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Die primare Hdimochromatose (Eisenspeicherkrankheit) ist eine haufige, erbliche Stoff-
wechselerkrankung, bei der es liber eine vermehrte Aufnahme von Eisen aus dem Darm
zu einer Eiseniiberladung im Kérper kommen kann.

Wird die Hdmochromatose nicht friihzeitig erkannt, kann das Uberschiissige Eisen ver-
schiedene Organe wie Leber, Bauchspeicheldriise, Haut, Herz, Milz, Hypophyse, Schilddriise
und Gelenke schadigen und nachfolgend zu schweren Krankheiten wie Leberzirrhose,
Leberkrebs, Diabetes (,Bronzediabetes*), Arthritis und Hypogonadismus flihren.

Das mittlere Erkrankungsalter liegt bei 40-50 Jahren. Wie schwer ein Patient erkrankt, ist
abhangig von weiteren Faktoren, wie dem veranderten Gen, dem Geschlecht, der Ernah-
rung oder weiteren, zusatzlich vorliegenden Krankheiten wie z.B. einer Hepatitis. Die Ha-
mochromatose ist nicht meldepflichtig, daher liegen lber die Haufigkeit der Erkrankung
keine genauen Zahlen vor. Nach wissenschaftlichen Schatzungen kann man davon aus-
gehen, dass in Deutschland lber 200.000 Menschen mit einer Himochromatose leben.

Da die Krankheitssymptome eine Vielzahl von Organen betreffen kénnen und die auf-
tretenden Friihsymptome unspezifisch sind, haben die Patienten oft eine ,diagnostische
Odyssee” hinter sich, bevor die Ursachen ihrer Beschwerden erkannt werden. Dabei ist die
Friiherkennung der Himochromatose von entscheidender Bedeutung, um die Erkrankung
erfolgreich behandeln zu kdnnen.

Die haufigsten Frithsymptome, die auf eine Himochromatose hinweisen kénnen, sind:

o Erschopfungszustande (Mudigkeit, Abgeschlagenheit und Schwache)
abdominelle Schmerzen

o

o

Gelenkschmerzen (nicht selten zuerst im Bereich der Hande auffallend)

o

Libidoverlust und Impotenz

o verzogerte oder ausbleibende Monatsblutung (Amenorrhoe)
Infektanfalligkeit

Kardiomyopathie

o

o

Ziel der Behandlung ist eine Entleerung der Eisenspeicher. Durch eine Entfernung von Uber-
schiissigem Eisen v.a. mit Hilfe therapeutischer Aderlasse (Phlebotomie-Therapie) lassen
sich im friihen Verlauf der Krankheit irreversible Organschaden vermeiden und Morbiditat
und Mortalitat deutlich verringern. Himochromatose-Patienten sind daher ideale Blutspen-
der. Begleitend lasst sich Uber eine gezielte Lebensmittelauswahl und Meidung besonders
eisenhaltiger Nahrungsmittel, wie Innereien, Fleisch und Wurstwaren zusatzlich die Eisen-
zufuhr tber die Nahrung deutlich verringern.

Je nachdem, welches Gen betroffen ist, unterscheidet man verschiedene Typen der erb-
lichen Himochromatose (Typ 1-4). In Deutschland ist die Himochromatose Typ 1die zahlen-
maRig bedeutsamste Form, hier ist das sogenannte HFE-Gen betroffen.

Entsprechend dem autosomal rezessiven Erbgang beim haufigsten Himochromatose Typ 1
entwickeln Personen aber nur dann eine Eisenuberladung, wenn die Mutation sowohl vom
Vater als auch von der Mutter weitergegeben wird. Personen mit einer Genveranderung auf
nur einem Allel (heterozygote Merkmalstrager) entwickeln keine Eisentberladung.

In etwa 80-90% der Falle liegt eine einzige Veranderung auf dem HFE-Gen vor (C282Y-Muta-
tion), die in homozygoter Form (sowohl vom Vater als auch von der Mutter weitergegeben)
zum Risiko der Eisenliberladung mit Krankheitsfolgen flihrt. Die Wahrscheinlichkeit fir Pa-
tienten, die krankheitsausl6sende Mutationen in einem der Himochromatose Gene tragen,
zu erkranken, wird fir alle Formen mit 40 bis 9o Prozent angegeben, sie ist bei Frauen deut-
lich niedriger als bei Mannern.

INFORMIEREN SIE SICH UBER MOGLICHKEITEN
ZUR FRUHERKENNUNG UND PROPHYLAXE

Die differentialdiagnostische Unterscheidung einer primaren von einer sekundaren Hamo-
chromatose durch einen Gentest ist von grofler Bedeutung, da sich in vielen Fallen nicht
nur Prognose und Therapie einer erblichen, primaren Hdmochromatose von einer im Laufe
des Lebens erworbenen sekundaren Hamochromatose unterscheiden, sondern sich auch
die einzelnen Hamochromatose-Formen in der Auspragung des Schweregrades unter-
scheiden.

Wenn in Ihrer Familie gehduft Himochromatose aufgetreten ist und Sie sich naher Gber Ihr
individuelles Risiko und die Moglichkeiten zur Friiherkennung und Prophylaxe informieren
mochten, ist eine humangenetische Beratung sinnvoll.

In unserer Humangenetischen Praxis mit angeschlossenen genetischen Laboren in Ham-
burg sind vier Facharztinnen fir Humangenetik tatig. Wenn Sie eine humangenetische
Beratung wiinschen, kdnnen Sie gern einen Beratungstermin vereinbaren unter Telefon
040-432926-0 oder per Fax: 040-432926-20
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GENETISCHE BERATUNG & TERMINVERGABE

Anmeldung unter Telefon 040-432 926-0
oder per Fax 040-432 926-20

IHR ANSPRECHPARTNER IM LABOR

Dipl. Biol. Winfried Schmidt
berdt Sie unter Telefon 040-432 926-55

UND SO ERREICHEN SIE UNS

Unsere Gemeinschaftspraxis fiir Humangenetik & Genetische Labore
ist gut erreichbar und zentrumsnah im Hamburger Stadtteil Eimsbuttel gelegen.

PKW-ANFAHRT: Richtung Hamburg
Centrum / Hamburg Messe

PER FERNBAHN: Bis Hauptbahnhof A
T

oder Bahnhof Dammtor, dann . m
S-Bahn bis Sternschanze,
ab dort flinf Minuten FuBweg

PER U-/S-BAHN ODER BUS:
U3 Sternschanze,
dann noch fiinf Minuten FuBweg

S11, S21, S31 Sternschanze,
dann noch fiinf Minuten FuBweg

Sternschanze
U3, S11, S21, s31
Bus 15, 181

Bus 15, 181 Sternschanze,
dann noch fiinf Minuten FuBweg
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