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omyopathie findet man bei ca. 20 
% der Patienten. Auch eine Ame-
norrhoe und Arthropathien gelten 
als klinische Merkmale der Hä-
mochromatose. 

Erste uncharakteristische Sym-
ptome werden von den Betroffenen 
oft mit Müdigkeit, Depressionen, 
Gereiztheit, Bauchschmerzen, In-
fektanfälligkeit und Impotenz be-
schrieben.Die Hämochromatose 
wird häufig nicht oder zu spät di-
agnostiziert, da nicht alle Patien-
ten das Vollbild der Erkrankung 
entwickeln und es schwierig ist, 
aufgrund der uncharakteristischen 
Frühsymptome eine entsprechende 
Differentialdiagnose zu erstellen. 
Wird die Erkrankung rechtzeitig 
erkannt, ist mit einer Einschrän-
kung der Lebenserwartung nicht 
zu rechnen, während die Prognose 
er Erkrankung ohne Therapie
infaust ist. 

Pathogenese und Genetik 

Die hereditäre Hämochromatose 
folgt dem autosomal-rezessiven 
Erbgang. Zwei Mutationen im 
Hfe-Gen zeigen eine enge Assozia-
tion mit dem Auftreten der  
Hämochromatose:

1. Eine Punktmutation an Ami-

nosäureposition 282 (C282Y)

2. Eine Punktmutation an Ami-
nosäureposition 63 (H63D)

Beide Mutationen im Hfe-Gen ha-
ben vermutlich einen direkten Ef-
fekt auf den Eisenstoffwechsel, 
wobei die Mutation C282Y eine 
erheblich größere Wirkung auf die 
Regulation des Eisenstoffwechsels 
hat als die Mutation H63D. 

Mutation Gesamtbevölkerung Hämochromatose-
Patienten

C282Y heterozygot 4-9 % 1%
H63D heterocygot 17 % Nicht bekannt 
C282Y homocygot 0,2 % 80-90 % 
H63D 3 % Nicht bekannt 

C282Y heterozygot +
H63D heterocygot 

2 % 4-5 % 

Untersuchungsmaterial: 5ml EDTA Blut 

Ihr Ansprechpartner: 
Dr. rer. nat. Armin Pahl
Telefon: 04152 / 803 - 193




