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Es ist bekannt, dass Familienangehö-
rige von Patienten mit familiärer Lun-
genfibrose (familial pulmonary fibro-
sis; FPF) ein erhöhtes Risiko haben,
ebenfalls eine interstitielle Lungener-
krankung (interstitial lung disease,
ILD) zu entwickeln. Unklar ist bislang,
ob das auch bei Verwandten von Pa-
tienten mit einer sporadischen, idio-
pathischen Lungenfibrose (idiopathic
pulmonary fibrosis, IPF) der Fall ist.

Deshalb untersuchten die US-amerikani-
schen Ärzte um Gary M. Hunninghake
von der Harvard Medical School in Bos-
ton die Prävalenz von auffälligen intersti-
tiellen Lungenbefunden und ILD bei 105
bislang hinsichtlich einer ILD unauffälli-
gen erstgradigen Angehörigen von
Patienten mit FPF und sporadischer IPF.
Die Probanden füllten Fragebögen aus,
wurden Lungenfunktionstests und einer
Computertomografie (CT) des Thorax
unterzogen, anhand von Blutproben
immunophänotypisiert und auf die Telo-
merlänge und genetische Varianten hin
untersucht. 46 Angehörige stammten
aus 21 Familien mit FPF, 59 Angehörige
aus 32 Familien, in denen ein Mitglied an
einer IPF erkrankt war.

Ergebnisse
Von den 105 erstgradigen Verwandten
von FPF- und IPF-Patienten wiesen 33
(31%) auffällige Befunde im Thorax-CT
auf. Die übrigen hatten entweder unklare
Befunde oder wiesen keine Zeichen einer
ILD auf. Von den 33 Angehörigen mit auf-
fälligem CT-Befund wiesen 19 (58%) in
Kombination mit den Bildgebungsbefun-
den weitere Zeichen einer ILD auf und
entsprachen damit nach den Kriterien
der Studie einer bestehenden ILD. Die
Prävalenz einer ILD bei erstgradigen Ver-
wandten mit einer Lungenfibrose lag da-
mit in der Studie bei 18%.

Die Häufigkeit von erstgradigen Ver-
wandten mit Evidenz für eine ILD war
nach der multivariaten Analyse bei Fami-
lien mit FPF und mit IPF vergleichbar.
Wenn die Angehörigen eine Beeinträch-
tigung in der Lungenkapazität insgesamt
oder der Diffusionskapazität aufwiesen,
war das Risiko für eine interstitielle Lun-
genauffälligkeit um mehr als das 9-fache
erhöht (Odds Ratio 9,6; 95% Konfidenz-
intervall 3,1–29,8; p <0,001).

Infolge der Untersuchungen ließen sich
bislang 20 der Angehörigen mit auffälli-
gen Befunden weiter abklären, davon 13
wegen des Verdachts einer ILD. Von die-
sen 13 Patienten erhielten 6 die Diagnose
einer IPF/FPF, ein Patient die Diagnose
einer mit einer rheumatoiden Arthritis
assoziierten ILD und die übrigen 6 Perso-
nen werden weiter beobachtet, um im
Verlauf eine klinische Diagnose stellen zu
können.

Von den übrigen 7 Patienten werden 2
wegen isolierter DLCO-Reduktion weiter
beobachtet und je einer wegen einer
Eisenmangelanämie, einer Herzinsuffi-
zienz, eines metastasierten Prostata-
karzinoms, eines unklaren Befunds im
Pankreasschwanz und eines unklaren
Lungenknotens weiter abgeklärt bzw. be-
handelt.

FAZIT

Eine bislang nicht diagnostizierte ILD

könnte bei jedem sechsten älteren

erstgradigen Verwandten von Patien-

ten mit Lungenfibrose vorliegen –

ohne Unterschied zwischen FPF und

IPF. Deshalb halten die Autoren das

Screening von nahen Verwandten von

Patienten mit Lungenfibrose allge-

mein für sinnvoll.
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