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Presentation Notes
Dear reviewers of the CCI, dear representatives of the BMBF and the DLR, dear colleagues,
It is my pleasure to present to you the future of the CCI.
How we want to move from understanding the immune system to novel treatment approaches, 
and - how to make this knowledge available for the general population.
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Warum sollten wir die Lebensqualität von Patienten 
mit DN-STAT3 Mutationen erheben?



33 yo male



26 yo male



54 yo male



Methoden

• 16 erwachsene Patienten und Patientinnen mit STAT3-LOF Mutation 
und 22 betreuende Ärzte und Ärztinnen erhielten:

- The FACIT Fatigue Scale
- The Dermatology Life Quality Index (DLQI)
- The St. Georges Respiratory Questionnaire (SGRQ)

• Bisher haben 25 Patienten*innen geantwortet
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Ich fühle mich erschöpft

Ich fühle mich insgesamt schwach

Ich fühle mich lustlos

Ich fühle mich müde

Ich habe Probleme damit etwas anzufangen, weil ich müde bin

Ich habe Probleme damit etwas aufzuhören, weil ich müde bin

Ich habe Energie

Ich bin in der Lage meine normalen Tätigkeiten auszuüben

Ich muss tagesüber schlafen

Ich bin zu müde zum Essen

Ich brauche Hilfe beim ausüben meiner normalen Tätigkeiten

Mich frustriert, dass ich zu müde bin, um die Dinge zu tun, die ich gerne tun würde

Ich muss meine sozialen Aktivitäten einschränken,  weil ich müde bin

Fatigue Scale
Bezogen auf die letzten 7 Tage

(n=18)

Sehr Ziemlich Etwas Ein wenig Gar nicht
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Wie sehr hat Ihre Haut in den vergangenen 7 Tagen gejuckt, war wund, hat geschmerzt oder
gebrannt?

Wie sehr hat Ihre Hauterkrankung Sie in den vergangenen 7 Tagen verlegen oder befangen
gemacht?

Wie sehr hat Ihre Hauterkrankung Sie in den vergangenen 7 Tagen bei Einkäufen oder bei
Haus- Gartenarbeit behindert?

Wie sehr hat Ihre Hauterkrankung die Wahl der Kleidung beeinflußt, die Sie in den
vergangenen 7 Tagen getragen haben?

Wie sehr hat Ihre Hauterkrankung  in den vergangenen 7 Tagen Ihre Aktivität mit anderen
Menschen oder Ihre Freizeitgestaltung  beeinflußt?

Wie sehr hat Ihre Hauterkrankung  es Ihnen in den vergangenen 7 Tagen erschwert, sportlich
aktiv zu sein

Wie sehr ist Ihre Hauterkrankung in den vergangenen 7 Tagen ein Problem bei ihrer
beruflichen Tätigkeit bzw. zu Ihrem Studium gewesen

Wie sehr ist Ihre Hauterkrankung in den vergangenen 7 Tagen Probleme im Umgang  mit Ihrem
Partner, Freunden oder Verwandten verursacht?

Wie sehr ist Ihre Hauterkrankung in den vergangenen 7 Tagen  Ihr Liebesleben beeinträchtigt?

Inwieweit war die Behandlung Ihrer Haut in den vergangenen 7 Tagen  für Sie mit problemen
verbunden (Z.B weil die Behandlung Zeit in Anspruch nahm oder dadurch Ihr Haushalt…

Dermatologische Lebensqualität
Einfluss der Hauterkrankung auf die Lebensqualität von HIES-Patienten in den 

letzten 7 Tagen
(n=25)

Sehr Ziemlich Ein bisschen Überhauptnicht/ Frage betrifft mich nicht





Sehr Gut; 3; 14%

Gut; 11; 50%

Einigermaßen; 6; 27%

Schlecht; 2; 9%

Wie würden Sie Ihren derzeitigen 
Gesundheitszustand bewerten?

(n=25)



In den letzten 3 Monaten

an den 
meisten 

Tagen der 
Woche; 11; 

44%

mehrere Tage 
der Woche; 2; 

8%

Ein Paar Tage 
im Monat; 4; 

16%

Nur bei 
Infektionen 

der 
Atemwege; 

4; 16%

gar nicht; 4; 
16%

Husten

an den meisten 
Tagen der Woche; 

8; 32%

mehrere Tage der 
Woche; 2; 8%

Ein Paar Tage im 
Monat; 3; 12%

Nur bei 
Infektionen der 
Atemwege; 5; 

20%

gar nicht; 7; 
28%

Auswurf

(n=25) (n=25)



an den 
meisten 

Tagen der 
Woche; 3; 

12% mehrere Tage der 
Woche; 2; 8%

Ein Paar Tage im 
Monat; 5; 20%

Nur bei Infektionen der 
Atemwege; 3; 12%

gar nicht; 12; 48%

Kurzatmigkeit
In den letzten 3 Monaten

(n=25)



mehr als 3 mal; 
5; 22%

2mal; 4; 
17%

Einmal; 4; 17%

gar nicht; 10; 
44%

Wie oft hatten sie Schwere oder Sehr 
unangenhme Atembeschwerden?

1 Woche oder 
länger; 4; 29%

3 Tage oder 
länger; 2; 14%

1 oder 2 Tage; 3; 
21%

weniger als 1 Tag; 
5; 36%

Wie lange dauerten diese schweren 
Atembeschwerden im schlimmsten Fall?

