
LABORPFADE

Kein Hinweis auf HH
Andere Ursachen für Ferritinerhöhung abklären: chronischer Alkohol

konsum, Zelluntergang (GOT, GPT, CK), Tumore, nicht alkoholische 
Fettleber, Fettleberhepatitis, metabolisches Syndrom

Diagnose 
stellung der 
häufigsten,  

HFEbedingten 
HH Typ 1 =  

klassische HH
Genetische  

Beratung für  
Verwandte  

ersten Grades  
(Geschwister, 
Kinder, Eltern) 

anbieten

Ausschluss der häufigsten 
HFEbedingten HH

Genotyp im Einklang mit 
leichter bis mittlerer Eisen

überladung
Suche nach anderen Ursa

chen und Suszeptibilitätsfak
toren (z. B. Alkoholkonsum, 
Fettleber und/oder meta  

bo lisches Syndrom)
Genetische Beratung für 
Verwandte ersten Grades 

(Geschwister, Kinder, Eltern) 
anbieten

Ausschluss  
der häufigsten  

HFEbedingten HH;
andere  

Ursachen der  
Eisenüberladung  

prüfen

Schwere  
Eisen 

überladung,
dauerhaft  

erhöhte Ferritin 
Werte  

> 1.000 µg/l

Molekular
genetische  

Abklärung seltener 
HHFormen,

Sequenzierung  
des HFEGens,  

HJV, HAMP,  
TFR2, SLC40A1

Wildtyp

Kein Hinweis auf  
Eisenüberladung oder HH < 5 mg/l

CRP
< 5 mg/l

CRP

Diagnostischer Pfad bei klinischem  
Verdacht auf hereditäre Hämochromatose  

 
Klinischer Verdacht auf  

hereditäre Hämochromatose (HH)

erhöht (> 500 µg/l) 
oder normal

erhöht  
(> 45 %, bestätigt) 

Ferritin

Transferrinsättigung
nein

nein

nein

Nach Abklingen
der Entzündung

Nach Abklingen
der Entzündung

Ferritin,  
Transferrinsättigung (nüchtern), CRP

normal

normal

Ferritin

Transferrinsättigung

erhöht

normal

Ferritin

Transferrinsättigung

ja

ja

ja

C282Y
Homozygotie

C282Y/H63D
Compound 

Heterozygotie

C282Y
Heterozygotie

H63D
Homozygotie

H63D
Heterozygotie

HFEGenotypisierung
(C282Y, H63D)
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Abkürzungen: 
C282Y Aminosäure-Austausch Cystein (C) gegen Tyrosin (Y)  
  an Position 282 des HFE-Proteins (p.Cys282Tyr)
H63D  Aminosäure-Austausch Histidin (H) gegen Aspartat (D)  
  an Position 63 des HFE-Proteins (p.His63Asp)
HAMP  Hepcidin-Gen

HFE High Fe (Hämochromatose-Protein)
HJV Hämojuvelin-Gen
SLC40A1 Ferroprotin-Gen
TFR1 bzw. 2 Transferrinrezeptor 1 bzw. 2
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