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Liebe Familien, liebe Freunde und UnterstUtzer
der Deutschen Fanconi-Andmie-Hilfe eV

Das Jahr 2023 katapultierte uns alle zurdlck in die “Normalwelt’, zumindest was die Mdglichkeit
anging, sich wieder unbeschwert zu verabreden und zu treffen. So stand dieses Jahr vor allem im
Zeichen gemeinsamer Begegnungen, wie das erste personliche FA-Johrestreffen nach der
Pandemie, einem weiteren FA-Erwachsenentreffen sowie zwei kleineren FA-Regionaltreffen.

Auch wenn wir uns inzwischen alle schnell wieder an diesen Zustand gewdhnt haben, schwingen
noch Reste der Besonderheit darin..

Begegnungen, Gemeinschaft und Zusammenhalt haben fur Gruppen wie unsere eine sehr wichtige
Funktion und sind fUr viele eine Quelle der Starke in einem ungewdhnlichen Alltag.

Die Reise mit einer seltenen Erkrankung wie Fanconi-Anédmie kann einem oft wie eine einsame
und verwirrende Odyssee erscheinen. In einer Welt, in der seltene Krankheiten meist Gbersehen
oder missverstanden werden, ist die Suche nach bester medizinischer und emotionaler
UnterstUtzung manchmal eine entmutigende Aufgabe. Doch in dieser scheinbaren Isolation
koénnen von FA betroffene Familien eine unglaubliche Starke in der Gemeinschaft finden.

Sie schafft eine Plattform, auf der Menschen ihre Geschichten teilen, von ihren
Herausforderungen berichten und sich gegenseitig ermutigen kénnen. Individuelle Geschichten
verwandeln sich in kollektive Erfahrungen, die Erkenntnis und auch Hoffnung bieten, da sie
daran mitwirken, Ressourcen und Fachwissen zu sammeln, um die Krankheit besser zu verstehen,
aussagekraftig zu erforschen und die Versorgung zu verbessern.

Trotz dieser Starken gibt es auch die andere Seite: Der enge Kontakt zu anderen Betroffenen
bedeutet bei FA meist auch, dass man von Schicksalen erféhrt, vor denen man eigentlich Angst
hat und die man lieber meiden wlrde. Die unmitteloare Konfrontation mit schweren
Krankheitsverlaufen und persénlichen Verlusten kann Gberwdltigend sein und Angste
hervorrufen. Manche Menschen ziehen sich zurlck und meiden die Gemeinschaft, um sich
selbst zu schutzen.

Zusammenhalt und Austausch ist nicht immer einfach und kann mit Herausforderungen
verbunden sein. Doch trotz dieser Schwierigkeiten hoffen wir, dass unsere Gemeinschaft der
Deutschen FA-Hilfe e.V. ein Ort der Hoffnung und der UnterstUtzung ist, der Menschen auf ihrer
oft schweren Reise starkt und sie daran erinnert, dass sie nicht allein sind.

Christine Krieg
GeschaftsfUhrerin der Deutschen Fanconi-Andmie-Hilfe eV.

www.fanconi.de



Fanconi-Andmie hat viele Gesichter

GESCHICHTEN AUS DEM LEBEN MIT FA

“Lebe und liebe, als wirdest du jeden
Tag neu geboren werden.”

Unsere Familie besteht aus zwei wundervollen Jungs,
Emir Cenk (8) und Alaz Berzan (2 Monate), und uns
Eltern Edda (30) und dem tollen Papa Tanrican (31).
Wir wohnen in Delmenhorst.

Unser ,ganz besonderes Kind" ist Emir, er hat FA.
KUrzlich kom Alaz Berzan in unsere Familie, eine sehr
groRe Freude fur uns! Wir wahlten fur ihn die Namen
Alaz", was "Gott des Feuers” bedeutet und fur Kraft und
Mut steht sowie ,,Berzan®, der Wegweiser.

Aloz haben wir bisher noch nicht auf FA testen lassen
und beschlossen, sowohl die Schwangerschaft als auch
die ersten Jahre so unbeschwert wie méglich zu leben.
Wir sind wachsam und werden dann handeln, wenn wir
Zeichen von FA bei ihm entdecken.

Unsere FA-Geschichte begann Ende 2021. Wir wurden
stutzig, als Emir plétzlich stdndig grole blaue Flecken
hatte. Unser Weg der Ursachensuche fUhrte zundchst
zum Kinderarzt, weiter in die Kinderklinik Delmenhorst,
wo wir mit Verdacht auf Leukémie dann in das
Uniklinikum Oldenburg kamen. Dieser Verdacht wurde
jedoch nicht bestatigt - allerdings fond man nach
weiterer Suche, dass Emir Fanconi-Anédmie hat.

Leider wurde die Thrombozytopenie (zu niedrige
Blutplattchenwerte) von Emir anfénglich falsch
behandelt. Er bekam Cortison verordnet, was dazu
fUhrte, dass es Emir immer schlechter ging. Unsere
inneren Alarmglocken gingen an und wir spurten, dass
hier irgendwie etwas sehr schieflief. Es Gberkam uns die
Angst, dass wir Emir vielleicht bald verlieren konnten
und so begaben wir uns auf die Suche, ob es denn hier
in Deutschland weitere FA-Patienten gibt.

Wir fonden im Internet die Deutsche FA-Hilfe und fUhrten

viele Telefonate mit Frau Krieg. Sie orgaonisierte, dass

Prof. Kratz aus Hannover mit unserem Arzt in Oldenburg

in Kontakt trat und die Klinik in Sachen FA beriet. Wir
fUhlten uns direkt sehr gut betreut und auch psychisch
gestarkt und sahen wieder einen Lichtblick fur unsere
Situation.

Langsam schlichen wir uns aus dem Cortison, Emir ging

es dadurch immer besser. Zwar blieben die Blutwerte
oleich niedrig, doch er fUhlte sich immer fitter. Im

Frahjahr 2023 begannen wir mit der Danazol/Androgen-

Therapie und warten nun darouf, dass die Werte
hoffentlich bald steigen.

Unser Lebensmotto lautet ganz klar ,Lebe und liebe, als
wlrdest du jeden Tag neu geboren werden®,

Emir haotte keine weiteren sichtbaren Zeichen von FA
auBer einigen Café-au-lait-Flecken.

Naturlich finden alle Eltern ihre Kinder toll - und
dennoch, unser Emir ist so ganz besonders!

Er ist auBergewdhnlich flrsorglich, immer hilfsbereit,
man kann sagen, ein sehr empfindsames Kind. Seine
psychische Starke ist auch sehr besonders, denn mit
seinen nur 8 Jahren schaofft er es, uns Eltern immer
wieder aufzurichten und einen positiven Denkimpuls zu
geben. Ein wirklich so toller Jungel!

Neuen FA-Familien wirden wir gerne mit auf den Weg
geben: Hort auf euer BauchgefUhl und nutzt die FA-
Gemeinschaft! Sie bietet so viel Unterstitzung und gibt
Ratschlage fur das tagliche Leben.

Jeder Tag ist wie eine Seite in einem Buch - man weil}
nicht, was einen auf der ndchsten Seite erwartet.
Deshalb sollten wir Tag fir Tag leben.



Wahrend all dieser Jahre habe ich auch Musik
gemacht! Ich bin leidenschaoftlicher Gitarrist und
liebe Rockmusik. Mein Kunstlername ist ,Little
Michel" - mit etwas Phantasie konnen FA-Gelbte

/ raten, woher das Little stammt % Ich spielte dann
viele Jahre professionell in mehreren Rockbands.
Bei der sehr erfolgreichen Band "Warriors', die sich
2005 aufloste, war ich Bandleader und Songwriter.
Danach grundete ich eine eigene Metal-Band, die
,Little Michel Group®,

Musik half mir damals, mich zu regenerieren, und heute
ist sie neben meiner Karin und meinen Freunden das
Wichtigste in meinem Leben. Die Pandemie fUhrte dazu,
dass die “Little Michel Group" pausieren musste. So
begannen Karin und ich, gemeinsam Musik zu
produzieren. Auch hier passt es total gut zwischen uns!
Wir haben viel Spall beim gemeinsamen Komponieren
und Produzieren. Unsere Band heilt ,Diamond’s Garden®.
Hoért doch mal in unseren neuen Song ,You make me
strong” auf YouTube.

Jetzt, mit 43 Johren, schaue ich immer nach vorne und
nie zuruck. Was hinter mir liegt, kann ich nicht andern,

'“nach vorne!*

Ich bin Michel und wurde 1980 in der Schweiz geboren. aber ich kann es nur besser machen. Ich fuhre ein
Als Kind erhielt ich die Diagnose Fanconi-Andmie (FA). grfulltgs Leben und genielle jeden Tag bew‘gsst und
In meiner Kindheit schwankten meine Blutwerte, aber im intensiv. 0 : ?r_"f;i-'.‘i i ‘77,_‘“’5\_
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Laufe meines Lebens haben sie sich recht gut stabi-
lisiert. Ich habe nie Medikamente genommen. Heute
achte ich auf ausreichend Vitamine und guten Schlaf- -~
ich bin ein echtes Murmeltier und schlafe 8-10 Stunden! &

Negativer Stress tut mir nicht gut, aber ein etwas
verrUcktes Leben zu fUhren, tut mir gut! Ich lebe mit
meiner Frau Karin, die ich seit 2007 kenne und im
Oktober dieses Jahres geheiratet habe. Wir leben so,
dass ich jeden Tag aufs Neue LEBE und mich nicht
auf meine FA konzentriere.

