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Diagnostischer Pfad bei klinischem
Verdacht auf hereditare Hdmochromatose

Klinischer Verdacht auf

hereditare Hdmochromatose (HH)
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Kein Hinweis auf HH
HFE-Genotypisierung Andere Ursachen fir Ferritinerh6hung abklaren: chronischer Alkohol-
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Kein Hinweis auf
Eiseniberladung oder HH
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(€282Y, H63D) konsum, Zelluntergang (GOT, GPT, CK), Tumore, nicht alkoholische
Fettleber, Fettleberhepatitis, metabolisches Syndrom
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Ausschluss der haufigsten

Diagnose- HFE-bedingten HH Ausschluss Schwere Molekular-
stellung der im Ei i der haufigsten Eisen- genetische
haufigsten Genotyp im I_Emklang_mlt HEE-bedinaten Hi: iberlad Abklérung seltener

HFE-bedinaten leichter bis mittlerer Eisen- edingten Hh; uberladung, HH-Formen,
g iiberladung andere 4—@— dauerhaft —m—} g
HH Typ 1= Ursachen der erhéhte Ferritin Sequenzierung
klassische HH Suche nach anderen Ursa- Eiseniberladung Werte des HFE-Gens,
Genetische chen und Suszeptibilitatsfak- priifen >1.000 pg/! HJV, HAMP,
Beratuna fiir toren (z.B. Alkoholkonsum, : TFR2, SLC40A1
Verwangdte Fettleber und/oder meta-
ersten Grades bolisches Syndrom)
(Geschwister, Genetische Beratung fir
Kinder, Eltern) Verwandte ersten Grades
anbieten (Geschwister, Kinder, Eltern)
anbieten
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LABORPFADE Webversion

Abkirzungen:

(282Y Aminosaure-Austausch Cystein (C) gegen Tyrosin (Y) HFE High Fe (Hdmochromatose-Protein)
an Position 282 des HFE-Proteins (p.Cys282Tyr) H)V Hamojuvelin-Gen

H63D Aminosaure-Austausch Histidin (H) gegen Aspartat (D) SLCA0AT Ferroprotin-Gen

an Position 63 des HFE-Proteins (p.His63Asp)
HAMP Hepcidin-Gen

TFR1bzw. 2 Transferrinrezeptor 1 bzw. 2
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