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Was ist die hereditire Himochromatose?

Der Mensch nimmt das fiir viele Kérperfunktionen wichtige Eisen im Darm aus der Nahrung auf. Normalerweise nimmt
der Organismus nur soviel Eisen auf, wie er bendotigt. Der Rest wird mit dem Stuhl ausgeschieden. Bei der hereditiren
Hamochromatose wird aufgrund einer Stérung der Regulation der Eisenaufnahme zu viel Eisen aus der Nahrung
aufgenommen. Dieses lberschissige Eisen wird im Organismus abgelagert und ruft Schadigungen der Organe hervor.
Die Krankheit heiBt zu deutsch erbliche Eisenspeicherkrankheit.

Welche Symptome haben Patienten mit hereditdrer Himochromatose?

Im Vordergrund stehen die Schddigungen von Leber und Bauchspeicheldriise. In der Leber flihrt die Eisenablagerung
zu schweren Schaden, die bis zum Leberversagen und zur Entstehung von Leberkrebs fiihren kdnnen. Die Schadigung
der Bauchspeicheldriise kann dazu flihren, dass diese kein Insulin mehr produziert und der Patient zuckerkrank wird,
es entsteht ein Diabetes mellitus. Ferner konnen noch Herzerkrankungen, Gelenksbeschwerden, Hormonstérungen
(Impotenz, Menstruationsstérungen), eine Verfarbung der Haut und ein allgemeiner Ersch6pfungszustand auftreten.

Wie wird die Krankheit festgestellt?

Die Krankheit macht tber viele Jahre keine Beschwerden und bleibt deshalb lange unerkannt. Beschwerden (s.oben)
treten in der Regel erst zwischen dem 4. und 6. Lebensjahrzehnt auf, bei Mannern friiher als bei Frauen. In der
jahrelangen beschwerdefreien Phase der Erkrankung sind in den meisten Féllen die Eisenwerte im Blut schon auffillig
erhoht. Lassen sich die abnormen Eisenwerte nicht durch andere Erkrankungen erkldren, sollte eine genetische
Untersuchung (Himochromatose Genotypisierung) durchgefiihrt werden. Bei dieser Untersuchung wird festgestellt, ob
die fiir die Erkrankung typischen Verdnderungen in der Erbsubstanz des betroffenen Patienten vorhanden sind.

Wie wird die Krankheit behandelt?

Wird die Diagnose friihzeitig gestellt, zu einem Zeitpunkt, an dem noch keine Beschwerden und Organschaden vorliegen,
kann die Zukunftsaussicht der Patienten durch eine konsequente Therapie deutlich verbessert werden. Auch bei
fortgeschrittener Erkrankung fiihrt die richtige Behandlung zu einer Besserung. Zur Therapie werden Aderldsse
durchgefiihrt, da mit den roten Blutkdrperchen auch Eisen aus dem Organismus entfernt wird. Es werden auch
Medikamente eingesetzt, die Eisen im Organismus binden und dann der Ausscheidung zufiihren. Wichtig ist auch die
Verringerung der Eisenzufuhr durch Vermeidung der Aufnahme von Fleisch und Wurst, sowie die Vermeidung von
Alkohol zur Schonung der Leber.
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Wie wird die Krankheit vererbt?

Das Erbgut jedes Menschen setzt sich zu gleichen Teilen aus mitterlicher und véterlicher Erbsubstanz zusammen. Das
Erbgut hat somit bei jedem Merkmal (Gen) einen miitterlichen und einen viterlichen Anteil. Diese Anteile kdnnen
gesund oder defekt sein. Defekte Genanteile sind fiir das Auftreten genetisch bedingter Erkrankungen verantwortlich.

Der Erbgang kann rezessiv oder dominant sein:
Beim rezessiven Erbgang kommt die Erkrankung zum Ausbruch, wenn von beiden Elternteilen ein defektes Gen
iibertragen wurde. Beim dominanten Erbgang geniigt die Ubertragung eines defekten Gens, damit die Erkrankung
auftritt. Die erbliche Eisenspeicherkrankheit wird rezessiv tibertragen. Erbt das Kind von beiden Eltern das entsprechende
defekte Gen, dann erkrankt es. Wird nur ein verandertes Gen vererbt, vom Vater oder von der Mutter, erkrankt es nicht,
ist selbst aber Ubertrager fiir dieses veranderte Gen.

Varianten des rezessiven Erbganges
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