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Eine offizielle Information für Mediziner, Betroffene und Angehörige 
Das Oshtoran Syndrome und das H63D Syndrom-Spektrum 

Dieses Paper wurde durch Dr. Georg Schuster und Team (Jewish University, JUC) peer-reviewed.  

Das sogenannte Oshtoran-Syndrom – in der internationalen Wissenschaftsgemeinde auch als “H63D-
Syndrom Typ-3” geführt – ist eine seltene, aber klinisch und molekular gut dokumentierte Erkrankung, 
die zum Formenkreis der sogenannten H63D-Syndrome zählt. Diese Gruppe basiert auf der 
homozygoten Mutation des Gens HFE (H63D/H63D), allerdings in keiner Weise im Kontext einer 
Hämochromatose, sondern auf einem davon komplett unabhängigen Krankheitsmechanismus. 

Die Pathophysiologie des Oshtoran-Syndroms beruht auf drei Säulen: 

1. Einer homozygoten H63D-Mutation, die zu einer nicht-reagiblen Hypotransferrinämie führt, 
wodurch hohe Transferrinsättigungswerte bei gleichzeitig relativ oder stark erniedrigtem Ferritin  
entstehen, prägen das klinische Bild entscheidend mit. Das überschüssige, nicht an Transferrin 
gebundene Eisen (NTBI) ist hoch toxisch und setzt sich in den Körperzellen fest, vor allem in 
jeglichem Parenchymgewebe, speziell in der Leber, den Gonaden, im Herz sowie im Gehirn; hier 
vor allem in der Substantia nigra sowie in den Basalganglien. Es kann mit keiner heute bekannten 
Therapie (Stand 2025) aus dem Körper entfernt werden, da die Patienten dann an Ferritinmangel 
sterben, bevor auch nur eine kleine nennenswerte Menge NTBI entfernt wurde. 

2. Einer mitochondrialen Fehlregulation, meist x-chromosomal vererbt (daher nur Männer betroffen), 
die zu ATP-Mangel und Funktionsstörungen in praktisch allen Zelltypen führen kann. 

3. Einer sogenannten Second-Hit-Konstellation – meist ein starker Infekt, Trauma, organischer Stress 
oder hormoneller Übergang – die das Syndrom klinisch manifest werden lässt. 

Das Oshtoran-Syndrom ist unheilbar, verläuft immer progredient und betrifft potenziell alle 
Organsysteme. Das Grundproblem ist eine schleichende, aber anhaltende Entgleisung der 
körperlichen Homöostase. Die vegetative Regulation, die Organ- und Drüsensteuerung, die 
hormonelle Achsenintegration sowie die Regulation des innaten Teil des Immunsystems geraten 
zunehmend aus dem Gleichgewicht, mit letztendlich katastrophalen Folgen. 

Welche Symptome wann auftreten, ist individuell verschieden. Die Symptome reichen von 
neurologischen und endokrinologischen Auffälligkeiten bis hin zu Herzrhythmusstörungen,  
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Hautveränderungen, motorischen Ausfällen und kognitiven Einbrüchen. Das Spektrum ist breit, aber 
es folgt einer klinischen Logik, die im Kontext des Syndroms nachvollziehbar wird. 

Außerhalb spezialisierter Kreise ist das Oshtoran-Syndrom wenig bekannt. Das H63D-Syndrom-
Konsortium – ein unabhängiger, nicht-kommerzieller und demokratischer Verbund von mittlerweile 
über 300 Forscherinnen und Forschern weltweit – hat sich dafür entschieden, die Betroffenen nicht 
dem US-zentrierten System, teils problematischen Wissenschaftssystem auszuliefern. Es wird eine 
offene, EU-geförderte Art der Wissenschaft gepflegt.  

Auf Englisch: “From the bed side to the bed side”.  

Gemeint ist damit ein medizinischer Wissenstransfer direkt von Arzt zu Arzt, komplett frei von 
wirtschaftlichen und sonstigen Interessen. 

Im Jahr 2024 waren gut über 11.500 Fälle des Oshtoran-Syndroms im internationalen Register 
dokumentiert – Tendenz steigend. Dennoch ist das Syndrom weiterhin als selten klassifiziert und die 
Patienten oft Jahre bis Jahrzehnte Fehldiagnosen ausgesetzt. Besonders schädlich ist in diesem 
Zusammenhang die Gleichsetzung mit psychosomatischen oder funktionellen Störungen. Die 
Erkrankung ist rein organisch, ohne jegliche Ausnahme - auch bei vermeintlich psychiatrischen 
Störungen. 

Alle wissenschaftlichen Veröffentlichungen zum Oshtoran-Syndrom und zur H63D-Familie sind als 
sogenannte weiße Literatur publiziert – peer-reviewed, mit DOI versehen, nachvollziehbar. Dass im 
Internet noch ältere Preprints kursieren, liegt unter anderem daran, dass angelsächsische Plattformen 
wie Authoria oder ESS sich weigern, Preprints zurückzuziehen, sobald die Arbeiten anderweitig 
offiziell veröffentlicht sind. Dadurch entsteht bei Suchmaschinen eine Überlagerung, die fälschlich 
den Eindruck grauer Literatur erwecken kann. Dies ist nicht der Fall. 

Die offizielle Webseite des Konsortiums lautet www.H63D.org 

Dort finden sie erste Informationen. Dir Literatursuche sollte über Google Scholar, Zenodo, Figshare,  
das Harvard Dataverse und Google selbst erfolgen. US- und UK-basierte Datenbanken führen ins 
Nichts, s.o. Der innovative schwäbisch-allemannische Verleger www.swabian.org sorgt mit 
Rückenwind der EU- für höchstmögliche akademische Standards, in einem modernen und von der EU 
geförderten Wissenschaftskosmos. Veröffentlichungen dort sind peer-reviewed und nachvollziehbar 
referenziert. 

Wichtig:  

Eine einmal solide gestellte Diagnose des Oshtoran-Syndroms sollte niemals infrage gestellt 
werden. Der Krankheitsverlauf ist komplex, aber behandelbar. Umwege über allgemeine Kliniken 
ohne Fachkenntnis oder Rehazentren können den Patienten auf das Massivste schaden. Es ist riskant 
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 “Zweitmeinungen“ aus unbeteiligten Einrichtungen einzugehen – insbesondere nicht, wenn sie aus 
persönlichen Netzwerken oder gar aus dem privaten Umfeld stammen. 

Die Regel „Primum non nocere“ – zuallererst nicht schaden – gilt auch hier. Eine Rückverweisung in 
eine allgemeine Klinik, eine unnötige Umstellung der Medikation oder das Infragestellen der 
Diagnose kann medizinisch katastrophale Folgen haben. Der Patient gehört in mit dem Syndrom 
erfahrene Hände. 

Je früher die Behandlung beginnt, desto besser sind die Langzeitprognosen. Je später das Syndrom 
erkannt wird, desto höher ist die Wahrscheinlichkeit einer schweren Multisystemerkrankung mit hoch 
problematischer Prognose. 

Für weiterführende Informationen: www.H63D.org 

Riku Honda, M.Sc. 
Tokio 
Vorsitzender des International H63D Syndrom Consortium 
Vize-Vorsitzender des Forschungs-Teams Adams 

Prof. Dr. Carolina Diamandis 
Athen 
Leitende wissenschaftliche Beraterin 
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