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Die chronisch obstruktive Lungenerkrankung (COPD) ist eine verhinderbare 

Erkrankung, die charakterisiert ist durch persistierende respiratorische 

Symptome und eine Atemflusslimitierung, begleitet von Atemwegs 

und/oder alveolären Abnormalitäten, verursacht durch Exposition von 

schädlichen Partikeln oder Gasen. Exazerbationen und Komorbiditäten

tragen zur Schwere der Erkrankung bei.



Screening auf COPD



COPD „Etiotypes“ 

Stolz, Lancet 2022; © 2023, 2024 Global Initiative for Chronic Obstructive Lung Disease



Fall 1 

 73J, weiblich 

 Luftnot seit Monaten - kurzatmig beim Gehen in der Ebene im 

Tempo Gleichaltriger

 Trockener Husten 

 Rez. Infektionen der Atemwege aber keine 

Verschlechterungsereignisse 

 Nikotin: 15 PJ, ex vor 18 Jahren

 V.a. COPD



Management der COPD



GOLD REPORT 2024 
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Spirometrisch

bestätigte Diagnose

Bewertung der

Atemwegsobstruktion

Bewertung der Symptomatik/ 

Exazerbationsrisiko

Post 

Bronchodilatator:

FEV1:FVC <0,7

Stufe
FEV1

(% prognostiziert)

GOLD 1 ≥80

GOLD 2 50-79

GOLD 3 30–49

GOLD 4 < 30

≥ 2 oder ≥ 1, die 

zur Hospitalisierung 

geführt hat

0 oder 1 (ohne 

Hospitalisierung)

Gruppe E

Gruppe A Gruppe B

mMRC 0 - 1, 

CAT < 10

mMRC ≥ 2, 

CAT ≥ 10

Symptomatik

Exazerbationshistorie

© 2023, 2024 Global Initiative for Chronic Obstructive Lung Disease



Fall 1 

 73J, weiblich 

 Luftnot seit Monaten - kurzatmig beim Gehen in der Ebene im 

Tempo Gleichaltriger

 Trockener Husten 

 Rez. Infektionen der Atemwege aber keine 

Verschlechterungsereignisse

 Nikotin: 10 PJ, ex vor 18 Jahren

 FEV1 42%Soll, FEV1/FVC 0,62 COPD GOLD IIIB ?



Screening bei COPD (Auswahl) - Treatable Traits

 Erkrankungsmerkmale

 Inflammation (Eosinophilie, …)

 Alpha-1-Antitrypsin

 Begleit-/Folgeerkrankungen

 Komorbiditäten 

 Lungenkarzinom 



Empfehlung zur AAT-Testung



Screening - Computertomographie



Radiologische Diagnose von Bronchiektasen

Mit freundlicher Genemigung von Prof. Heussel, Thoraxkk Heidelberg



Bronchiektasen sind nicht selten → 94,8/100 000 in Deutschland

Ringshausen, F. C. et al. Eur Respir J. 2019; 54: 1900499; 
Nigro M. et al., Eur. Respir. Rev. 2024; 33: 240091;

Quint, J. K. et al. Eur Respir J. 2016; 47: 186–193

• Patienten mit Bronchiektasen haben eine erhöhte Mortalität

• Raten in Europa 16 % bis 24,8 % (Follow-up 4,0 bis 5,18 Jahre)

Epidemiologie



Symptomatische Bronchiektasen sind mit einer schlechteren Lebensqualität verbunden!