Im Jahr 2020 sind wir zusammen nach Portugal Unser Familien-
ausgewandert. Die Grinde hierfUr sind vielfaltig. Da ich Lebensmotto lautet: ¥

mich in der Schweiz nie wirklich zu Hause gefUhlt habe, Sei immer artig. Mal
habe ich eine Zeitlang nach dem richtigen Platz fur uns bdsartig, mal abartig,
gesucht. Australien und Paroguay stonden zundchst auf  gelegentlich eigenartig -
unserer Wunschliste, donn haben wir uns in Portugal aber immer einzigartig!

verliebt und sind unserem Herzen gefolgt. Hier haben wir
den Lebensstil gefunden, den wir gut finden, und auch
das richtige Klima fur mein Asthma, das sich durch Kalte
sonst immer verstarkte. Gesundheitlich bin ich jetzt
deutlich stabiler als je zuvor.

Beruflich habe ich im Laufe der Jahre in verschiedene
Bereiche hineingeschnuppert. Ich musste aus gesund-
heitlichen Grinden mit 177 Jahren eine Lehre als
Bauschreiner abbrechen, war dann einige Jahre
Steuerbauer fUr Elektrosteuerungen fUr Neigezlge und
wechselte anschlieBend in die Kunststofftechnologie- L
Branche. Als ich 21 war, entschied ich mich fur eine Lehre -

zum Autolackierer und machte mich nach Abschluss Hier kénnt ihr mich bzw. uns finden:

sogar selbststdndig. Aber diesen Stress und die * https://www.littlemichel.com/
Veré&nderung der Lacke auf Wasserbasis vertrug ich * https://www.group.littlemichel.com/
nicht gut. Einige Monate ging es mir gesundheitlich * https://www.facebook.com/diamondsgarden

schlecht und ich musste mich erneut umorientieren. * open.spotify.com & YouTube



“Unsere Kinder sind alle einzigartig,
jedes fur sich"

Wir sind Julia (31), Leonie (1), Louis (23.05.2020 - 09.02. 2023)
und Lars (31). Wir wohnen in Berlin.

Im Oktober 2022 begonn unser bis heute andauerndes
Leben, wo wir zwischen Angst, Hoffnung und Trauer hin
und her pendeln.

Los ging es, als unser Sohn Louis innerhalb weniger
Tage plotzlich Gleichgewichtsstérungen entwickelte.
Nach einigen Untersuchungen stellten die Arzte der
Charité bald eine Diagnose: Zwei Medulloblastome

(o&sartige Gehirntumoren, vorwiegend bei Kindern)

waren die Ursache hierfur. Er wurde umgehend operiert
und die Arzte dachten, dass die OP zu einer Heilung

fUhren wurde. Zusétzlich erhielt Louis auch einmalig eine

Hochdosis-Chemotherapie. Nach vielen zusatzlichen
Untersuchungen, u.a. einer Knochenmarkpunktion,
stellte man kurz darauf zusétzlich eine Leukdmie (Akute
Myeloische Leuk&mie) bei Louis fest. Diese ungewdhn-
liche Kombination machte die Arzte stutzig und sie
begannen nach der Ursache zu suchen. Es douerte
nicht sehr lange, bis die Fanconi-Andmie festgestellt
wurde. Erst spater erfuhren wir, dass es sich um die
speZ|elle Untergruppe FANCDI (s. Infokasten) handelt.

Wir wurden von einer schlimmen
Schicksalsdiagnose in die ndchste
gejagt und konnten das alles gar
nicht richtig verstehen, geschweige
denn verarbeiten. Unser einziger
Fokus lag darauf, dass unser Schatz
Louis wieder gesund werden sollte..

Nach vielen Gesprachen und Be-
ratungen diverser Arzte und Kliniken
untereinander, teilte man uns
nach unendlich lang wirkender Zeit mit,
dass es nicht moglich sei, eine gezielte
und heilende Therapie durchzuflUhren.
Zwei schwere Krebsdiagnosen zugleich und eine
Fanconi-Andmie seien eine Kombination, die leider
unheilbar sei. Lediglich eine begleitende ambulante
wochentliche Chemo zur Abmilderung von Symptomen
waren méoglich, mit der Hoffnung, die Lebenszeit von
Louis um kurze Zeit zu verldngern. So richtig konnten
und wollten wir das nicht glauben und hofften auf ein
kleines Wunder, eine Wende, einen Umschwung...
Louis kdmpfte, er war ein sehr frohliches aufgewecktes
Kind und lieB alles Uber sich ergehen. Anstelle
schlopp und mude nach den Chemos zu sein, war er
immer putzmunter und turnte voller Energie herum.

Die Aussagen der Arzte und das, was wir mit Louis
erlebten, wie er uns so quicklebendig auf Trab hielt, dos
passte nicht zusammen. Wir nahmen im Januar auf dem
FA-Regionaltreffen in Berlin teil. Auch dort berichteten
Eltern, dass ihre Kinder immer sehr munter waren,
besonders abends. Ganz wie unser Louis.

Unsere kleine Leonie, zu diesem Zeitpunkt wenige
Monate alt, nahm das ganze Hin- und Her einfach so
hin, man merkte ihr den ganzen Stress nie wirklich an.
Leonie und Louis lachten beide gemeinsam sehr viel,
auBergewodhnlich viel. Beides echte frohliche Sonnen-
schein-Kinder, Wirbelwinde mit groler Liebe fur Musik
und Tanzen.

Louis war immer sehr kontaktfreudig
und aufgeschlossen, auch Leonie hat die Fahigkeit,
umgehend die Menschen um sich herum mit ihrem
Lachen und ihrer Ausstrahlung anzustecken.

Dann kam der bisher
schwarzeste Tag unseres
Lebens: Im Februar 2023
schlief Louis in unseren
Armen fUr immer ein.

Dann wurde Leonie getestet.
Im April erhielten wir ihre
FA-Diagnose. Im gleichen
Atemzug teilte man uns mit,
dass bei ihr zusatzlich eine
Pre-Leukadmie gefunden
wurde. Der Alptraum ging einfach we|ter ohne
Schonung, ohne Pause.

Es gab lange Beratungen der Arzte in der Charité, dann
die Entscheidung, dass Leonie eine KMT erhalten kann.
Im August diesen Jahres startete diese, wir wurden mit
vielen Warnungen versehen, die uns Angst machten. Uns
war klar, dass es nicht einfach werden wlrde und wir
unser zweites Kind auch verlieren kdnnten.

LLeonie boxte sich durch - ein Steh-auf-Menschlein, voller
Energie und unerschutterlicher Lebensfreude, ganz wie
ihr Bruder. Sie turnte durch ihr Bett, wo man eher dachte,
sie wlrde viel schlafen wollen. Die Nebenwirkungen, mit
denen Leonie zu kdmpfen hatte und teilweise noch hat,
sind Ubelkeit, Erbrechen und ein wunder Po.

Die FA-Untergruppe FANCD1 (BRCA?2)

Personen mit Mutationen im FANCD1-Gen zeigen eine sehr
spezielle Auspragung von FA, die nur ihnen zu eigen ist:
Stabile Blutwerte, aber schon in jungen Jahren ein deutlich
. erhohtes Risiko zur Entwicklung einer Leuk&mie sowie von
*_ Tumoren in Gehirn und Nieren (& Brust bei Erwachsenen). .*




3. September 2023 -
High Five,
es geht nach Hausel!
Bereits an Tag +31 (also der 31. Tag nach der Infusion mit
Spender-Stammzellen) konnten wir das Krankenhaus
verlassen. Seither mUssen wir alle 3 Monate zur Nach-
kontrolle und einmal wdchentlich zum Blutbild. Die
Blutbilder unserer beiden Kinder waren allerdings immer
unauffallig, was bei FA-D1wohl recht normal ist.

Leonie hat einen Vorhofseptumdefekt (angeborene Fehl-
bildung der Trennwand zwischen den Herz-Vorhofen)
und eine unklare Verdnderung im Gehirn, die bis jetzt
keine Weiterentwicklung zeigte. Beide Kinder wurden mit
einem kleinen Kopfumfang, was fur FA typisch ist
geboren. Leonie hat, wie viele FA-Kinder, eine Gedeih-
stérung. Domit sie nach den Strapazen der KMT
zunimmt, wird sie im Moment zusatzlich durch eine
Nasensonde versorgt.

Q“FA & KMT - und trotzdem Nachwuchs...

Juchuu, wir sind nun Eltern!"

Wir sind Franziska (26, FA), Daniel (25) und Sophie
Marlene (4 Wochen) und leben in Bad Friedrichshall.
Als ich neun Jahre alt war, bekam ich eine Knochen-
marktransplantation. Gesundheitlich bin ich immer recht
stabil gewesen - mein Leben verlief also trotz FA immer
recht normal. Nach der Schule machte ich eine Aus-
bildung zur Krankenschwester und lernte in 2020 meinen
Lebensgefahrten Daniel kennen.

