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Diagnostischer Pfad @

Unklare Ferritinerhohung

Nuchtern-BE (2 x, moglichst nicht in akuter Phase): Ferritin + Transferrinsattigung

l l

Ferritin erhéht*, Ferritin erhdht*
Transferrinsattigung niedrig/ normal Transferrinsattigung erhoht*

l !

V. a. Eisenverteilungsstérung
kein Hinweis auf Eisentberladung

l l

V. a. Eisenuberladung

Haufige Ursachen und deren Hinweise auf sekundare Hamochromatose
labordiagnostische Abklarung: bei Polytransfusion und/ oder ineffektive
s Hepatopathis bzw. gesteigerte Erythropoese?

(z. B. aplastische, chronisch-hamolytische

Transaminasen Anamie, Thalassamie, Sichelzellanidmie, MDS)

Hepatitis-Serologie
(HBsAg, anti-HBc, anti-HBs, HCV-AK) i l - l
Alpha-1-Antitrypsin

Autoimmune Lebererkrankung

(ANA, AMA, ASMA, LKM-, SLA-AK, p-ANCA)
M. Wilson (Kupfer und Coeruloplasmin i. S.,
Kupfer i. 24-Std.-SU)

Porphyrie (PBG, 8-ALA, Porphyrin-

Gentest auf
hereditare weitere Abklarung,
Hamochromatose® ggf. Eisenchelatoren
(HFE-Genotyp)

Differenzierung i. 24-Std.-SU)

NASH
¢ Alkoholerkrankung Interpretation
» Metabolisches Syndrom siehe Ruckseite

(HbA1,, Lipidstatus)

e Akute/ chron. Entziindungen, Infektionen
oder autoimmunologische Erkrankungen
(CRP, BSG, Blutbild, ANA,
mikrobiologische Untersuchungen)

¢ Niereninsuffizienz
e Solide Tumore

e Hamato-onkologische Erkrankungen
(Differentialblutbild)

e Zellnekrose (GOT, GPT, CK)

* Erhohung: > oberer Referenzbereich: Ferritin: > 150 ng/ml (Frauen < 50 J.)
> 300 ng/ml (Frauen > 50 J.)
> 400 ng/ml (Manner)
Transferrinsattigung: > 45 % (Frauen und Manner)
* gesondertes EDTA-Rahrchen und Einwilligung nach GenDG
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siehe Vorderseite

l

Gentest auf hereditare
(Verwandte 1. Grades ——» Hamochromatose®
mit C282Y/C282Y) (HFE-Genotyp)

— !

Familienscreening

C282Y/H63D
C282Y/C282Y H63D/H63D
Hereditare Hereditare
Hamochromatose Hamochromatose
gesichert maoglich

(genetische Diagnose)

Ausschluss sekundarer
Hamochromatose bei
chronischer Hepatopathie

) l

Hepathopathie? (Ultraschall/ Leberwerte)

ja l
e Leber-Eisen erhoht?
ggf. Leberpunktion mit Leber-Eisen-Index:
Eisenverteilung/ Fibrose/ Zirrhose
(v. a. bei Ferritin > 1000 ng/ml und erhohten Leberwerten),
ggf. FerriScan-MRT,
ggf. Errechnung des durch Aderlasse entfernten Eisens
(~ 250 mg Eisen/ Aderlass)
e Falls Zirrhose: HCC-Surveillance (Sono + AFP alle 6 Monate)
e Untersuchung auf Organschaden
(z. B. Leber, Pankreas, Herz)
* Reduktion zusatzlicher hepatotoxischer Einflisse
» ggf. Aderlass-Therapie
(Ziel: Ferritin < 50 ng/ml, Hb > 12g/dl)

# gesondertes EDTA-Réhrchen und Einwilligung nach GenDG
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Aber: nur geringe Penetranz!
(Alkohol, NASH, HBV, HCV)
(Alkohol, NASH, HBV, HCV)

\

C282Y-Heterozytogie
H63D-Heterozytogie
keine Mutationen

!

Hereditare
Hamochromatose
unwahrscheinlich L,

Chronische Hepatopathie
anderer Ursache?

nein l

Kontrolle Ferritin/
Transferrinsattigung,
ggf. Aderlasse

Bei hochgradigem klinischen
Verdacht auf seltene andere

Formen der hereditaren
Hamochromatose: ggf. <
Komplettsequenzierung des
HFE-Gens bzw. Analyse anderer
Gene (TFR2, HAMP, HJV)

U
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