Aliberti, S. et al., Lancet Respir. Med. 2022;10, 298–306; Prognosis Jahresbericht 2018

B A
B/A = 0,7

B A
B/A = 1,5

B/A = 1
B A

+
• Regelmäßig Husten

• Regelmäßig Auswurf

• Gehäufte Infekte aktuell oder anamnestisch

Definition “Bronchiektasen-Erkrankung“



Europa

(N=16963) 

Deutschland

(N=1222)

Heterogene Ätiologie („Etiotypes“)

Chalmers, J. D. et al. Lancet Respir Med. 2023; 11(7):637-649;
PROGNOSIS 2024



Stufendiagnostik

Ziele

 Identifikation der zugrundeliegenden 

(und wenn möglich behandelbaren) 

Ätiologie

 Erfassen von Komorbiditäten

 Standortbestimmung der aktuellen 

Erkrankung

Ringshausen et al. S2k-Leitlinie, AWMF-Registernummer: 020-030, Version 1.2 – Mai 2024;



Fall 2 - 52-jährige Patientin

 Vorstellung bei wiederholten broncho-pulmonalen Infekten in den letzten Jahren

 Täglich Husten + Auswurf

 Anamnese:

− Frühgeboren

− Infekte seit der Kindheit

− 2 Kinder (gesund)

− Z.n. Mamma-Ca vor 5 Jahren

− Ex-Raucherin mit 10 PY

FEV1 36 %

Schwere Überblähung

Respiratorische Insuffizienz Typ I + II



Fall 2 - 52-jährige Patientin

 Vorstellung bei wiederholten broncho-pulmonalen Infekten in den letzten Jahren

 Täglich Husten + Auswurf

 Anamnese:

− Frühgeboren

− Infekte seit der Kindheit

− 2 Kinder (gesund)

− Z.n. Mamma-Ca vor 5 Jahren

− Ex-Raucherin mit 10 PY

FEV1 36 %

Schwere Überblähung

Respiratorische Insuffizienz Typ I + II

Pseudomonas aeruginoas (mucoid), keine NTM



Bronchiektasen Mikrobiologie
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649 (2023); 4. Aksamit, T. R. et al., Chest 151, 982–992 (2017); 5. Dhar, R. et al. The Lancet Glob. Heal. 7, e1269–e1279 (2019); 6. PROGNOSIS 2024, unpublished data.
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Diagnostik II

Ringshausen et al. S2k-Leitlinie, AWMF-Registernummer: 020-030, Version 1.2 – Mai 2024;

Alpha 1 Antitrypsin



Genetik - Alpha-1-Antitrypsin-Mangel

- Autosomal rezessiv

- Chromosom 14 Genlocus q32.1

- SERPINA1-Gen

- PiZZ der häufigste für Emphysem 

verantwortliche Genotyp

- PiSZ zweithäufigster Genotyp

- >200 bekannte Varianten des AAT-Mangel-

Allels

Armin Kübelbeck https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=3755086



Diagnostik

Serumspiegel + Elektrophorese

< 1,1g/L bzw. <110 mg/dl

0,9 – 1,1g/L – Leichter Mangel

0,58 – 0,89g/L – Moderater Mangel

<0,58 g/L – Schwerer Mangel



Diagnostik & Nomenklatur

Serumspiegel + Elektrophorese

< 1,1g/L bzw. <110 mg/dl

Isoelektrische Fokussierung / PCR 

PiZZ,PiZ0 

PiSZ,Pi00
PiSS,PiMZ PiMM, PiMS Unklar

NGS/Sanger 

(Marburg)

Rare 

Mutation

➢ Pi = proteinase inhibitor

➢ A-Z = migration behaviour in isoelectric 

focusing (IEF) 

• A Fast

• M moderate 

• Z slow 



AATD Einteilung

De Serres, F., and I. Blanco. "Role of alpha‐1 antitrypsin in human health and disease." Journal of internal medicine 276.4 (2014): 311-335.



AATD Nomenklatur & Einteilung

➢ Pi = proteinase inhibitor

➢ A-Z = migration behaviour in isoelectric 

focusing (IEF) 

• A Fast

• M moderate 

• Z slow 

➢ add. place of first                         

description

De Serres, F., and I. Blanco. "Role of alpha‐1 antitrypsin in human 

health and disease." Journal of internal medicine 276.4 (2014): 311-335.



