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Diagnostische Tests bei Menschen mit primarer ziliarer
Dyskinesie: eine internationale Studie

Verfasst von Leonie D Schreck und Eva SL Pedersen

Warum haben wir diese Studie durchgefiihrt und
warum ist sie wichtig?

Primare zilidre Dyskinesie (PCD) kann mit
verschiedenen Tests diagnostiziert werden, z. B.
mit der Messung der Konzentration eines
speziellen Gases in der Nase, dem so genannten
nasalen  Stickoxid-Test  (nNO), mit  der
Untersuchung von Zellen aus dem Naseninneren
unter dem Mikroskop (Biopsie) oder mit Gentests,
welche ein PCD-Gen nachweisen konnen. Die
PCD-Diagnose erfordert in der Regel mehrere
Tests, aber bei einigen Personen kann die
Diagnose durch einen Gentest oder eine Biopsie
bestatigt werden. Es ist jedoch eine Kombination
von Tests erforderlich, um verschiedene Arten
von PCD =zu definieren, die unterschiedliche
Behandlungs- und Uberwachungspline erfordern
kénnen. Dieses Wissen ist auch wichtig fir die
Entwicklung personalisierter Behandlungen und
die Teilnahme an klinischen Studien. Wir wollten
herausfinden, welche diagnostischen Tests bei
Menschen mit PCD durchgefiihrt wurden, und
mogliche Erklarungen dafir finden, warum bei
einigen Menschen Tests durchgefihrt wurden und
bei anderen nicht.

Wie haben wir diese Studie durchgefiihrt?

Wir haben Daten von COVID-PCD verwendet,
einer internationalen Studie fir und von
Menschen mit PCD. Menschen mit PCD meldeten
sich online fir die Studie an und erhielten dann
per E-Mail einen Fragebogen. Darin wurde nach
diagnostischen Tests und anderen Faktoren
gefragt, z. B. nach dem Jahr der PCD-Diagnose und
danach, ob sie gespiegelte Organe haben (Situs
inversus).

Was haben wir herausgefunden?

Bei 747 PCD-Patienten und Patientinnen aus 49
Landern wurde bei der Halfte (49 %) die nNO-
Konzentration gemessen, bei drei Vierteln (75 %)
wurden Biopsieproben aus Nase oder Lunge

entnommen, und bei mehr als der Halfte (58 %)
wurde ein Gentest durchgefiihrt. Dies war von
Land zu Land unterschiedlich: In der Schweiz
wurde nur bei einem Drittel ein Gentest
durchgefiihrt, in Nordamerika dagegen bei zwei
Dritteln. Ein Drittel (36 %) aller Teilnehmenden
hatte alle drei Tests durchfiihren lassen. Bei
Teilnehmenden, bei denen PCD vor langer Zeit
(vor dem Jahr 2000) diagnostiziert wurde, und bei
Teilnehmenden mit gespiegelten Organen wurden
weniger Tests durchgefiihrt als bei anderen.

Was bedeutet das?

Nicht bei allen Menschen mit PCD auf der Welt
werden die gleichen diagnostischen Tests
durchgefiihrt. Bei vielen basiert die PCD-Diagnose
nur auf einem einzigen Test oder sogar nur auf
klinischen Merkmalen wie gespiegelten Organen.
Diese Menschen kdnnten von zusatzlichen Tests
profitieren, damit wir ihre Art von PCD besser
verstehen und sie in Zukunft von individuelleren
Behandlungen profitieren kdnnen.

Weitere Informationen: www.covid19pcd.ispm.ch
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