
126 DIE PTA IN DER APOTHEKE | April 2018 | www.diepta.de

N ormalerweise ist 
der Eisenhaus­
halt streng re­
guliert: Die Ge­

samtmenge an Eisen im Körper 
beträgt konstant rund vier 
Gramm, nur etwa ein Milli­
gramm Eisen geht pro Tag ver­
loren und nur genauso viel 
nimmt der Körper aus der Nah­

rung auch wieder auf. Die Re­
gulation erfolgt über das Le­
berhormon Hepcidin: Wenn 
ausreichend Eisen im Körper 
vorhanden ist, wird es ausge­
schüttet und verhindert die 
Aufnahme von weiterem Eisen. 
Bei fast allen Hämochromatose-
Patienten findet man Mutatio­
nen im HFE-Gen. Der genaue 

Mechanismus ist noch nicht be­
kannt, aber vermutlich führen 
die Mutationen im HFE-Gen 
bei ihnen dazu, dass trotz Ei­
sensättigung nicht ausreichend 
Hepcidin hergestellt wird. Des­
halb funktioniert die nega­
tive Rückkopplung nicht mehr 
richtig und der Körper nimmt 
zu viel Eisen aus der Nahrung 

auf – die Folge ist eine zuneh­
mende Eisenüberladung.

Organschäden 20 Gramm 
Gesamtkörpereisen und mehr 
werden bei Hämochromato­
se-Patienten gemessen. Die Ei­
senspeicher sind überfüllt, das 
überschüssige Eisen kann nicht 
ordnungsgemäß im Körper 

Hämochromatose

PRAXIS RHEUMATISCHE ERKRANKUNGEN

Wenn der Körper aufgrund einer Genmutation zu viel Eisen aus der Nahrung auf-
nimmt, kann sich das auch auf die Gelenke auswirken. Entscheidend für die Prognose 
ist eine frühe Diagnose.
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gespeichert werden und lagert 
sich deshalb in verschiedenen 
Geweben ab. Besonders betrof­
fen sind die Leber, das Herz, 
die beta-Zellen der Bauchspei­
cheldrüse und die Gelenke. Ty­
pische Frühsymptome einer 
Hämochromatose, die häufig 
zwischen dem 20. und 40. Le­
bensjahr auftreten, sind Mü­
digkeit, Abgeschlagenheit und 
unklare Gelenkbeschwerden. 
Durch die Eisenablagerungen 
werden die Zellen geschädigt 
und es kann sich Narbenge­
webe (Fibrose) bilden. Dadurch 
kommt es zu Störungen der Or­
ganfunktion bis hin zum Funk­
tionsverlust. Bei Eisen-Einlage­
rungen in der Leber kann sich 
eine Leberzirrhose mit einem 
erhöhten Risiko für ein Leber­
zellkarzinom entwickeln, Einla­
gerungen im Herzen können zu 
Herzrhythmusstörungen und 
einer Kardiomyopathie führen, 
Einlagerungen in der Bauch­
speicheldrüse zu Diabetes. La­
gert sich Eisen in den Gelenken 
ab, können daraus Gelenkbe­
schwerden und Schmerzen re­
sultieren. Wenn die Hypophyse 
betroffen ist, sinkt schließlich 
der Testosteronspiegel, was 
beim Mann in einer Impotenz 
münden kann. Eine Bronzefär­
bung der Haut tritt, wenn über­
haupt, erst spät im Krankheits­
verlauf auf. Weil der Prozess 
insgesamt sehr langsam ver­
läuft, kann eine Hämochroma­
tose über viele Jahre unerkannt 
bleiben.

