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Introducción
Las anemias hereditarias son ocasionadas por alte-
raciones corpusculares que afectan la molécula de 
hemoglobina, la membrana eritrocitaria o el siste-
ma enzimático de los eritrocitos. La herencia puede 
ser de tipo dominante o recesivo y en algunos casos 
puede ser originada por mutaciones de novo. Para 
arribar a un diagnóstico certero deben abordarse es-
tudios específicos, apropiadamente solicitados.
La Sociedad Argentina de Hematología desarro-
lló en el año 2014 el primer Registro de Anemias 
Hereditarias con un objetivo epidemiológico y clí-
nico. Debido a la característica congénita de estas 
patologías, pueden ser denunciados todos los pa-
cientes que cumplan con los criterios diagnósticos 
mínimos especificados en las Guías de Diagnóstico 
y Tratamiento de la SAH, en forma retrospectiva o 

prospectiva. El registro es observacional y permite 
evaluar las herramientas diagnósticas disponibles, 
las manifestaciones clínicas, los antecedentes perso-
nales y familiares. Mediante el seguimiento anual de 
los pacientes se relevan las complicaciones a corto 
y largo plazo relacionadas a la patología y/o a los 
tratamientos implementados.

Características demográficas.
En el período 2014-2016 fueron reportados 70 pacien-
tes por 6 centros, pertenecientes a la CABA y Provin-
cia de Buenos Aires. La edad promedio al diagnóstico 
fue de 8 años (mín. 11 días, máx. 69 años). No se 
observó predominio según sexo (F/M= 1/1).
De las patologías denunciadas, el 55,2% corres-
ponde a alteraciones en la hemoglobina, el 36,2% 
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a membranopatías y 8,6% a enzimopatías. El 69% 
de las alteraciones en la hemoglobina corresponden 
a pacientes con beta talasemia menor. La totalidad 
de las membranopatías reportadas son esferocitosis 
hereditaria. Las deficiencias enzimáticas correspon-
den a glucosa-6-fosfato deshidrogenasa y piruvato 
quinasa.
El diagnóstico molecular fue efectuado en el 11% 
de los pacientes. Las beta talasemias pudieron ser 
diagnosticadas mediante la electroforesis de hemog-
lobina con cuantificación de HbA2 y HbF.
Presentaron antecedentes neonatales (ictericia y/o 
anemia) el 30% de los pacientes, preferentemente 
asociado al diagnóstico de esferocitosis hereditaria, 
requiriendo luminoterapia el 71% de ellos. El tra-
tamiento de la anemia neonatal se realizó mediante 
transfusiones, exanguinotransfusión o administra-
ción de eritropoyetina.
El 20% de los pacientes fue transfundido con ante-
rioridad a la realización del diagnóstico (mediana; 
1,5 transfusiones, mín. 1, máx. 10).

En el 43% de los casos el estudio se extendió a 
miembros del grupo familiar, pero sólo en el 18,7% 
de los casos se completó el estudio en ambos pro-
genitores.

Comentarios finales.
Mediante este breve resumen hemos querido mos-
trar algunos aspectos que pueden ser evaluados en 
base al registro de pacientes. Dado que hay un es-
caso número de pacientes no se han evaluado aún 
los aspectos relacionados con la evolución de los 
mismos.
Invitamos a los profesionales a participar activa-
mente en el presente registro a fin de poder describir 
la metodología diagnóstica, la forma de presenta-
ción y el comportamiento de las anemias heredita-
rias en nuestro país.
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