
Abbronzatura e protezione dagli UV
Le persone con la Le persone con la pelle scurapelle scura
o che si abbronzanoo che si abbronzano
facilmente sono menofacilmente sono meno
predisposte allo sviluppo deipredisposte allo sviluppo dei
tumori cutanei rispetto alletumori cutanei rispetto alle
persone che hanno la persone che hanno la pellepelle
chiarachiara e che non si e che non si
abbronzano, malgradoabbronzano, malgrado
ll’’utilizzo di creme solari, leutilizzo di creme solari, le
quali pur proteggendo laquali pur proteggendo la
pelle da scottature epelle da scottature e
carcinomi, carcinomi, non proteggononon proteggono
daidai  melanomimelanomi..

Ma perché noi Europei abbiamo la pelle più chiara?Ma perché noi Europei abbiamo la pelle più chiara?



Anche l’uomo di Neanderthal aveva
capelli rossi e pelle chiara?

LL’’analisi del DNA di dueanalisi del DNA di due
individui vissuti 40-50.000individui vissuti 40-50.000
anni fa ha rivelato unaanni fa ha rivelato una
mutazione nel gene MC1R.mutazione nel gene MC1R.
Si ipotizza che, come per iSi ipotizza che, come per i
nostri antenati, avere lanostri antenati, avere la
pelle chiara fosse unpelle chiara fosse un
vantaggio, perché allevantaggio, perché alle
latitudini europee garantivalatitudini europee garantiva
una maggiore sintesi diuna maggiore sintesi di
vitamina D a livello dellavitamina D a livello della
pelle.pelle.



Si possono manifestare con aumento oSi possono manifestare con aumento o

diminuzione della pigmentazione, possonodiminuzione della pigmentazione, possono

dipendere da un difetto primario odipendere da un difetto primario o

secondario delle cellule pigmentate, possonosecondario delle cellule pigmentate, possono

essere acquisitiessere acquisiti

((vitiliginevitiligine  ee  melanomamelanoma))

o congeniti/geneticio congeniti/genetici

((piebaldismo/WSpiebaldismo/WS  and and albinismoalbinismo))..

Variazioni patologiche della
pigmentazione



L’albinismo è una malattia
dei melanosomi



L’ALBINISMO rappresenta un gruppo di

patologie ereditarie caratterizzate da

IPOPIGMENTAZIONE CONGENITA,

che può interessare pelle, capelli e occhi

(ALBINISMO OCULOCUTANEO)

o essere limitata principalmente agli occhi

(ALBINISMO OCULARE)

Cos’è l’albinismo?



I difetti visivi nell’albinismo
Nell’albinismo sono presenti specifiche

alterazioni del SISTEMA VISIVO:

 ipopigmentazione della retina, translucenza
dell’iride e fotofobia

 ipoplasia della fovea, ridotta acuità visiva e
nistagmo

alterato incrocio dei nervi ottici, perdita
della visione stereoscopica e strabismo



Vie ottiche nell’uomo
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SLC24A5 Unknown golden 
(golden zebrafish)
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Multispanning
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Geni mutati nell’albinismo primario



(da Marks & Seabra, 2001)

Geni mutati nell’albinismo sindromico



I geni mutati nell’albinismo sono
coinvolti nella biogenesi e nel

trasporto dei melanosomi
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I difetti dei melanosomi sono
evidenti nelle cellule mutanti
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melanociti
Griscelli

I difetti dei melanosomi sono
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melanociti
normali



Biosintesi 
della

melanina

OA1
P e MATPTYR e TRP1

Regolazione di 
pH e osmolarità

Controllo di 
maturazione
e trasporto

I difetti cellulari possono essere
corretti geneticamente

reintroducendo il gene sano…

melanosomamelanosoma



Biosintesi 
della

melanina

OA1
P e MATPTYR e TRP1
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… ma non sappiamo ancora come
correggere il difetto oculare, una
delle principali sfide per il futuro!

melanosomamelanosoma
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