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Kurzinformation: Hamog inopathie D Los Angeles/Punjab

Die Hamoglobinopathie D beruht auf einer Punktmutation GAA—CAA im Codon 121 des f-
Globin-Gens, welche zu einer Aminosaurensubstitution Glu—GIn in der p-Globinkette fuhrt.

Das Hamoglobin D ist weltweit verbreitet, gehauft aber auf dem Indischen Subkontinent
(Inzidenz 2-3%).

Heterozygote Trager sind im allgemeinen klinisch symptomlos und hamatologisch
unauffallig. Die HPLC zeigt folgende Zusammensetzung des Hamoglobins: 35-40% HbD,
HbF im Normbereich (< 2%).

Auch Homozygote sind klinisch unauffallig. Es lasst sich eine Mikrozytose, evt. eine leichte
Anamie feststellen. Das Hamoglobin besteht nur aus HbD, HbA, und wenig HbF.

Compound Heterozygotie mit f°-Thalassamie (HbD/B®-Thal) wurde haufig beschrieben. Das
klinische Bild gleicht dem der Thalassamie intermedia. Der Verlauf ist sehr variabel, aber
selten schwer. Die Kombination HbD/HbS kann zu einer der Sichelzellandmie ahnlichen
Klinik fahren.

Die Abklarung der Familienmitglieder (Geschwister, Eltern, Partner) eines Indexpatienten
ist unbedingt indiziert. Sie erfolgt durch ein vollstandiges Hamatogramm (Hb, MCV, MCH,
Retikulozyten), die Hamoglobin-Chromatographie (HPLC) und gegebenenfalls molekulare

Analytik. Bei Konstellationen ist eine genetische Beratung angezeigt.
!



