60 logMAR (equivalente a
20/80 en la escala de Snellen) gracias a la hipoplasia foveal caracteristica de este
grupo. En el albinismo, se ha informado que la hipoplasia foveal esta presente
entre el 94% y el 100% de los individuos mientras que la hipopigmentacion del
fondo de ojo esta presente en mas del 94% de las personas con albinismo. Otra
caracteristica que influye en la reduccion de la agudeza visual presente en el
albinismo es el enrutamiento incorrecto del quiasma el cual se estima que esta
entre el 84 % y el 100 % de estos (Thomas et al., 2023).

Dentro de las caracteristicas visuales de los albinos esta la presencia del defecto
de transiluminacion del iris (TID) que se refiere a la pérdida o ausencia del epitelio
pigmentario en el iris, lo que permite que la luz pase a través del tejido ocular de
manera inusual. Se ha documentado que entre el 91% y el 100% de las personas
gue padecen albinismo presentan este defecto en el iris. La presencia de un TID

en el iris estd comunmente vinculada con la fotofobia, una condicién en la que la
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sensibilidad a la luz se ve incrementada, causando incomodidad o dolor al estar
expuesto a fuentes de luz intensa. Esta relacion entre el TID y la fotofobia es
frecuente, ya que la pérdida de pigmento en el iris reduce la capacidad del ojo

para filtrar y regular la cantidad de luz que entra (Khanal et al., 2015).

El nistagmo, que es un movimiento involuntario y repetitivo de los ojos, se
reconoce generalmente como una caracteristica prevalente en personas con
albinismo. Sin embargo, existen informes que indican que, en un pequefio
porcentaje de casos, hasta un 7,7% de las personas con albinismo no presentan
esta condicidon ocular. Esto significa que aproximadamente el 92,3% de las
personas con albinismo si experimentan nistagmo, mientras que una minoria
significativa no lo manifiesta, lo que sugiere que el nistagmo, aunque comudn, no

es universal en todos los individuos con albinismo (Kruijt et al 2018).

El estrabismo, que se caracteriza por el desalineamiento de los ojos, afecta a
aproximadamente el 71% de las personas con albinismo. No obstante, la
prevalencia de esta condicion varia significativamente dependiendo del tipo
especifico de albinismo. Por ejemplo, en el caso del albinismo ocular tipo 1
(OCAl), la tasa de estrabismo es notablemente mas alta, alcanzando hasta el
100% de los individuos afectados. Dentro de las formas de estrabismo observadas
en personas con albinismo, la esotropia, que es el desvio hacia adentro de uno o

ambos 0jos, es la mas coman (Thomas et al., 2023).

En un estudio descriptivo transversal realizado en Nepal sobre los déficits visuales
en pacientes con albinismo oculocutdneo acudieron al Departamento de
Oftalmologia del Instituto de Medicina un total de 25 casos (50 ojos) de albinismo
oculocutaneo, donde fueron analizados todos los casos diagnosticados que
acudieron para una consulta ocular entre el 1 de septiembre de 2011y el 1 de
diciembre de 2013. Los participantes tenian una edad promedio de 16 afios, con
un rango intercuartilico de 12 afios. De los 25 casos, 16 eran hombres (64%) y 9
mujeres (36%), lo que resulté en una proporcion de sexos de 1,78 hombres por

cada mujer. Los intervalos de edad se organizaron de manera excluyente y fueron
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determinados utilizando la férmula de Sturges para una distribucion adecuada de
los grupos. Los grupos de edad que mostraron el mayor nUmero de participantes
fueron los de 5 a 14 afios y de 14 a 23 afios, con 11 participantes (44%) en cada
uno. En cambio, el grupo de edad de 23 a 32 afios tuvo la menor representacion,
con solo un participante. Este andlisis permite una vision detallada sobre las
caracteristicas demogréaficas de las personas con albinismo oculocutaneo que
recibieron atencion oftalmoldgica en el periodo especificado (Khanal et al., 2015).

En este estudio ,en Nepal, resultd que el tipo de nistagmo mas frecuente
observado fue el nistagmo pendular horizontal, el cual se presentd en 34 ojos, lo
gue equivale al 68% de los casos. En total, 21 participantes (84%) mostraron
nistagmo, siendo el tipo pendular horizontal el mas comun, seguido por el
nistagmo espasmaodico horizontal izquierdo, que se present6 en 6 ojos (12%), vy el
espasmodico horizontal derecho, con 2 ojos (4%). En cuanto a la posicion
primaria, esta fue el punto nulo mas frecuente en el 68% de los casos (34 0jos).
Es relevante destacar que ninguno de los participantes adopté una postura
compensatoria de la cabeza para reducir o mitigar los efectos del nistagmo. El
nistagmo pendular horizontal fue el nistagmo mas comun (n = 34 ojos; 68%). El
nistagmo estaba presente en 21 participantes (84%), siendo el tipo pendular
horizontal (n = 34 ojos, 68%) el mas comun, seguido del nistagmo espasmddico
horizontal izquierdo (n = 6, 12%) y el espasmaodico horizontal derecho (n = 2; 4%).
La posicion primaria (n = 34, 68%) fue el punto nulo mas comuan. No se encontrd
gue ninguno de los participantes adoptara una postura compensatoria de la

cabeza para amortiguar el nistagmo (Khanal et al., 2015).

En cuanto a la AV todos los participantes del estudio presentaron una agudeza
visual significativamente reducida (media: 1,24 + 0,50 logMAR). En términos de
agudeza visual a distancia, 14 ojos (28%) mostraron una agudeza mayor a 1.30
logMAR, 16 ojos (32%) tuvieron agudeza visual entre 1.00 y 1.30 logMAR, 19 ojos
(38%) tuvieron una agudeza mayor a 0.48 logMAR, pero menor o igual a 1.00
logMAR, y 14 ojos fueron diagnosticados como ciegos. Solo en un ojo se observo

un leve deterioro visual, con una agudeza visual de 0.48 logMAR, de un total de
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50 ojos analizados. Tras la correccidbn Optica con gafas, seis 0jos (12%)
presentaron un leve deterioro visual, 28 ojos (56%) tuvieron una agudeza visual
superior a 0.48, pero menor o igual a 1.00 logMAR, 12 ojos (24%) mostraron una
agudeza visual mayor a 1.00 logMAR, pero menor o igual a 1.30 logMAR, y cuatro
0jos (8%) alcanzaron una agudeza visual superior a 1.30 logMAR. De acuerdo con
la clasificacion de la Organizacion Mundial de la Salud, basada en la mejor
agudeza visual corregida, el 12% de los ojos presentaron vision leve, el 56% vision
moderada, el 24% vision grave y el 8% ceguera. Se observo una diferencia media
significativa entre la agudeza visual no corregida (media: 1,24 + 0,50 logMAR) y
la agudeza visual corregida (media: 1,0252 + 0,48 logMAR), con un valor t (49) =
4,91, p < 0,0001. Ademas, se encontré una correlacion moderadamente positiva
entre las agudezas visuales a distancia no corregidas y corregidas, con un
coeficiente de correlacion lineal de Karl Pearson de r = 0,80 (p < 0,001). Dentro
de los resultados el error refractivo mas frecuente observado fue el astigmatismo
miopico, que afecté a 17 ojos (34%). Del total de los participantes, el 58%
presentaron astigmatismo con la regla. Al analizar el poder equivalente esférico,
se observé que la mayoria de los ojos (30 ojos, 60%) eran miopes, con un error
refractivo medio general de -1,59 + 5,39 Dpt. La agudeza visual mostré una mejora
significativa tras la correccién refractiva, segun los resultados de la prueba t de
muestras pareadas (p < 0,05). Ademas del astigmatismo midpico, que fue el mas
comun (34%), también se encontraron otros tipos de errores refractivos:
astigmatismo mixto (9 ojos, 18%), miopia simple (8 ojos, 16%), hipermetropia
simple (8 ojos, 16%) y astigmatismo hipermetropico (8 o0jos, 16%). En términos de
error refractivo equivalente esférico, el 60% de los ojos eran miopes y el 40%
hipermétropes. Todos los casos de astigmatismo fueron del tipo con la regla,
excepto dos, que presentaron astigmatismo en el sentido contrario a la regla. No
se detectaron casos de astigmatismo oblicuo ni bioblicuo. El valor del cilindro
astigmatico vario entre 0,50 dioptrias y 4,00 dioptrias, con una media de 1,93 +
1,00 dioptrias (Khanal et al., 2015).

En este estudio del nepalés, también se detectd esotropia alternante y exotropia

alternante en el 16% de los participantes con estrabismo, lo que represento el 40%
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de todos los casos estudiados. En 15 participantes (60%), no se observo
heterotropia. La combinacion de esotropia alternante y exotropia alternante se
presentd en cuatro participantes (16%). Los casos menos frecuentes incluyeron
exotropia en el ojo derecho y exotropia en el ojo izquierdo, cada uno en un
participante (4%). En cuanto a la magnitud del estrabismo, el promedio fue de
24,15 + 8,02 dioptrias prismaticas, con un rango que vario entre 12 y 40 dioptrias
prismaticas. Todos los participantes informaron experimentar vision borrosa tanto
de cerca como de lejos, ademas de fotofobia. En todos los casos, se observaron
hipoplasia foveal, translucidez del iris y ausencia de reflejo foveal. Los
participantes fueron divididos en tres grupos segun su clasificacién de estereopsis:
el grupo NDS (sin estereopsis detectable) constaba de 13 participantes, el grupo
CS (estereopsis gruesa) de 8 participantes, y el grupo FS (estereopsis fina) de 4
participantes. Se observé que a medida que la estereopsis mejoraba, la agudeza
visual tendia a aumentar; sin embargo, este incremento en la agudeza visual de
lejos no alcanz6 significancia estadistica (ANOVA unidireccional con pruebas post
hoc, p = 0,66). Al analizar la transparencia macular, el grupo NDS presenté la
menor transparencia, mientras que el grupo FS mostré la mayor, seguido por el
grupo CS. Las diferencias en la transparencia macular fueron estadisticamente
significativas al comparar el grupo NDS con el grupo FS (p =0,010) y el grupo CS
con el grupo FS (p = 0,04), pero no al comparar el grupo NDS con el grupo CS.
Los participantes de los grupos FS y CS mostraron menor defecto de
transiluminacion del iris en comparacion con el grupo NDS. El grado promedio de
transiluminacion del iris en el grupo NDS fue el mas alto, y mostré una diferencia
significativa con el grupo FS (p = 0,036), cuya media también fue
significativamente diferente a la del grupo CS (p = 0,038). No se encontraron
diferencias significativas entre los grupos NDS y CS en cuanto a transiluminacion
del iris. En cuanto a la estereopsis, se observé estereopsis fina en 4 participantes
(16%), estereopsis gruesa en 8 participantes (32%) y ausencia de estereopsis
detectable en 13 participantes (52%). En relacidon con la vision del color, 19
participantes (76%) tenian vision del color normal, mientras que 3 participantes
(12%) presentaron deficiencia en la vision del color rojo-verde. En 3 participantes