Es funkte sofortl Nach wenigen Treffen spUrten wir, dass
es sehr gut passt zwischen uns und so war auch klar,
dass wir in nicht allzu weiter Ferne gerne Eltern werden
wlrden. Wir nahmen uns Zeit, ausfuhrlich zu beraten, wie
wir vorgehen wlrden, wenn es nicht klappen wlrde.
Unser Plan B ware eine klnstliche Befruchtung bzw.
Adoption gewesen. GlUcklicherweise hatte ich trotz FA
schon immer einen regelmaBigen Zyklus, den wir in der
ersten Zeit des Kennenlernens auch zur Verhttung
nutzten. Im Oktober 2022 beschlossen wir, es einfach
drauf anzulegen und zu hoffen, dass ich bald
schwanger wurde... Am 05. Oktober 2023 kam unsere
Sophie Marlene per Kaiserschnitt auf die Welt!

Aufgrund meiner Kérpergrole von 145 cm, war eine
natdrliche Geburt fur uns keine Option. Wir hatten uns
nicht vorstellen kdnnen, es zu versuchen, um dann
anschlielend in einer Art Notfallsituation doch per
Kaiserschnitt zu entbinden. Auch die Schwangerschaft
verlief unauffallig. Aktuell habe ich einen Eisenmangel
und einen niedrigen Hb. Ansonsten geht es mir sehr gut!

Unser gesomtes Leben
steht seit einem Jahr voll-
kommen auf dem Kopf. Es ist alles eine Ubermdachtige
Herausforderung fUr uns - wir leben in Trauer, Sorge und
Angst und zugleich in der Hoffnung, dass unsere
Tochter Leonie wieder gesund wird.

Oft werden wir gefragt, woher wir die Kraft nehmen, dass
alles auszuhalten... Im Moment hoben wir keine Kroft
mehr und versuchen alles an Energie fUr unsere Tochter
Leonie zusammenzubekommen. Im Grunde
funktionieren wir derzeit einfach.

Wir hatten uns gleich bei Diagnose entschieden, mit der
Deutschen FA-Hilfe in Verbindung zu treten und sind in
der Signal-Elterngruppe. Wir finden den Austousch dort
sehr gut. Wir haben gelernt, dass jede FA-Familie und
jeder Verlauf sehr unterschiedlich ist. Es tut gut,
beisaommen zu sein. Aus der Gemeinschaft bekommt
man immer einen Rat und jeder hat ein offenes Ohr.

Gerne wirden wir den anderen FA-Familien
und FA-Betroffenen mitgeben:
Gebt nicht auflll Kémpft zusammen! Unsere Kinder
sind alle einzigartig, jedes fur sich!

Sopie ist super entspannt und schreit wenig. Im Moment
geht alles sehr unkompliziert und ohne groRe Aufregung,
auch wenn ich zugeben muss, dass die Néachte manch-
mal etwas kurz sind. TagsUber stille ich, in der Nacht
bekommt Sophie die Flasche. Wir haben uns entschieden,
dass ich in Elternzeit gehe. Ich denke, dass ich nach 1-2
Jahren wieder in Teilzeit einsteige, denn ich liebe meinen
Beruf. Ich mdchte den beruflichen Anschluss nicht
verlieren und sicherlich wird es mir auch gut tun, etwas
Abwechslung zu haben. Fur den Moment sind wir sehr
dankbar, dass unsere ganzen Hoffnungen so gut aus-
gegangen sind - Mutter zu werden mit FA und nach KMT
in der Kindheit ist ja nicht selostverstandlich.

Wir genielen den Moment und

finden uns neu zusammen in
unserem Alltag als kleine Familie.
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Leben mit FA

HAMATOLOGIE & KREBSRISIKEN (f) 7N
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Erhohung der Lebenserwartung durch erfolgreiche Knochenmarktransplantationen

Die hdmatologischen Aspekte bei FA haben sich im Esist ermutigend zu sehen, dass neuerdings auch Eltern

Laufe der letzten beiden Jahrzehnte sehr verédndert. vereinzelt als erfolgreiche Knochenmarkspender

In den 1990iger Jahren stellten Knochenmarktrans- eingesetzt werden kénnen (Haplo-identische KMT), wenn

plantationen (KMTs) bei FA noch eine immense kein geeignetes Geschwisterkind oder kein passender

therapeutische Herausforderung dar, mit Uberlebens- Fremdspender gefunden werden kénnen.

raten bei Fremdspender-KMTs von lediglich etwa 20%.

Doch seit den Anfang 2000er-Jahren hat sich die Diese Entwicklungen haben die Lebenserwartung fur FA-

Situation durch die Einflhrung von Fludarabin Patientinnen erheblich erhéht. Lag diese vor 1990 im

(Medikoment zur Vorbehandlung der KI\/]T) deutlich Mittel bei ca. 10 Jahren, erreichte ein FA-Betroffener in

verbessert. Die Unterschiede zwischen Geschwister-und 2000 durchschnittlich ein Alter von 29 Jahren. Aktuell

Fremdspender-KMTs sind inzwischen minimal geworden.  liegt diese bei ca. 39 Johren und wird durch verbesserte

Heutzutage weist eine KMT mit FA im Durchschnitt eine und regulére Krebs-Vorsorge weiter steigen.

statistische Uberlebensrate von 95% auf. FA ist somit schon lange keine Kinderkrankheit" mehr!

(Quelle: FA-Symposium 2023, bezogen auf KMT von FA- Patientinnen bis
16 Jahre).

Knochenmarktransplantationen sind nicht fur alle FA-Patienten notwendig

& Die Bandbreite der Ausprdgung von Fanconi- Bluttransfusionen werden heutzutage meist als
\ Andmie ist enorm, auch bei der Prasentation kurzfristige Uberbriickung eingesetzt, bis eine mdgliche
der Blutwerte: Wirksamkeit der Androgentherapie erkannt werden
Einige Betroffene zeigen im Verlauf ihres Lebens keine kann. In Deutschland erhalten FA-Patientinnen nur im
oder nur minimale Verédnderungen in ihren Blutwerten. seltenen Ausnahmefall langerfristig Bluttransfusionen.
Bei anderen wiederum beobachtet man in der Kindheit
stark schwankende Werte, von denen einzelne wie Es gibt auch eine Gruppe von FA-Betroffenen, die zwar
Thrombozyten, Erythrozyten oder Leukozyten betroffen reduzierte oder schwankende Blutwerte aufweisen, aber
sein kdnnen, oder auch mehrere dieser Werte. auf diesem Niveau gut leben kdnnen und keinerlei
Therapie bendtigen. In einigen Fallen beobachtet man,
In Féllen, in denen die Blutwerte in behandlungsbe- besonders ab der Pubertdt, dass sich die Blutwerte im
durftige Bereiche abfallen, wird oft versucht, die Laufe des Lebens allmahlich erhdhen konnen und
Situation mit Androgenen zu verbessern. Etwa die Halfte gelegentlich sogar den Normbereich erreichen. Fur
der Betroffenen reagiert positiv auf diese Therapie, was einige kdnnte dies durch eine ,spontane genetische
sich in einer Erhéhung der Werte innerhalb von 3-12 Selbstreparatur” (Mosaik) erklart werden. Die Ursachen
Monaten zeigt. Wenn diese Methode nicht erfolgreich ist, hierfr sind noch nicht vollstdndig erforscht. Es wird
wird eine Knochenmarktransplantation in Betracht vermutet, dass spezifische Mutationen im FA-Gen zu
gezogen. Bei denjenigen, die positiv auf Androgene einer geringeren Stérung der Chromosomen-
ansprechen, wurde beobachtet, dass es in einigen Fallen Reparaturmechanismen fihren kénnten als andere
moglich ist, die Dosis schrittweise zu reduzieren oder Mutationen.

sogar abzusetzen, ohne dass die Blutwerte abfallen.

Blutwerte regelmaBig
kontrollieren & dokumentieren

/-- . Deswre
Vira ¥

Alle nicht-transplantierten FA-Patientinnen sollten
unbedingt die Blutwerte regelmaRig Uberprifen lassen -
und das ein Leben lang. Es ware besonders vorteilhaoft,
die von Ralf Dietrich entwickelte Excel-Tabelle zur
Blutwerte-Dokumentation zu verwenden. Durch diese
Methode kdnnen Sie ein besseres Verstandnis fur die
Verldufe des Blutbilds (ergénzt um Informationen zu
Medikamenten/ Theropien) entwickeln. Eine solche

Dokumentation ermdglicht, spezifische Trends oder ‘ '
individuelle Schwankungen von Blutwerten besser zu
beurteilen. Die Excel-Datei zur Dokumentation erhalten
Sie kostenlos von uns.

Das Erklarvideo “Blutwerte bei FA gut dokumentieren®
finden Sie auf unserem YouTube-Kanal:
https://www.youtube.com/watch?v=3flizoMYaek&t



Leukémie-Risiko fur nicht-transplantierte FA-Patientlnnen

Durch eine Knochenmarktransplantation (KMT) wird das erhdhte Leukdmie-Risiko, das durch den FA-Gendefekt
bedingt ist, behoben. FUr nicht-transplantierte FA-Betroffene bleibt dieses erhdhte Risiko jedoch ein Leben lang
bestehen. Daher ist es unerlasslich, eine spezielle Friherkennung von Leukémie-Vorlauferzellen regelmaBig
durchfUhren zu lassen. Diese Vorsorgemalnahme ist auch dann erforderlich,

wenn die Blutwerte im Normbereich liegenl!

