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Fanconi-Anamie: eine Krebsvorstufe mit vielen Gesichtern.

Fanconi-Andmie (FA) ist eine autosomal rezessiv vererbte Krankheit, die bei 75 % der Patienten
zu angeborenen kérperlichen Merkmalen fiihrt. Die haufigsten korperlichen Anomalien sind
Pigmentflecken auf der Haut, Deformierungen des Daumens, der Hand oder der Arme und

Klei . Das Erscheinungsbild ist sehr hiedlich: Es reicht von offensichtlichen
Anomalien bis hin zu iberhaupt keinen sichtbaren Anomalien. In jungen Jahren sind niedrige
Blutwerte haufig: rote Blutkdrperchen - Andmie, die zu Miidigkeit fiihrt; niedrige Blutplattchen
(eigentlich haufiger), die zu Blutergiissen und Blutungsneigung fiihren.

Das zugrunde liegende Problem bei FA ist die Unfahigkeit, natiirlich auftretende DNA-Schéden
zu reparieren. Dies fiihrt zu einem stark erhdhten Risiko, oft schon in jungen Jahren an
bdsartigen Tumoren zu erkranken: Leukdmie, Kopf- und Halskrebs sowie gyndkologische
Tumore sind die haufigsten. Aufgrund der verminderten Fahigkeit, DNA-Schéden zu reparieren,
ergeben sich auch erhebliche Risiken bei der Krebshehandl Die Behand| dosen miissen
drastisch verdndert werden2edik kénnen nicht eingesetzt werden.

Die meisten Patienten werden bereits im Kindesalter erkannt und diagnostiziert, aber nicht alle!
Eine verringerte Blutbildung in relativ jungem Alter, ungewdhnliche Krebserkr (Kopf-
und Halskrebs, gynékologischer Krebs bei Frauen) in jungem Alter und das familidre Auftreten
von Krebs in jungem Alter oder eine ungewdhnliche Toxizitét der Krebsbehandlung kdnnen auf
dieses Krebspradisposition-Syndrom hinweisen.

Bei Kindern und Jugendlichen mit FA ist hdufig eine Stammzelltransplantation erforderlich, die
fiir diesen Teil der Erkrankung heilend ist. Sie erfordert ein spezialisiertes Team. Das erhohte
Risiko fiir Kopf- und Halskrebs sowie fiir gyndkologische Tumore kann auf diese Weise jedoch
nicht geheilt werden.

Wir bitten Sie - als G dheitsdienstleister - auf die ungewdhnli Merkmale dieser
Erkrankung zu achten: Achten Sie auf Anzeichen fiir eine Bdsartigkeit.

Ihr Patient kann Ihnen helfen, wenn Sie mehr Informationen iiber diese schwierige Erkrankung
bendtigen.

Ich danke Ihnen fiir lhre Aufmerksamkeit.
Prof. Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam im Namen des FA Europe Network.

Connecting Fanconi Anemia Patients
and Professionals Across Europe

Fanconi-Anamie-

Die US Fanconi Anemia Clinical Care Guidelines,
Fifth Edition, 2020, ist eine Verdffentlichung des
Fanconi Cancer Foundation, www.fanconi.org,
und ist die aktuellste und umfassendste
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