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Genetik von Lungenkrankheiten

Erkrankungen der Atemwege und des
Lungenparenchyms gehéren weltweit zu
den hinsichtlich Préivalenz, Morbiditat
und Mortalitdt wichtigsten Erkrankun-
gen. Oftkonzentrieren sich dieklinischen
und pathophysiologischen Betrachtun-
gen auf exogene Ausloser, z. B. Infekti-
onserreger, Allergene oder toxische Sub-
stanzen. Jedoch steht einer oftmals gro-
Ben Gruppe von Exponierten nur eine
begrenzte Zahl tatsichlich Erkrankter ge-
geniiber. Dies legt einen bedeutsamen
Einfluss endogener, unter anderem ge-
netischer Ursachen nahe.

) Vielen Lungenerkrankungen
liegen neben exogenen Faktoren
auch genetische Ursachen
zugrunde

In diesem Heft stellen daher klinisch
und grundlagenwissenschaftlich erfahre-
ne Kolleginnen und Kollegen die Bedeu-
tung genetischer Ursachen fiir wichtige
Lungenkrankheiten dar und beschreiben
die Implikationen fiir die Patientenbe-
handlung:

Lungenentziindungen sind die welt-
weit hdufigste Todesursache durch In-
fektionskrankheiten. Gerade erleben wir
mit COVID-19 die enormen medizini-
schen, okonomischen und gesellschaftli-
chen Auswirkungen einer pandemischen
Pneumonie in Form einer ,emerging in-
fectious disease® Der Fokus liegt bei die-
sen Erkrankungen ganz offensichtlich auf
dem infektiosen Erreger, sogar in der
Nomenklatur (Pneumokokkenpneumo-
nieetc.),v.a.daer Adressat sehr erfolgrei-

cher Priventions- (Impfungen) und The-
rapiemafinahmen (Antibiotika) ist. Neue
molekularbiologische Methoden und ge-
netische Erkenntnisse demonstrieren je-
doch bedeutende mono- oder polygene-
tische Einfliisse auf die Suszeptibilitit fiir
eine Pneumonie und deren Verlauf (Bei-
trag Bertrams et al.). Die Konsequenzen
fiir eine entsprechend personalisierte In-
fektionsmedizin miissen erst in Studien
und fiir die Praxis entwickelt werden.
Asthma bronchiale ist eine chronisch
entziindliche Erkrankung der Atem-
wege, die hiufig schon im Kindesalter
symptomatisch wird. Sie zeigt eine grofie
klinische und immunologische Hetero-
genitit. In der aktuellen medizinischen
Betrachtung stehen auch hier Umwelt-
faktoren im Vordergrund, v.a. Allergien,
aber auch Medikamente und physika-
lische Reize. Durch Kohortenstudien,
Sequenzierungsansitze, aber auch expe-
rimentelle Untersuchungen in Modell-
organismen wurden Punktmutationen
identifiziert, die das individuelle Risiko,
an Asthma zu erkranken, aber auch das
Ansprechen auf Therapien (Beitrag Bor-
chers et al.) mit beeinflussen. Ebenfalls
von Bedeutung sind Verdnderungen im
Epigenom, also nicht der Basensequenz,
die ihrerseits durch die Umwelt - teils
schon vorgeburtlich - gepragt werden.
Die COPD (,chronic obstructive
pulmonary disease®) ist eine chronisch
entziindliche Erkrankung der Atemwege
und des Lungenparenchyms. Sie wird
durch inhalative Noxen, v.a. Zigaret-
tenrauch, aber auch andere Umwelt-
expositionen ausgeldst. Sie tritt daher
iiblicherweise erst in héherem Erwach-
senenalter klinisch in Erscheinung und
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In eigener Sache

istin der Regel mit einer Vielzahl von Ko-
morbidititen (kardial, metabolisch ...)
vergesellschaftet. In den letzten Jah-
ren wurden genetische Assoziationen
fir verschiedene klinische Manifestatio-
nen (Bronchitis, Emphysem, Komorbi-
ditdten), Pathophysiologien (oxidativer
Stress, Proteasenaktivitit, Inflammation)
und das Therapieansprechen identifiziert
(Beitrag Jarosch et al.). Eine besondere
Form ist der a;-Antitrypsinmangel, ei-
ne monogenetische Ursache, die zum
Teil zu direkten Therapiekonsequen-
zen fiihrt und auf die daher unbedingt
getestet werde sollte.