Eine etablierte Methode zur Untersuchung auf Vorlduferzellen far Nicht-Transplantierte ist eine
jéhrliche Knochenmarkpunktion. Sie gibt Aufschluss Uber den zelluléren Zustond des
Knochenmarks, wie Gehalt an blutbildenden Zellen, aber auch ob genetisch verdnderte Zellen zu
finden sind. Hierbei wird gezielt nach Verdnderungen an den Chromosomen -7/+3qg und 1 gesucht.
Eine weitere Methode ist eine spezielle genetische Untersuchung Uber
vendses Blut. Sie bietet sich an, wenn stabile Blutwerte, eine gesund-
heitliche Stabilitdt und keine zelluldren Verédnderungen im Blut bzw.
Knochenmark vorliegen. Aufgrund einer unzureichenden Datenlage,
findet diese Art der Friherkennung eher seltener Anwendung.

Das medizinische Handout des FA-Registers zur Information fur Arzte
zur hdmatologischen Begleitung von FA-Patientinnen finden Sie hier:
https://www.krebs-praedisposition.de/wp-content/uploads/2023/01/FAROI_Appendix-_2023_01-19-final.pdf

Krebs-Risiko bei Fanconi-Andmie

Es ist uns wichtig, immer wieder zu betonen, dass das
Krebs-Risiko bei Fanconi-Andmie-Patientinnen véllig
unabhdangig von organischen Fehlbildungen oder
Blutwerten besteht! Eine KMT heilt die Fanconi-Anémie
nicht. Sie heilt lediglich den hdmatologischen Aspekt der
Krankheit, ohne das typische FA-erhéhte Krebsrisiko zu
mindern.

Selbst wenn eine Person einen als "mild" eingestuften
Krankheitsverlauf hat oder keine bzw. nur geringe
Fehloildungen aufweist, ist das kein Hinweis auf ein
reduziertes Krebsrisiko fUr die oben beschriebenen
Tumoren. Daher ist eine kontinuierliche Krebs-Vorsorge
fur FA-Erwachsene unabdingbar, um rechtzeitig
eingreifen zu kénnen und die Uberlebenschancen
deutlich zu verbessern.

Von dem erhéhten Krebsrisiko, insbesondere fUr
Plattenepithelzellkarzinome, sind Kinder glucklicherweise
meist noch verschont, doch mit dem Eintritt ins junge
Erwachsenenalter steigt die Gefahr kontinuierlich an.
Eine Knochenmarktransplantation (KMT) kann dieses
Risiko zusatzlich erhdhen, vor allem wenn dabei eine
ausgepragte Spender-gegen-Wirt-Abstollungsreaktion
(GvHD) oder eine stark ausgepragte Mundschleimhaut-
entzUndung (Mukositis) auftrat.

Die Plattenepithelzellen befinden sich in den Bereichen
Mund, Rachen, Speiserdhre, Haut und im anogenitalen
Bereich (Vulva, Eichel, Anus). Deshalb ist ab dem
Erwachsenenalter eine regelmalige engmaschige
Uberwachung durch Fachérzte unerl@sslich.

SCHWERPUNKTE
FA-RELEVANTER GESUNDHEITSBEREICHE

Zahn-Medizin

Gewebeproben spenden -

Hilfe fGr FA-Tumorforschung

Es ist sehr wichtig, die FA-Krebs-
forschung zu unterstUtzen. Neben Geld
sind vor allem biologische Materialien
wie Blut, Haout, Hoare nutzbar.
Besonders werden jedoch Gewebe-
proben mit Krebsverdacht bzw.
bestatigtem Krebs bendtigt. Denn nur
an derlei Materialien kann effektiv
geforscht werden. Chirurgen denken
meist nicht daran, uns zu informieren.
Daher ware es wichtig, wenn Sie uns
noch vor Beginn der Behandlungen
kontaktieren kénnten!

Gyniikolagie
iflige Krabs-Vorsangesarmin fir Vi

" [ e Cenvix, Anus und Beust (siahe exira Handouw)
Himatologie oy .
nach Knochenmark- | » L4 HPV-Screening
Transplantation " ndl
Nachsorpe nach offizieiem - :
Sehima {incl. Kardisiogie) Medizinische
P Vorsorge ktalogielUrologie
Gastroenterologie *=Trreeees e goncheii pEias  EUEEREROOSRNnEs {manmndiche FA:-Betroffens)
Regelmaline Konobe der Labeawens & fir erwachsene Fregeimidiige Krebis-Vorsonpetemine

aufger unier filr Arvs & Penis

FA-Patientinnen S....

Fartilitits-Medizin

Vitamin D-Screening
Zietsplegel des 25-0H-Vitamn-D- .
Spiegels zwischen 30 und 60 ngdl  .*

Weitere Informationen und hilfreiche Handouts zur Vorsorge finden Sie
unter: https://fanconi.de/ medizinische-informationen-fanconi-anaemie/




FA hat viele Gesichter

EIN INTERVIEW MIT FAMILIE KAUFMANN-MATH

“‘Unsere Fanconi-Anadmie ist zwar ein wesentlicher
Teil unseres Lebens, aber sie bestimmt uns nicht.”

=
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Liebe Ulrike, stellst du euch bitte kurz vor?

Hallo, wir sind Florentina (11 Jahre, FA), Konstantin (14
Jahre, FA), und wir Eltern Ulrike und Heimo Math. Wir
leben im Stdosten von Osterreich, im GroRraum Groz.

Also eure beiden Kinder haben FA...

Wie habt ihr davon erfahren?

Unseren FA-Befund fur beide Kinder (FANCA) haben wir
ca. ein Jahr nach Florentinas Geburt bekommen, das
war in 2014. Anfanglich wussten wir von FA jedoch nichts
und waren zundchst damit konfrontiert, dass unsere Flo
mit einer Speiserdhrenfehlbildung (keine Verbindung
zwischen Speiserdhre und Magen, Osophagusatresie
lllb) geboren war und ansonsten nur als ,ein bisschen
klein“ aber gesund galt.

Sukzessive kamen immer neue Diagnosen dazu: FA,
Microcephalus (kleiner Kopf), beidseitige Daumenfehl-
bildungen (Hypoplasien Grad Il und lllo-b), dann im Alter
von ein/zwei Jahren Reflux mit operierter Magen-
manschette (Fundoplictio) und ein halbes Jahr spater
eine beidseitige Horgerate-Versorgung. Diese ersten
Lebensjahre von Florentina waren die bislang
schwierigste Zeit fUr uns. Und so ganz ‘nebenbei” wurde
unser Sohn Konstantin Uber die Geschwistergenetik
diagnostiziert. Er hat kaum sichtbare Fehlbildungen und
sehr geringe FA-Hautpigmentierungen.

Hatten eure beiden Kinder immer stabile Blutwerte?
Was Konsti angeht ja, aber fur Flo ein Nein.

Gerade als wir den rechten Daumen von Flo operieren
lassen wollten (Pollizisation), hatte sie mit 2 Jahren einen
fur FA vollig untypischen Blutbildsturz. Von heute auf
morgen fielen ihre Thrombozyten (zuvor im Normal-
bereich) plotzlich auf Werte von teilweise unter 10.000 ob.
Unsere behandelnde Klinik in Graz wollte daraufhin
sofort eine KMT einleiten. Doch irgendwie passte das
alles nicht so recht mit einer FA zusammen...

Scheinbar hatte sie neben der FA zusatzlich eine andere
Autoimmunerkrankung (ITP) dazu entwickelt, die dazu
fUhrte, dass das Immunsystem die an sich ausreichen-
den Thrombozyten bekdmpfte.
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gemalt von Florentina 2021

Daher bekam Florentina nun alle 1,5 bis 2 Wochen
Immunglobuline vends verabreicht (Dauer 6 - 12
Stunden). FUr uns war das alles domals eine grole
Belastung. Neben einer Unmenge an diversen Arzt-
terminen und Therapien (Physio, Ergo, Logo, Hippo,
Horfrihférderung, usw.) mussten wir nun zusatzlich
mehrmals die Woche Blutbilder machen lassen und far
die Immunglobulin-Infusionen in die Klinik.

Das alles zur gleichen Zeit - es ist kaum vorstellbar.

Wie gut jedoch, dass eure Klinik wusste, was zu tun warl
Anfanglich wusste niemand wirklich, woher das kam bzw.
was zu tun war. Letztlich hat uns das Netzwerk der
Deutschen FA-Hilfe geholfen, insbesondere Dr. Eunike
Velleuer-Carlberg, Dr. Wolfrom Ebell und Dr. Carmem
Bonfim (eine FA-Expertin und Transplanteurin aus
Brasilien) - und naturlich Ralf Dietrich vom Verein.

Und diese Infusions-Therapie flhrte letztendlich

zum Erfolg?

Nach Beratung und vielen Diskussionen mit den Arzten
begannen wir parallel mit einer Androgentheropie
(Danazol), um das Blutbild zu stabilisieren. Es dauerte 9
Monate, bis sich eine deutliche Wirkung zeigte.
Florentinas Blutbild hat sich nach und nach stark
verbessert, mittlerweile liegen ihre Thrombowerte bei
60-80 Tausend. Als sie stabil um die 50.000 Thrombos lag,
haben wir uns langsam Uber Jahre hinweg aus dem
Danazol herausgeschlichen.

Heute nimmt Flo
keine Androgene
mehr.




Das klingt nach ziemlicher Normalitat?

