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Classificazione genetica dell’Albinismo
- vecchia (2007) -

ALBINISMO

OCULOCUTANEO OCULARE

OA1OCA1-4 HPS1-8

CHS



 www.albinismo.it                   
                

Classificazione genetica dell’Albinismo
- nuova (2014) -
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Ad oggi (febbraio 2014), 
17 geni sono associati all’Albinismo Oculocutaneo 
e 1 gene è associato all’Albinismo Oculare.
Circa il 20% dei soggetti clinicamente albini ha 
una diagnosi genetica irrisolta, in quanto presenta 
1 o nessuna mutazione in uno dei geni noti essere
associati all'albinismo.
Questo fa supporre la presenza di mutazioni in 
sequenze intergeniche, ma molto più 
probabilmente l'esistenza di altri geni associati 
all'albinismo, e quindi altre forme di albinismo.
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I geni della pigmentazione sono 378 (al 2011: 
color genes summary). 

Poiché solo il 4% circa di essi è stato associato 
all’albinismo (17 associati ad OCA e 1 ad OA),
il campo di indagine è ancora molto ampio, 
numerosi sono i geni candidati. 
La classificazione genetica dell’Albinismo rimane 
quindi aperta.

http://www.espcr.org/micemut/
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