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Generelle 
oplysninger 
Fanconi-anæmi: en kræftforudsætningstilstand med mange ansigter. 
Fanconi anæmi (FA) er en autosomal recessiv arvelig sygdom, der fører til medfødte fysiske 
træk hos 75 % af patienterne. De mest almindelige fysiske abnormiteter er pigmentpletter i 
huden, deformiteter af tommelfingeren, hånden eller armene og kort statur. Udseendet varierer 
meget: fra åbenlyse abnormiteter til ingen synlige abnormiteter overhovedet. I en ung alder er 
lave blodværdier almindelige: røde blodlegemer - anæmi, der fører til træthed; lave blodplader 
(faktisk mere almindeligt), der fører til blå mærker og en tendens til blødning.
Det underliggende problem ved FA er den manglende evne til at reparere naturligt 
forekommende DNA-skader. Det fører til en stærkt øget risiko for at udvikle maligne sygdomme, 
ofte i en tidlig alder: leukæmi, hoved- og halskræft og gynækologiske tumorer er de mest 
almindelige. På grund af den nedsatte evne til at reparere DNA-skader er der også betydelige 
risici ved kræftbehandling: Behandlingsdoserne skal ændres drastisk, og mange lægemidler kan 
ikke bruges.
De fleste patienter opdages og diagnosticeres som børn, men ikke alle! Nedsat blodproduktion i 
en relativt ung alder, usædvanlige kræftformer (hoved- og halskræft, gynækologisk kræft hos 
kvinder) i en ung alder og familiær forekomst af kræft i en ung alder eller usædvanlig toksicitet 
ved kræftbehandling kan alt sammen indikere dette kræftdispositionssyndrom.
Stamcelletransplantation er ofte nødvendig for børn og unge med FA og er helbredende for 
denne del af sygdommen. Det kræver et specialiseret team. Den øgede risiko for hoved- og 
halskræft og gynækologiske tumorer kan dog ikke kureres på denne måde. 
Vi beder dig - som sundhedspersonale - om at være opmærksom på de usædvanlige træk ved 
denne tilstand: Hold øje med tegn på malignitet.
Din patient kan hjælpe dig, hvis du har brug for mere information om denne udfordrende 
tilstand.
Tak for din opmærksomhed.
Prof. Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam på vegne af FA Europe Network.
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US Fanconi Anemia Clinical Care Guidelines, Fifth 
Edition, 2020, er en publikation fra US Fanconi 
Cancer Foundation, www.fanconi.org, og er det 
nyeste og mest omfattende sæt af retningslinjer 
på verdensplan

Fanconi Passport App
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