(12%), no se pudo evaluar la funcion de la vision del color (Khanal et al., 2015).
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El resumen de la reunién anual de la Asociacion de Investigacion en Vision y
Oftalmologia (ARVO) de 2017 presento6 un estudio sobre la evaluacién de la vision
del color en pacientes con albinismo, utilizando la prueba de color de Cambridge
y las placas de Ishihara como herramientas diagnésticas. Este incluyé a 28
pacientes albinos seleccionados del proyecto Pro-Albino, quienes fueron
derivados al Laboratorio de Psicofisica y Electrofisiologia Visual (Instituto de
Psicologia de la Universidad de S&o Paulo) para realizar las pruebas. Los criterios
de inclusién fueron una agudeza visual minima de 20/400 en ambos ojos, y el
criterio de exclusion fue la presencia de alteraciones oftalmoldgicas secundarias
a otras enfermedades. Los umbrales se ajustaron segun el grupo de edad,
comparandolos con un grupo control. Para el analisis estadistico, se utilizaron los
umbrales de discriminacion de colores en cada eje, comparando los resultados de
los pacientes albinos con los del grupo control mediante la prueba t de Student. El
CCT (Prueba del umbral de contraste de cono) revel6 que tres individuos
presentaban protanomalia, uno tenia tritanomalia y cuatro mostraron cambios
difusos y no especificos. Diecinueve individuos no evidenciaron alteraciones en la
vision del color. Solo un participante con albinismo mostr6 anomalias en la vision
del color segun las placas de Ishihara. En general, la muestra de albinos mostré
umbrales mas altos de discriminacion cromatica en los ejes de confusion en
comparacion con el grupo control. Sin embargo, no se encontraron diferencias
estadisticamente significativas en los umbrales de discriminacion para los ejes
protan (p = 0,146), deutan (p = 0,084) y tritan (p = 0,164) entre los pacientes
albinos y el grupo control. Esto resalta la complejidad de las percepciones
cromaticas en personas con albinismo y sugiere la necesidad de estudios

adicionales para comprender mejor estas variaciones (Silvas et al., 2017).

Como hemos visto el albinismo a nivel visual genera diferentes deficiencias que
intervienen de manera directa con el desarrollo cotidiano de los individuos que la
presentan, pero dentro de todas estas condiciones visuales se podria considerar

a la disminucion significativa de la agudeza visual como la més limitante de estas.
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Muchas personas con albinismo a nivel mundial desconocen que pueden mejorar
considerablemente su calidad de vida mediante diferentes ayudas visuales,
aungue anteriormente se ha determinado el impacto positivo de las gafas en la
agudeza visual, asi como de los telescopios en la vision funcional de las personas
albinas, existen muy pocos estudios que puedan cuantificar estos efectos en

funciones visuales clave (Jhetam & Mashige, 2020).

Por su parte, la sensibilidad al contraste es una funcion visual muy importante que
en ocasiones se pasa por alto. Esta permite que nuestros ojos puedan distinguir
objetos del fondo aun cuando ambos tienen tonalidades muy similares. Al
reducirse la sensibilidad al contraste se pueden dificultar actividades tan

cotidianas como leer.

El uso de dispositivos de ampliacion 6ptica mejorara en gran manera la percepcion
visual, sin embargo, no abordan directamente las deficiencias de la sensibilidad al
contraste. Hay estudios que demuestran que los estudiantes con baja visién
presentan velocidades de lectura menores de manera significativa en
comparacion a sus compaferos con visién normal, incluso ajustando el tamafio
del texto (Jhetam et al., 2020).

De acuerdo con Yahalom et al. (2024), la epidemiologia del albinismo presenta
variaciones significativas en diferentes regiones del mundo. A nivel global, se
estima que la prevalencia del albinismo se sitla en aproximadamente 1 de cada
14,000 individuos. Sin embargo, en el contexto especifico de Israel, esta cifra es

ligeramente mas alta, con una tasa estimada de 1 de cada 10,000.

La incidencia de los diferentes tipos de albinismo muestra variaciones
significativas segun las etnias. El tipo OCAL es particularmente prevalente entre
los grupos caucasicos, representando aproximadamente el 50% de todos los
casos a nivel mundial. En contraste, el OCA2 se encuentra con mayor frecuencia
en Africa, donde constituye alrededor del 30% de los casos globales. Por otro lado,

el OCA4, que es el tipo mas coman en Japdn, representa aproximadamente el
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17% de la poblacién albina a nivel mundial (Yahalom et al., 2024). En cuanto a las
poblaciones europeas, la prevalencia del albinismo oculocutaneo se estima entre
1 de cada 10,000 y 1 de cada 15,000 individuos (Lisbjerg et al., 2023).

En Asia, el albinismo es considerado una condicién muy rara. En la poblacién
china Han, la prevalencia se estima en 1 de cada 18,000 individuos, mientras que
en Japon la cifra es més alta, con una incidencia de 1 de cada 47,000. Por otro
lado, en Europa, las tasas de prevalencia varian entre los paises: en Irlanda se
estima en 1 de cada 10,000, mientras que en los Paises Bajos es de
aproximadamente 1 de cada 15,000. En el sur de Africa, la situacion es diferente,
con unatasa de prevalencia mas elevada de 1 de cada 4,000 personas (Kromberg
& Kerr, 2022).

En Estados Unidos, la incidencia total del albinismo se reporta en 1 de cada
17,000. Sin embargo, es importante destacar que esta cifra varia segun la etnia:
para la poblacién negra, la tasa es de 1 de cada 10,000, en comparacion con 1 de
cada 19,000 en la poblacion blanca. Ademas, en la comunidad Hopi de Arizona,
la estimacién de personas albinas es notablemente alta, con una incidencia de 1
en 227 (Kromberg & Kerr, 2022).

En Puerto Rico, la prevalencia del albinismo se estima en 1 de cada 59 personas
gue portan la afeccidn, mientras que la presencia del fenotipo albino se calcula en
1 de cada 2,000 individuos. En Colombia, se ha estimado que hay
aproximadamente 2,000 pacientes albinos, lo que pone de manifiesto la relevancia
de esta condicion en el pais. En el caso del pueblo Kuna de Panama, la incidencia
del albinismo es notablemente mas alta, con una tasa de 1 en 213 personas
(Acosta Herrera, 2020). Estos datos reflejan no solo la variabilidad en la
prevalencia del albinismo entre diferentes regiones, sino también la necesidad de

atencion y recursos adecuados para apoyar a las comunidades afectadas.

La comarca de Kuna Yala en Panama se destaca como una de las regiones del

mundo con la mayor incidencia de albinismo, presentando una tasa del 1%. De
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manera similar, la isla de Lengdis en Maranh&o, Brasil, muestra una tasa ain mas
alta, de 1.5%. Estos datos afirman que la elevada prevalencia del albinismo en
estas areas podria estar relacionada con practicas culturales, especialmente los
matrimonios consanguineos que son comunes en estas comunidades (Pires

Soares & Martins Guimaraes, 2014).

En 2023, la especialista de la ONU, Muluka-Anne Miti-Drummond, también
destaco que las comunidades indigenas Guna en Panama presentan una de las
tasas mas elevadas de albinismo a nivel mundial, segun sus observaciones, la
proporcion de individuos albinos en estas comunidades se estima entre 1 de cada
160 a 1 de cada 200 personas. Durante su visita a las comunidades de Niatupu y
Rio Sidra, Miti-Drummond tuvo la oportunidad de corroborar directamente esta

alarmante prevalencia (ONU, 2023).

1.1.1 El problema de investigacion

¢, Cuales son las caracteristicas visuales que se presentan en la poblacién Guna

albina de la Asociacién SOS albinos Panama?

1.2 Justificacion

En este estudio, se determinaron las caracteristicas visuales presentes en la

poblacion Guna albina de la Asociacion SOS albinos Panama.

Panama se destaca como uno de los paises con mayor prevalencia de individuos
gue padecen albinismo oculocutaneo alrededor del mundo, sin embargo, en la
actualidad, no existe ningun estudio o informe publicado que analice y describa
las caracteristicas visuales especificas de este grupo en nuestra region. Esto
resalta una significativa laguna en la investigacion, dado que comprender las
particularidades visuales de las personas con albinismo oculocutaneo es crucial

para desarrollar estrategias adecuadas de atencion y apoyo para estos.
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La falta de informacién y datos limita el acceso a recursos y servicios médicos y
optométricos que aborden las necesidades Unicas de los pacientes con albinismo,
lo que subraya la importancia de llevar a cabo investigaciones como esta que

aporta a detalle la condicion visual de este grupo en particular.

Las deficiencias visuales que acompafan al albinismo impactan significativamente
el desarrollo integral de la vida cotidiana de quienes la padecen, las limitaciones
visuales son una de las principales caracteristicas que no solo dificultan la
realizacién de actividades bésicas, sino que también pueden influir en aspectos
emocionales y sociales, generando un efecto en cadena que afecta la calidad de
vida. Por esta razon, es fundamental evaluar la condicion visual de los pacientes
albinos y corregir las anomalias identificadas. Este enfoque no solo representa un
avance en la salud visual, sino que también contribuira de manera sustancial a

mejorar la calidad de vida de la poblacién albina en Panama.

