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Información 
general
Anemia de Fanconi: una condición de predisposición al cáncer con muchas 
caras. 

La anemia de Fanconi (AF) es un trastorno hereditario autosómico recesivo que provoca 
rasgos físicos congénitos en el 75% de los pacientes. Las anomalías físicas más comunes 
son manchas de pigmentación en la piel, deformidades del pulgar, la mano o los brazos y baja 
estatura. El aspecto varía mucho: desde anomalías evidentes hasta ninguna anomalía visible. 
A una edad temprana, son comunes los niveles bajos de sangre: glóbulos rojos - anemia, que 
provoca fatiga; plaquetas bajas (en realidad, más común), que provoca hematomas y 
tendencia a las hemorragias.
El problema subyacente en la FA es la incapacidad de reparar los daños naturales del ADN. 
Esto conlleva un riesgo mucho mayor de desarrollar tumores malignos, a menudo a una edad 
temprana: leucemia, cáncer de cabeza y cuello y tumores ginecológicos son los más 
comunes. Debido a la menor capacidad para reparar los daños en el ADN, también existen 
riesgos significativos en el tratamiento del cáncer: las dosis de tratamiento tienen que 
modificarse drásticamente y muchos fármacos no pueden utilizarse.
La mayoría de los pacientes son reconocidos y diagnosticados de niños, ¡pero no todos! La 
reducción de la producción de sangre a una edad relativamente temprana, los cánceres 
inusuales (cáncer de cabeza y cuello, cáncer ginecológico en mujeres) a una edad temprana y 
la aparición familiar de cáncer a una edad temprana o la toxicidad inusual del tratamiento del 
cáncer pueden indicar este síndrome de predisposición al cáncer.
El trasplante de células madre suele ser necesario en niños y adolescentes con FA y es 
curativo para esta parte de la enfermedad. Requiere un equipo especializado. Sin embargo, el 
mayor riesgo de cáncer de cabeza y cuello y de tumores ginecológicos no puede curarse de 
esta forma. 
Le pedimos que, como profesional sanitario, preste atención a las características inusuales 
de esta afección: esté atento a los signos de malignidad.
Su paciente puede ayudarle si necesita más información sobre esta difícil afección.

Gracias por su atención.
Prof.Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam en nombre de la FA Europe Network.
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Las Guías de Cuidados Clínicos de la Anemia de 
Fanconi en EE.UU., Quinta Edición, 2020, es una 
publicación de la Fanconi, Cancer Foundation 
www.fanconi.org, y es el conjunto de guías más 
reciente y completo a nivel mundial. Estas directrices 
también están disponibles aquí en español. 
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