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Egal in welchem Alter Fanconi-Andmie erkannt wird, das Leben von Familien und Betroffenen
andert sich vollig. Meist ist die Diagnosestellung die Benennung diverser Auffalligkeiten und
gesundheitlicher Schwierigkeiten, die schon lGnger vorlagen und behandelt wurden. Manchmal
sind sie Zufallsdiagnosen im Zusammenhang mit genetischen Screenings in der Schwanger-
schaft, und manchmal wird FA erst mit 30 oder gar 40 Jahren festgestellt, meist im
Zusommenhang mit einer Krebserkrankung.

Die Erkenntnis, was FA alles bedeuten kann, versetzt viele Familien und Betroffene oft in eine
Schocksituation. Erwachsene erleben eine FA-Diagnose anders - fUr sie ist es meist die Chance, in
einer lebensbedrohlichen Situation eine an Fanconi-Andmie angepasste Therapie zu erhalten.

FA ist sehr komplex und hat viele Varianten, kein Verlauf der Erkrankung gleicht einem anderen.
Der gestdrte DNA-Reparaturmechanismus aller Zellen des Kérpers, welcher der FA zugrunde liegt,
kann zu multiplen gesundheitlichen Problemen fUhren oder auch nur zu sehr wenigen. Es ist nicht
moglich, anhand des Genotyps (also der individuell vorliegenden Mutation) den Phanotyp (also die
individuelle Ausprégung und den Verlauf) zu prognostizieren.

GlUcklicherweise haben verbesserte Behandlungsformen in den letzten drei Jahrzehnten das
Durchschnittsalter von FA-Patient*innen deutlich erhéht.

Sich auf ein "Leben mit FA" einzulossen ist sicher eine gro3e Herausforderung fUr das gesomte
Lebensumfeld. Ein kompetentes medizinisches Versorgungsnetz aufzubauen kann eine grolie
Entlastung sein. RegelmaBige Informationen zu erhalten, sich eventuell mit anderen FA-Familien zu
vernetzen und auszutauschen, hilft meist besser mit belastenden Situationen klar zu kommen und
zu lernen, wie man das Kind am besten ins Erwachsenenalter begleiten kann.

SCHWERPUNKTE
FA-RELEVANTER GESUNDHEITSBEREICHE

Diese Ubersicht zeigt, welche Basis-Untersuchungen bei einer Neudiagnose durchgefiihrt werden.
Je nach Alter, Vorgeschichte und individuellem Verlauf sind es weniger oder mehr dieser Bereiche:
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Humangenetik Erfassung bei FA-relevanten
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ARZTE & KLINIKEN KONTAKT
Gerne helfen wir lhnen bei der Vermittlung von Arzten und Kliniken, die bereits Erfahrungen mit Deutsche FA-Hilfe e.V.
der Behandlung von FA-Patient*innen haben bzw. wenn Sie eine Zweitmeinung durch einen FA- christine krieg@fanconi.de
Experten suchen. Unter finden Sie u.a.

eine Arzteliste, die regelmaBig aktualisiert wird. Bitte teilen Sie uns |hre arztlichen Kontakte
ebenfalls mit - zum Nutzen anderer FA-Patient*innen!



