
    
    

    
    

    

    
    
    
      
    
    klinische pädiatrie


    
    
    
      
    
    130330



    

      

  
    	
          
            DE
          
        
	
          EN
        
	
        
          Home
        
      
	
        Products
        	
            
              Journals
            
          
	
            
              Books
            
          
	
            
              Book Series
            
          


        

      
	
        Service
        	
            
              Library Service
            
          


        

      
	
        Help
      
	
        
          Contact
        
      
	
        
          Portal
        
      


  

  
    
    
      
        Klinische Pädiatrie
      
    

    

  
    
    
      
        
          Full-text search
        

      

      	Full-text search
	Author Search
	Title Search
	DOI Search
	Metadata Search


    

    
    
    
    
  




  

  
    


  



  	
	
	
	
	
	
        
          Journal
        
        	
                More About This Journal
              
	
                Editorial Board
              
	
                Table of Contents
              
	
                German National License
              
	
                Imprint
              
	
                Media
              


      
	
        
          Authors
        
        	
                Instructions for Authors
              
	
                Submit a Manuscript
              


      
	
          
            Subscription
          
          	
                  Subscription Information & Contacts
                
	
                  Institutional Licensing
                


        
	
        
        
        
          
        
          
            Job Board
            
          
        
          
        
          
        
        	
                Job Opportunities
              


      
	
        
        
        
          
        
          
            PharmaMarket
            
          
        
          
        
          
        
        	
                PharmaMarket
              


      





    	
        
        
        
        
        
        
          
          
            
              Not Logged In
            
             
              Login
            
            
              	
                  
                    
                      
                      
                      
                      
                        Username or e-mail address: 
                        
                      

                      
                        Password:
                        
                      

                      
                        
                      

                      Forgot Access Data?
                      
                        Register Now
                      
                      
                        OpenAthens/Shibboleth Login
                      
                    

                  
                


            

          
        
        

        

      
	
        
        
          Shopping Cart
        
        









        
        
      


  

  
    
      
    

    
    
      
    
    
    
    
    
    
    
    
    
      
        
          
        

      
    
  




      

      

      
        




  



  

  
    
    
      [image: ]
      
    

    
    
      
        
          
          
          
          
            Year (Archive)
            
              
                
                  2010
                

              

              	
                      
                      
                      
                      
                        2024
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2023
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2022
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2021
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2020
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2019
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2018
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2017
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2016
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2015
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2014
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2013
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2012
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2011
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2010
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2009
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2008
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2007
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2006
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2005
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2004
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2003
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2002
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2001
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        2000
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1999
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1998
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1997
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1996
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1995
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1994
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1993
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1992
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1991
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1990
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1989
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1988
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1987
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1986
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1985
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1984
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1983
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1982
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1981
                      
                    
	
                      
                      
                      
                      
                        1980
                      
                    


            

          

          
          
          
            Issues
            

          

        


        	
                Table of Contents
              
	
            
              
                Current Issue
              
            
          
	
              
                Free Sample Issue (01/2024)
              
            


      
    

    
    
      

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



    
    
    

    

    

    
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
        
      
    
      
    
      
        
      
    
      
    
      
        
          
            
              Related Books
            

            
              	
                      
                        

                        
                          Pädiatrie
                        

                      
                    


            

          

        
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
  

    
  

  
  
  






  
  

  
    

  
  
    
      
      
    
    
      
      
    
  



    


  

    

    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    
      
    

    
    
    

    
      
        
          Subscribe to RSS

          Please copy the URL and add it into your RSS Feed Reader.

          
          https://www.thieme-connect.de/rss/thieme/en/10.1055-s-00000034.xml
        

      

    

    

    

    
      
        [bookmark: saveLink]
      
    

    
      
        
      

      
        
      

      
        
          Share / Bookmark

          Facebook
          X
          Linkedin
          Weibo
        

      

    

    

    

    
      
          
              
          
      
    

    

    

    
      
        
        
          
          
          
        
      
    
  


  
    
      
        
          
            
              Download PDF
            
          
        
      

      
        
          
            
          
        
      

    

  

  

  
  
    
  
  




    
    
Klin Padiatr 2010; 222(6): 351-355
DOI: 10.1055/s-0030-1265135

Rapid Communication




© Georg Thieme Verlag KG Stuttgart · New York
Successful Long-Term Correction of Autosomal Recessive Hyper-IgE Syndrome due to DOCK8 Deficiency by Hematopoietic Stem Cell Transplantation

