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Informação 
geral
Anemia de Fanconi: uma doença de predisposição para o cancro com 
muitas faces.
A anemia de Fanconi (FA) é uma doença hereditária autossómica recessiva que leva a 
características físicas congénitas em 75% dos pacientes. As anomalias físicas mais comuns 
incluem manchas de pigmentação da pele, malformações do polegar e baixa estatura. O 
aspeto físico varia muito: desde anomalias claramente presentes a totalmente ausentes. 
Numa idade jovem, ocorre frequentemente uma baixa de células do sangue: de eritrócitos – 
anemia, levando à fadiga; de plaquetas – trombocitopenia (na realidade mais comum), levando 
a hematomas e hemorragias.
O mecanismo de disfunção subjacente é a incapacidade de reparar corretamente os danos de 
ADN. Isto leva a um risco muito maior de desenvolver malignidades: a leucemia, o cancro da 
cabeça e do pescoço e os tumores ginecológicos são os mais comuns, ocorrendo 
frequentemente e numa idade jovem. Devido à capacidade reduzida de reparar danos no ADN, 
o tratamento do cancro (quimioterapia, radioterapia) tem limitações e riscos graves em 
pessoas com FA e deve ser adaptado.  As doses têm de ser ajustadas e muitos medicamentos 
não podem ser utilizados.
A maioria dos doentes com FA são reconhecidos e diagnosticados em criança, mas não todos! 
Anemia aplástica numa idade relativamente jovem, cancros pouco comuns (cabeça e pescoço, 
ginecologia em mulheres) numa idade jovem e ocorrência familiar de cancros em idade jovem 
ou toxicidade anormal no tratamento do cancro podem todos insinuar esta doença de 
predisposição para o cancro.
O transplante de células estaminais hematopoiéticas é frequentemente necessário para 
crianças e adolescentes com FA e é curativo para esta manifestação da doença. Requer uma 
equipa especializada. No entanto, o risco aumentado de cancro da cabeça e do pescoço e de 
tumores ginecológicos não pode ser curado desta forma.
Pedimos-lhe - como prestador de cuidados de saúde - que preste atenção às características 
particulares desta doença: por favor tenha cuidado com os sinais de malignidade.
O seu paciente pode ajudá-lo se necessitar de mais informações sobre esta doença desafiante.
Obrigado pela sua atenção.
Prof.Dr. Ruud Brakenhoff, Centro Médico da VU, Amsterdão em nome da FA Europe Network.
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Ligar os doentes e profissionais de 
anemia de Fanconi em toda a Europa

O guia “Fanconi Anemia Clinical Care Guidelines”, 
Quinta Edição, 2020, é uma publicação do Fanconi 
Cancer Foundation, EUA, www.fanconi.org, e é o mais 
recente e abrangente conjunto de recomendações a 
nível mundial.
Este guia estará brevemente disponível em português.
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