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Informacje 
ogólne 
Niedokrwistość Fanconiego: choroba o wielu twarzach, wykazująca predyspozycje do rozwoju 
nowotworów.
Niedokrwistość Fanconiego (FA) jest dziedziczonym autosomalnie recesywnie zaburzeniem, 
które prowadzi do wrodzonych cech fizycznych u 75% pacjentów. Najczęstszymi 
nieprawidłowościami fizycznymi są plamy pigmentacyjne skóry, deformacje kciuka, dłoni lub 
ramion oraz niski wzrost. Wygląd jest bardzo zróżnicowany: od oczywistych nieprawidłowości 
do braku jakichkolwiek widocznych nieprawidłowości. W młodym wieku często występuje niski 
poziom krwi: czerwonych krwinek - anemia, prowadząca do zmęczenia; niski poziom płytek krwi 
(w rzeczywistości bardziej powszechny), prowadzący do powstawania siniaków i skłonności do 
krwawień.
Podstawowym problemem w FA jest niezdolność do naprawy naturalnie występujących 
uszkodzeń DNA. Prowadzi to do znacznie zwiększonego ryzyka rozwoju nowotworów 
złośliwych, często w młodym wieku: białaczka, rak głowy i szyi oraz nowotwory ginekologiczne 
są najczęstsze. Ze względu na zmniejszoną zdolność do naprawy uszkodzeń DNA, istnieje 
również znaczne ryzyko w leczeniu raka: dawki leczenia muszą być drastycznie zmienione, a 
wiele leków nie może być stosowanych.
Większość pacjentów jest rozpoznawana i diagnozowana w dzieciństwie, ale nie wszyscy! 
Zmniejszona produkcja krwi w stosunkowo młodym wieku, nietypowe nowotwory (rak głowy i 
szyi, rak ginekologiczny u kobiet) w młodym wieku i rodzinne występowanie raka w młodym 
wieku lub nietypowa toksyczność leczenia raka mogą wskazywać na ten zespół predyspozycji 
do raka.
Przeszczep komórek macierzystych jest często wymagany u dzieci i młodzieży z FA i jest 
skuteczny w leczeniu tej części choroby. Wymaga to wyspecjalizowanego zespołu. Jednak 
zwiększone ryzyko raka głowy i szyi oraz nowotworów ginekologicznych nie może być 
wyleczone w ten sposób. 
Jako świadczeniodawca opieki zdrowotnej prosimy o zwracanie uwagi na nietypowe cechy tego 
schorzenia: obserwowanie pod kątem oznak nowotworu złośliwego.
Pacjent może pomóc, jeśli potrzebuje więcej informacji na temat tego trudnego schorzenia.

Dziękujemy za uwagę.
Prof. dr Ruud Brakenhoff, VU Medical Centre, Amsterdam w imieniu FA Europe Network.
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US Fanconi Anemia Clinical Care Guidelines, 
Fifth Edition, 2020, jest publikacją Fanconi 
Cancer Foundation, www.fanconi.org, i jest 
najnowszym i najbardziej kompleksowym 
zestawem wytycznych na świecie. 
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