Fanconis anemi

Fanconis anemi ingér i sjukdomsgruppen
kromosombrottssyndrom som kannetecknas av
instabilitet i cellkdrnans DNA. Sjukdomen &r érfilig
och ger symtom som missbildningar och ben-
margssvikt. Den innebar dven 6kad kanslighet fér
amnen och stralning som kan skada DNA, vilket
medfér férhdjd risk fér cancer.

Fanconis anemi uppskattas forekomma hos 3—4 av 1 miljon
nyfodda barn. I Sverige fods ett barn med sjukdomen
ungefdr vartannat till vart tredje &r. Man kéanner till ett tiotal
personer med tillstindet i landet.

Symtom

Anemi ar latin for blodbrist, och vid Fanconis anemi ar det

vanligt med paverkad blodbildning. Néstan alla med

sjukdomen utvecklar benmaérgssvikt fore 40 ars alder.
Maénga barn med sjukdomen f6ds med missbildningar,

som avvikelser i tummarna eller i underarmarnas stralben.

En del barn har medfédda hjértfel. Njurmissbildningar kan

ocksé forekomma, till exempel att njurarna dr sammanvaixta.

Maénga av barnen med Fanconis anemi har gemensamma
utseendemissiga drag, som bland annat innefattar
ogonavvikelser och hudfoérandringar. Ungefér en fjérdedel
har litet huvud. Barnen ar vanligtvis kortare dn sina
jamndriga och véxer langsammare. Den motoriska och
kognitiva utvecklingen kan ocksé péverkas.

Avvikelser i 6gonen kan bidra till synpéverkan som kan
vara lindrig till svar. Medfodd horselnedséttning finns hos
maénga barn. Oronen kan 4ven ha en avvikande form.

Aggstockarna och testiklarna #r ofta underutvecklade,
vilket kan ge forsenad pubertet och nedsatt fertilitet.

Vuxna har 6kad risk att fa diabetes typ 2. Andra hormonella
avvikelser dr vanliga, som underfunktion av skéldkorteln.

Risken for tumdrsjukdomar ar forhdjd vid Fanconis anemi.
De vanligaste &r forstadium till leukemi, blodcancer och
hudcancer, samt solida tumorer, framst 1 huvud- och
halsomrédet och i levern. Personer med sjukdomen bor
undvika joniserande stralning, till exempel rontgenstralning,
radioaktivitet och solens ultravioletta strélning, till f6ljd av
okad cancerrisk.

Orsak

Fanconis anemi orsakas av fordndringar i en av flera gener.
De leder till brist pa proteiner som reparerar skadat DNA

i cellkdrnan. Utebliven reparation orsakar kromosomskador,
vilket bland annat medfor 6kad risk for tumorer.

Behandling

Vid Fanconis anemi deltar olika barn- och vuxenspecialister
i behandlingen, diribland hematolog, immunolog och
onkolog. Det &r viktigt med livslang uppfoljning, bland
annat pa grund av risken for tumorsjukdomar.

Vid sjukdomen behovs regelbundna kontroller av blod och
benmirg, samt aterkommande blodtransfusioner. Det dr
viktigt att forebygga infektioner och blddningar.

Stamcellstransplantation ger en mdjlighet att bota de
symtom vid Fanconis anemi som péaverkar blodbildningen.

Barn med missbildade tummar och strdlben beddms och
behandlas av en handkirurg. Hormonella avvikelser utreds
och behandlas av en endokrinolog, och vid behov av
gynekolog eller urolog.

Habiliteringsinsatser erbjuds barn och vuxna med svar
synnedséttning, horselnedsittning och/eller kognitiv
funktionsnedsittning. Psykologiskt och socialt stod ar
viktigt.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Blodcancerforbundet

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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