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Fanconi-aneemi: en kreeftforudseetningstilstand med mange ansigter.

Fanconi anami (FA) er en autosomal recessiv arvelig sygdom, der fgrer til medfadte fysiske
traek hos 75 % af patienterne. De mest almindelige fysiske abnormiteter er pigmentpletter i
huden, deformiteter af tommelfingeren, handen eller armene og kort statur. Udseendet varierer
meget: fra abenlyse abnormiteter til ingen synlige abnormiteter overhovedet. | en ung alder er
lave blodveerdier almindelige: rede blodlegemer - anaemi, der forer til treethed; lave blodplader
(faktisk mere almindeligt), der forer til bla maerker og en tendens til blgdning.

Det underliggende problem ved FA er den manglende evne til at reparere naturligt
forekommende DNA-skader. Det fgrer til en staerkt gget risiko for at udvikle maligne sygdomme,
ofte i en tidlig alder: leukaemi, hoved- og halskraft og gynakologiske tumorer er de mest
almindelige. P4 grund af den nedsatte evne til at reparere DNA-skader er der ogsé betydelige
risici ved kraeftbehandli handlingsdoserne skal @ndres drastisk, og mange leegemidler kan
ikke bruges.

De fleste patienter opdages og diagnosticeres som bgrn, men ikke alle! Nedsat blodproduktion i
en relativt ung alder, usadvanlige kreeftformer (hoved- og halskraeft, gynaekologisk kreeft hos
kvinder) i en ung alder og familizer forekomst af kreeft i en ung alder eller usaedvanlig toksicitet
ved kraftbehandling kan alt sammen indikere dette kraeftdispositionssyndrom.

Il I er ofte dig for bgrn og unge med FA og er helbredende for
denne del af sygdommen. Det kraever et specialiseret team. Den ggede risiko for hoved- og
halskraft og gynakologiske tumorer kan dog ikke kureres pa denne made.

Vi beder dig - som sundhedspersonale - om at veere opmaerksom pé de usadvanlige traek ved
denne tilstand: Hold gje med tegn pa malignitet.

Din patient kan hjaelpe dig, hvis du har brug for mere information om denne udfordrende
tilstand.

Tak for din opmarksomhed.

Prof. Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam pa vegne af FA Europe Network.

A

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 seet af retningslinjer
pa verdensplan
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