Jo, danach ist unser Leben zum GlUck ruhiger geworden.
Florentina hatte zwar jedes Jahr, seit sie geboren ist,
irgendeinen operativen Eingriff. Letztmalig hatte sie im
Januar diesen Jahres eine OP an den Ohren und bekam
ein Cholesteatom/Titanimplantat. Aber eigentlich leben
wir mittlerweile ein richtig gutes Leben.

Der Alltag funktioniert in zwei Parallelwelten: Da sind
immer wieder die verschiedenen medizinischen Termine
und Therapien, aber auch der ganz normale Alltag von
zwei frohlichen Kindern.

Erzahle uns doch bitte noch ein bisschen von
Konstantin!

Konstantin ist ein sehr ausgeglichener, einfUhlsamer und
hoflicher Bub, nun 15 Jahre alt. Mit seiner Erkrankung
beschdftigt er sich hdchstens, wenn wir zum Jahres-
treffen der FA-Hilfe nach Deutschland fahren oder ihn
seine Krankheit (seine Mamal) in unangenehmer Weise
einschrankt.

Aktuell gibt es groRe Diskussionen, weil er sich ein
Moped wunscht (Elektromopeds sind unter Teenagern
uncool - ein Moped muss nach Benzin stinkenl).

Und auch Alkohol scheint immer mehr ein Thema von
Interesse zu sein. In der Schule ist unser Konstantin mit
relotiv wenig Einsatz ein ausgezeichneter Gymnasiaost, in
Mathematik ist er genial. Vergangenen Juni bekam er
sogar den Uberregionalen Mathe-Wdrdigungspreis vom
Land Steiermark. Das ist deshalb interessant, weil
Florentina einzig in Mathe einen sonderp&dagogischen
Forderbedarf hat.

Und wie sehen die Hobbys der beiden aus?

Beide Kinder sind extrem bewegungsfreudig und lieben
Sport. Nach Jahren im FuBball- und Eishockeyverein hat
sich Konsti nunmehr auch auf Tennis und Volleyball
verlegt. Im Sommer geht er seit mittlerweile 10 Jahren
immer wieder zur Zirkusschule und kann mit seinem
Einrad extrem coole Tricks. Bei Florentina ist - neben
Reiten und Turnen - vor allem Musik angesagt: Sie liebt
Tanzen und Singen und ist Mitglied in einem Kinderchor.
Natdrlich % fohren wir als echte Osterreicher auch alle
vier mit groer Passion Skil

Hat Florentina noch weiteren Férderbedarf?
Florentina ist ein extrem lebhaftes Madchen und liebt
das Zusammensein mit anderen Kindern. Die Schule ist
inhaltlich wahnsinnig anstrengend fUr sie - es ist ein
stdndiges Abtasten von Grenzen. Die LUcke zu den
Gleichaltrigen wird in kérperlicher (Gewicht, GroRe), aber
auch sozialer Hinsicht immer groRer, aufgrund ihrer
Entwicklungsverzdgerung.

Und gerade deshalb sind wir unendlich stolz auf sie,
wieviel sie trotz ihrer zahlreichen kdrperlichen
Handicaps schafft. Sie verblufft uns alle und auch
haufig ihre Umwelt. So spielt sie beispielsweise mit
Leidenschaft und auch sehr gut Flote und Klavier - trotz
ihrer Daumenfehlbildungen. Sie steckt ihr Umfeld mit
ihrer Liebenswlrdigkeit und Begeisterung an.

Und die FA ist nun fast aus eurem Leben
“verschwunden™?

Unsere Fanconi-Andmie ist zwar ein wesentlicher Teil
unseres Lebens, aber sie bestimmt uns nicht. Die gute
Seite der Erkrankung ist, dass wir nicht an ihr leiden,
sondern sie uns dazu bringt, jeden Tag ganz bewusst zu
leben. Bewusst geniellen, bewusst nein sagen, verrickte
Dinge zu tun, leidenschaftlich zu sein, Vieles jetzt und
oleich zu tun und nicht vor sich hinzuschieben, sich auf
kleine Schritte zu fokussieren, dankbar zu sein und sich
Uber erreichte Erfolge zu freuen.

Mit FA zu leben bedeutet fir uns Wahnsinn,
Mut und Durchhaltevermdégen.
Wir winschen allen FA-Familien ganz viel ,HEUTE,
Kraft und Zuversicht und freuen uns auf ein baldiges
Wiedersehen!



Leben mit FA

#LEBENMITKREBSRISIKO

FA-Jugendliche & junge FA-Erwachsene offen informieren und frihzeitig einbinden

Es ist alarmierend, dass viele junge Erwachsene mit Fanconi-Andmie oft nicht Uber ihr erhdhtes Krebsrisiko
informiert sind oder es bewusst verdrdngen. Es ist versténdlich, dass sie ein normales, unbeschwertes Leben
fUhren mochten und sich nicht mit dieser schweren BlUrde auseinandersetzen wollen. Oft bleiben Eltern vage, um

ihre Kinder zu schitzen.

Wir stehen immer wieder vor dem traurigen Fakt, dass junge FA-Erwachsene erst spat Tumoren diagnostiziert
bekommen. Zu diesem Zeitpunkt erfordern diese oft umfangreiche Operationen, um das Leben zu retten.
Aufgrund der Chromosomenbruichigkeit und des eingeschrankten Gen-Reparaturdefekts bei Fanconi-Andmie
sind Behandlungen wie Chemotherapie oder Strahlentherapie in der Regel kaum moglich.

Wie konnten wir spate Krebsdiagnosen reduzieren?

Es ist von entscheidender Bedeutung, dass wir alle
lernen, offener und deutlicher mit unseren jungen FA-
Betroffenen zu sprechen, um sie frihzeitig fUr das
Thema "Leben mit Krebsrisiko" zu sensibilisieren. Sie
mussen verstehen, wie entscheidend regelmaiige
Screenings beim Zahnarzt, Hals-Nasen-Ohren-Arzt
sowie beim Gyndkologen/Proktologen sind - ein Leben
lang.

Friherkennung ist bei FA keine Floskell Wenn auffallige
Stellen frUhzeitig erkannt werden, kénnen sie oft mit
minimal-invasiven Methoden entfernt werden. Es gibt
einige erwachsene FA-Patienten, die dank wiederholter
kleiner Eingriffe z.B. an Mund oder Vulva Uber viele
Jahre oder gar Jahrzehnte hinweg ein normales Leben
fUhren, ohne dabei allzu beeintrachtigt zu sein.

Wir verstehen die Angst und das Bedurfnis nach Ver-
drdngung aller Beteiligten - die psychische Belastung
der Lebenssituation ist unvorstelloar. Doch das
Ignorieren der Realitat fUhrt oft zu Situationen, die kaum
noch heilbar sind. Wir denken, nur ein offener Umgang
mit dem Thema erhdhtes FA-Krebsrisiko kann zu mehr
Lebensqualitdt und einem deutlich verldngerten
Uberleben fuhren.

Gemeinsam mUssen wir diese Herausforderung
angehen. Begleiten wir zukUnftig die jungen
Erwachsenen behutsam in diese Lebensphase, ohne sie
zu Uberfordern, scharfen wir unser aller Bewusstsein fur
dieses Thema. Nur so kdnnen wir dazu beitragen, das
Leben der FA-Betroffenen zu verbessern.

{ﬁg?a SELBSTKOMPETENZ VIELFALTIG STARKEN

Unser Ziel ist es, Jugendlichen, jungen
Erwachsenen und Familien mit FA Moglich-
keiten aufzuzeigen, wie sie besser mit dem
erhohten Krebsrisiko umgehen kénnen.

Indem wir spezifische Informationsmaterialien
fUr sie erstellen, kdnnen wir mitwirken, ihre
Gesundheitskompetenz zu starken.
Gemeinsam mit dem aomerikanischen FARF
entwickeln wir (s. Bericht “Cancer Awareness
Teom”) Kommunikationsgrundlagen,
Informationsmaterialien und -Kampagnen — _
speziell fUr junge Erwachsene weltweit. g

Zusatzlich werden derzeit vielfaltige, auch
internationale psycho-soziale UnterstUtz-
ungsangebote entwickelt und Forschungs-
arbeiten initiiert, um die belastende Thematik
besser bewdltigen zu lernen.

All dies ist nicht “von heute auf morgen” zu schaffen und
muss sich in unserer gesamten FA-Community entwickeln
bzw. etablieren. Dennoch kénnen wir heute schon anfangen

mit der Scharfung des Bewusstseins und offener
Kommunikation, jeder fUr sich in kleinen Schritte.

ERHOHTES RISIKO

PRAVENTION & SCREENING
FUR ERWACHSENE MIT FA

WICHTIG ZU WISSEN
e Erhdhtes Risiko nur fiir bestimmte Krebsarten
¢ Das Risiko steigt mit dem Alter
e Standardtherapien sind nur begrenzt umsetzbar
e Fritherkennung fiihrt zu weniger invasiver
Behandlung und hdherer Lebensqualitédt

PRAVENTIVE VORSORGEUNTERSUCHUNGEN
Diese regelmaBigen Gesundheitsuntersuchungen sind
zur erhdhten Krebsriskio-Vorsorge wichtig:
e Mund: 2-4x/Jahr, Zahnarzt
Rachen: 1x/Jahr, HNO-Arzt
Anogenital: 2x/Jahr, Gynakologe/Internist
Haut: 1x/Jahr, Dermatologe

Keine KMT/Leukamie: 1x/Jahr, Hdmatologe
UMGANG MIT Aufgrund eines event. leicht erh6hten Risikos wird
[R HO HT[M eine jahrliche Leberuntersuchung empfohlen.
KR [BSRISI KO Seltene Untergruppen: Patienten, die zu den Gruppen

FANCD1/BRCA2, FANCN/PALB2 und FANCS/BRCA1 gehoren,
bengtigen zusatzliche Untersuchungen (Brust, Niere, Gehirn).

