L ABOR

RENNER

Informationsblatt

Hereditdre Hadmochromatose - HFE-Genanalyse

. Was ist Hereditare Hamochromatose?

Hereditdre HAmochromatose ist die haufigste genetisch bedingte Erkrankung des Eisenstoffwechsels
(Inzidenz 1:400). Unbehandelt kann die Himochromatose zu Leberzirrhose und Lebertumoren, Diabe-
tes bzw. zu Stérungen der Herz- und Pankreasfunktion fiihren. Meist wird eine Hamochromatose erst
im Erwachsenenalter diagnostiziert. Rechtzeitig erkannt, ist die Erkrankung jedoch gut behandelbar.

*  Wasist HFE C282Y bzw. HFE H63D?

HFE ist das Gen fir ein Protein, das eine noch nicht véllig geklarte Funktion im Eisenstoffwechsel er-
fullt. Von diesem Gen sind zwei Varianten bekannt, die mit hereditarer Hdmochromatose in Verbindung
geracht werden: HFE C282Y ist eine Genvariante, bei der das Cystein (C) an Position 282 durch ein Ty-
rosin (Y) ausgetauscht ist. Bei HFE H63D ist das Histidin (H) an Position 63 durch Asparaginsaure (D)
ersetzt.

*  Welche klinische Bedeutung haben HFE C282Y und HFE  H63D?

HFE 282[YY]:

80 - 90% der Patienten mit hereditaterer Himochromatose sind homozygote Trager der HFE 282-
Y Variante. Dieser Genotyp gilt derzeit als bester genetischer Marker fir hereditare
Hamochromatose (The United Kingdom Haemochromatosis Consortium). Mindestens 70% der
Méanner und 40% der Frauen mit diesem Genotyp werden eine klinisch manifeste
Hamochromatose entwickeln.

HFE 282 + HFE 63 (kombiniert Heterozygote):
4 - 5% der Patienten mit hereditarer Hamochromatose sind kombiniert Heterozygote, d.h. sie tra-
gen den HFE 282 CY Genotyp und sind zuséatzlich heterozygot fir HFE H63D.

Fur die Gbrigen Genotypen ist kein erhdhtes Risiko fur hereditare Hdmochromatose bekannt.

*  Wann sollte eine HFE Genanalyse durchgefiihrt werden — ?

Fur folgende Personengruppen ist eine genetische Untersuchung auf Mutationen im HFE-Gen zu emp-
fehlen:

- Personen mit erhdhter Transferrin-Sattigung und/oder erhéhten Ferritinwerten

- Verwandte ersten Grades von Personen mit bestatigter hereditdrer Himochromatose (Fami-
lienscreening);

*  Wie kann eine HFE Genanalyse angefordert werden?

Zur Anforderung einer Genanalyse reicht es, ein EDTA-Blut-Réhrchen mit dem ausgefiliten Anforde-
rungsformular an das Labor Renner zu schicken. Eine Kiihlung der Probe ist nicht notwendig. Das Er-
gebnis der Genanalyse wird lhnen innerhalb weniger Tage schriftlich zugestellt.
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