Erbliche Erkrankung Die 
Hämochromatose gehört zu 
den häufigsten Erbkrankheiten. 
Jeder zehnte Nordeuropäer trägt 
eine Mutation in einem seiner 
beiden Allele für das HFE-Gen, 
bei etwa 0,3 bis 0,5 Prozent der 
Bevölkerung sind beide Allele 
verändert. Einerseits lassen sich 
bei fast allen Erkrankten Verän­
derungen in diesem Gen nach­
weisen, andererseits ist bis heute 

nicht abschließend geklärt, ob 
alle Träger von zwei veränder­
ten Allelen auch zwingend er­
kranken. 
Neben der primären, gene­
tisch bedingten Form der Hä­
mochromatose existieren auch 
seltenere sekundäre Formen, 
etwa als Folge von angeborenen 
oder erworbenen Störungen des 
blutbildenden Systems.

Diagnose Für die Diagnose 
der Hämochromatose werden 
die Eisenparameter im Blut be­
stimmt: Eine erhöhte Transfer­
rinsättigung sowie eine erhöhte 
Serumferritinkonzentration 
sprechen für eine Hämochro­
matose. Mittlerweile existieren 
Gentests, mit denen sich die 
Mutationen im HFE-Gen nach­
weisen lassen. Eine Leberbiopsie 
(früher Standard für die Diag­
nose) ist heute noch sinnvoll, 
wenn das Ergebnis des Gentests 
trotz Verdacht auf Hämochro­
matose unauffällig ist. Zudem 
erlaubt sie eine Einschätzung 
über die Art und das Ausmaß 
eines Leberschadens. Mögliche 
weitere Organschäden lassen 
sich mittels CT, MRT oder Or­
ganfunktionstests beurteilen.

Therapie: Aderlass Die Be­
handlung der Hämochromatose 
ist so simpel wie effektiv: Durch 
regelmäßige Aderlässe wird das 
überschüssige Eisen aus dem 
Körper entfernt. Ziel ist dabei 
ein Serumferritinwert von we­
niger als 50 Mikrogramm/Liter. 
In Abhängigkeit von der Höhe 
der Eisenüberladung ist dafür 
zu Beginn ein Aderlass von 
etwa einem halben Liter im wö­
chentlichen bis zweiwöchentli­
chen Rhythmus nötig. Ist der 
Zielwert zwischen 50 und 100 
Mikrogramm/Liter erreicht, ist 
ein Abstand der weiteren Un­
tersuchungen von etwa drei 
Monaten ausreichend. Bei Pati­
enten, bei denen ein Aderlass 
nicht infrage kommt, können 

auch Eisenchelatbildner zum 
Einsatz kommen. Patienten 
sollten bei ihrer Ernährung da­
rauf achten, dass sie Nahrungs­
mittel, die hohe Mengen an 
Eisen enthalten – etwa Blut­
wurst und Innereien – meiden 
und Substanzen, die die Eisen­
aufnahme erhöhen – zum Bei­
spiel Vitamin C – in begrenz­
ten Mengen zu sich nehmen. 
Wegen des Risikos für eine Le­
berzirrhose sollte Alkohol nur 
in Maßen genossen werden.
Je früher die Hämochromatose 
festgestellt wird, desto effektiver 
lassen sich Organschäden ver­
meiden. Sollten sie dennoch be­
reits aufgetreten sein, etwa in 
Form eines Diabetes oder von 
Herzrhythmusstörungen, ist 
eine Therapie erforderlich. Bei 
fortgeschrittener Leberzirrhose 

kann eine Lebertransplantation 
notwendig werden.

Familienscreening Im Fall 
einer erblichen Hämochroma­
tose sollten alle Verwandten 
ersten Grades ebenfalls getestet 
werden, um bei ihnen die Er­
krankung möglichst früh zu 
entdecken. Das höchste Risiko, 
ebenfalls erkrankt zu sein, tra­
gen dabei die Geschwister. 
Wird die Diagnose frühzeitig 
gestellt und werden die Eisen­
werte durch Aderlasse langfris­
tig konsequent im Zielbereich 
gehalten, so sind in aller Regel 
keine Organschäden zu be­
fürchten und die Lebenserwar­
tung ist normal.  ■
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