La identificacion de las caracteristicas visuales especificas y el abordaje de las
discapacidades oculares asociadas con el albinismo son pasos cruciales para
proporcionar los tratamientos y apoyos necesarios. Al ofrecer soluciones
personalizadas, se facilitardA que los pacientes puedan desarrollarse e
independizarse en diversas actividades diarias; la posibilidad de realizar tareas
gue previamente les resultaban complicadas no sélo aumentara su autoestima,
sino que también tendra un impacto positivo en su salud integral, abarcando

aspectos fisicos, psicologicos y sociales.

La informacion generada a través de esta investigacion beneficiara directamente
a los pacientes evaluados al proporcionarles un diagndstico mas claro y opciones
de tratamiento adaptadas a sus necesidades. A su vez, los profesionales de la
salud visual encontraran en estos datos una herramienta valiosa para ofrecer una
atencion mas integral y especializada a sus pacientes albinos, promoviendo una

gestion mas efectiva de sus condiciones.

Por otro lado, este estudio facilita la identificacion de tendencias y patrones que
podrian informar politicas de salud publica. En dltima instancia, este esfuerzo

conjunto no solo enriquecera el conocimiento sobre el albinismo en el contexto

20



panamenfo, sino que también contribuira a la creacién de un entorno mas inclusivo
y accesible para todas las personas que lo padecen, garantizando que puedan
disfrutar de una vida plenay satisfactoria.

Asimismo, contar con un registro exhaustivo de las caracteristicas visuales de la
poblacion albina en Panama sera de gran importancia, ya que proporcionara una
base de datos fundamental para futuras investigaciones sobre esta condicion.
Este registro no solo servirA como un recurso valioso para académicos y
profesionales de la salud, sino que también permitira establecer comparaciones y
tendencias a lo largo del tiempo.

Este enfoque contribuird a una mejor comprension de las implicaciones del

albinismo en la salud visual y a la creacion de intervenciones mas efectivas.

En definitiva, la recopilacion de estos datos no solo enriquecera el campo del
conocimiento cientifico, sino que también promovera una mayor conciencia social
y sensibilizacion sobre las condiciones de vida de la poblacion albina en Panam4,
favoreciendo asi el disefio de politicas publicas y programas de apoyo que

mejoren su calidad de vida.

1.3 Hipétesis

Ha: La poblacion albina Guna de Panama presenta anomalias visuales no

diagnosticadas que afectan su calidad de vida.

Ho: La poblacion albina Guna de Panama no presenta anomalias visuales

no diagnosticadas que afectan su calidad de vida.
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1.4

Objetivos
1.4.1 Objetivo General:

Determinar las caracteristicas visuales de la poblacién Guna albina de la
Asociacion SOS albinos Panama atendidos en abril 2025 en jornadas de

atencion de la UDELAS para identificar anomalias visuales.

Objetivos especificos

e Evaluar la agudeza visual de cada uno de los pacientes con
albinismo.

e Determinar el nivel de deficiencia visual presente en los
pacientes albinos.

e Indicar la sensibilidad al contraste de los pacientes con
albinismos.

e Describir la vision del color en los pacientes albinos.
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CAPITULO Il



CAPITULO Il: MARCO TEORICO

2.1. Albinismo

El albinismo es una condicion genética hereditaria que afecta la produccion de
melanina en el organismo, lo que provoca una alteracion en la pigmentacion de la

piel, ojos y cabello (Dumitrescu et al., 2021; Kromberg & Kerr, 2022).

El grado de hipopigmentacién en el albinismo puede variar considerablemente,
abarcando desde la completa ausencia de pigmento en la piel, el cabello y los
0jos, hasta una cantidad casi normal de pigmento en estas areas. Esta variabilidad
en la cantidad de melanina afecta no solo la apariencia externa de la persona, sino
también su susceptibilidad a problemas relacionados con la exposicion solar y la
proteccion visual. En algunos casos, las personas con albinismo pueden tener una
piel extremadamente clara y sensible, mientras que, en otros, la piel puede
mostrar una pigmentacion mas cercana a la normal, aunque siempre con un grado
de hipopigmentacion. La discapacidad visual en individuos con albinismo también
presenta un amplio espectro de severidad y esta estrechamente relacionada tanto
con el tipo especifico de albinismo como con la magnitud de la hipopigmentacion
(Yahalom et. al, 2024).

Segun Acosta Herrera (2020), algunas interpretaciones biblicas sugieren que el
albinismo se origino entre los descendientes de Noé, quienes habrian habitado en
la zona térrida, una region que abarca el limite continental de Europa, Asia y
Africa. Se cree que migraron a estos continentes y, al interactuar con las
poblaciones locales, contribuyeron a la diversidad racial. Esta teoria dio origen al
término "sindrome de Noé", que mas tarde se conoceria como albinismo, derivado
de la palabra latina “albos”, que significa pureza o blancura. Los investigadores
Kromberg y Kerr (2022) mencionan gue ya en el afio 200 a.C. se documentaron

casos de personas con albinismo.
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Una de las hipotesis sobre la prevalencia del albinismo es la endogamia, ya que
se ha identificado la herencia mendeliana como factor que favorece la aparicién
de la condicién en ciertas poblaciones, siendo la Republica de Panaméa uno de los
lugares con mayor prevalencia (Acosta Herrera, 2020). Este fen6meno ocurre
cuando las uniones matrimoniales o reproductivas se realizan dentro de un grupo
de personas con una base genética restringida, lo que aumenta la probabilidad de
gue ambos padres portan un alelo recesivo para el albinismo.

2.1.1. Albinismo oculocutaneo

El albinismo oculocutaneo (AOC) es una condicién genética hereditaria que sigue
un patron autosdmico recesivo. Este trastorno se distingue por la falta parcial o
total de melanina, el pigmento responsable del color en la piel, el cabello y los ojos
(Yahalom et. al, 2024).

La melanina juega un papel fundamental en la proteccion de la piel contra los
nocivos efectos de la radiacion ultravioleta, asi también en la vision, por lo que la
ausencia o disminucibn de este pigmento suele generar una serie de

complicaciones y disfunciones en las personas que lo padecen.

Los individuos con OCA suelen presentar una piel extremadamente clara, cabello,
cejas, vellos y pestafias rubios o blancos, y ojos de color muy claro, haciéndoles
mas vulnerables. Ademas de las caracteristicas fisicas, el albinismo oculocutaneo
puede asociarse con dificultades en la percepcion visual, como la fotofobia
(sensibilidad a la luz), nistagmo (movimientos involuntarios de los 0jos) y

astigmatismo.

Como el albinismo oculocutaneo (OCA) es un trastorno autosémico recesivo, se
requiere que ambos progenitores sean portadores del gen defectuoso para que la
descendencia herede la condicion, significa que la persona afectada debe heredar

dos copias del gen mutado, una de cada progenitor, para desarrollar la condicién.
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Aungue estos padres no presentan la condicidén, son portadores de la mutacion
genética y la transmiten a sus hijos, quienes también pueden ser portadores,
aunque no presenten los sintomas. Sin embargo, los portadores de una sola copia
del gen mutado generalmente no presentan sintomas, pero pueden transmitir el
rasgo a sus descendientes (Kromberg et. al, 2022).

2.1.1.1 Clasificacion

Creel (2015) ha clasificado 20 tipos diferentes de albinismo en humanos,
distribuidos entre 12 cromosomas. Estos incluyen el albinismo oculocutaneo
(OCA) vy el albinismo ocular (OA). Kromberg y Kerr (2022). En la actualidad, se
han identificado ocho tipos distintos de OCA:

e OCAl
e OCA2
e OCA3
e OCA4
e OCA5
e OCAG6
e OCA7
e OCAS8

Cada uno esta relacionado con mutaciones en genes especificos, o que ha
permitido un entendimiento mas detallado de los mecanismos genéticos que

subyacen a esta condicion.

Kromberg y Kerr (2022) explican que una persona puede desarrollar albinismo
solo si hereda dos genes OCA mutados, uno de cada progenitor. Aunque estos
padres no presenten la condicion, son portadores de la mutacion genética y la
transmiten a sus hijos, quienes también pueden ser portadores, aunque no

presenten los sintomas.
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2.2 Prevalencia

El albinismo oculocutaneo es considerado un trastorno raro, con mayor
prevalencia en poblaciones con practicas de endogamia (Acosta Herrera, 2020).
Yahalom et al. (2024) reportan que la prevalencia global de albinismo es de
aproximadamente 1 en 14,000 personas, aunque esta cifra va variar segin cada
region, por ejemplo, en Israel que esta tasa es de 1 en 10,000.

Segun Yahalom et al. (2024), la frecuencia de los diferentes tipos de albinismo
oculocutaneo varia considerablemente en funcion de la etnia, lo que sugiere que

ciertos subtipos son mas prevalentes en determinadas poblaciones:

2.2.1 OCA1A: En este subtipo, la mutacion provoca una pérdida total de la
funcion de la tirosinasa, lo que impide completamente la produccién de
melanina. Como resultado, los pacientes presentan una
hipopigmentacién severa en la piel, el cabello y los ojos, y la agudeza
visual suele estar gravemente reducida, variando entre 20/100 y 20/400.
Esta discapacidad visual se debe a la falta de pigmento en la retina, lo

gue interfiere con el desarrollo adecuado de las estructuras visuales.

2.2.2 OCAI1B: En este caso, aunque persiste una mutacion en el gen de la
tirosinasa, aun queda una funcion enzimatica residual que permite la
produccion parcial de melanina. Las personas con OCA1B, por lo tanto,
tienen algo de pigmento, lo que mejora su agudeza visual en
comparacion con los individuos con OCA1A. Aunque su visién es mejor,
todavia presentan dificultades visuales derivadas de la alteraciéon en la

producciéon de melanina y el desarrollo ocular.

A pesar de que la vision de los pacientes con OCA1B es generalmente mejor que
la de aquellos con OCA1A, ambos subtipos siguen presentando limitaciones
visuales significativas debido a las anomalias estructurales en la retina y otras

partes del sistema visual. Esta variabilidad en la severidad de la discapacidad
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visual depende de la cantidad de melanina producida y del tipo especifico de OCA,

lo que subraya la complejidad de esta condicién genética (Yahalom et al., 2024).