Diagnostische Verzögerung



Durchschnittlich 7 Jahre von Symptombeginn bis zur Diagnosestellung 
und ein Besuch von 3 verschiedenen Ärzten bis zur Diagnosestellung

Diagnostische Verzögerung



Fall 3

 44-year-old woman of Turkish origin

 ED: severe dyspnea/ inspiratory pleural 

chest pain

 delivered healthy twins 6 weeks prior

 pulmonary embolism 3 months previously

 had never smoked

 COPD that had been made 9 years earlier

during her pregnancy with her first child



Fall 3

 FEV1 1,06 L/43%, FEV1/FVC 47%)

 Sputum: mucoid Pseudomonas 

aeruginosa and Aspergillus fumigatus, not TB/NTM

 Immunoglobuline (Ig)A, IgM, IgG, and Subklassen 

normal

 IgE erhöht 584 IU/mL (normal <100 IU/mL) and specific

IgG and IgE were high for A. fumigatus

 Prick-Test normal

 Schweißtest normal (<25 mM) und keine CFTR-Gen 

Mutationen

 Reduzierte Alpha-1 Globin Bande 0.18 g/dL, 2.6%  

 AAT Spiegel im in serum <25 mg/dL





Screening auf Alpha-1-Antitrypsin-Mangel 

(AAT-Mangel)

Patienten mit COPD oder Emphysem

• Alle Patienten mit einer COPD-Diagnose, unabhängig von Alter und 

Risikofaktoren (z. B. auch Nichtraucher).

• Patienten mit einem Lungenemphysem, insbesondere bei:

• Frühem Krankheitsbeginn (jünger als 45 Jahre).

• Betonter basaler Verteilung des Emphysems (im Gegensatz zu den üblichen apikalen 

Veränderungen bei Rauchern).



Screening auf Alpha-1-Antitrypsin-Mangel 

(AAT-Mangel)

Patienten mit familiärer Belastung

• Personen mit einer bekannten Familienanamnese von Alpha-1-

Antitrypsin-Mangel.

• Verwandte ersten Grades von Patienten mit diagnostiziertem AAT-Mangel.

Personen mit atypischen oder schwer erklärbaren Symptomen

• Junge Nichtraucher mit COPD oder Emphysem.

• Patienten mit therapieresistentem Asthma, bei dem keine Besserung auf 

Standardtherapien erfolgt.

• Personen mit Bronchiektasen unklarer Ursache.



Screening auf Alpha-1-Antitrypsin-Mangel 

(AAT-Mangel)

Patienten mit Lebererkrankungen

• Patienten mit unerklärter Leberfibrose oder Leberzirrhose.

• Neugeborene oder Kinder mit cholestatischen Syndromen (z. B. verlängerte 

Neugeborenengelbsucht).

• Erwachsene mit nichtalkoholischer Fettlebererkrankung 

(NAFLD) oder Hepatitis unklarer Ursache.

Andere Risikogruppen

• Personen mit Immundefekten oder Autoimmunerkrankungen, da AAT-Mangel 

systemische Auswirkungen haben kann.

• Menschen mit unklaren Symptomen wie chronischer Atemnot oder rezidivierenden 

Lungeninfekten.



Warum screenen?

Früherkennung des Alpha-1-Antitrypsin-Mangels ermöglicht:

1. Gezielte Therapie (z. B. Substitution mit AAT).

2. Vermeidung weiterer Lungenschädigungen durch Rauchverzicht oder 

Berufsanpassung.

3. Überwachung und Behandlung von Leberkomplikationen.

4. Familienscreening zur Prävention bei Verwandten.

 Das Screening erfolgt standardmäßig durch eine 

Blutuntersuchung (Bestimmung des AAT-Serumspiegels) und bei Verdacht 

auf genetische Ursachen durch eine Genotypisierung.



nikolaus.kneidinger@medunigraz.at

Vielen Dank!

Kontakt: 
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