Erfolgreiche hämatopoetische Stammzelltransplantation bei autosomal rezessivem Hyper-IgE-Syndrom mit DOCK8-DefizienzT. C. Bittner1
            , U. Pannicke2
            , E. D. Renner1
            , G. Notheis1
            , F. Hoffmann1
            , B. H. Belohradsky1
            , U. Wintergerst1
              ,
              3
            , M. Hauser1
            , B. Klein1
            , K. Schwarz2
              ,
              4
            , I. Schmid1
            , M. H. Albert1
            

	
[bookmark: A0209-1]1Departments for Pediatric Hematology/Oncology and Infection/Immunity, Dr. von Haunersches Kinderspital, Ludwig-Maximilians-University, München, Germany
	
[bookmark: A0209-2]2Institute for Transfusion Medicine, University of Ulm, Germany
	
[bookmark: A0209-3]3Krankenhaus St. Josef, Braunau, Austria
	
[bookmark: A0209-4]4German Red Cross Blood Service Baden-Württemberg-Hessen, Institute for Clinical Transfusion Medicine and Immunogenetics Ulm, Germany





Further Information


Publication History

Publication Date:
05 November 2010 (online)










Also available at[image: ]





	
Abstract

	
Full Text

	
References




 

[image: SFX Search]

 Buy Article Permissions and Reprints



[image: ]


        
Abstract

        
Autosomal dominant hyper-IgE syndrome (AD-HIES), characterised by eczema, increased susceptibility to skin and lung infections, elevated IgE and skeletal abnormalities is associated with heterozygous STAT3 mutations. The autosomal recessive variant (AR-HIES) has similar immunological findings but mainly lacks extraimmune manifestations. Several AR-HIES patients have recently been shown to harbour mutations in the gene for dedicator of cytokinesis 8 (DOCK8). Here, we present the long-term outcome of a girl having received a hematopoietic stem cell graft for an at that time genetically undefined combined immunodeficiency associated with severe eczema, multiple food allergies, excessively elevated serum IgE levels and eosinophilia. She was recently found to carry a homozygous nonsense mutation in the DOCK8 gene. HSCT resulted in complete immunological correction, even though mixed donor chimerism occurred. Clinically, the outcome was characterised by disappearance of skin manifestations and severe infections, improvement of pulmonary function and constant decline of IgE levels. Outcome in untransplanted DOCK8 deficient patients is poor because of frequent life-threatening infections, CNS bleeding and infarction, and increased susceptibility to malignancy. This argues for early curative therapeutic approaches, supported by this report of successful long-term outcome after HSCT.


      
        
Zusammenfassung

        
Das durch STAT3-Mutationen verursachte autosomal dominante Hyper-IgE-Syndrom (AD-HIES) zeichnet sich durch schweres Ekzem, rezidivierende Haut- und Lungeninfektionen, erhöhtes Serum-IgE sowie Skelettveränderungen aus. Eine autosomal rezessiv vererbte Variante zeigt ein ähnliches klinisches Bild, jedoch ohne die Skelettveränderungen. Vor Kurzem gelang bei einigen Patienten mit klinischen Zeichen eines autosomal-rezessiven HIES der Nachweis von Mutationen im Gen für Dedicator of cytokinesis 8 (DOCK8). In dieser Arbeit wird der Langzeitverlauf eines Mädchens dargestellt, das sich wegen eines damals noch unklassifizierten kombinierten Immundefektes mit schwerem Ekzem, multiplen Nahrungsmittelallergien, hohem Serum-IgE und Eosinophilie einer Stammzelltransplantation (SZT) unterzogen hatte und dessen Gendefekt nun durch Mutationsanalyse im DOCK8-Gen identifiziert werden konnte. Nach SZT kam es bei dieser Patientin trotz gemischtem Chimärismus zur vollständigen immunologischen Rekonstitution mit Abnahme des Serum-IgE, vollständiger Rückbildung des Ekzems und Verschwinden der Infektanfälligkeit. Die Prognose der bislang beschriebenen, nicht transplantierten DOCK8-defizienten Patienten ist aufgrund lebensbedrohlicher Infektionen, ZNS-Blutungen und Infarkten sowie erhöhtem Malignomrisiko ungünstig. Dies spricht für ein kuratives Vorgehen im Management dieser Erkrankung, was durch unseren Bericht mit gutem Langzeitverlauf nach SZT verstärkt wird.
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