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Handlungsempfehlung 
nach der Leitlinie „Diagnose 
der Mukoviszidose“

Mukoviszidose ist die häufigste lebens-
verkürzende, autosomal-rezessive Multi-
systemerkrankung in Deutschland (Häu-
figkeit 1:2500). Ihre Prognose hängt von 
einer frühzeitigen und sicheren Diagno-
sestellung ab. In Deutschland werden 58% 
der Patienten im 1. Lebensjahr (Median 
0,6 Jahre) und 8% als Erwachsene dia-
gnostiziert [4].

Für die Diagnose der Mukoviszido-
se müssen mindestens ein diagnostischer 
Hinweis und der Nachweis einer Funk-
tionsstörung des CFTR-Proteins (CFTR: 
„cystic fibrosis transmembran regulator“) 
vorliegen.

Diagnostische Hinweise sind ein posi-
tives Neugeborenenscreening, Geschwis-
ter mit Mukoviszidose und/oder das Vor-
liegen mindestens eines klinischen Hin-
weises auf Mukoviszidose im Sinne chro-
nisch sinopulmonaler, gastrointestinaler 
Erkrankungen, eines Salzverlustsyndroms 
und/oder einer obstruktiven Azoosper-
mie (. Abb. 1). Eine normale exokrine 
Pankreasfunktion liegt bei 15% aller Mu-
koviszidosepatienten vor.

Der Nachweis einer CFTR-Funktions-
störung erfolgt durch erhöhte Schweiß-
chloridwerte (≥60 mmol/l; mindestens 2 
unabhängige Messungen), Nachweis von 
2 Mukoviszidose verursachenden CFTR-
Mutationen (in trans) und/oder Nach-
weis einer charakteristischen Abnormali-
tät der CFTR-Funktion mittels nasaler 
Potenzialdifferenz- (NPD) oder intesti-
naler Kurzschlussstrommessung (ICM). 
Der Schweißtest ist aufgrund seiner ho-
hen Sensitivität und Spezifität der erste 
diagnostische Schritt und – zur Vermei-
dung falsch-positiver bzw. -negativer Er-
gebnisse [2] – nach strengen Qualitäts-
vorgaben [1] durchzuführen. Die Mes-
sung der Leitfähigkeit ist nur zum Scree-
ning und nicht zur Diagnosestellung ge-
eignet. Bei auffälligem Schweißtest oder 
Neugeborenenscreening ist die weitere 
Diagnostik in einer Mukoviszidoseam-
bulanz (Adressen unter http://muko.info/
forschung/public-reporting.html) durch-
zuführen. Beratung und Behandlung von 
Mukoviszidosepatienten setzen ein inter-
disziplinäres Team voraus.

Die vorliegende Handlungsempfeh-
lung (. Abb. 1.) basiert auf der Leitlinie 
„S2-Konsensus-Leitlinie „Diagnose der 
Mukoviszidose“ (AWMF 026-023) unter 
Federführung der Gesellschaft für Pädia-
trische Pneumologie“ [3] und ersetzt nicht 
deren Lektüre.
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Prüfen, ob CFTR-assoziierte
Erkrankung vorliegt

Mukoviszidose
gesichert

Mukoviszidose
unwahrscheinlich

Schweißchlorid ≥ 30 mmol/l
oder

Schweißleitfähigkeit ≥ 50 mmol/l

Nachweis von 2
Mukoviszidose

verursachenden 
Mutationen

Isolierte 
obstruktive Azoospermie oder
chronische Pankreatitis oder

disseminierte Bronchiektasien?

Pathologisch?

Schweißtest

Schweißtest

Schweißchlorid
 ≥ 60 mmol/l

Schweißchlorid
30–59 mmol/l

CFTR-Genetik,
häufige Mutationen,

ggf. Komplettuntersuchung

CFTR-Genetik,
häufige Mutationen

CFTR-Genetik,
Komplettuntersuchung

und/oder a

ICM oder NPD

Schweißchlorid
≤ 29 mmol/l

Überweisung an
Mukoviszidoseambulanz

Chronischer Husten, Sputumproduktion, pfeifendes Atemgeräusch und/oder Trommelschlägelfinger
Persistierend pathologische Bildgebungsbefunde der Lunge
Persistierender Nachweis von Staphylokken, Hämophilus, Pseudomonas und/oder Burkholderia
Beidseitige chronische Rhinosinusitis im Kindes- und Jugendalter
Exokrine Pankreasinsuffizienz, Rektumprolaps und/oder chronische Pankreatitis
Salzverlustsyndrom
Obstruktive Azoospermie
Mekoniumileus, Dystrophie, chronische Lebererkrankung

Initialverdacht

Klinische Hinweise auf MukoviszidosePositives
Neugeborenscreening

auf Mukoviszidose

Geschwister mit
Mukoviszidose

Abb. 1 8 Handlungsempfehlung zur Diagnose der Mukoviszidose, CFTR „cystic fibrosis transmembran regulator“, ICM intestinale Kurzschlussstrommessung, 
NPD nasale Potenzialdifferenzmessung, anicht festgelegte Reihenfolge, bei pathologischem Befund reicht eine Untersuchung aus, bei Normalbefund sollte 
die jeweils andere Untersuchung (Genetik bzw. NPD/ICM) ebenfalls durchgeführt werden. (Nach [3])
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