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Informations 
générales 
La maladie de Fanconi : une maladie à prédisposition cancéreuse aux multiples visages.

La Maladie de Fanconi est une maladie héréditaire autosomique récessive qui entraîne des 
caractéristiques physiques congénitales chez 75 % des patients. Les anomalies physiques les 
plus courantes sont des taches de pigmentation de la peau, des déformations du pouce, de la 
main ou des bras et une petite taille. L'apparence est très variable : des anomalies évidentes 
à l'absence totale d'anomalie visible. À un jeune âge, les taux sanguins sont souvent bas : 
anémie (globules rouges), entraînant de la fatigue ; baisse des plaquettes (en fait plus 
fréquente), entraînant des ecchymoses et une tendance aux hémorragies.
Le problème sous-jacent de La Maladie de Fanconi est l'incapacité à réparer les lésions 
naturelles de l'ADN. Il en résulte un risque considérablement accru de développer des 
tumeurs malignes, souvent à un âge précoce : leucémie, cancer de la tête et du cou et 
tumeurs gynécologiques sont les plus courantes. La capacité réduite à réparer les lésions de 
l'ADN entraîne également des risques importants dans le traitement du cancer : les doses de 
traitement doivent être considérablement modifiées et de nombreux médicaments ne peuvent 
pas être utilisés.
La plupart des patients sont reconnus et diagnostiqués dès l'enfance, mais pas tous! Une 
production sanguine réduite à un âge relativement jeune, des cancers inhabituels (cancer de 
la tête et du cou, cancer gynécologique chez les femmes) à un jeune âge et l'apparition 
familiale d'un cancer à un jeune âge ou une toxicité inhabituelle du traitement du cancer 
peuvent indiquer ce syndrome de prédisposition au cancer.
La transplantation de cellules souches est souvent nécessaire pour les enfants et les 
adolescents atteints de la Maladie de Fanconi et est curative pour cette partie de la maladie. 
Elle nécessite une équipe spécialisée. Cependant, le risque accru de cancer de la tête et du 
cou et de tumeurs gynécologiques ne peut être guéri de cette manière. 
Nous vous demandons, en tant que professionnel de la santé, d'être attentif aux 
caractéristiques inhabituelles de cette maladie : surveillez les signes de malignité.
Votre patient peut vous aider si vous avez besoin de plus d’informations sur cette condition 
difficile. 
Je vous remercie de votre attention. 
Prof.Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam, au nom du FA Europe Network.
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Les américaine Fanconi Anemia Clinical Care Guidelines, 
Fifth Edition, 2020, sont une publication de la Fanconi 
Cancer Foundation, www.fanconi.org, et constituent 
l'ensemble de lignes directrices le plus récent et le plus 
complet au monde, (aussi disponible ici en français).
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Antécédents médicaux récents / traitements et médicaments actuels 

Liste des allergies  

Autres notes pour les médecins 

COORDONNÉES DE LA FAMILLE 
Lien de parenté, par exemple, mère, père, 
personne qui s'occupe de vous.

Adresse 

Numéro de téléphone 

Adresse électronique 

Passeport 
pour la 
Maladie de 
Fanconi 

INFORMATIONS PERSONNELLES 

Nom 

Numéro d'identification 
du patient  

Adresse 

Numéro de téléphone 
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Nationalité et langue 
maternelle  

MES DONNÉES MÉDICALES 

Génotype de la FA, par ex. FA Type A,C,G, inconnue

Signes physiques 

Groupe sanguin  

Où              

Par qui 
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Transplantation de moelle osseuse                             
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