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Kein Hinweis auf HH
Andere Ursachen für Ferritinerhöhung abklären: chronischer Alkohol­

konsum, Zelluntergang (GOT, GPT, CK), Tumore, nicht alkoholische 
Fettleber, Fettleberhepatitis, metabolisches Syndrom

Diagnose- 
stellung der 
häufigsten,  

HFE-bedingten 
HH Typ 1 =  

klassische HH
Genetische  

Beratung für  
Verwandte  

ersten Grades  
(Geschwister, 
Kinder, Eltern) 

anbieten

Ausschluss der häufigsten 
HFE-bedingten HH

Genotyp im Einklang mit 
leichter bis mittlerer Eisen­

überladung
Suche nach anderen Ursa­

chen und Suszeptibilitätsfak­
toren (z. B. Alkoholkonsum, 
Fettleber und/oder meta- 

bolisches Syndrom)
Genetische Beratung für 
Verwandte ersten Grades 

(Geschwister, Kinder, Eltern) 
anbieten

Ausschluss  
der häufigsten  

HFE-bedingten HH;
andere  

Ursachen der  
Eisenüberladung  

prüfen

Schwere  
Eisen- 

überladung,
dauerhaft  

erhöhte Ferritin 
Werte  

> 1.000 µg/l

Molekular­
genetische  

Abklärung seltener 
HH-Formen,

Sequenzierung  
des HFE-Gens,  

HJV, HAMP,  
TFR2, SLC40A1

Wildtyp

Kein Hinweis auf  
Eisenüberladung oder HH < 5 mg/l

CRP
< 5 mg/l

CRP

Diagnostischer Pfad bei klinischem  
Verdacht auf hereditäre Hämochromatose  

 
Klinischer Verdacht auf  

hereditäre Hämochromatose (HH)

erhöht (> 500 µg/l) 
oder normal

erhöht  
(> 45 %, bestätigt) 

Ferritin

Transferrinsättigung
nein

nein

nein

Nach Abklingen
der Entzündung

Nach Abklingen
der Entzündung

Ferritin,  
Transferrinsättigung (nüchtern), CRP

normal

normal

Ferritin

Transferrinsättigung

erhöht

normal

Ferritin

Transferrinsättigung

ja

ja

ja

C282Y
Homozygotie

C282Y/H63D
Compound- 

Heterozygotie

C282Y
Heterozygotie

H63D
Homozygotie

H63D
Heterozygotie

HFE-Genotypisierung
(C282Y, H63D)

Labordiagnostik Empfehlung Labordiagnostische Aussage

MVZ Clotten
Labor Dr. Haas, Dr. Raif & Kollegen GbR
Merzhauser Straße 112a  |  79100 Freiburg
Tel.: +49 761 31905-0   |  www.mvz-clotten.de

W
eb

ve
rs

io
n 

   
W

eb
ve

rs
io

n 
   

W
eb

ve
rs

io
n

Webversion



LABORPFADE

Autoren:
PD Dr. med Dietmar Plonné, Limbach Gruppe
Literatur:
1.	 European Association For The Study Of The Liver. EASL clinical practice 

guidelines for HFE hemochromatosis. J Hepatol 2010; 53: 3–22.
2.	 Crownover BK, Covey CJ: Hereditary hemochromatosis. Am Fam  

Physician 2013; 87: 183–190.
3.	 Waldvogel-Abramowski S et al.: Physiology of iron metabolism. Transfus 

Med Hemother 2014; 41: 213–221.
4.	 Vujic M: Molecular basis of HFE-hemochromatosis. Pharmacol 2014; 5: 42.
5.	 Porto G et al.: EMQN best practice guidelines for the molecular genetic 

diagnosis of hereditary hemochromatosis (HH). Eur J Hum Genet 2016; 
24: 479–495.

6.	 Bogdan AR, Miyazawa M, Hashimoto K, Tsuji Y: Regulators of Iron 
Homeostasis: New Players in Metabolism, Cell Death, and Disease. 
Trends Biochem Sci 2016; 41: 274–286.

Stand: September / 2018

He
ra

us
ge

be
r: 

©
 L

im
ba

ch
 G

ru
pp

e 
SE

 –
 0

9/
20

18
_V

1

Abkürzungen:	
C282Y	 Aminosäure-Austausch Cystein (C) gegen Tyrosin (Y)  
		  an Position 282 des HFE-Proteins (p.Cys282Tyr)
H63D 	 Aminosäure-Austausch Histidin (H) gegen Aspartat (D)  
		  an Position 63 des HFE-Proteins (p.His63Asp)
HAMP 	Hepcidin-Gen

HFE	 High Fe (Hämochromatose-Protein)
HJV	 Hämojuvelin-Gen
SLC40A1	 Ferroprotin-Gen
TFR1 bzw. 2	 Transferrinrezeptor 1 bzw. 2
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