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Treffen in Nottuln

Bereits zum 3. Mal in Folge laden
Vorstand und Geschaftsfilhrung
vom 30.5. - 1.6.2008 in Nottuln
bei Miinster zu unserem von
LexisNexis und Mitarbeitern
unterstitzten FA-Familien-Treffen
mit Arzte-und Wissenschaftlerge-
sprachen ein. Bitte lesen Sie hierzu
die Selbstvorstellungen von FA-
Familien und erwachsenen Betrof-
fenen auf den folgenden Seiten.

Danke fiir Leihgabe

Seit Januar 2008 steht unserer Dt.
FA-Hilfe e.V. der auf Initiative von
LeasePlan Osterreich zusammen
mit anderen Sponsoren an die
Fanconi-Andmie-Hilfe Osterreich
gespendete 7-sitzige Fiat Doblo
leihweise zur Verfuigung. Shell
spendete europaweit unbegrenzt
Kraftstoff fur ein ganzes Jahr. Im
Rahmen des Krebsvorsorgeprojekts
mit den Universitaten Amsterdam
und Dusseldorf wurden fiir
Hausbesuche bei den Familien
und Kontakte zu Kliniken vor Ort
inzwischen 25.000 km mit dem
Fahrzeug zuriickgelegt. Danke
besonders an Karl und Monika
Huber vom o6sterreichischen FA-
Vorstand fir die Unterstiitzung
und die gemeinsame Rundreise
mit Frau Dr. Velleuer im Februar
durch Osterreich und Siidtirol.

der Deutschen Fanconi-Anamie-Hilfe e.V.
Ausgabe Mai 2008

FA-Familientreffen Nottuln 2008

Betroffene Familien und erwachsene Patienten stellen sich vor

Hallo, wir sind die Wippers aus dem
Westerwald. Zu uns gehéren Edda (Mutter
43), Hannah (FA, 8), Freya 10, Leon 14,
Kilian 16, Bella 18 und Tobias 23. Hannah
wurde 2004 an FA diagnostiziert. Zusatz-
lich zu erniedrigten Blutwerten war fir
Hannah’s Verlauf charakteristisch ihr
Kleinwuchs, eine fehlende Niere links und
eine fehlende Rippe unter dem Schliissel-
bein rechts. Nachdem innerhalb von 2
Jahren ihre Blutwerte zunehmend
schlechter wurden, begannen wir 2006
mit der Androgentherapie (Oxymetholon).
Seitdem hat sich ihr Gewicht mehr als
verdoppelt (32 statt vorher 14 kg) und sie
ist tiber 20 cm gewachsen (von 99 cm auf
1,22 m). Ihre Thrombos liegen inzwischen
bei 50.000 (vorher 20.000), ihr Hb bei Giber 10,0 g/dl (vorher 5,0). Vor 3
Monaten (nach 1 }2Jahren Androgentherapie) sind endlich auch die
Neutrophilen von vorher unter 500 auf stabile 1.000 angestiegen. Am
meisten hat das Oxymetholon Hannah'’s Stimme verdandert. Schon 3 Monate
nach Beginn der Einnahme klang sie immer tiefer. Aber sie hat sich langst
daran gewohnt, wie auch an andere vermannlichende Nebenwirkungen der
Hormonbehandlung. Seit der Diagnose 2004 nehmen wir als Mitglieder der
Dt. FA-Hilfe regelmaRig an FA-Treffen teil und haben schon viel vom gemein-
samen Austausch profitiert. Meine Kinder fiihlen sich auf den Treffen ausge-
sprochen wohl. Wir sind froh, in Nottuln alle wiederzusehen. Vor kurzem hat
es bedingt durch die Treffen bei uns eine ganz besondere Form der Familien-
zusammenfiihrung gegeben, tiber die wir uns sehr freuen. Unsere Bella ist
seit 2006 mit Simon, dem gesunden Bruder von Marleen Schmitt (ebenfalls
FA) zusammen und im vergangenen Jahr haben sie geheiratet.

