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DIAGNOSTISCHER PFAD

Unklare Ferritinerhéhung / V. a. Eiseniiberladung

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

!

Ferritin erh6ht*,
Transferrins attigung niedrig/normal

!

V. a. Eisenverteilungsstérung
kein Hinweis auf Eisentberladung

|

Ursachen und deren labordiagnostische Abklarung:

- Hepatopathie
Transaminasen
Hepatitis-Serologie (HBs Ag, anti-HBc [IgG+IgM], anti-HBs,
HCV-AK)
Alpha-1-Antitrypsin
Autoimmune Lebererkrankung (ANA, AMA, ASMA, LKM-,
SLA-AK, p-ANCA)
M. Wilson (Kupfer und Coeruloplasmin i. S., Kupfer .
24-5td -SU), TfS kann erhdht sein
NASH

- Alkoholkonsum (bei chronischem Konsum,

!

Ferritin erhoht und/oder
Transferrinsattigung erhoht*

!

V. a. Eisenuberladung

|

Hinweise auf sekundare Himochromatose bei
Polytransfusion und/oder ineffektive bzw.
gesteigerte Erythropoese?

(z. B. aplastische, chron.-hamolytische Anamie,
Thalassamie, Sichelzell-Anamie, MDS)

! |

nein ja

l

l

Leberzrrhose TfS erhéht) Gentest auf hereditare Sekundare
Hamochromatose# Eisenuberladung
- Metabolisches Syndrom (HFE-Genotyp) Ausschlussdiagnostik
(HbA, Lipidstatus)
- Akute/chronische Entziindung, l

autoimmunologische Erkrankung oder Infektion
(CRP, BSG, Blutbild, ANA, mikrobiologische
Untersuchungen)

Interpretation
siehe Rickseite

- Niereninsuffizienz
- Solider Tumor

- Himato-onkologische Erkrankung
(Differentialblutbild)

- (selten) weitere genetische Ursachen:
Ferroportin-assozierte hereditare Hamochromatose Typ 4A
Acoeruloplasminamie
Atransferrinamie
Hyperferritinamie-Katarakt-Syndrom (HHCS)

M. Gaucher Typ1

* Eth6hung: > oberer Referenzbereich: Femitin: > 150 ng/ml (Frauen =50 J.)
> 300 ng/ml (Frauen > 50 J.)
> 400 ng/ml (M&nner)

Transfernsattigung: > 45 % (Frauen und M&nner)

# gesondertes EDTA-RO6hrchen und Einwilligung nach GenDG
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Diagnostische Pfade sind lediglich eine Empfehlung und nicht verbindlich.
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Ferritin erhdht und/oder
Transferrinsattigung erndht
(bestatigt durch eine 2. BE)

Eisenablagerungen in

Familienscreening
verschiedenen Organen

(Verwandte 1. Grades von
C282Y/C282Y Homozygoten) S5 R VRS

L 1if :

Gentest auf hereditare

Hamochromatose®
(HFE-Genotyp)

—

C282Y-Heterozytogie
HB63D/HE3D

H63D-Heterozytogie
keine Mutationen

C282Y/C282Y C282Y/HB3D

leichte bis milde
Eisenakkumulation

- milde bis maRige
méglich

Eisenakkumulation
- klinisch signifikante
Eisentberladung in
Verbindung mit
Komorbiditatsfaktoren
(Alkohol, Lebernoxen,
metabolisches Syndrom)

Vereinbar mit hereditarer

Hamochromatose
Nur geringe Penetranz!

Nur geringe Penetranz!

7

\4

Bei hochgradigem

Ausschluss sekundarer klinischen Verdacht auf

Hamochromatose bei
chronischer Hepatopathie
(Alkohol, NASH, HBV. HCV)

# gesondertes EDTA-Réhrchen und Einwilligung nach GenDG
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seltene andere Formen
der hereditaren
Hamochromatose: ggf.
Komplettsequenzierung
des HFE-Gens baw.
Analyse anderer Gene
(TFR2, HAMP, HJV,
SLC40A1, BMP6)

Diagnostische Pfade sind lediglich eine Empfehlung und nicht verbindlich.
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