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Hamoglobinopathie E

Die Hamoglobinopathie E ist die hdufigste Hamoglobin-Variante weltweit und entstent
durch eine Punktmutation im Codon 27 des B-Globin-Gens: HBB:c.79G>A. Daraus resultiert
eine Substitution von Glutamin zu Lysin an Position 27 der B-Globinkette: HBB:p.Glu27Lys.
Die Synthese von Hb E ist wegen einer alternativen Splice-Stelle vermindert und fuhrt zu
einem ThalassGmie-ahnlichen Krankheitsbild. Zuséatzlich ist durch die InstabilitGdt von Hb E
eine leicht hdmolytische Andmie mdglich. Die Hdmoglobinopathie E kommt vorwiegend
in SUdostasien sowie auf dem Indischen Subkontinent vor.

Heterozygote (Hb A/Hb E) zeigen analog der B-Thalass@mie minor eine milde Mikrozytose
und im Chromatogramm (HPLC) finden sich ca. 30% Hb E.

Bei Homozygoten (Hb E/Hb E) ist die Mikrozytose ausgepragt, klinisch sind sie jedoch meist
unauffdllig. Die HPLC zeigt nur Hb Az, Hb E sowie meist erhdhtes Hb F.

Die Kombination Hb E mit B°-Thalassamie (Compound Heterozygotie Hb E/B°-Thal) fUhrt in
der Regel zu einem transfusionsbedurftigen Thalass&émie major Syndrom. Die klinischen
Auswirkungen sind also — anders als bei einer Homozygotie fur Hb E — sehr schwerwiegend.
Die klinische Symptomatologie bei einer Compound Heterozygotie Hb E/B*-Thal ist sehr
variabel, jedoch weniger gravierend als bei Hb E/B°-Thal.

Eltern, Geschwister und Partner des Indexpatienten bedUrfen dingend einer
Laboruntersuchung (H&matogramm, Hamoglobin-Chromatographie, molekulare
Analytik). Bei einer auffalligen Konstellation ist eine genetische Beratung mit Informationen
bezUglich einer Pranatalen Diagnostik indiziert. Damit eine Prdnatale Diagnostik
reibungslos durchgefihrt werden kann, sollten beide Eltern vor der Schwangerschaft
molekulargenetisch abgeklart worden sein.



