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Hamochromatose Typ 1

Untersuchungsmaterial EDTA-Vollblut Alternatives Material: entfallt
Mindestabnahmemenge 1ml
Auftragsanforderung IXSERV entfallt Anforderungsname: Hamochromatose Typ 1

Anforderungsformular

06 Molekulardiagnostik

Untersuchungsverfahren

Molekularbiologische Untersuchung (Amplifikationsverfahren)

Untersuchungstechnik

DNA Sequenzierung

Ergebnisverfiigbarkeit nach
Probeneingang

bis 2 Wochen

Indikation

Verdacht auf hereditdre Hdmochromatose

Praanalytik

Fur die Durchfiihrung genetischer Untersuchungen ist nach dem Gendiagnostikgesetz (2010) die
schriftliche Einwilligung des Patientennach vorheriger Aufklarung durch den Arzt verpflichtend.

Methode

DNA-Sequenzierung der Exone 2 und 4 des HFE-Gens (Chr. 6p21.3, OMIM 235200)

Hinweis

Die Himochromatose ist eine autosomal rezessiv vererbte Erkrankung des Eisenstoffwechsels mit
einer Haufigkeit von 1:200-400 (homozygot) und 1:10-20 (heterozygot). Erhohte Eisenresorption
und Akkumulation des Uberschissigen Eisens in Parenchymzellenfiihren zu Schadigungen an Leber,
Herz, B-Zellen des Pankreas, gonadotropen Zellen der Hypophyse und Gelenken. Friihzeitige
Diagnose ermoglicht eine erfolgreiche Behandlung der Himochromatose und fihrt zu einer
deutlich verbesserten Prognose.

Eine Punktmutation an Nukleotid-Position 282 (C282Y) im Hfe-Gen wird bei tiber 80% der Patienten
nachgewiesen, wobei i.d.R. nur der homozygote Genotyp zur phanotypischen Auspragung kommt.
Weitere 5% der Patienten, die heterozygotfiir C282Y sind, weisen eine zweite Punktmutation an
Nukleotid-Position 63 (H63D) auf. Kombinierte Heterozygotie ist ebenfalls mit einem deutlich
erhohten Hamochromatose-Risiko assoziiert.

Stor- und Einflussfaktoren

Probenmaterial hamolytisch, lipamisch, ikterisch
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