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Informazioni 
generali 
Anemia di Fanconi: una condizione di predisposizione al cancro dai molti 
volti. 
L'anemia di Fanconi (FA) è una malattia ereditaria autosomica recessiva che porta a 
caratteristiche fisiche congenite nel 75% dei pazienti. Le anomalie fisiche più comuni sono 
macchie di pigmentazione della pelle, deformità del pollice, della mano o delle braccia e bassa 
statura. L'aspetto varia molto: da anomalie evidenti a nessuna anomalia visibile. In giovane età, 
sono comuni i bassi livelli di sangue: globuli rossi - anemia, con conseguente affaticamento; 
piastrine basse (in realtà più comuni), con conseguente formazione di lividi e tendenza al 
sanguinamento.
Il problema di fondo della FA è l'incapacità di riparare i danni naturali al DNA. Ciò comporta un 
rischio molto maggiore di sviluppare tumori maligni, spesso in età precoce: leucemia, tumori 
della testa e del collo e tumori ginecologici sono i più comuni. A causa della ridotta capacità di 
riparare i danni al DNA, vi sono anche rischi significativi nel trattamento del cancro: le dosi del 
trattamento devono essere drasticamente modificate e molti farmaci non possono essere 
utilizzati.
La maggior parte dei pazienti viene riconosciuta e diagnosticata da bambini, ma non tutti! Una 
ridotta produzione di sangue in età relativamente giovane, tumori insoliti (tumori della testa e del 
collo, tumori ginecologici nelle donne) in età giovane e l'insorgenza familiare di tumori in età 
giovane o una tossicità insolita del trattamento del cancro possono indicare questa sindrome di 
predisposizione al cancro.
Il trapianto di cellule staminali è spesso necessario per i bambini e gli adolescenti con FA ed è 
curativo per questa parte della condizione. Richiede un'équipe specializzata. Tuttavia, l'aumento 
del rischio di cancro alla testa e al collo e di tumori ginecologici non può essere curato in questo 
modo. 
Vi chiediamo, in qualità di operatori sanitari, di prestare attenzione alle caratteristiche insolite di 
questa condizione: osservate i segni di malignità.
Il paziente può aiutarvi se avete bisogno di ulteriori informazioni su questa difficile condizione.

Grazie per la vostra attenzione.
Prof. Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam a nome della FA Europe Network.
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Le linee guida statunitensi per l'assistenza 
clinica dell'anemia di Fanconi, quinta edizione, 
2020, sono una pubblicazione del Fanconi 
Cancer Foundation, www.fanconi.org, ed è la più 
recente e completa serie di linee guida a livello 
mondiale.
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