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Hemoglobinopatias
É um grupo de doenças que afeta a função da hemoglobina.

7.7x109 habitantes

População 
Humana
Hemoglobinopatias5%

385 milhões de afetados



Hemoglobinopatias
Tipos

Hemoglobinas Variantes

Talassemias
Mutações pontuais

Redução parcial ou total dos genes das globinas



Complexo       das globinas 

Complexo      das globinas 
Saco embrionário Baço



Hemoglobinas Variantes
Mutações 
pontuais



Ulcerações
Diagnóstico Citológico



Método Clássico Diagnóstico Molecular

Hb S

Hb A

Pai Hb AS

Paciente Hb SS

Mãe Hb AA





Anemia falciforme na África



Haplótipos do Complexo      das 
globinas 



Haplótipos do Complexo      das 
globinas 

Origem africana nas 
Americas



X

X X

Cromossomo 11 Cromossomo 16



Talassemias
Redução parcial ou total dos genes das globinas

Beta Talassemias

Alfa Talassemias

Cromossomo 11

Cromossomo 16

Mutações pontuais

Deleções



Beta Talassemias
Cromossomo 11 Mutações pontuais

100% 100%

Beta 
Globin

Alfa 
Globin

100%
Hemoglobina A

50% 100%

Beta 
Globin

Alfa 
Globin

50%
Hemoglobina A

Tetrâmero de 
alfa globina

4
Corpos 
de Heinz
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Beta Talassemias



Beta Talassemias



Beta Talassemias



Beta Talassemias



Beta Talassemias



Alfa Talassemias
Cromossomo 16 Deleções

100% 100%

Beta 
Globin

Alfa 
Globin

100%
Hemoglobina A

Beta 
Globin

Alfa 
Globin

100% 50%

50%
Hemoglobina A

Tetrâmero de 
beta globina

4 Doença da 
hemoglobina H
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Alfa Talassemias



Alfa Talassemias

Deleções associadas com alfa talassemia
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