Infos:
www.fanconi/icare.de




#TAKEACTION

Angesichts der Tatsache, dass heutzutage die meisten
Todesfalle bei FA durch Tumore im Mund, Hals und in
der Speiserohre verursacht werden, bleibt die
Pravention und Friherkennung dieser Tumore weiterhin
Schwerpunkt unseres Engagements. In enger
Zusommenarbeit mit Dr. Eunike Velleuer-Carlberg und
Dr. Martin Schromm betreibt die Deutsche FA-Hilfe
bereits seit vielen Johren Forschung zur Friherkenn-
ung von Mundschleimhautkrebs bei FA.

Eine entscheidende Erkenntnis aus unseren
Forschungen ist, dass die bei FA hdufig auftretenden
Leukoplakien (weile Stellen) einfach zu erkennen und zu
Uberwachen sind.

FAexam

Die geniale App
far Mund-Selbstinspektionen
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WIESO-WESHALB-WARUM?
Mund-Selbstinspektion fiir Erwachsene
mit Fanconi-Anamie

Mundschleimhaut-
Inspektionen

Fur Erwachsene mit Fanconi-Anamie
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Pravention Mundschleimhautkrebs -

Projekt geht in die dritte Phase: “Cancer Awareness Team®

Unser seit 2005 bestehende internationale Forschungsprojekt “Reducing the Burden of
Squamous Cell Carcinoma in FA" widmete sich der Frage, ob eine zytologische Blrstenbiopsie

Durch regelmaBige Dokumentation dieser Stellen Uber
Jahre hinweg kédnnen magliche Verénderungen frih-
zeitig erkannt und rechtzeitig behandelt werden -
idealerweise, bevor sich ein Tumor entwickelt. In Zusam-
menarbeit mit dem behandelnden Arzt kann dieser
Ansatz ein entscheidender Baustein fUr eine sehr fruhe
Diagnose sein, die minimalinvasiv behandelt werden
kann.

Unser Aufruf #TAKEACTION richtet sich an alle jungen
Erwachsenen, sich dem Krebsrisiko aktiv zu stellen, sich
zu informieren und eigeninitiativ zu handeln - fUr eine
gesteigerte Lebensqualitdt und ein ldngeres Leben.

FA-Lexikon & Video & APP FAexam

Die App FAexam haben wir unter Mitwirkung sehr vieler
FA-Erwachsener weltweit entwickelt. Neben dem FA-
Lexikon und dem Video “Mund-Selbstinspektion” ist sie
ein wichtiges Werkzeug in der Entwicklung von Gesund-
heitskompetenz und Self-Empowerment fir unsere FA-
Betroffenen.

Derzeit laufen in Deutschland aber auch in Zusam-
menarbeit mit dem FARF auf internationaler Ebene
diverse Informations- und Motivationskampagnen.

Auf personlichen und virtuellen FA-Treffen werden
zukUnftig Trainingseinheiten fUr die jungen FA-
Patientinnen angeboten.

In Deutschland planen wir zusatzlich die Moglichkeit fr
ein individuelles Training, beispielsweise bei Haus-
besuchen. Melden Sie sichl

Alle Informationen, Downloads und Zugdnge
zu Lexikon, Video und App finden Sie unter:
www.fanconi.de/icare

Link zur Studie:
https://acsjournals.
onlinelibrary.wiley.com/

der Mundschleimhaut bei FA-Patientinnen dazu dienen kann, friihzeitig Verénderungen von  9d0i/10.1002/cncy.22249
den Zellen zu charakterisieren.

Im April 2020 haben wir die positiven Ergebnisse der Studie publiziert. sovarn o iy e turden el
AnschlieBend ging die Studie im Oktober 2020 unter erneuter finanzieller Férderung des FARF -

in eine nachste Phase mit einem neuem Fokus: 1. Die Etablierung der Burstenbiopsie im Eg _‘g ;
medizinischen Feld (Add-on Screening), 2. Die ZusaommenfUhrung und Auswertung der gE % E‘ Ei
gewonnen Daten, 3. Die Entwicklung von Self-Empowerment-Materialien zur Erhdhung der §§ g Eg 5;

Gesundheitskompetenz von jungen FA-Patientinnen und 4. Die Kooperation mit weiteren
Forschungsprojekten durch Weiterverwendung von Mundschleimhautproben.

Diese zweite Phase des Projektes endete im Oktober 2023. Nach langen Beratungen mit
dem FARF erfahrt das “Reducing Burden'-Projekt nun eine FortfUhrung mit verénderten
Aspekten. Nochdem die Punkte 2 und 4 erfolgreich beendet werden konnten, bleibt der
Hauptfokus auf der FortfUhrung der Implementierung des Add-on Screenings (1) und des
Patienten-Empowerments (3).

Zusatzlich wirken Dr. Eunike Velleuer-Carlberg (Universitdt Dusseldorf) und Christine Krieg
(Deutsche FA-Hilfe) an der Intensivierung des internationalen FA-Netzwerks mit. Eine vollig
neue Aufgabe ist die Verbesserung der Kommunikation und Information der Krebsrisiken
in FA auf internationaler Ebene, vor allem im Kontakt mit den FA-Patientinnen. Diese
Aufgaben sollen zukUnftig im Rahmen einer Beraterfunktion als “Cancer Awareness Team®
(CAT) far den FARF durchgefuhrt werden. Die Kosten von 149.000€ fur das erste Jahr
werden zu 100% durch den FARF finanziert.



Forschung & Wissenschaft

NETZWERKEN

FARF Scientific Symposium 2023

Daos diesjahrige internationale FA-Wissenschaoftler-
Treffen fand vom 28.-30. September in Vancouver/
Kanada statt. Wie in jedem Jahr wurden die Vortrége zu
Themengebieten gebundelt: Krebs, Transplantationen,
Reparaturmechanismus/ Molekulare Grundlagen und
Gentherapie.

Erstmalig gab es in diesem Jahr zusatzlich den
Themenblock ,Lebensqualitat bei FA', geleitet von Dr.
Eunike Velleuer-Carloerg und Dr. Wayne Chrismani
(Australien). Die Vortrage in diesem Block erfassten die
Aspekte Leben mit FA" (Interview mit einem FA-
Erwachsenen aus Déanemark), Langzeitlberleben nach
KMT*, ,Phanotypische Charakterisierung von FA-
Patienten’, Vernetzung von FA-Familien in SGdamerika®,
,Psychosoziale Faktoren bei FA-Jugendlichen & jungen
Erwachsenen® (Lisa Guerra, Deutschland), Mentale
Belastungen bei FA-Erwachsenen®, Erhdohte Herz-
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Internationales ,Summit‘-Meeting 2023
Im Zusommenhang mit dem wissenschaftlichen
Symposium in Vancouver lud der FARF alle Vertreter von
FA-Selbsthilfegruppen weltweit ein. Etwa 40 Personen
aus 18 Landern fanden sich zu einem vierstindigen
Meeting ein.

Im ersten Teil stellte der FARF ein neues internationales
Projektvorhaben vor: Das Ziel, alle FA-Daten weltweit in
einer Datenbank zu saommeln, um diese wissenschaftlich

Internationale FA-Datenbank
Data for Common Goods

Auf dem Symposium prasentierte der amerikanische
Fanconi-Andmie Research Fund (FARF) ein wegweis-
endes internationales Projekt: Die Schaffung einer
globalen FA-Datenbank. Dieses Projekt hat zum Ziel,
samtliche weltweit erhobenen FA-Daten, sei es in
Zusammenhang mit Registern, Studien, wissenschaft-
lichen Arbeiten, Selbsthilfegruppen oder direktem
Patientenkontakt, zu sammeln. Diese Daten sollen
gebUndelt und standardisiert werden, um sie allen
interessierten Arzten und Wissenschaftlern zuganglich
zu machen, die im Bereich FA forschen méchten. Die
Errichtung einer solchen Datenbank ware von
unschatzbarem Wert und hatte das Potenzial, die
Forschung auf ein véllig neues Niveau zu heben.

Die Datenbank wird in Kooperation mit der Gruppe
,Data for Common Goods" (D4CG) der Universitat

a)Eréffnung Symposium b)) Postersession
c) 2. LynnFrohnmeyer, Dr. Velleuer-Carlberg, Dr. McMillan

Kreislauf-Belastungen nach KMT*, Metabolische
Dysfunktion®, ,Chromosomale Instabilitdt als Faktor fur
frUhere Alterung’, "Fertilitat bei FA-M&nnern und deren
genetische Varionten®, und ,Die App FAexam als Beispiel
fUr ein digitales Empowerment-Instrument” (Dr. Velleuer-
Carlberg). Diese neue Session fand groBen Anklang im
Plenum und zeigte auf, dass man sich auch
wissenschaftlich verstarkt um die Themen Mentale
Gesundheit, Lebensqualitdt und Lebens-Management

mit chronischer Erkrankung widmen sollte.