Die interstitiellen Lungenkrankheiten
und speziell die idiopathische pulmona-
le Fibrose stellen trotz neu zugelassener
Therapiemoglichkeiten weiterhin grofle
klinische Herausforderungen dar. Neben
dufleren Einfliissen auf den Krankheits-
verlauf wurden schon frith familidre
Krankheitscluster identifiziert, die gene-
tische Ursachen nahelegten. Die inzwi-
schen identifizierten genetischen Verén-
derungen finden sich jedoch teilweise
sowohl bei den familidren wie bei den
sporadischen Krankheitsformen (Beitrag
Markart et al.). Zusammenfassend liegen
also vielen Lungenerkrankungen neben
exogenen Faktoren auch genetische Ur-
sachen zugrunde. Sie bieten zukiinftig
die Chance einer besseren individuellen
Risikoabschdtzung und/oder zielgerich-
teteren Therapie. In ausgewdhlten Fillen
sind jedoch auch heute schon gezielte
genetische Testungen indiziert.
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Julius-Springer-Preis fiir
Pneumologie 2021 verliehen

Springer Medizin wiirdigt PD Dr. Matt-
hias Held fiir herausragenden Beitrag

Eine akute Lungenembolie kann lebensbe-
drohlich sein. Nicht weniger gefahrlich sind
jedoch chronisch gepréagte Embolien, die Be-
handelnde in der &rztlichen Nachsorge hau-
fig vor Herausforderungen stellen. Fiir seinen
Beitrag Nachsorge bei Lungenembolie

- was ist empfehlenswert? erschienen

in Der Pneumologe Heft 5 | 2019 erhalt PD
Dr. Matthias Held als erstgenannter Autor
den Julius-Springer-Preis fiir Pneumologie
2021. Die Preisverleihung fand im Rahmen
einer Sitzung der Herausgeber*innen von
Der Pneumologe Ende Juni statt. Der Preis ist
mit 2.500 € dotiert und wird alle zwei Jahre

vergeben.
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Der Preistrager und seine Koautor*innen,
Dr. Annabel PlaBmeier und Hubertus Rolke,
erkldren in ihrem Artikel eingangig, wie eine
gezielte Nachsorge dazu dienen kann, das
Riickfallrisiko fiir Lungenembolien zu ver-
mindern, nicht komplett aufgeloste Tromben
zu erkennen und Begleiterkrankungen auf
die Spur zu kommen. Folgeschaden wiirden
dadurch so gering wie mdglich gehalten oder
sogar vermieden werden.

Die Autor*innen erlautern kompakt, welche
Kernpunkte in der Nachsorge zu beachten
sind und wie Belastungseinschrankungen

— eine besonders haufige Folge von Lun-
genembolien — abgeklart werden kdnnen.
Als weiterer Eckpfeiler der Nachsorge wird
die sorgfaltige Abwédgung der Behandlung
mit gerinnungshemmenden Medikamenten
aufgefiihrt. Denn der Einsatz solcher Medika-
mente zur Vermeidung eines Riickfalls sollte
immer mit dem individuellen Blutungsrisiko
abgewogen werden. Da Lungenembolien

auch auf versteckte Tumorerkrankungen
hinweisen konnen, schliet der Beitrag mit
Untersuchungsmdglichkeiten zum Aufspii-
ren von Tumoren.

,Die Nachsorge nach Lungenembolie ist ein
vielschichtiges Thema, bei dem komple-

xe Zusammenhdnge gleichzeitig bedacht
werden miissen. Der Beitrag Nachsorge bei
Lungenembolie — was ist empfehlenswert? von
Held und Koautor*innen hat es verstanden,
dies wissenschaftlich fundiert und gleichzei-
tig leicht verstandlich darzustellen”, so Prof.
Dr. Horst Olschewski, Herausgeber von Der
Pneumologe und Jurymitglied.

Prof. Dr. Heinrich Worth, Schriftleiter von
Der Pneumologe und ebenfalls Jurymitglied,
erganzt: ,In der vorliegenden Arbeit wer-
den didaktisch hervorragend aufbereitete
Informationen tiber die Nachsorge nach Lun-
genembolie verbunden mit der Darstellung
eines strukturierten, vom Autor selbst entwi-
ckelten und evaluierten Programms, das in
der klinischen Praxis eine Versorgungsliicke
schlieBen kann.”

Die drei Jurymitglieder, Prof. Dr. Daniela Gom-
pelmann, ebenfalls Herausgeberin von Der
Pneumologe, Prof. Dr. Horst Olschewski und
Prof. Dr. Heinrich Worth kiirten den Beitrag
nach Aktualitat, Fortbildungswert, Darstel-
lung und Didaktik. Insgesamt 53 Beitrdge
standen zur Auswahl.

PD Dr. Matthias Held ist Facharzt fiir Innere
Medizin mit den Schwerpunkten Pneumolo-
gie, Kardiologie und Notfallmedizin. Wahrend
seiner Tatigkeit als Oberarzt an der Missio-
klinik in Wiirzburg war er am Aufbau des
Zentrums fiir pulmonale Hypertonie und
LungengefaBerkrankungen beteiligt. Seit
2018 ist er Chefarzt der Medizinischen Klinik
mit Schwerpunkt Pneumologie und Beat-
mungsmedizin an der Missioklinik Wiirzburg.
Seit Oktober 2020 ist er zudem Arztlicher
Direktor am Klinikum Wiirzburg Mitte.

Hier geht es di-
rekt zum gekiir-
ten Beitrag!
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