Freya, Hannah (FA) und Mutter Edda
Wipper wahrend des gemeinsamen
Kuraufenthalts im April 2008 auf Sylt

Mein Name ist Annelie Neufeld. Ich bin 20 Jahre alt. Als ich 12 war, wurde
bei meinem jlingeren Bruder Arno und mir die Fanconi-Andmie festgestellt.
_ _—— Wahrend bei mir die Blutwerte immer stabil

. ’ﬁ“?”"; waren, fielen sie bei Arno im Alter von 11

9 Jahren ab. Mit der Androgentherapie stiegen sie
wieder an, aber im Alter von 15 kam es bei
Arno zu einer Leukdmie und er mufte eine
Knochenmarktransplantation erhalten. Leider
kam es danach zu schweren Komplikationen
und Arno verstarb im Juni 2003 auf der Inten-
sivstation. Fir mich war es nicht leicht, nach
Arnos Tod mit der Unsicherheit zu leben, wie
die Fanconi-Anamie bei mir weiter verlaufen
wird. Fiir mich ist es sehr wichtig, dass ich
mein Leben, so weit es geht, normal gestalte. Ich bin Erzieherin und liebe
meinen Beruf. Meine Familie ist mir in allem eine grofRe Hilfe, ich fiihle mich
von ihr getragen. Ich bin gespannt, was die Zukunft bringt. Auf das Treffen
in Nottuln freue ich mich, weil ich Kontakt zu anderen alteren FA-Patienten
im In- und auch im Ausland aufbauen méchte.

Annelie Neufeld (FA, 20 Jahre alt)



Meeting in Sheffield

Auf Einladung von Dr. Thomas
Carroll, Neurochirurg und Vater
eines 3-jahrigen Jungen mit
Fanconi-Andamie fand am 5. Marz
2008 in Sheffield/England ein
Treffen englischer Arzte und Wis-
senschaftler zu aktuellen Fragen
der Behandlung von Fanconi-Ana-
mie statt. In kurzen Einflihrungs-
vortragen stellten Experten aus
London, Leeds, Bristol, Birming-
ham, Newcastle, Sheffield, Notting-
ham und Glasgow ihre bisherigen
Erfahrungen zur Diskussion. Am
Abend folgten Ralf Dietrich von der
Dt. FA-Hilfe und Bob Dagleish als
Vertreter englischer FA-Familien
einer privaten Einladung von
Familie Carroll und lernten auch
den betroffenen Sohn kennen. Fiir
die nahe Zukunft sind weitere
Treffen und eine enge Zusammen-
arbeit geplant.

Handys fiir FA

Unsere Handysammelaktion geht
weiter. Ein groRes Dankeschon an
die Familien Oztiirk aus Krefeld
(hier im Bild mit Vorstandsmit-
glied Cornelia Sowa-Dietrich)
sowie an Familie Huber und ihre
Freunde aus Osterreich. Weit mehr
als 500 ausrangierte Handys sind
inzwischen zusammen-
gekommen. Besonders lohnend:
Sammelboxen in Handy-
Fachgeschaften. Infos, Kontakte,
Anregungen unter 02308/2324.

Hallo, mein Name ist Derya Oztiirk. Ich bin die Cousine von Furkan Basoglu
und seit 2 Jahren als Mitglied im Vorstand der Deutschen Fanconi-Anamie-
Hilfe Ansprechpartnerin fur tiirkische FA-Familien. Furkan ist 9 Jahre alt.
Seine Fanconi-Andmie wurde im Alter von 18 Monaten festgestellt. Nach
seiner Knochenmarktransplantation in Berlin,
die vor 2 Jahren stattfand, geht es ihm bis auf
kleinere Infekte gut. Ich wiirde mir fur die
Gesprache mit den Arzten in Nottuln
wiinschen, dass mehr dariiber aufgeklart wird,
was man tun kann, um die Fanconi-Kinder in
der Zeit nach der KMT besser gegen
Infektionen zu schiitzen. Mich wiirde auch
interessieren, wie stark die Kinder gegen
Sonnenstrahlen geschiitzt werden mussen,
was sie an Nahrungsmitteln auch weiterhin
vermeiden sollten und woran man beim
Thema Impfungen denken muR.
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Furkan Basoglu (9 Jahre - Fanconi-
Anémie) 2 Jahre nach seiner
Knochenmarktransplantation

Hallo, mein Name ist Svenja Seuring, ich bin 30 Jahre alt und habe einen Sohn
namens Maximilian. Max ist 5 Jahre alt und ein sehr lebendiges Kind. Direkt

