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informatie 
Fanconi anemie: een erfelijke aandoening met vele gezichten. 
Fanconi Anemie (FA) is een autosomaal recessieve erfelijke aandoening die leidt tot 
aangeboren lichamelijke kenmerken bij 75% van de patiënten. De meest voorkomende 
lichamelijke afwijkingen zijn huidpigmentvlekken,  misvormingen van de duim, hand of 
armen en een korte gestalte. Het uiterlijk varieert sterk: van duidelijk aanwezige 
afwijkingen tot geen enkele zichtbare afwijking. Op jonge leeftijd komen vaak lage 
bloedwaarden voor: rode cellen - bloedarmoede, wat leidt tot vermoeidheid; lage 
bloedplaatjes (komt eigenlijk vaker voor), wat leidt tot blauwe plekken en een 
bloedingsneiging.

Het onderliggende probleem bij FA is het onvermogen om natuurlijk voorkomende DNA-
schade te herstellen. Dit leidt tot een sterk verhoogd risico op het ontwikkelen van 
maligniteiten vaak al op jonge leeftijd: leukemie, hoofd- en nekkanker en gynaecologische 
tumoren zijn de meest voorkomende. Vanwege het verminderde vermogen om DNA-
schade te herstellen, zijn er ook aanzienlijke risico's bij de behandeling van kanker: de 
behandeldoses moeten drastisch worden aangepast en veel geneesmiddelen kunnen niet 
worden gebruikt.

De meeste patiënten worden als kind herkend en gediagnosticeerd, maar niet allemaal! 
Verminderde bloed productie op relatief jonge leeftijd, ongewone kankers (hoofd- en 
nekkanker, gynaecologische kanker bij vrouwen)  op jonge leeftijd en familiair voorkomen 
van kanker op jonge leeftijd of ongewone toxiciteit van kankerbehandeling kunnen 
allemaal wijzen op dit kanker predispositiesyndroom.

Stamceltransplantatie is vaak nodig voor kinderen en adolescenten met FA en is curatief 
voor dit deel van de aandoening. Het vereist een gespecialiseerd team. Echter, het 
verhoogde risico op hoofd-halskanker en gynaecologische tumoren kan op deze manier 
niet worden genezen. Wij vragen u - als zorgverlener - aandacht te besteden aan de 
ongewone kenmerken van deze aandoening: let op tekenen van maligniteiten.

Uw patiënt kan u helpen als u meer informatie nodig heeft over deze uitdagende 
aandoening. Dank u voor uw aandacht. 

Prof.Dr. Ruud Brakenhoff, VU Medisch Centrum, Amsterdam namens het FA Europe 
Network.
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De US Fanconi Anemia Clinical Care Guidelines, Fifth 
Edition, 2020, is een uitgave van het Fanconi Cancer 
Foundation en is de meest recente en uitgebreide set 
van richtlijnen wereldwijd: www.fanconi.org/explore/
clinical-care-guidelines. 
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