En una revisién sistematica para la determinacion de la prevalencia mundial del
albinismo oculocutédneo, los resultados evidenciaron que una gran parte de la
informacion que se encuentra disponible sobre este tema no era relevante, debido
a que solo 6 de los 34 estudios revisados (18% del total) fueron publicados
después del afio 2010. De igual forma, se identificO una gran escasez de
investigaciones de alta calidad, con metodologias rigurosas y muestras
poblacionales amplias y definidas con claridad. A nivel global, solo una pequefia
fraccion de paises (26 de 193, equivalente al 13%) ha reportado datos de
prevalencia sobre el albinismo oculocutaneo (OCA). En cuanto a la distribucion
geografica, los estudios que fueron realizados en Africa estuvieron
sobrerrepresentados, ya que representaron el 44% del total (15 de 34). Las tasas
de prevalencia mas elevadas se observaron primordialmente en poblaciones
aisladas (entre 1 de cada 22 a 1 de cada 1300; media de 1 en 464). En cuatro
paises de Africa, la prevalencia media fue de 1 en 4264 personas, con un rango
entre 1 en 1755y 1 en 7900. En 3 paises de Europa, se reportd una prevalencia
media de 1 en 12 000 (rango: 1 en 10 000 a 1 en 15 000), aunque es posible que
estas cifras estén subestimadas debido a la dificultad para identificar el fenotipo
en poblaciones de piel clara, lo cual puede llevar a diagnosticos erréneos de
albinismo ocular o discapacidad visual no especificada. En conclusion, se
reconocio que las tasas de prevalencia pueden estar influenciadas por factores
culturales locales, como la practica de matrimonios consanguineos, y que estas
tasas pueden modificarse a lo largo del tiempo mediante cambios de estas

practicas culturales (Kromberg et al., 2023).

2.3. Epidemiologia

En los grupos caucasicos, el OCA1 es el tipo de albinismo mas comun en los

grupos, representando aproximadamente el 50% de los casos a nivel mundial. Por
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otro lado, el OCA2 es el subtipo mas frecuente en Africa, con una prevalencia de
alrededor del 30% de los casos globales. EI OCA4, en cambio, representa
aproximadamente el 17% de la poblacion albina mundial y es el tipo mas comudn

en Japon (Yahalom et al., 2024).

En las poblaciones europeas, la prevalencia del albinismo oculocutaneo se estima
entre 1 de cada 10,000 a 1 de cada 15,000 personas (Lisbjerg et al., 2023). En
Asia, el albinismo es relativamente raro. En la poblacion china Han, la tasa de
incidencia es de 1 en 18,000, mientras que en la poblacion japonesa se estima
una tasa de 1 en 47,000. En Europa, la prevalencia varia, con tasas que oscilan

entre 1 en 10,000 en Irlanday 1 en 15,000 en los Paises Bajos.

En el sur de Africa, se observa una tasa de incidencia mas alta, con
aproximadamente 1 de cada 4,000 personas afectadas. En Estados Unidos, la
tasa de incidencia global es de 1 en 17,000, aunque varia segun la etnia. La tasa
de incidencia para la poblacién negra es de 1 en 10,000, mientras que para la
poblacion blanca es de 1 en 19,000. Sin embargo, en el pueblo Hopi de Arizona,
la prevalencia de albinismo es mucho mas alta, estimandose en 1 en 227 personas
(Kromberg & Kerr, 2022).

En el caso de Puerto Rico, la tasa de portadores de la afeccion es de 1 en 59
personas, y la prevalencia del fenotipo albino es de aproximadamente 1 en 2,000.
En Colombia, se estima que hay alrededor de 2,000 personas albinas en el pais
(Acosta Herrera, 2020). Finalmente, en el pueblo Kuna de Panama4, la tasa de

albinismo es de 1 en 213 personas (Kromberg & Kerr, 2022).

Estos datos reflejan como la prevalencia del albinismo varia significativamente no
solo entre regiones geograficas, sino también dentro de subgrupos étnicos, lo que
resalta la importancia de considerar factores genéticos y culturales al estudiar esta

condicion.
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2.4. Albinismo en Panama

La comarca de Kuna Yala, ubicada en Panama, destaca como una de las regiones
con mayor incidencia de albinismo en el mundo, con una prevalencia estimada de
1% de la poblacién. De manera similar, en la isla de Lencois, en el estado de
Maranhao (Brasil), se observa una tasa aiin mas alta, de aproximadamente 1.5%.
Estos indices elevados refuerzan la hipétesis de que factores culturales, como la
practica de matrimonios consanguineos, podrian ser responsables de la alta
prevalencia de albinismo en estas comunidades. En estas areas, los matrimonios
entre parientes cercanos son relativamente comunes, lo que aumenta la
probabilidad de que ambos progenitores porten el gen recesivo del albinismo.
Esto, a su vez, incrementa la probabilidad de que sus descendientes hereden la
condiciéon. Este fendmeno ha sido ampliamente discutido por diversos estudios
gue sugieren que las altas tasas de albinismo en ciertas comunidades pueden
estar directamente vinculadas a este patrén de reproduccion (Pires Sobares &

Martins Guimaraes, 2014).

En cuanto a las personas albinas, su vida diaria esta frecuentemente marcada por
dificultades visuales significativas, debido a la falta de pigmento en los ojos, lo que
compromete su agudeza visual y aumenta su sensibilidad a la luz. Estas
limitaciones visuales pueden interferir con su capacidad para realizar tareas
cotidianas, desde leer hasta desplazarse por ambientes con mucha luz. Para
mitigar estos efectos, es esencial proporcionar ayudas visuales especializadas y
adaptadas a sus necesidades, asi como recursos de apoyo para facilitar su
desarrollo y su integracion social. Estos ajustes pueden incluir desde lentes
Opticos hasta dispositivos tecnoldogicos de asistencia visual, pasando por
programas de estimulacion visual y entrenamiento especializado (Kromberg &
Kerr, 2022).
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Es importante destacar que, a pesar de las dificultades visuales que
experimentan, el albinismo no es una enfermedad degenerativa. Segun Lluis
Montoliu, destacado investigador espariol en el campo del albinismo, las personas
con esta condicién no sufren una pérdida progresiva de la visién a lo largo de los
afios. De hecho, la vision de una persona con albinismo puede permanecer
relativamente estable a lo largo de su vida, e incluso mejorar en algunos casos Si

se reciben los tratamientos y apoyos adecuados (Alonso Garcia, 2023).

Montoliu sefiala que, mediante ejercicios de optometria, estimulacién visual y un
enfoque de aprendizaje adaptativo, se pueden potenciar las habilidades visuales
de los individuos con albinismo. Estos enfoques pueden ayudar a optimizar la
capacidad visual y a mejorar la calidad de vida, permitiendo a las personas albinas
desarrollar sus habilidades y participar mas activamente en la sociedad (Alonso
Garcia, 2023).

En Panama el 27 de abril de 2021, se promulgé la Ley N.° 210, la cual establecio
la creacion de una Oficina Nacional de Salud para dirigir la atencion de la
poblacién con albinismo, integrada al Ministerio de Salud (MINSA). Dentro de esta
legislacion, también se implementara el Programa Nacional de Tratamiento y
Asistencia Integral para personas con albinismo, asi como un Programa Médico
obligatorio (MINSA, 2023). Mediante esta ley también se establece el 13 de junio

de cada ano Dia Nacional de Sensibilizacién sobre el Albinismo.

En septiembre del 2023, la experta en albinismo, Muluka-Anne Miti-Drummond,
de la Naciones Unidas acudi6 a Panama y tratd este tema haciendo un llamado a
las autoridades panamefas para que agilizaran la implementaciéon de la Ley 210
gue aprobada en 2021, con la finalidad de garantizar las asistencias y apoyos
fundamentales para las personas con albinismo en el pais. La experta reconoci6
que la promulgacién de esta ley es un avance importante el cual merece ser
destacado, sefial6 que la normativa contempla disposiciones que son clave para
proteger y respaldar a esta singular poblacion, incluyendo medidas como el

acceso a atencion médica, adaptaciones razonables a sus necesidades en el
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ambito educativo, un apoyo econdémico y garantias contra la discriminacion. A su
vez Miti-Drummond advirtié que si no se daba una pronta ejecucién de la ley se
corria el riesgo de convertirse solo en una declaracién de buenas intenciones. Otro
dato relevante que citdé la experta fue la alta prevalencia del albinismo en las
comunidades indigenas Guna, con tasas que oscilan entre uno de cada 160 a uno
de cada 200 habitantes, una de las cifras mas altas a nivel mundial; durante su
recorrido por las comunidades de Niatupu y Rio Sidra, pudo de forma personal
constatar esta realidad y asi evidenciar la gran falta de datos estadisticos precisos
sobre la poblacion con albinismo en Panaméa. De igual forma, indicé que la
presencia de personas con albinismo en el pais no se limita a la poblacién Guna,
también se encuentra en otros grupos étnicos, por lo que se remarca la urgencia
de contar con datos estadisticos desglosados para asi poder comprender con
mayor precision la situacion de esta poblacién donde muchos enfrentan diferentes
formas de discriminacién debido a su color de piel, su género, su origen étnico y
de discapacidad visual, limitando su acceso a la salud, el empleo y la educacion.
La experta resalté que gran parte de la poblacion en Guna Yala con albinismo no
llega a completar més alla del sexto grado de primaria, debido a sus limitaciones
(ONU, 2023).

Dentro del marco de estudio de este tema en Panama debemos destacar a la
asociacion SOS Albino Panama, esta es una fundacién sin fines de lucro que
busca sensibilizar y dar a conocer el albinismo en el pais, y asi también poder
ayudar y orientar a las personas albinas principalmente Gunas, realizando
jornadas de salud, prevencion y educacion sobre los cuidados y necesidades de

estos.