- hach seiner Geburt wurde in der Erstuntersuchung
festgestellt, dass Max eine Doppelniere hat

sowie eine leichte Fehlbildung beider Daumen.
Sonst war alles in Ordnung. Allerdings war Max
immer auffallend blass und miide und im Friihjahr
2005 erkrankte er an Windpocken. Danach
verschlechterte sich sein Allgemeinzustand
zusehends. Im Herbst 2005 bekam Max eine
Lungenentziindung und wir mussten stationdr in
die Unikinderklinik Diisseldorf. Nach Antibiotika-
gabe erholte er sich schnell, jedoch stiegen seine
Blutwerte nicht mehr an und es wurde zunachst
der Verdacht einer Leukamie gestellt. Eine Knochenmarkpunktion bestatigte
die Befuirchtung zum Gliick nicht. Nach weiteren Untersuchungen wurde dann
im Alter von 3 Jahren die Fanconi-Andmie diagnostiziert. Im Januar 2007 sind
seine Blutwerte so stark abgesunken, dass wir uns liberlegen mussten, ob Max
sofort eine Knochenmarktransplantation erhalten soll, oder wir es zunachst
mit Androgenen (Tabletten mit mannlichen Hormonen) versuchen wollen. Wir
entschieden uns in Abstimmung mit Prof. Hanenberg fiir die Androgene und
sind froh, dass sich seitdem seine Blutwerte verbessert haben. Wir nehmen
sehr gerne an den Familientreffen teil und freuen uns schon auf Nottuln.

AaTCR Eo,
Max Seuring (5 Jahre - FA) geht es
mit Hilfe von Androgentabletten
seit 1 Jahr besser.

Hallo, ich bin Bigit Schmitt, Rechnungsfiihrerin und Vorstandsmitglied im
Verein seit Herbst 2000. Meine Tochter Marleen ist jetzt 17 Jahre alt. Sie
wurde 1997 im Alter von 6 Jahren an FA diagnostiziert. Sie hat noch nie
Medikamente fir ihre Blutbildung gebraucht, ihre Blutwerte sind zeitweise
niedrig, aber ausreichend. Mit OP’s an der Speiserthre direkt nach der
Geburt, den Ohren mit 4 Jahren und am Herzen
mit 12 konnten verschiedene organische Pro-
bleme behoben werden. Fir die Zukunft wissen
wir, dass wir regelmaRige Kontrollen wegen der
Gefahr von Schleimhautkarzinomen im Mund-
und Rachenraum sowie im Genitalbereich durch-
flihren lassen mussen. Fir unser bevorstehen-
des Treffen wiinsche ich mir viele interessante
Gesprache und einen informativen Erfahrungsaus-
tausch mit anderen betroffenenen Familien, den
erwachsenen Patienten, die teilnehmen werden,
und auch den Arzten und Wissenschaftlern. Bei
den Mitarbeitern sowie der Geschaftsfiihrung von
LexisNexis mochte ich mich bedanken fiir ihren
intensiven Einsatz, dieses Treffen nun schon zum
dritten Mal seit 2006 moglich zu machen und
uns mit den Familien direkt vor Ort zu
unterstutzen.

Marleen Schmitt (17 Jahre - FA)
hat noch nie Medikamente fiir
ihre Blutbildung gebraucht.
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Aktive Forschung
Effektiver kann aktive Fanconi-
Andmie-Forschung kaum umgesetzt
werden. Dr. med. Eunike Velleuer
Ubergibt Prof. Dr. Ruud Brakenhoff
in Amsterdam erneut Proben von
Schleimhautabstrichen, die sie
zusammen mit Geschaftsfiihrer
Ralf Dietrich bei Hausbesuchen
von FA-Patienten in Deutschland,
Osterreich und Sidtirol fuir das
gemeinsame Projekt zur verbesser-

ten Fritherkennung von Schleim-
hautkarzinomen sammeln konnte.

B

FA-Gruppe in Holland

In Abstimmung mit Dr. Marc
Bierings aus Utrecht und Prof. Ruud
Brakenhoff aus Amsterdam soll
auch niederldandischen FA-
Patienten angeboten werden, sich
mit Mundschleimhautabstrichen an
der gemeinsamen Studie zur Ver-
besserung der Fritherkennung von
Plattenepithelkarzinomen im
Mund- und Rachenraum bei FA
zu beteiligen. Ausfiihrliche
Gesprdche hierzu fanden Anfang
Marz in Holland mit Monique
Roosink und Irene Hazewindus von
der “Nederlandse Stichting
Fanconi-Anaemie” statt.

