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Was ist Fanconi-Anamie

Die Fanconi-Andmie (FA) ist eine sehr seltene genetische Erkrankung
mit einer Stérung der DNA-Reparatur und mit hoher Pradisposition

fUr Schleimhautkrebs.

Die FA ist durch ein komplexes und haufig sehr heterogenes
Erscheinungsbild gekennzeichnet. Hierzu gehoren eine haufig
progressive Insuffizienz des Knochenmarks, mitunter Fehlbildungen
der Hande, Unterarme aber auch der Organe wie Niere und Herz
sowie endokrinologische Stérungen und eine Pradisposition zum
Auftreten hdmatologischer oder solider Tumoren.

FA-Patienten haben ein ca. 700-fach erhéhtes Risiko, an oralen
Plattenepithelkarzinomen zu erkranken.

Psychosoziale Auswirkungen

Wie kann der Entwicklungsverzbgerungen
Kf)rper Gehdrschaden
durchFA Schleimhautkrebs in Mund,
betroffen sein? Rachen und Speiserihre
Herzfehlbildungen
Verkiirzte

oder fehlende
Speichenknochen in
den Unterarmen

Beschwerden im
Verdauungstrakt

Fehlbildungen der
Hand- und Nieren/Harnwege
Daumen-

Fehibildungen Fortpflanzungsstérungen

Krebs an Vulva/Anus
Im ganzen Kbrper:
Gestarte Blutbildung
Knochenmarkversagen
Leukamie
Pigmentanomalien

Hautkrebs Menschen mitFA
Hormonstoringen kdNnen nur einige
Kleiner Kérperwuchs
Symptome haben,
sehr viele oder
Quelle ouch gar keine.

Fanconi Anemia Research Fund

I NORMAL-BEVOLKERUNG FA-BETROFFENE

Lebenserwartung
81 Jahre

Wahrscheinlichkeit fir Mund-/Halstumore
Jo.os%

Durchschnittsalter bei Mund-/Halstumore
65 Jahre

Quelle: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4530570/



Erhohtes Risiko
fur orale Tumoren

Dem Screening zur Frdherkennung von oralen Tumoren und ihren
Vorlauferlasionen kommt in dieser Patientengruppe eine besondere

Bedeutung zu:

Sichtbare Lasionen sind bei FA-Patient*innen sehr haufig, nicht jede
muss mittels chirurgischer Biopsie abgeklart werden. Eine nicht-
invasive Burstenbiopsie jeder sichtbaren Lasion hingegen ist
problemlos méglich und dringend erforderlich.

Gerade auch fur die Abklarung groB¥flachiger Mundschleimhaut-
veranderungen die bei FA haufig sind, ist der Einsatz von
BUrstenbiopsien sehr gut geeignet, wo der vordringlichste Ort fur
eine Skalpell-Biopsie schwer zu beurteilen sein kann.

Eine BuUrstenbiopsie als First-Level-Diagnostik
bereits minimal auffalliger Lasionen fuhrt zu:

Sicherheit in der diagnostischen Erfassung

geringeren Belastungen fur Patient*innen

hoherer Compliance

Erhohung der Uberlebensquote durch frithzeitige Diagnosen
Erhdhung der Lebensqualitat



Studienlage
BuUrstenbiopsie in FA

Eine groBe prospektive Studie konnte die diagnostische Sicherheit
von nicht-invasiven BuUrstenbiopsien zur Malignitatsabklarung der
sichtbaren oralen Lasionen mittels zytologischer Analysen in einer
internationalen FA-Population zeigen.

Ergebnisse der Publikation "Diagnostic Accuracy of Brush Biopsy-Based
Cytology for the Early Detection of Oral Cancer and Precursors in Fanconi
Anemia’
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Publikation zur Studie:
https://acsjournals.onlinelibrary.wiley.com/
doi/full/10.1002/cncy.22249

Video Uber die Publikation:
https://www.youtube.com/
watch?v=GT12JRQHfjc
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Klinisches Maonagement
von Vorlauferlasionen in FA

Ablaufdiagramm "Add-on Screening bei FA-Patient*innen" und

Management von Vorlauferlasionen des oralen Plattenepithelkarzinoms
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Interview mit einem amerikanischen FA-Betroffenen Uber seine
Erfahrungen zur Budrstenbiopsie bei Mundschleimhautkrebs:
https://www.youtube.com/watch?v=tvSnbC2675U&t=247s
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Stufendiagnostik
des Add-on Screenings

Das bei FA extrem hohe Risiko fur orale Plattenepithelkarzinome
erfordert eine besonders verantwortliche Vorgehensweise.

Zu den regelmaBigen und sehr grundlichen Mundinspektionen
gehoren eine Dokumentation und die DurchfUhrung einer
BUrstenbiopsie von allen auffalligen Lasionen.

Diese drei Komponenten des Add-on Screenings helfen dabei,
frUhzeitige Verédnderungen der Mundschleimhaut besser
nachverfolgen und rechtzeitig diagnostizieren zu kénnen.

Die BUrstenbiopsien sollen keine diagnostisch notwendigen
Skalpell-Biopsien ersetzen, sondern vielmehr als zusatzliches
Screeningtool zur Abklarung bereits kleinster Verdnderungen der
Mundschleimhaut dienen.




