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Hamochr omatosediagnostik — M utationsnachweis HFE-Gen

Die hereditére Hamochromatose ist eine autosomal-rezessiv vererbte Erkrankung, an der nach
Schédtzungen etwa 0,3% der Bevolkerung leidet. Mit ca. 10% heterozygoten Anlagetrégern
muld3 gerechnet werden. Problematisch ist die spate Manifestation der Erkrankung mit
schweren Organschaden (Leberzirrhose, Diabetes etc.); wiinschenswert wére eine frihzeitige
Diagnose, um mittels Aderlal3therapie die Progredienz aufzuhalten.

Labordiagnostisch wegweisend sind erhdhte Eisen- und Ferritinkonzentrationen im Serum.
Bei einer erhdhten Transferrinsdttigung (> 55%) ist die molekularbiologische Untersuchung
angezeigt. Im HFE-Gen sind zwei Mutationen erkannt worden, die einen klaren
Zusammenhang zur hereditéren Hamochromatose aufweisen. Homozygotie fur die Mutation
C282Y findet sich bei etwa 90% der Hamochromatose-Patienten. Dieser Befund ist
beweisend fur die hereditare Hamochromatose, ein Familienscreening (Verwandte ersten
Grades) sollte in diesen Situationen veranlal3t werden.

Indikation: Eisentiberladung unklarer Genese
Patientenvorbereitung: keine Transfusionen in den zuriickliegenden zwei Wochen
Einsendematerial: EDTA-Blut 2,7 ml

M ethode: Polymerasekettenrekation (PCR)

Restriktionsfragmentlangenpolymorphismus (RFLP)
Referenzbereich: Homozygotie Wildtypallel
M edizinische Bewertung: siehe Befundbericht

Hinweise: Anforderung mit Schein 102A (Spezielle Analytik),
handschriftlicher Eintrag ,,Hadmochromatose® im Diagnosefeld
Befundrickflhrungszeit betrégt derzeit 1-2 Wochen
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