En conjunto, las altas tasas de albinismo en lugares como Panama subrayan la
necesidad urgente de atenciéon médica especializada, intervencion temprana y
recursos educativos adaptados para las personas afectadas. Las comunidades
con prevalencias elevadas requieren no solo un enfoque médico, sino también
politicas de inclusion y apoyo social que promuevan la integracion de las personas

albinas en todos los aspectos de la vida cotidiana.
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La concientizacién y el apoyo integral pueden ser factores decisivos para mejorar
la calidad de vida de las personas con albinismo, especialmente en contextos

donde la prevalencia es mas alta debido a factores genéticos y culturales.

2.5. Afectaciones del albinismo a nivel visual

Como se mencion6 previamente, el albinismo presenta diversas afectaciones a
nivel visual, y mas del 90% de los pacientes experimentan una disminucion en su
agudeza visual (Dumitrescu et al., 2021). Ademas de la reduccién de la agudeza
visual, diversos estudios indican que esta discapacidad visual se debe a una serie
de anomalias en el desarrollo y funcionamiento de los sistemas oculares y
neuronales. Entre las principales causas se encuentran el desarrollo inadecuado
de la févea (hipoplasia foveal), que impide una visidon central nitida, y la
decusacion andmala de las fibras del nervio 6ptico en el quiasma Optico, lo que
interfiere con la correcta transmision de sefales visuales hacia el hemisferio
cerebral contralateral (Lisbjerg et al., 2023). Ademas, el nistagmo, que es un
movimiento involuntario de los 0jos, y la fotofobia, o sensibilidad excesiva a la luz
(Yahalom et al., 2024), también contribuyen a la deficiencia visual observada en

los pacientes con albinismo.

Las alteraciones oculares mas comunes que se asocian a los diferentes subtipos
de albinismo oculocutaneo (OCA) y albinismo ocular (OA) presentan
caracteristicas similares, entre las principales se encuentran la reduccién de la
agudeza visual la cual puede oscilar entre 20/60 y 20/400, asi como las
alteraciones en la vision de los colores. Algo que cabe destacar es la importancia
de evaluar la agudeza visual, utilizando cartillas que no tengan fuente de luz
directa, debido a que el deslumbramiento puede afectar de manera negativa los
resultados, resultando en valores mas bajos en comparacion con los obtenidos en

condiciones sin iluminacién directa (Neveu et al., 2022).
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Los defectos refractivos, como la miopia, junto con deficiencias en la vision
estereoscopica y binocular, son igualmente comunes en personas con albinismo,
afectando aun mas la capacidad para percibir la profundidad y la distancia con
claridad. Debido a la variedad de estos problemas visuales, es crucial que los
individuos con albinismo reciban evaluaciones visuales clinicas regulares a partir
del primer afio de vida (Kromberg & Kerr, 2022), con el fin de monitorear y

gestionar de manera adecuada los problemas visuales desde una edad temprana.

En relacion con los diferentes tipos de albinismo oculocutaneo, Yahalom et al.
(2024) destacan que la deficiencia en la agudeza visual es mas grave en el
OCAL1A, donde la visién puede variar entre 20/100 y 20/400, lo que representa
una pérdida significativa de la capacidad visual. En cambio, los individuos con el
tipo OCA1B, que presentan una cierta funcion residual de la tirosinasa y, por lo
tanto, una mayor produccién de melanina, tienden a tener una mejor agudeza
visual, aunque aun pueden experimentar dificultades visuales asociadas a otras

anomalias oculares y refractivas.

Jhetam y Mashige (2020) realizaron un estudio a 81 estudiantes provenientes de
tres escuelas de educacion especial de la provincia de KwaZulu-Natal, Sudafrica:
Ethembeni, Arthur Blaxall, y Open Air, incluyendo 48 mujeres y 33 hombres con
edades entre los 8 y los 21 afios, en este se observo que las agudezas visuales
de lejos y de cerca, asi como los valores de sensibilidad al contraste al ser
medidos con una combinacion de telescopio y correccion de gafas no se asociaron
con la edad de los estudiantes (p > 0,05 para todos los casos). Lo que nos lleva a
pensar que las complicaciones visuales en el albinismo estan vinculadas

directamente a esta condicién genética y no a otros factores.

Las personas que presentan albinismo suelen experimentar con gran frecuencia
alteraciones visuales significativas como una de las principales manifestaciones
clinicas de este trastorno genético. Entre dichas alteraciones oculares, el deterioro
de la agudeza visual representa uno de los sintomas mas comunes y limitantes

en su vida cotidiana. Este deterioro podria variar desde niveles leves hasta
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moderados, presentando una notable heterogeneidad entre los individuos
afectados. La agudeza visual en esta poblacién abarca un rango relativamente
amplio, el cual puede situarse entre aproximadamente 0,2 y 1,0 logMAR, lo cual
indica que algunos individuos, aunque muy pocos, podrian conservan una vision
funcional aceptable, mientras que la gran mayoria enfrentan dificultades visuales
mas complejas. Esta variabilidad puede deberse a multiples factores, como, por
ejemplo: el tipo de albinismo, la presencia de nistagmo, la hipoplasia foveal y la
fotofobia, todos los cuales influyen en el rendimiento visual general de la persona
afectada (Proudlock et al., 2024).
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CAPITULO Il



CAPITULO lil: MARCO METODOLOGICO

3.1 Disefio de investigacion y tipo de estudio

El disefio de investigacion es no experimental, ya que las variables no fueron
modificadas ni manipuladas, en este caso se observaron y evaluaron las
caracteristicas visuales de los participantes para recolectar informacién de su

estado visual sin controlar ni manipular al sujeto previamente.

Se han determinado las caracteristicas visuales de poblacion albina de Panama,
con participantes obviamente preexistentes, que no fueron creados
especificamente para el estudio lo cual confirma ser una investigacion no

experimental.

De igual forma, es de disefio cuantitativa por su propésito de recolectar y analizar
datos numéricos respondiendo asi preguntas de investigacion y validando
hipétesis. También por permitir generalizar los hallazgos de la poblacion albina de

Panama4, identificando patrones y relaciones entre las variables.

El tipo de estudio es descriptivo porque se enfocd en identificar y describir las
caracteristicas visuales de la poblacion estudiada sin profundizar en las razones

gue la causan.

Es también de tipo transversal porque se observé este grupo de personas albinas
de Panama y se recopild6 informacién de sus caracteristicas visuales en un

momento especifico y puntual.
Es de tipo comparativo por evaluar y comparar los resultados para llegar a

conclusiones significativas que sirvan de referencia para investigaciones futuras

en relacion.
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3.2 Poblaciéon o Universo

La poblacion se constituye por personas con albinismo oculocutaneo. Las
personas con albinismo oculocutaneo son aquellas que presentan un grupo de
trastornos hereditarios poco comunes caracterizado por la falta o reducciéon de
melanina o pigmento en la piel, el cabello y los ojos. Este tipo de albinismo puede
provocar problemas visuales, como la vision borrosa, movimientos oculares
anormales y rapidos, estrabismos y un aumento a la sensibilidad a la luz
(fotofobia), pertenecientes a la asociacion de albinos de Panama SOS, esta
asociacion es una organizacion sin fines de lucro que se dedica a atender a
personas con albinismo del pais a través de donaciones que ayuden a cubrir las
necesidades de este grupo. Cada participante fue evaluado durante una jornada

de atencidn en la casa comunal Abia Yala, el Crisol, Arraijan, Panama Oeste,

Panama.

Sujetos o grupo estudio:

El estudio estd conformado especificamente por un grupo de personas de la

asociacion de albinos de Panama SOS, tanto mujeres, como hombres y nifios.

Criterios de inclusioén:

Personas con albinismo que pertenezcan a la Asociacion SOS albinos
Personas con consentimiento informado firmado
Personas sin discapacidad mental

Personas sin opacidades oculares

Criterios de exclusion:

Personas sin albinismo

Personas sin consentimiento informado firmado
Personas con alguna discapacidad mental
Personas con opacidades oculares.
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Tipo de muestra estadistica:

El tipo de muestra es no probabilistica por conveniencia, los sujetos participantes

fueron personas elegidas de la poblacion albina de Panama. La recoleccion de los

datos preevaluacion se llevé a cabo durante el mes de abril 2025 en jornadas de
atencion de la UDELAS.

Se utilizd el software estadistico IBM SPSS Statistics 29.0.2.0, se realizaron

andlisis descriptivos y comparativos.

3.3 Variables

Variable 1: Sexo

Definicién conceptual: Segun la RAE se refiere a las condiciones organicas
gue tiene un ser vivo, por las cuales este es femenino o masculino.
Definicion operacional: Término que se utilizar para identificar si eres

hombre o mujer segun tus caracteristicas biologicas.

Variable 2: Edad

Definicién conceptual: Segun la RAE es el tiempo que ha podido vivir una
persona o ser vivo hasta el momento que se considera.
Definicion operacional: Cantidad de afios de vida de una persona hasta la

actualidad.

Variable 3: Agudeza visual

Definicion conceptual: Segun la RAE se define como la capacidad del ojo
para diferenciar objetos que estan muy cerca unos de otros.

Definicion operacional: Es una prueba subjetiva que nos permite cuantificar
la cantidad y calidad de vision de un paciente. Se realiza utilizando cartillas
de vision proxima y/o vision lejana que varian segun la edad e intelecto,
con diferentes formas de anotacion. La OMS clasifica las deficiencias de la

vision lejana segun la AV de esta forma:
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e Leve: en agudezas visuales inferiores a 6/12
e Moderada: en agudezas visuales inferiores a 6/18
e Grave: en agudezas visuales inferiores a 6/60
e Ceguera: en agudezas visuales inferiores a 3/60
En cuanto a la vision proxima, se considera deficiente en agudeza visual

de cerca que sea inferior a N6 0 N8 a 40cm ya con correccion existente.

Variable 4: Nistagmo

Definicion conceptual: Segun la RAE son aquellos movimientos
espasmodicos del globo ocular en torno a su eje horizontal o vertical,
provocados por ciertos movimientos de la cabeza o del cuerpo, que pueden
indicar alteraciones patoldgicas del sistema nervioso o del oido interno.