Interessierten zur VerflUgung zu stellen. Das Projekt wird
in Kooperation mit ,Data for Common Goods* (D4CG) der
Universitat Chicago durchgefuhrt. Es gab viele Fragen
und Diskussionen zu diesem Projekt, das in der Gruppe
sehr groBen Anklang fand. Im zweiten Teil des Summit-
Meetings berichteten die FA-Vertreter der Ldnder Uber
ihre organisatorischen Strukturen im jeweiligen Land
und die aktuellen Themen, die verstdndlicherweise sehr
unterschiedlich waren.

Chicago entwickelt. Diese hat in den letzten 15 Jahren
diverse internationale Datenbanken fur unterschied-
liche Krankheiten erstellt oder begleitet und verfugt
Uber umfangreiche Erfahrungen in diesem Bereich.
Diese visiondare |dee stiell bei den Wissenschaftlern auf
grofle Zustimmung. Allen Beteiligten ist bewusst, dass es
sich bei diesem Projekt um eine anspruchsvolle und
zeitaufwendige Aufgabe handeln wird, die die Koope-
ration von verschiedenen Akteuren erfordert.

Die Initiilerung des Projekts wird durch den FARF
finanziert, wobei noch Uber ein langfristiges
Finanzierungsmodell diskutiert werden muss. Als
nachsten Schritt werden die organisatorischen
Strukturen fUr das FA-D4CG-Projekt entwickelt. Auf
deutscher Seite werden die Deutsche

FA-Hilfe, das FA-Register der Medizinischen Hochschule
Hannover und das Biozentrum der Universitat
Wurzburg mitwirken.



Fortbildung Uber Grenzen hinweg:
Polnische FA-Genetikerinnen in Wirzburg

‘Liebe deutsche FA-Gruppel

Unser Besuch in Wirzburg war eine wunderbare Zeit im Mai 2023, die uns viel Wissen
Uber die Diagnose von Patienten mit Fanconi-Andmie vermittelt hat. Wir haben in den &
14 Tagen neue Methoden gelernt, die wir nun in Polen verwenden, um Patienten mit -
FA zu diognostizieren. Dies hat die Qualitat der FA-Diagnostik und -Behandlung in
Polen erheblich verbessert, woflUr wir und unsere FA-Familien sehr dankbar sind.
Wir haben zudem neue wissenschaftliche Kontakte geknUpft und neue Freund-
schaften geschlossen. Wir danken allen sehr fur die Mdglichkeit an Fortbildungen
und die Unterstltzung in organisatorischen Fragen. Unser Dank gilt vor allem auch
Dr. Reinhard Kalb (mittig) und dem Team am Biozentrum der Universitat Wirzburg.”
Anna Repczyriska (rechts) und Anna Junkiert-Czarnecka (links), Abteilung Klinische
Diagnostik an der Nikolaus Copernicus Universitat in Bydgoszcz, Polen

Liebes Team der Deutschen FA-Hilfe,

wir haben das FA-Diagnose-Training der ecuadorionischen Zytogenetikerin
Elizabeth Lamar (links) abgeschlossen. Wahrend der drei Wochen in unserem

| mexikanischen Laobor hat sie das Anlegen von Kulturen, die Ernte und die Analyse
von DEB-induzierten chromosomalen Aberrationen gelernt. AuBerdem die
Grundlagen der Analyse von Karyotypen aus dem Knochenmark und FISH, um
bereits diagnostizierte Patienten betreuen zu kédnnen. Nun wird auch Ecuador
“fanconisiert’ll Vielen Dank an euch in Deutschland, ohne eure Unterstltzung und
finanzielle Hilfe (Deckung der Flugkosten) ware das nicht moglich gewesen. Jetzt
haben die FA-Patienten in Ecuador einen Ort, an dem sie eine fundierte FA-Diagnose
erhalten und behandelt werden kénnen.”

Dr. Sara Frias Vazquez (rechts) aus Mexico (Leiterin des Zytogenetischen Labors am
i UNAM, Universitat in Mexico City) ist bereits viele Jahrzehnte im FA-Feld und der
Forschung aktiv. In den letzten Jahren begann sie systematisch, weitere Lander in
SUdamerika zu “fanconisieren” - also mit Wissen Uber FA zu unterstUtzen.

Erstes FA-Treffen in Portugal

Im Rahmen des “‘Reducing Burden of SCC in FA™-
Projektes (s. S. 1), wurde das deutsche Team Velleuer-
Carlberg/Krieg nach Portugal auf das erste FA-Treffen §
eingeladen. Intensiv begleitete das Team schon im Vor-
feld die Organisation der Veranstaltung, die an der
Universitat in Porto stattfond. Dr. Beatrix Porto betreut
bereits seit sehr vielen Jahren die Diagnostik von FA-
Patientinnen in Portugal. Leider waren ihre Bemuh-
ungen, mit FA-Patienten eine Selbsthilfegruppe zu
grunden, bisher erfolglos verlaufen.

2021 beantragte sie mithilfe von Christine Krieg eine "
Foérderung vom FARF, der zwei Mal jéhrlich 20.000€ fur | 2 ¢
derlei Initiativen vergibt. '
Viele FA-Familien, Arzte und einige Wissenschaftler
fanden sich im Mai 2023 zum ersten Treffen ein. Neben
zwei Vortragen in dem gut geflllten Saal und

oralen Inspektionen flr FA-Patientinnen gab es im - '
Anschluss auch einen Workshop fur interessierte Arzte T Christ""we Krieg 8.Dr. YTy —
zum Add-on Screening. Das Interesse war sehr grof, Carloerg, Dr. Beatrix Porto EPortugoL), Dr.
die Technik der Biirstenbiopsie zu erlernen, und die  FeulaRio& Aurorade la Cal fbeide Sponier)
zwei Stunden vergingen wie im Fluge.

Insgesamt war das erste Treffen ein sehr grolRer Erfolg.




FA-Treffen in Person
#GEMEINSAMKEIT

FA-Jahrestreffen Mai 2023 in Budingen

Nach Coronao-bedingter dreijéhrigen Pause war es
endlich wieder soweit - das mehrtagige FAmilientreffen
fand dieses Jahr in der Jugendherberge Bldingen statt.
Schon fur das geplante Treffen im Jahr 2019 hatten wir
uns fUr diesen Ort entschieden, Uberzeugt von seiner
raumlichen GroBzUgigkeit und logistischen Eignung im
Vergleich zu Gersfeld. Unsere Erwartungen wurden mehr
als erfullt! Die Jugendherberge, idyllisch am Waldrand
oberhalb des mittelalterlichen Stadtchens Budingen
gelegen, bot nicht nur vielfaltige Seminar- und
Gruppenrdume, sondern auch angenehme Zimmer trotz
des jugendherbergstypischen Ambientes. Die drei Tage
im Mai verbrachten wir hier mit einem abwechslungs-
reichen Programm und fUhlten uns rundum wohl.

Knapp 100 Teilnehmer aus 29 FA-Familien, darunter 24
FA-Betroffene nahmen teil. Da sich einige neue Familien
fUr das Treffen angemeldet hatten, lag ein besonderer
Fokus auf Grundlagenwissen und dem Umgang mit der
Diagnose Fanconi-Andmie. Wir hatten das Gluck,
wunderbare Referenten an unserer Seite zu wissen,
darunter Dr. med. Benilde Garcia de Teresq, die
Psychologin Lisa Guerra, Dr. rer. nat. Reinhard Kalb,
Christine Krieg, Nurcan Kose (eine FA-Betroffene), Univ.-
Prof. Dr. med. Imad Maatouk, Dr. med. Marena Niewisch
und Dr. med. Eunike Velleuer-Carlberg. lhre Vortrage
und Workshops gestalteten unsere Tage und schufen
wertvolle Momente des Lernens und der Ermutigung.
FUr unsere Familien, Kinder und Jugendlichen hatten wir
zudem ein unterhaltsames Programm vorbereitet. Eine
Holzwerkstatt lud zum kreativen Werkeln ein, wohrend
ein Kino- & Popcornabend, Bastelaktivitaten, Spiele, eine
GPS-Tour, eine Stadt-Rallye und Stockbrot am Lager-

FA-Regionaltreffen in Berlin & Minchen
Austausch in kleiner Runde

feuer fUr vergnugliche Stunden sorgten. Besonders
begeistert waren viele von der Klettersession im
Waldseilgarten und der mittelalterlichen StadtfUhrung -
echte Highlights unserer gemeinsamen Zeit.

Es war beeindruckend zu erleben, wie der personliche
Austausch untereinander und die Diskussionen Gber die
oft sehr unterschiedlichen Lebenserfahrungen fur alle
Teilnehmer so bereichernd waren. Diese Begegnungen
schaofften eine Atmosphare von Gemeinschaft und
Verstdndnis, die uns alle tief berUhrte.
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Aufzeichnungen
der Vortrage
finden Sie auf
dem YouTube-

Mit Vorfreude schauen wir auf
das nachste FA-Jahrestreffen in
BUdingen vom 3. bis 5. Mai 2024

- eine erneute Gelegenheit, uns Kanal der
“ zu vernetzen, zu vergnigen und Deutschen
gemeinsam zu lernen. FA-Hilfe
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Es gibt FA-Familien, die aus verschiedenen Grinden nie an einem mehrtdgigen Jahrestreffen teilnehmen wlrden - sei
es wegen der Dauer, der Intensitdt, der starken Prasenz von FA-Themen oder der Entfernung. Andere Familien
hingegen versplUren das BedUrfnis nach weiteren Mglichkeiten zur Vernetzung und méchten sich mit anderen in
ihrer Nahe treffen. Aus dieser Uberlegung heraus entstand die Idee, Regionaltreffen anzubieten: Veranstaltungen, die
nicht lédnger als 4-5 Stunden dauern, in gréeren Stddten stattfinden und gut erreichbar sind. Also kompaokte Treffen,
die die Gelegenheit bieten, einen Einblick zu erhalten, andere Betroffene kennenzulernen und sich in einer lockeren

Atmosphare ohne ein festes Prograomm auszutauschen.