In den letzten 3 Monaten

(n=23) (n=14)



kein Tag war 
gut; 1; 4%

1 oder 2 gute 
Tage; 1; 4%

3 oder 4 gute 
Tage; 7; 28%

fast jeder Tag 
war gut; 7; 28%

jeder Tag war 
gut; 9; 36%

Wie viele gute Tage hatten Sie in einer 
durchschnittlichen Woche?

Nein; 13; 
65%

Ja; 7; 
35%

Wenn Sie pfeifend atmen oder keuchen, ist es 
morgens, nach dem Aufstehen schlimmer?

In den letzten 3 Monaten

(n=25) (n=20)
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Still sitzen oder ruhig
liegen

Sich waschen oder
anziehen

Im Haus herumgehen Draußen auf ebenen
wegen gehen

Ein Stockwerk hoch
Treppen steigen

Bergauf gehen Sport treiben

BEI WELCHEN TÄTIGKEITEN WERDEN SIE DERZEIT NORMALERWEISE 
KURZATMIG?

(N=25)

Ja Nein
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Mein Husten oder
meine

Atembeschwerden sind
mir in der

Öffentlichkeit Peinlich

Meine
Atembeschwerden sind

lästig für meine
Familie, meine Freunde

und Nachbarn

Wenn ich keine Luft
kriege, bekomme ich
Angst oder gerate in

Panik

Ich habe das Gefühl,
meine

Atembeschwerden
nicht im Griff zu haben

Ich rechne nicht damit,
dass meine

Atembeschwerden sich
noch bessern

Durch meine
Atembeschwerden bin
ich gebrechlich oder zu

einem/ einer
Behinderten gweorden

Es ist für mich riskant,
mich sportlich zu

betätigen

Alles erscheint mir zu
mühsam

ANDERE AUSWIRKUNGEN, DIE IHRE ATEMBESCHWERDEN DERZEIT AUF SIE 
HABEN KÖNNEN

(N=25)

Stimmt Stimmt nicht
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Meine Medikamente helfen mir nicht sehr Es ist mir peinlich, meine Medikamente in der
Öffentlichkeit zu benutzen

Meine Medikamente verursachen mir
unangenehme Nebenwirkungen

Meine Medikamente beeinträchtigen mein
Leben erheblich

FRAGEN ZU DEN MEDIKAMENTEN
(N=25)

Stimmt Stimmt nicht Keine Medikamente



0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Ich kann kein Bad bzw. keine Dusche nehmen, oder ich brauche lange dazu

Ich brauche lange, um mich zu waschen oder anzuziehen

Aufgaben wie Hausarbeit dauern sehr lange, oder ich muss mich zwischendurch ausruhen

Wenn ich ein Stockwerk hoch Treppen steige, muss ich langsam gehen oder zwischendurch
anhalten

Ich gehe langsamer als andere, oder ich halte an, um mich auszuruhen

Wegen meiner Atembeschwerden fällt es mir schwer, bergauf zu gehen, etwas die Treppen
hochzutragen, Leichte Gartenarbeit zu verrichten wie Unkraut jäten, zu tanzen, Bowling zu

spielen oder zu wandern

Wenn ich mich beeile oder schnell gehe, muss ich danach anhalten oder langsamer gehen

Wegen meiner Atembeschwerden fällt es mir schwer, sehr schwere körperliche Arbeit zu
verrichten, zu laufen , Rad zu fahren,  Schnell zu schwimmen oder anstrengenden Sport zu

treiben

Wegen meiner Atmbeschwerden fällt es mir schwer, schwere Lasten zu tragen, den Garten
umzugraben oder Schnee zu schippen, zu joggen oder schnell zu gehen (8km/Stunde), Tennis

zu spielen oder zu schwimmen.

MÖGLICHE AUSWIRKUNG VON IHREM ATEMBESCHWERDEN AUF IHRE 
AKTIVITÄTEN (N=25)

Stimmt Stimmt nicht
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Ich kann keinen Sport treiben Ich kann nicht ausgehen, um mich zu
vergnügen oder zu erholen

Ich kann das Haus nicht verlassen,
um einkaufen zu gehen

Ich kann keine Hausarbeit verrichten Ich kann mich nicht weit von meinem
Bett oder meinem Stuhl entfernen

EINFLUSS VON ATEMBESCHWERDEN AUF IHR TÄGLICHES LEBEN
(N=25)

Stimmt Stimmt nicht



Sie hindern mich 
überhaupt nicht 

daran, das zu tun, 
was ich gerne tun 
möchte; 12; 48%

Sie hindern mich 
an ein oder zwei 
Dingen, die ich 

gerne tun möchte; 
11; 44%

Sie hinden mich an 
den meisten 

Dingen, die ich 
gerne tun möchte; 

2; 8%

Atembeschwerden

(n=25)

Climbing, endurance sports, professional sports

3
3



FAZIT
• STAT3-LOF-Hyper-IgE/Job-Syndrom-Patienten haben eine reduzierte 

Lebensqualität.
• Die Beeinträchtigung scheint jedoch geringer zu sein als erwartet.
• Möglicherweise erfassen die aktuellen Fragebögen zur Lebensqualität 

die Beeinträchtigungen/Bedürfnisse der Patienten nicht?
• Möglicherweise haben die Patienten andere Erwartungen an ihr 

Leben als Menschen, die nicht mit einer angeborenen 
Immunitätsstörung geboren wurden?

• Für die behandelnden Ärzte wird es sehr schwierig sein, Patienten für 
oder gegen eine Knochenmarktransplantation zu raten.
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