Definicion operacional: Segun la Academia Estadounidense de
Oftalmologia el nistagmo puede ser de dos tipos: congénito y adquirido, el
nistagmo congénito se presenta en los bebés, generalmente entre las 6
semanas y los 3 meses de edad, mientras que el nistagmo adquirido
aparece en una etapa posterior de la vida. Se observa y evalla si hay
presencia de movimientos oscilantes y no controlados de los ojos en los
pacientes; se determina si ocurre igual en todas las posiciones de mirada.

Variable 5: Vision de color

Definicion conceptual: Segun el diccionario médico de la Clinica
Universidad de Navarra la vision en color, llamada también vision
cromatica, es la capacidad que tiene el sistema visual humano de
reconocer, percibir y discriminar una gran gama de colores en el espectro
electromagnético visible, esta funcidn visual se hace posible por la
presencia de unas células fotorreceptoras especializadas llamadas cono
gue se encuentran en la retina, las cuales son sensibles a diferentes
longitudes de onda de la luz, permitiendo asi la percepcion de los colores.
Definicion operacional: Podemos medirlo con diferentes pruebas, en este

caso utilizamos la prueba de Farnsworth donde el paciente debe ordenar
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un grupo de fichas de diferentes colores con la finalidad de formar una
transicion gradual de los tonos. Con esta prueba podemos identificar el tipo
y la gravedad de la alteracion cromética del paciente o si no presenta
ninguna alteracion. Se realiza una anotacion grafica siguiendo un camino
de puntos segun el orden de colores colocado por el paciente y luego
mediante una formula anotamos numéricamente la alteracion.

Se define como:

Protan: Sujetos con protanopiay protanomalia, o que representa confusion
en tonos rojo.

Deutan: Sujetos con deuteranopia y deuteranomalia, lo que representa
confusiéon en tonos verdes.

Tritan: Sujetos con trinanopia y tritanomalia, lo que representa confusion

en tonos azules.

Variable 6: Sensibilidad al contraste

Definicion conceptual: Segun el diccionario médico de la Clinica
Universidad de Navarra la sensibilidad al contraste se refiere a la medida
de la habilidad que tiene el sistema visual de distinguir entre un objetoy su
fondo, mayormente en condiciones de baja iluminacién o de iluminacion
difusa.

Definicion operacional: La podemos medir con diferentes pruebas y
cartillas las cuales presentan una numeracion segun el nivel de para su
anotacion, en este caso utilizamos la cartilla de Pelli-Robson.

Se define como:

Muy mala 0,00 - 0,45 Log

Mala 0,60 - 1,05 Log
Moderada 1,20- 1,65 Log
Buena 1,80-2,25 Log
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3.4Instrumentos, técnicas, recoleccion de datos y / o materiales-equipos

e Consentimiento informado para la autorizacion de utilizacion de datos del
paciente, construido y validado por dos expertos para la investigacion.
e Hojas de historias clinicas de optometria para la recoleccion de datos,

construida y validada por dos expertos para la investigacion.

Materiales:

e Cartillas de visién proxima para medir la agudeza visual en visién cercana.

e Cartillas de vision lejana ETDRS LogMAR para medir la agudeza visual en
vision a distancia.

e Oclusor esmerilado para realizar los examenes visuales en los pacientes.

e Set diagndstico marca Ezer SET'3600 para la evaluacion integral de la
vision.

e Cajade prueba

e Parche negro

e Test de Farnsworth de alto contraste para evaluar la vision de color de los
pacientes.

e Test de Pelli-Robson para evaluar la sensibilidad del contraste de los

pacientes.

3.5 Procedimiento

Etapa 1: Revision bibliografica informativa sobre los estudios ya realizados de

nuestro tema investigativo.

En esta etapa, realizamos una revision de estudios anteriores sobre el tema
permitiéndonos asi tener una base de informacién de estudios anteriores
realizados en otras regiones y notando que existe muy poca informacién en
nuestra regioén, siendo Panama uno de los paises con mayor porcentaje de

albinismo a nivel mundial.
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Dentro de nuestra investigacion encontramos que en Panama existe una
asociacion conformada por personas de este grupo en especial, la Asociacion
SOS Albinos de Panama. Nos pusimos en contacto con su directiva para asi
presentarles la idea de evaluar la condicién visual de sus miembros, estos muy
emocionados accedieron de inmediato permiti€ndonos asi contar con la poblaciéon

indicada para la investigacion.

Contando con dicha informacién y con la poblacion de estudio, evaluando la
necesidad de informacioén sobre el tema en nuestra region, iniciamos nuestro
anteproyecto detallando esta informacion y presentando nuestros objetivos y

pasos a tomar en esta primera fase.

Realizamos el consentimiento informado el cual mas adelante entregaremos a los

pacientes, este fue redactado por nosotros.

Creamos la hoja de recoleccion de datos, estas se utilizaran para ser llenadas con
los resultados que se obtendrian en la segunda etapa con la evaluacion detallada
de las caracteristicas visuales de la poblacion estudiada, evaluando las

caracteristicas visuales en estas.

Etapa 2: Jornada de evaluacion de los participantes del estudio pertenecientes a

la asociacion SOS Albinos de Panama.

Realizamos los diferentes examenes a los participantes en una jornada de

atencion partiendo desde la UDELAS a la casa comunal de Abya Yala en Arraijan.
En primer lugar, fueron entregados los consentimientos informados, estos fueron

debidamente firmados por los participantes, con este documento se nos autoriza

para el uso de los datos y resultados obtenidos en nuestra investigacion.
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Iniciamos la atencion tomando la agudeza visual de vision lejana y vision cercana

de nuestros pacientes:

Una caracteristica particular de los albinos es la presencia de nistagmus
por lo cual realizamos la oclusion mediante un oclusor esmerilado tomando
asi la agudeza visual de ojo derecho, luego ojo izquierdo y ambos ojos

simultaneos.

Sentado el sujeto a una distancia de 3 metros de la cartila ETDRS
LogMAR, tomamos la agudeza visual primero del ojo derecho, ocluyendo
el ojo izquierdo, luego tomamos la agudeza visual del ojo izquierdo

ocluyendo el ojo derecho. Anotamos los resultados.

De igual forma, tomamos la agudeza visual en vision cercana, sentado en
una silla al sujeto se coloca la cartilla de vision proxima a una distancia de
40 cm, medimos ojo derecho ocluyendo el ojo izquierdo con el oclusor
esmerilado, y de igual forma tomamos la agudeza visual del ojo izquierdo

ocluyendo el ojo derecho.

Una vez realizada la toma de agudeza visual pasamos al examen de refraccion

ocular mediante retinoscopia con la cual determinamos si hay presencia de

defectos refractivos:

Sentado el sujeto comodamente en una silla frente a un punto de fijacion

en vision lejana.
Evaluamos primero el ojo derecho colocando el retinoscopio en nuestro ojo

derecho, luego evaluamos el ojo izquierdo colocando el instrumento en

nuestro ojo izquierdo, respectivamente el examen se realiza sin oclusion.

44



Al terminar la evaluacion refractiva pasamos a evaluar la sensibilidad de contraste

de cada participante:

Colocando al sujeto en una silla a tres metros de distancia de la cartilla
Pelli-Robson medimos primero la sensibilidad del contraste del ojo derecho,

utilizamos un oclusor esmerilado para ocluir el ojo izquierdo.

Luego medimos la sensibilidad al contraste del ojo izquierdo, ocluyendo el

ojo derecho con un oclusor esmerilado.

Por daltimo, medimos la sensibilidad al contraste de ambos ojos

simultaneos, anotamos los valores obtenidos.

Finalmente, evaluamos la vision de color mediante el test de Farnsworth:

Acomodamos al sujeto en una silla, delante de una mesa.

Colocamos un fondo negro sobre la mesay colocamos las fichas de colores

del examen sobre la mesa mezclandolas para romper el orden de estas.

La prueba se realiza de manera monocular, iniciamos con el ojo derecho,
ocluyendo el ojo izquierdo mediante un parche negro, luego evaluamos el

0jo izquierdo ocluyendo el ojo derecho.

Pedimos al paciente que ordene las fichas de colores en orden de
degradado correspondiente, una vez culmine volteamos las fichas y
anotamos el orden del numero de las fichas que coloco el sujeto.

Realizadas todas las pruebas, utilizamos nuestras hojas de recoleccion de datos

con los resultados de los participantes para realizar nuestra base de datos. Con

esta informacion realizamos nuestras tablas y graficas.
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Etapa 3: Analisis y discusion de los resultados obtenidos para asi presentarlos de

manera clara y concisa en esta investigacion para su discusion y evaluacion.

Etapa 4: Elaboracion de las conclusiones de estudio y entrega del trabajo final.
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CAPITULO IV



CAPITULO IV: ANALISIS DE RESULTADOS

Tabla 1. Distribucion por sexo de la poblacion total

Sexo N Porcentaje %
Vélido Femenino 12 48,0

Masculino 13 52,0

Total 25 100,0

Fuente: Historias clinicas de los sujetos del estudio, 2025

Gréfica 1. Total de hombres y mujeres de la poblacion

E Femenino Masculino

Fuente: Tabla 1.

Se obtuvo una poblacion total de 25 participantes donde 12 eran mujeres,
representando el 48,0% del total, y 13 eran hombres representando el 52,0% del
total. Esto permite que las comparaciones de los resultados sean bastante
equitativas dado a que la distribucién por sexo de la poblacion de estudio fue casi
al 50%.
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Tabla 2. Cantidad de sujetos con correccion optica

Correccion Frecuencia Porcentaje %
optica
Valido No 20 80,0
Si 5 20,0
Total 25 100,0

Fuente: Historia clinica de los sujetos del estudio, 2025

Gréfica 2. Distribucion de la cantidad de sujetos con correccién éptica

mNo mSj

Fuente: Tabla 2.