In eigener Sache

Im April 2008 musste unser
Vorstandsmitglied Cornelia Sowa-
Dietrich an einem Gebdarmutter-
karzinom operiert werden.
Inzwischen hat die Chemotherapie
begonnen. AnschlieRend sind 6
Wochen Bestrahlung geplant. Auch
von dieser Stelle aus wiinschen
wir viel Kraft und gute Genesung !!!

Mein Name ist Marleen Schmitt. Durch die Fanconi-Andamie hatte ich einige
korperliche Einschrdankungen, die aber durch Operationen soweit behoben
werden konnten. Meine Blutwerte machen mir zur Zeit wenig Sorgen, aber
Angste habe ich trotzdem vor dem, was noch auf mich zukommen kann. Um
damit nicht alleine zu sein, habe ich eine Psychotherapie begonnen, die mir
hilft, meinen Blickwinkel auf die positiven Ereignisse zu lenken. Ich mochte
Mut machen und diese Bewaltigung der Angst auch anderen Betroffenen nahe
legen, denn neben der Behandlung der korperlichen Symptome der Fanconi-
Andmie ist auch die Starkung der Psyche wichtig. Ich freue mich auf das
Treffen in Nottuln und werde bei der Betreuung der Kinder mithelfen. Ich
hoffe, dass viele Kids und Jugendliche kommen, da wir ein spannendes
Wochenende vorbereitet haben.

Hallo, liebe Leute, wir sind die Ripplingers, eine 4-koépfige Familie aus dem
Saarland, dem schonsten Bundesland der Welt. Unsere S6hne heiflen Jonas
(12) und Michael (17). Meine Frau Michaela ist 41 und ich (Jiirgen) bin 45
Jahre alt. Vor 2 Jahren wurde bei Jonas Fanconi-Anamie diagnostiziert. Zum
Gliick ist Michael kerngesund und noch nicht einmal Trager. Wegen Asthma
wurde Jonas seit seinem 5.
Lebensjahr durchgdngig mit
Cortison behandelt. Als mit 10
Jahren seine Blutwerte sanken,
war der Erstverdacht Leukdamie,
die erste Diagnose Myelodys-
plastisches Syndrom bzw.
schwere Aplastische Anamie.
Eine Woche spater bekamen wir
dann definitiv Bescheid, dass
Jonas an Fanconi-Anamie leidet.
Schon kurz darauf begann die
Behandlung mit Oxymetholon.
Die Blutwerte haben sich
seitdem stark gebessert. Die
Durchschnittswerte sind wie folgt angestiegen: Hb von 6,5 auf 14,5 g/dI -
Leukos von 2.900 auf 6.000 - Neutrophile von 400 auf mittlerweile 2.000
und die Thrombos von unter 15.000 auf inzwischen 75.000. Die Dosis
konnte von 2,0 mg pro kg auf 1,2 mg pro kg reduziert werden. Durch diesen
beruhigenden Anstieg hat sich die Haufigkeit der Kontrollen an der Uniklinik
Homburg/Saar von 3 bis 4 mal pro Woche auf zur Zeit 4-wochentlich
reduziert. Trotz seiner Fanconi—-Anamie war Jonas mit 10 Jahren schon 1,60 m
groR. Unter den Androgenen ist er in 2 Jahren um 7 cm gewachsen. Sein
Gewicht ist seit 2 Jahren mit 72 kg konstant geblieben. So lange die Werte so
stabil bleiben, denken wir nicht an eine Knochenmarktransplantation, zumal
Michael kein passender Spender ist und wir fiir Jonas auf einen Fremdspender
zuriickgreifen miissten. Auf das Treffen in Nottuln freuen wir uns alle sehr,
die Kinder mehr auf den freundschaftlichen, kameradschaftlichen Austausch
unter Betroffenen und Geschwisterkindern, wir als Eltern naturlich verstarkt
auf das Treffen mit den anderen Eltern und die Freundschaften, die wir im ver-
gangenen Jahr bereits schlieRen konnten. Dazu kommt die exzellente fachliche
Information und die seelische Erleichterung, sich mit anderen Betroffenen
und Gleichgesinnten zwanglos und ohne Druck austauschen zu kénnen.