Nach diesem Erfolg folgte im Oktober das zweite
Regionaltreffen, diesmal in Mdnchen. Der Treffounkt
war ein Raum im Selbsthilfezentrum Mdnchen. Zwalf
Teilnehmer aus 8 Familien, darunter S FA- :
Betroffene, lernten sich kennen und tauschten sich
intensiv Uber FA-bezogene Themen in lockerer

Runde bei Geback und Kaffee aus. Auch dieses
Regionaltreffen wurde durchweg positiv bewertet.

T e So fand im Januar 2023 das erste Regionaltreffen in Berlin statt, als eine Art
B Pilotversuch, um zu sehen, ob das Angebot Anklang findet. 20 Menschen aus 10
FA-Faomilien, darunter S FA-Betroffene, trafen sich im ,Kiosk" in Berlin Neukolln.
Bei Kaffee und Kuchen wurden zahlreiche Gesprache gefihrt, und es gab ein
reges Kennenlernen untereinander. Das Feedback war Uberwdltigend positiv!

............................
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Nachstes
Regionaltreffen am
17. Februar 2024
in Koln
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Deutsches FA-Erwachsenentreffen 2023

Ein Bericht von Marleen Schmitt (FA, 32)

Zum zweiten Mal fand das Treffen der erwachsenen FA-
Betroffenen statt, dieses Mal vom 23.-26. Februar in
Homburg in einem Hostel om Stadtrand mit Selbst-
verpflegung. Am Donnerstagnachmittag trafen nach
und nach die Teilnehmer ein. Wir starteten mit einer
gemeinsamen Pizza und anschlieend einer kleinen
Kennenlernrunde, in der wir die kommenden Tage
besprachen. Insgesamt waren wir 20 Personen, darunter

12 FA-Betroffene, S Begleitpersonen und 3 Referentinnen.

Jeder Tag begann mit einem gemeinsamen Frihstlck,
bei dem alle bei der Vorbereitung halfen. Die erste
Session am Freitag fand mit Dr. Eunike Velleuer-
Carloerg und Christine Krieg statt, in der alle Fragen
zum Thema FA gestellt und diskutiert werden konnten.
Naturlich wurden auch wieder Mundinspektionen
durchgefuhrt.

In diesem Johr konnten wir das erste Mal die
Psychologin Lisa Guerra in unserer Runde begriien. In
den Gruppenarbeiten ging es um die Belastungen, die
mit FA einhergehen, und was uns helfen konnte.

Freitagmittag haotte jeder die Gelegenheit, seinen Tag
nach eigenem Belieben zu gestalten. Einige von uns
machten Spaziergdnge oder ein Mittagsschlafchen, und
einige suchten ein privates Gesprach mit Lisa. Am
Nachmittag kamen wir alle wieder zusammen, um uns
besser kennenzulernen und weitere Fragen an Eunike,
Christine und Lisa zu stellen. Abends entschieden wir
uns spontan, gemeinsam in einem Restaurant essen zu
gehen, und hatten riesiges Gluck noch einen Tisch fur so
viele Personen in der Nahe zu finden.

,Hamburg pur” hie es Samstags. Zuerst genossen wir
eine private Homburg-FUhrung durch eine FA-Mutter,
die hier lebt. Abends trafen wir uns zu einer ,Insider-Tour
ouf der Reeperbahn und St. Pauli®. Es war definitiv ein
sehr interessanter und aufregender Abend.

Am Sonntagmorgen salen wir
noch einmal gemutlich beim
Frihstlck zusammen, bevor
jeder seine Heimreise antrat.

Nachstes
Erwachsenentreffen :
im November 2024 .~

Internationales FA-Erwachsenentreffen in Vancouver
Ein Bericht von Marleen Schmitt (FA, 32)

Vom 28.10.-111.2023 fand parallel zum Wissenschaftlichen
Symposium das internationale FA-Adult Meeting in
Vancouver/Kanada statt. Dieses war das zweite
Erwachsenen-Treffen, an dem ich teilnahm.

Die Mischung zwischen einerseits lockeren Spielen wie
,Bingo zum Kennenlernen® oder einem FA-Quiz", um
mehr Uber FA zu lernen und andererseits Vortragen
haben mir sehr gut gefallen. Immer wieder gab es
zwischendurch Zeit, sich auszutauschen. Es gab Uber
die 3 Tage viele Vortrage zu verschiedenen FA-Themen.
Beispielsweise Uber mentale Gesundheit, Fruchtbarkeit,
Schleimhautkrebs oder Hautprobleme. Besonders
bereichernd waren die Gruppen-Sessions, insbesondere
die, die durch Nancy Cincotta geleitet wurden.
Als erfahrene Psychologin ist sie seit Jahren fur
die FA-Community do. Es gab Gruppen fur FA-
Betroffene oder auch fur Eltern und Partner.
Jeder konnte seine Gedanken mitteilen, ohne
sich erkléren zu mussen, da jeder die Heraus-
forderungen des Lebens mit FA verstand.

Am Samstagmittag besuchten wir das
Vancouver Aquarium, und es war jedem

selbst Uberlassen, ob er mitkam oder lieber
die Stadt erkundete. Abends gab es ein
Abendessen ausschlielilich far FA-

Betroffene und junge Wissenschaftler, um sich gegen-
seitig kennenzulernen. Auch die Abende waren
abwechslungsreich: Es gab eine Poolparty, einen
Spieleabend sowie Basteln von Marshmallow-
Katapulten.. Hohepunkt war das jahrliche Bankett, an
dem alle Teilnehmer des FA-Adult Meetings und des
internationalen Wissenschaoftlichen Symposiums
teilnahmen.

Dieses Treffen ist fUr mich wie das Eintauchen in eine
andere Welt. Hier muss niemand eine Maske tragen, wir
wurden verstanden, konnten uns austauschen, neue
Freundschaften schliefen und fuhlten uns aufgehoben.
Es war eine unvergessliche Erfahrung.




LEBENS

UNTERSTUTZEN. HELFEN. BEGLEITEN. STARKEN.

Psycho-mentale Studie an der
Universitat Wirzburg lauft an

Die psychologische Forschungsgruppe der Universitat
Wurzburg, geleitet von Prof. Dr. Maatouk, startet unter
Einbindung von Leonie Winkler mit einer 3-jahrigen
Studie zur Entwicklung eines psycho-sozialen Ange-
botes fur FA-Familien und Betroffene. Die Studie lGuft
im Rahmen des ADDRess-Konsortiums, welches durch
Prof. Dr. Kratz (Deutsches FA-Register, MHH) geleitet
und vom Bundesministerium fur Bildung und
Forschung geférdert wird. Infos:
http://www.krebsproedisposition.de/register/address/
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-‘@)ﬁﬁ. ,Wege entstehen dadurch,

dass man sie geht.”
(Franz Kafka)
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Eunike hat geheiratet!

Unsere eng vertraute und welt- Y a%
weit bekannte FA-Expertin Dr. Eunike
Velleuer-Carlberg heiratete im Juli
dieses Jahres Prof. Dr. Carsten Carlberg, ﬁ v,
ebenfalls ein international renommierter s
Wissenschaftler mit dem Schwerpunkt o0
Immunologie und Vitomin D. Wir freuen Saran,
uns aufrichtig Uber diese Verbindung
zweier duBerst glicklicher Menschen
und wlnschen dem Paar ein erfllltes
und gldckliches Leben!

In den letzten Jahren haben die beiden ihre Expertise
geblndelt und eine Buchreihe zum Thema Krebs und
Immunologie verdffentlicht. Bislang erschienen sind:
"Cancer Biology: How Science Works," "Molecular
Medicine," und "Molecular Immunology.”
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Aufruf des FA-Erwachsenenbeirats
Der FA-Erwachsenenbeirat bendtigt
dringend UnterstUtzung! Gesucht werden
aktive Mitmacher, Ideen und Input. Wir
freuen uns Uber alle, die selost von FA
betroffen und 18+ Jahre sind. Meldet euch
doch einfach mal unverbindlich bei
Marleen (+49 151/ 15 75 43 19) oder

Sobia (+49 176 / 20 80 38 26)!

Marleen Schmitt (32)

Sobia Cheema (34)

Wir danken allen Mutmachern, allen Personen,
Familien und Vereinen, die uns mit kleinen und
ganz groBen Spenden in 2023 unterstutzt haben.
Dieser Dank ist keine hofliche Floskel, sondern
kommt aus tiefstem Herzen. Durch unsere
Spender, unsere “MutMacher”, kénnen wir in der
FA-Community wirklich etwas bewegen!
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Einkaufen & Spenden .

www.wecanhelp.de/
fanconi-anaemie
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