Se puede observar que la mayoria de los participantes no contaban con una
correccion optica antes de las pruebas. De 25 personas con albinismo 20 no
utilizaban correccion optica, representando el 80% del total, y Unicamente 5 si

utilizaban, representando el 20% de la poblacién total.
Un estudio realizado a un total de 23 personas con albinismo demostré que el uso

de correccion 6ptica aumenta de forma significativa los niveles de agudeza visual

en vision lejana y en vision cercana (Dashti et. al, 2024).
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Tabla 3. Distribucion por edad de la poblacién total

N Valido 25
Perdido 0
Media 19,44

Desv. Estandar 14,700

Minimo 4

Maximo 60

Fuente: Historia clinica de los sujetos (2025)

Grafica 3. Distribucion por edad de la poblacion total
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Fuente: Tabla 3.
En el estudio, se encontré un minimo de edad de 4 afios y un maximo de 60 afos.

Se observé una media de edad de 19,44 y una desviacion estandar de 14,700

entre la edad de la poblacion total.
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Tabla 4. Agudeza visual habitual de los sujetos

AVVLOD |AVVLOI |AVVPOD | AV VP Ol
N | Valido 23 23 18 19

Perdidos 2 2 7 6

Media 0,99 0,97 0,99 1,00
Desv. 0,20 0,21 0,35 0,35
Estandar

Minimo 0,70 0,30 0,30 0,30
Maximo 1,40 1,30 2,00 2,00

Fuente: Historias clinicas de los sujetos (2025)

Gréfica 4. Cantidad de agudeza visual habitual en vision lejana de los sujetos

16
14
12

0.8
0.6
0.4
0.2

AVVLOD AVWLOI

Fuente: Tabla 4.

Dentro de los resultados de la toma de agudeza visual habitual de lejos de los
participantes para el ojo derecho se encontré un media de 0,99, con una
desviacion estandar de 0,20, teniendo un minimo de agudeza visual de 0,70 y un
maximo de 1,40. Para el ojo izquierdo, resulté una media de 0,97 en cuanto a

vision lejana, con una desviacion estandar de 0,21, teniendo un minimo de
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agudeza visual de 0,30 y un maximo de 1,30. La mejor agudeza visual habitual

de lejos encontrada entre los participantes fue de 0,30.

Gréfica 5. Cantidad de agudeza visual habitual en vision préxima de los sujetos.

2.5
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—

0.5

AVVPOD AWPOI

Fuente: Tabla 4.

Para el ojo derecho de la agudeza visual habitual de cerca de los participantes
se encontré una media de 0,99, con una desviacion estandar de 0,35, con un
minimo de agudeza visual de 0,30 y un maximo de 2,00. Para el ojo izquierdo,
resultd una media de 1,00, con una desviacion estandar de 0,35, resultando un

minimo de agudeza visual de 0,30 y un maximo de 2,00.

En un estudio realizado a un grupo de estudiantes albinos de escuelas especiales
en Sudafrica, realizaron la comparacion de la cantidad de agudeza visual
registrada en los evaluados que llevaban correccion éptica y los que no. Los
promedios de AV tanto de lejos como de cerca en aquellos que utilizaban una
combinaciéon de gafas y dispositivos telescopicos eran mucho mejor de manera
significativa en comparacion con aquellos que no utilizaban correccion y con el
uso exclusivo de gafas (p = 0,01) (Jhetam et al., 2020).
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Tabla 5. Distribucion del nivel de deficiencia visual del ojo derecho de los sujetos

Vélido Deficiencia visual | Frecuencia Porcentaje%
Moderada 12 50,0
Severa 8 33,3
Ceguera 4 16,7
Total 24 100,0

Fuente: Historias clinicas de los sujetos, (2025)

Gréfica 6. Distribucion de los niveles de deficiencia visual del ojo derecho de los

sujetos
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Fuente: Tabla 5.

33.3%

Deficiencia
visual Leve visual Moderada visual Severa

16.7%

Ceguera

Al observar los resultados de los valores de agudeza visual habitual de los

participantes fueron clasificadas segun el nivel de deficiencia visual en leve,

moderada, severa y ceguera segun la OMS. Para el ojo derecho, se obtuvo un

total de 12 personas albinas con deficiencia visual moderada representando un

50,0% del total, 8 personas con deficiencia visual severa representando un 33,3%

del total, y un total de 4 personas con ceguera representando un 16,7%.
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Tabla 6. Distribucién del nivel de deficiencia visual del ojo izquierdo de los sujetos.

Valido Deficiencia Frecuencia Porcentaje%
visual
leve 1 4,3
moderada 8 34,8
severa 12 52,2
Ceguera 2 8,7
Total 23 100,0

Fuente: Historias clinicas de los sujetos, (2025)

Gréfica 7. Distribucion de los niveles de deficiencia visual del ojo izquierdo de los

sujetos
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Fuente: Tabla 6.

Deficiencia visual

34.8%

4.3%

Deficiencia visual
Leve Moderada

52.2%

Deficiencia visual

Severa

8,7%

Ceguera

Una vez tomada la agudeza visual habitual de los participantes se clasificaron sus

deficiencias visuales segun la OMS. Para el ojo izquierdo, se obtuvo un total de 1

persona con deficiencia visual leve siendo un 4,3% del total, 8 personas albinas

con deficiencia visual moderada representando un 34,8% del total, 12 personas
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con deficiencia visual severa representando un 52,2% del total, y un total de 2

personas con ceguera representando un 8,7%.

En un estudio en Nepal realizado a personas con albinismo, se observé que todos
los participantes del estudio presentaron una reduccion significativa en la
agudeza visual, con un promedio de 1,24 + 0,50 logMAR. Al analizar la agudeza
visual en visién lejana, se observé que 14 ojos que representaban el 28% del total
superaron el umbral de 1,30 logMAR, mientras que 16 ojos que representaban el
32% del total se situaron entre 1,00 y 1,30 logMAR. 19 de ojos examinados que
representaban el 38% del total mostraron una agudeza visual superior a 0,48
logMAR, pero igual o inferior a 1,00 logMAR., 14 ojos fueron clasificados dentro
del rango de ceguera. Solamente un ojo, de los 50 ojos evaluados, present6 una
disminucion visual leve, con una agudeza visual de 0,48 logMAR (Khanal et al.,
2015). De igual manera que en los pacientes examinados en este estudio los
resultados demuestran que el albinismo produce deficiencias visuales

importantes en los individuos.

Tabla 7. Nivel de la sensibilidad al contraste de los de los sujetos

SC OD SC Ol SC AO
N Vélido 24 24 24

Perdidos 1 1 1
Media 1,05 1,08 1,25
Desuv. 0,41 0,40 0,38
estandar

Minimo 0,15 0,15 0,15
Méaximo 1,65 1,65 1,65

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)
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Gréfica 8. Distribucion del nivel de la sensibilidad al contraste de los sujetos

0.2 .

SCOD SCOI SCAO

Fuente: Tabla 7

En cuanto a la valoracion de la sensibilidad al contraste resulté para el ojo
derecho una media de 1,05, una desviacion estandar de 0,41, un minimo de 0,15
y una sensibilidad al contraste maxima de 1,65. El ojo izquierdo tuvo una media
de 1,08 con una desviacion estandar de 0,41, una sensibilidad minima de 0,15y
maxima de 1,65. De igual forma, fue medida la calidad de sensibilidad al contraste
en ambos ojos donde se obtuvo una media de 1,25 con una desviacion estandar
de 0,38, una sensibilidad al contraste minima de 0,15 y maxima de 1,65.
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Tabla 8. Clasificacion del nivel de sensibilidad al contraste del ojo derecho de los

sujetos
Nivel de Frecuencia | Porcentaje %
sensibilidad OD
Valido Moderada 11 45,8
Mala 9 37,5
Muy mala 4 16,7
Total 24 100,0

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)

Gréafica 9. Distribucién de la clasificacion del nivel de sensibilidad al contraste del

ojo derecho de los sujetos
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Moderada Mala Muy Mala

Fuente: Tabla 8.

Observamos la clasificacion del nivel de sensibilidad al contraste del ojo derecho
de los sujetos resultando 11 participantes con una sensibilidad al contraste
moderada representando el 45,8% del total, 9 resultaron con sensibilidad al
contraste mala representando el 37,5% del total, y 4 personas presentaban una
sensibilidad al contraste muy mala siendo el 16,7% del total.
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Tabla 9. Clasificacion del nivel de sensibilidad al contraste del ojo izquierdo de los

sujetos.
Nivel de sensibilidad | Frecuencia Porcentaje%
Ol
Vélido Moderada 12 50,0
Mala 8 33,3
Muy Mala 4 16,7
Total 24 100,0

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)

Gréafica 10. Distribucion de la clasificacion del nivel de sensibilidad al contraste

del ojo izquierdo de los sujetos
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Fuente: Tabla 9.

Para el ojo izquierdo, clasificamos el nivel de sensibilidad del contraste de los
participantes donde 12 participantes presentaron una sensibilidad al contraste
moderada representando un 50,0% del total, 8 personas con sensibilidad al
contraste mala siendo el 33,3% del total y 4 personas con sensibilidad al contraste

muy mala siendo el 16,7%.
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Tabla 10. Clasificacién del nivel de sensibilidad al contraste de ambos ojos de los

sujetos.
Nivel de sensibilidad al Frecuencia | Porcentaje%
contraste AO
Vélido Moderada 17 70,8
Mala 5 20,8
Muy Mala 2 8,3
Total 24 100,0

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)

Grafica 11. Distribucion de la clasificacion del nivel de sensibilidad al contraste

de ambos ojos de los sujetos
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Fuente: Tabla 10.

Los valores de sensibilidad al contraste evaluando ambos ojos de los participantes
dieron como resultado la siguiente clasificacién: 17 personas presentaban una
sensibilidad al contraste moderada siendo el 70,8% del total, 5 personas
presentaban una sensibilidad la contraste mala siendo el 20,8%, y 2 personas
presentaron una sensibilidad al contraste muy mala representando el 8,3% del

total de participantes.
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Si bien la sensibilidad al contraste en las personas con albinismo presenta una
notable disminucion, el uso de correccién éptica contribuye de manera importante
a su mejora (Dashti et al., 2024).