Schritte des
Add-on Screenings

Das arztliche Add-on Screening besteht aus drei Schritten:
1. Grundliche Inspektion der Mundschleimhaut
2. Fotografische und anatomische Dokumentation
3. Nicht-invasive Burstenbiopsie aller Auffalligkeiten
Laborseitig erfolgt anschlieBend
4. die zytopathologische Einordung und bei Bedarf
o. eine zytometrische Analyse (DNA-Ploidie)

2. Dokumentation

1. Inspektion 3. Burstenbiopsie

Arztxinnen

Pathologen

5. DNA-Ploidie - 4. Zytologie

Die Erlduterung der einzelnen Schritte/SOP (Standard Operation
Procedures) finden Sie unter www.fanconi.de/scc-sop.
Zum Download stehen bereit:

« SOP "Material’

o SOP "Inspektion & Dokumentation’

« SOP "Burstenbiopsie’

Diese SOPs enthalten auch Informationen zur Abrechnung mit den
Krankenkassen, zur Einsendung von Proben in ein zytopatho-
logisches Labor sowie zur Bestellmdglichkeit von Entnahmematerial.


https://fanconi.de/scc-sop/
https://fanconi.de/scc-sop/
https://fanconi.de/scc-sop/

INnspektion & Dokumentation

Die Mundinspektion der FA-Patient*innen sollten den Richtlinien
der WHO folgen.

Neben der fotografischen Dokumentation ist die anatomische
Dokumentation auf einer Mundlandkarte von hoher Wichtigkeit.
Sie hilft bei der Nachverfolgung der Verdnderungen von Lasionen.
Deshalb empfiehlt es sich, die Mundlandkarte bei den Unterlagen
des Patienten aufzubewahren.

Lokalisation jeder auffdlligen Lasion einzeichnen
Entnommene Abstriche markieren

Anatomisch bezeichnen (z.B. Gingiva buccal regio 34)
Foto-Dokumentation anfertigen
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Download der Mundlandkarte zur anatomischen Dokumentation:
https://fanconi.de/wp-content/uploads/2021/05/Ae-Mundlandkarte-D.pdf



BUrstenbiopsie &
Laboreinsendung

Hands-on Video "Durchfuhrung

Add-On-Screening zur einer BUrstenbiopsie im Rahmen
Mundkrebsvorsorge des Add-on Screenings fur FA-
bEi FaI'ICDI'II-AHBIT\}E-PEi[I('_‘['Ilt‘['l 4 potient*innen", Zu finden Ouf

unter Einsatz der

Blirstenbiopsie . dem Youtube-Kanal der
r Deutschen FA-Hilfe.

https://www.youtube.com/watch?v=OA6AMBSPCTU

Entnahme-Kit mit

je 15 Bursten & 10 Behaltern
kdnnen bei der

Deutschen Gesellschaft

fur orale Diagnostik
bestellt werden.

"'-i:-" ’

www.dgod.de oder Bestellfax 0800 - 333 666 5

Der Funktionsbereich Cytopathologie
des Universitatsklinikums DUsseldorf
Vs berdt Sie gerne und halt Proben-
i ol ... begleitscheine und Versandmaterial
ins Labor bereit.
Martin.Schramm@med.uni-duesseldorf.de / Telefon: +49-211-8119346




Beispiel-Lasionen
von FA-Patient®innen

tiger Hinweis: Alle Bilder stammen von FA-Patient*innen unter 25 Jahren

Wich
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Bei den haufig auftretenden eher kleineren und zunaéchst unscheinbar
anmutenden Lasionen klaren die Befunde der Burstenbiopsien als First-
Level-Diagnostik, ob eine Skalpell-Biopsie durchgefUhrt werden muss.

FL llem bei
knochenmarktransplantierten FA-Patient*innen, aber auch bei nicht
Transplantierten. Gerade fur die Abklarung groBflachiger Mundschleimhaut-
verdnderungen ist der Einsatz von Burstenbiopsien sehr gut geeignet, da
hier der vordringlichste Ort fUr eine Skalpell-Biopsie mitunter schwerer zu
beurteilen ist.




Auf einen Blick

Publikation zur Studie:
https://acsjournals.onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1002/cncy.22249

SOPs:
https://fanconi.de/scc-sop/

Mundlondkarte:
https://fanconi.de/wp-content/uploads/2021/05/Ae-Mundlandkarte-
D.pdf

Videos:
https://www.youtube.com/watch?v=OA6AMBSPCTU
httos://www.youtube.com/watch?v=GT12JRQHfjc&t

BUrsten-Entnahme-Kit:
https://www.dgod.de/mediapool/89/890449/data/DGOD_mbH_
Bestellfox_1_pdf

Laboreinsendung:
Martin.Schramm@med.uni-duesseldorf.de
Telefon: +49-211-8119346

Beispiel Erfahrung eines FA-Betroffenen:
https://www.youtube.com/watch?v=tvonbC26/5U&t=247s

Kontakte:

christine krieg@fanconi.de
velleuer@uni-duesseldorf.de
Martin.Schramm@med.uni-duesseldorf.de

Dr. med. Eunike Velleuer Dr. med. Martin Schramm Christine Krieg

Alle Informationen und Materialien siehe
www.fanconi.de/scc


mailto:velleuer@uni-duesseldorf.de

Wir bedanken uns bei den Patient*innen weltweit und
ollen wissenschaftlichen Partnern, die die Studie und
deren Ergebnisse ermdglicht haben.

Sehr herzlich danken wir den Spendern und Forderern,

ohne deren Unterstltzung dieses Projekt nicht
durchzufUhren gewesen ware.
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