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� Epidemiologie
Häufigste angeborene Stoffwechselerkrankung in Europa (Inzidenz 1/2500) · Ge-
schlechterverhältnis 1 : 1 · Bei Afrikanern und Asiaten sehr selten · Risiko bei hetero-
zygoten Eltern: 25%, bei erkrankter Mutter 1/50.

� Ätiologie/Pathophysiologie/Pathogenese
Autosomal rezessiv bedingter Gendefekt (CFTR, Chromosom 7) · Gestörter Chlorid-
transport · Exokrine Drüsen bilden vermehrt zähen, hochviskösen Schleim · Obstruk-
tion der Alveolen und Bronchiolen · Air-trapping mit überblähten Lungenabschnitten

· Rezidivierende bakterielle Superinfektion · Bronchiektasen.

Zeichen der Bildgebung. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

� Röntgen-Thorax
Bei Neugeborenen unauffällige Lunge · Frühestes Zeichen: fokale und/oder globale
Überblähung · Später Bronchialwandverdickung · Lineare Verdichtungen durch peri-
bronchiale interstitielle Entzündungen · Bronchiektasen: rundliche Fleckschatten
(mukopurulent gefüllte Bronchiektasen („mucoid impaction“) oder Ringschatten (lee-
re Bronchiektasen)· Fleckige Infiltrate bei bakterieller Superinfektion · Atelektasen ·
Bullaebildung · Vergrößerte Hili (Lymphknotenvergrößerungen/pulmonale Hyperto-
nie) · Interstitielles Emphysem · Oberlappen häufiger betroffen als andere Lungenab-
schnitte · Cor pulmonale mit Zeichen der Rechtsherzbelastung (Spätstadium).

� CT (HR-CT)
Der Röntgenaufnahme überlegen, v. a. im Frühstadium · Frühe Charakteristika: „mo-
saic perfusion pattern“ und Air-trapping (Exspiration!) · Bronchialwandverdickung ·
Interstitielle streifige entzündliche Verdichtungen · Bronchiektasen (zylindrisch, sac-
ciform) · Sekretverhalt · Frische Infiltrate · Atelektasen · Bullae · Emphysem · Hi-
läre Lymphadenopathie · Bei Komplikationen z. B. Nachweis oder Ausschluss einer
Aspergillose oder Abszessbildung · Evtl. vor Lungentransplantation.

Klinik. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

� Typische Präsentation
Erstmanifestation in 10– 15% Obstruktion des Magen-Darm-Trakts (z. B. Mekonium-
Ileus) · Rezidivierende pulmonale Infekte · Obstruktion · Chronischer Husten · Ge-
deihstörung · Sinusitis · Gallenblasensteine · Pankreasinsuffizienz mit Diabetes
mellitus und Steatorrhö · Leberzirrhose.

� Therapeutische Optionen
Mukolytika · Antibiose · Physikalische Therapie zum Abhusten des zähen Schleims ·
Erhöhung der Kalorienzufuhr · Pankreasenzyme · Insulin · Bronchialarterienembo-
lisation bei Hämoptysen · Lungentransplantation.

� Verlauf und Prognose
Je nach Krankheitsverlauf · Entscheidender Faktor ist meist der pulmonale Befund ·
Mittlere Lebenserwartung: über 40 Jahre.
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Abb. 21 Mukoviszi-
dose. Röntgen-Tho-
rax a. p.: Vollbild der
Mukoviszidose. Deut-
liche Lungenüber-
blähung beidseits,
ausgeprägte, teils
mukopurulent gefüll-
te Bronchiektasen,
beidseits fibrotisch-
narbige Veränderun-
gen der Lunge,
bihiläre Lymphadeno-
pathie. Keine frischen
pneumonischen
Infiltrate. Kein
Cor pulmonale.

Abb. 22 Mukoviszidose. HR-CT: Bronchialwandverdickungen, interstitielle Zeichnungsver-
mehrung. Zylinderförmige, teils schleimgefüllte Bronchiektasen (a, Pfeile). Bei einem anderen
Patienten haben sich ausgeprägte sackförmige Bronchiektasen, vor allem im rechten Unterlap-
pen (b, Pfeile) entwickelt. „Mosaic perfusion pattern“ als Zeichen des Air-trappings (b).
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� Komplikationen
Pneumothorax · Einschmelzende Pneumonie · Aspergillose · Hämoptysen · Cor
pulmonale · Pulmonale Hypertonie· Mekonium-Ileus-Äquivalent (distales intestina-
les Obstruktionssyndrom) · Leberzirrhose mit portaler Hypertonie · Pankreasinsuffi-
zienz.

Differenzialdiagnose. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

Asthma – Allergieanamnese
– reversible Lungenobstruktion mit Bronchialwand-

verdickung, Überblähung, Air-trapping, Atelektasen
– seltener Bronchiektasen mit „mucoid impaction“ bei

Komplikation durch allergische bronchopulmonale
Aspergillose

primäre Ziliendyskinesie – kongenitale Dysfunktion des Flimmerepithels
– rezidivierende sinubronchiale Infektionen
– Situs inversus (Karthagener-Syndrom: Situs inversus

totalis, Bronchiektasen, Sinusitis)
– schwächer ausgeprägte Lungenveränderungen

rezidivierende Aspiration – häufig bei neuromuskulärer Erkrankung
– Bronchiektasen häufig im Unterlappen und posterioren

Lungensegmenten

Typische Fehler. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

Verkennen der Frühzeichen der Mukoviszidose als asthmatoide Erkrankung.
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