Tabla 11. Alteraciones de la vision del color del ojo derecho de los sujetos

Alteracion de la visién del color Frecuencia | Porcentaje%
oD
Valido Normal 5 20,0
Protan 1 4,0
Deutan 3 12,0
Tritan 15 60,0
Inespecifico 1 4,0
Total 25 100,0

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)

Grafica 12. Distribucion de las alteraciones de la visién del color del ojo derecho
de los sujetos

® Normal ®mProtan ®Deutan = Tritan ™ Inespecifico

60%

Fuente: Tabla 11.
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En cuanto a la vision del color utilizando la prueba de Farnsworth, se clasificaron
las alteraciones de la visién del color de los sujetos segun sus resultados. Para
el ojo derecho, 5 personas presentaron una visién del color normal siendo el
20,0% del total, 1 persona presento alteraciéon protan siendo el 4,0% del total, 3
personas con alteracion deutan siendo el 12,0% del total, 15 de los participantes
presentaron alteracion tritan siendo esta la mayoria representando un 60,0% de
la poblacién total, y solo 1 persona presento resultado inespecifico

representando el 4% del total.

En el resumen anual de la reunion de la Asociacion de Investigacion en Vision y
Oftalmologia (ARVO) de 2017, se presentd un estudio donde se evalla la vision
cromatica en 28 sujetos con albinismo utilizando la prueba de color de Cambridge
y las placas de Ishihara para el diagnostico. En este caso, 1 de los individuos
presentd trinanomalia, 3 individuos presentaron protanomalia, 4 fueron no
especificos y 19 individuos no evidenciaron alteraciones en la vision del color
(Silvas et al., 2017). A diferencia de este estudio donde la mayoria fue protan, en

los sujetos evaluados en esta investigacion el mayor porcentaje fue tritan.

Tabla 12. Alteraciones de la vision del color del ojo izquierdo de los sujetos

Alteracién de lavision del color | Frecuencia | Porcentaje%
Ol
Valido Normal 6 24,0
Protan 1 4,0
Deutan 2 8,0
Tritan 15 60,0
Inespecifico 1 4,0
Total 25 100,0

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)
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Grafica 13. Distribucion de las alteraciones de la vision del color del ojo izquierdo

de los sujetos

mNormal mProtan mDeutan Tritan ®mInespecifico

60%

Fuente: Tablal2.

Para el ojo izquierdo al tener los resultados de la prueba de Farnsworth, se
clasificaron los participantes segun la alteracion de la vision del color que
presentaba, 6 de los participantes presentaron una visioén del color normal siendo
el 24,0% del total, en cuanto a la alteracion protan solo hubo una persona siendo
4,0% de la poblacion, 2 personas resultaron con alteracion deutan representando
el 8,0%, 15 personas resultaron con alteracion tritan siendo esta la gran mayoria

con un 60,0% de la poblacion total, y 1 persona tuvo un resultado inespecifico.

Al contrario de los resultados obtenido en nuestra investigacion, en un estudio del
2015 en la vision del color, 19 de los participantes que representaban el 76% del
total presentaron una vision del color normal, 3 de los participantes que
representaban el 12% del total tenian una deficiencia en la vision del color rojo-
verde, mientras que en 3 de los participantes que representaban un 12% del total

no fue posible evaluar su funcion de la visién del color (Khanal et al., 2015).

62



Tabla 13. Estadistica de la puntuacion total de diferencia de color de ojo derecho

y 0jo izquierdo de los sujetos

TCDS OD TCDS Ol
N Valido 25 25
Perdidos 0 0
Media 02,73 02,68
Desv. Estandar 30,21 34,49
Minimo 58,50 55,80
Maximo 171,00 191,80

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)

Grafica 14. Estadistica de la puntuacion total de diferencia de color de ojo derecho

y 0jo izquierdo de los sujetos
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Fuente: Tabla 13

TCDSOI

En los valores del Total Colour Difference Score (TCDS), o en espafiol, puntuacion

total de diferencia de color, se obtuvo en el ojo derecho una media de 02,73, una

desviacion estandar de 30,21, un valor de minimo de 58,50 y maximo de 171,00.
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Para el ojo izquierdo, se obtuvo una media de 02,68, una desviacién estandar de
34,49, un valor de TCDS minimo de 55,80 y maximo de 191,80.

Tabla 14. Estadistica del indice de confusion del color de ojo derecho y ojo

izquierdo de los sujetos

CClOoD CCI Ol
N Vélido 25 25
Perdidos 0 0
Media 1,64 1,64
Desv. Estandar | 0,53 0,61
Minimo 1,04 0,99
Méaximo 3,04 3,41

Fuente: Historia clinica de los sujetos, (2025)
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Grafica 15. Estadistica del indice de confusion del color de ojo derechoy ojo

izquierdo de los sujetos.

CCIOD CCIOI

Fuente: Tabla 14.
Para los valores de Colour Confusion Index (CCI), o en espaiiol, indice de

confusion de color, en el ojo derecho obtuvimos una media de 1,64 con desviacion
estandar de 0,53, un valor minimo de 1,04 y maximo de 3,04. En cuanto al ojo
izquierdo, se obtuvo una media de 1,64, con una desviaciéon estandar de 0,61, un

valor minimo de 0,99 y maximo de 3,41.
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CONCLUSIONES

Panama es uno de los paises con mayor indice de albinismo a nivel

mundial, principalmente en la poblacion indigena Guna.

El estudio acepta que la poblacion Albina Guna de Panama tiene anomalias
visuales no diagnosticadas que afectan su calidad de vida debido a que
dentro de los resultados se encontraron deficiencias visuales, disminucion
en la sensibilidad al contraste y alteraciones de la vision al color no
atendidas que limitan la realizacion de actividades diarias basicas en los

participantes.

El estudio rechaza que la poblacién Albina Guna de Panama no tiene
anomalias visuales no diagnosticadas que afectan su calidad de vida ya
gue fue comprado mediante la evaluacion de las caracteristicas visuales

de los sujetos.

Cada uno de los participantes presentd una agudeza visual habitual
reducida tanto en vision lejana como en visibn cercana, asi como se

observa en la Tabla 4.
Todos los participantes atendidos presentaron un nivel de deficiencia
visual segun la clasificaciéon dada por la OMS como lo muestran las tablas

5y 6 del estudio.

La sensibilidad al contraste se vio afectada en todos los participantes, como

lo observamos en la Tabla 7.

El mayor porcentaje de los sujetos presentd alteracion tritan de la vision
del color como lo indica la Tabla 11.
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RECOMENDACIONES Y LIMITACIONES

Se recomienda buscar un mayor acercamiento con la asociacion SOS
Albinos Panam@ para fines informativos e investigativos sobre la salud

visual en los albinos.

Se recomienda continuar la investigacion en una siguiente etapa para
poder analizar las causas de las alteraciones visuales encontradas y
también poder brindarles las ayudas visuales necesarias a los

participantes.

Una limitacion que se encontro dentro del estudio fue el espacio brindado
para realizar las evaluaciones visuales, no era el mas apto ,sin embargo,

se hizo lo posible para poder adecuarlo.

El tiempo brindado para hacer las pruebas fue otra limitacion, ya que el
transporte que nos trasladaba tenia un horario reducido para la jornada

por lo cual no pudo ampliarse el nUmero de atencidn de participantes.
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ANEXO No 1

CONSENTIMIENTO INFORMADO
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UNIVERSIDAD ESPECIALIZADA DE LAS AMERICAS
FACULTAD DE CIENCIAS MEDICAS Y CLINICAS
CONSENTIMIENTO INFORMADO

Titulo del estudio: Caracteristicas visuales de la poblacion albina de Panama atendidos de
septiembre a diciembre 2024 en la Clinica de Optometria de la UDELAS.

Investigador responsable del estudio: Laishany Livingston, Dra. Nadiuska Platero Alvarado
Ph.D..

Yo, quien soy adulto responsable/padre y/o tutor de

he sido informado sobre el estudio “Caracteristicas visuales
de la poblacion albina de Panama atendidos de septiembre a diciembre 2024 en la clinica
de optometria de la UDELAS" para el cual se realizaran diferentes pruebas de evaluacion
explicadas en la hoja informativa entregada a mi persona, las cuales son totalmente no
invasivas.

Me ha sido entregada una copia de la Hoja de Informacién y una copia del Consentimiento
Informado, fechado y firmado. Se me ha informado que soy libre de retirar del estudio y
pruebas clinicas a mi persona/ hijo y/o retirar mi consentimiento de forma voluntaria y en
cualquier momento del desarrolio de las pruebas, sin tener que dar explicaciones.

Por tanto, y por medio del presente documento, manifiesto que me han sido explicados los
detalles concernientes a las pruebas y asi, consiento expresamente que los datos
resultantes de las pruebas antes citadas puedan ser utilizados en este trabajo de
investigacion.

Y para que asi conste a los efectos oportunos, firmado en .el
de de .
Firma:

'TodotloadﬂaMm:numdyawnludquonncqm&rmdnnxmddnmonmdnupln

iidad mas . Durante af o de datos, su y su ink On mé personal se sustituiran por
m&dgomnmmmmm“nndngmpmpummmaud La (nica persona que lendrd acceso a la clave de
odigos es ol resp De o omuyN'Muﬁamam«?MQw&-thﬂdﬂol
per de la Repdbl daP 4. ad de los hos de r on, opy y lacion de datos,
umbltnmderm.umlucl de datos y solicl ummphoqmn | ack nm (portabilidad) los
datos que usted ha & do para el dio. Para ejorcitar sus derechos, dirij al pal del dio. E1

estudio cumple con la ley 84 del 14 de mayo 2019 quomgumymmhhmmwmmlawwyw&bcow
rectoria y gobernanza, y dicta okras disposiciones”.
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ANEXO No 2

HOJA DE RECOLECCION DE DATOS
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Recoleccion de datos

HI:I
Mombre: ClD:
Edad: Telefono:
Sexo: Direccion:
Antecedentes personales oculares:
AV HABITUAL VL AV HABITUAL VP
oD
ol

Sensibilidad al contraste: Pelli-Robson

oD ol AD
Vision del color: Famswaorth
oD ol
PROTAN
DEUTAN
TRITAN
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ANEXO No 3

IMAGENES DURANTE LA EVALUACION DE LAS
CARARCTERISTICAS VISUALES DE LOS SUJETOS
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