Die Ripplingers aus dem Saarland mit Jirgen, Michael,
Michaela und Jonas (12 Jahre, Fanconi-Anéamie)

Mein Sponsorenlauf Ende Mai von Halver nach
Nottuln zum Fanconi-Familientreffen als Ein-
stimmung auf den Radio-MK Lauf 2008 ist in-
zwischen in trockenen Tlichern. Der Sender und
die Stadt Halver unterstiitzen mich bei der Spon-
sorensuche, nur Laufen muss ich die ca. 130 km
noch selber. Aber fiir den guten Zweck ist mir kein
Weg zu weit. Ich griiRe alle Fanconi-Andamie-
Familien in Freundschaft, Hoffnung und Verbun-
denheit, Heinz-Werner Dellwig aus Miinster.

Heinz-Werner Dellwig, 58 Jahre, u. a. Westdeutscher-/Westfalen-
Meister, hier als Finisher des 6. MUnster-Marathons am 9.9.2007
auf dem Prinzipalmarkt mit einer Laufzeit von 3:33 Std.




Email aus Kroatien

,Lieber Ralf,

seit langer

| Zeit melde ich
mich wieder

Y bei Euch.

...... b | Unser Sohn

‘ Mislav hat
'_./M Bakterienin

b%}”r- ‘ |  seinem zen-
PN g 2 tralen Venen-
katheter (Staphylococcus aureus).
Er bekommt zurzeit Antibiotika im
Krankenhaus in Osijek. Danach
gehen wir nach Zagreb, wo der
Katheter herausgenommen werden
soll. Er hat seinen Hickman-
Katheter seit 10 2 Monaten, aber
dies ist jetzt die zweite Katheter-
infektion in 5 Wochen. Wir hoffen,
dass es ihm ohne Katheter besser
geht, allerdings hat er fiir die
Bluttransfusionen sehr schwache
Venen. Wenn moglich, wiirde ich
auch in diesem Jahr wieder gerne
nach Nottuln kommen, um alle
wiederzusehen. Alles Gute, auch
von meiner Frau, Slaven

i

Email von Frau Mann

,Lieber Herr Dietrich, der bei lhrer
Frau festgestellte Gebarmutterkrebs
erfullt mich mit groRer Sorge. Jetzt
liegt die OP schon wieder einige
Wochen zuriick und Sie kdnnen die
Situation besser einschatzen. Eine
solche Diagnose ist schon ziem-
lich aufwiihlend und unter Umstan-
den auch ein harter Kampf. Ich
wiinsche lhnen beiden viel Kraft
bei der Bewadltigung einer solchen
zusatzlichen Aufgabe (um es nicht
Schicksalsschlag zu nennen).
Darliber hinaus viel Erfolg den
beiden deutschen Fanconi-
Andamie-Vereinen fir ihre geplan-
ten Treffen in Nottuln und Goslar.
Ubermitteln Sie Ihrer Frau bitte
meine besten Wiinsche! Ich werde
an sie beide denken. Herzlicher
GruB, Mirjam Mann, Geschafts-
fuhrerin ACHSE e.V. , Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen,
www.achse-online.de”

Mein Name ist Julia Winkler, ich komme aus Augsburg, bin 30 Jahre alt,
arbeite als Kinderpflegerin im Kindergarten und habe Fanconi-Andamie. Als
ich mit 8 Jahren immer blasser und im Sommer auch nicht mehr braun wurde,
hat meine Mutter gemerkt, dass irgendwas
nicht stimmt. Sie ging mit mir zum Hausarzt,
der Andmie feststellte und mir etwas gegen
Eisenmangel verordnete. Aber die Folge-
monate ging es mir immer schlechter. Der
Schreck war groR, als mein Hb auf 4,0 g/dI
gesunken war. Im Krankenhaus bekam ich
meine erste Bluttransfusion, wenige Wochen
spater erfuhren wir dann von der Fanconi-
Andmie. Im November 1986 bekam ich von
meiner Schwester Nina Knochenmark gespen-
det. Aber durch die Vorbehandlung war meine
Speiserdhre so geschadigt, dass ich nicht
mehr richtig schlucken konnte. Mit Sonde und
Babyheilnahrung hat mich meine Mutter dann
fiir ein ganzes Jahr zu Hause regelrecht aufge-
pappelt. Erst als ich 22 war, wurde festgestellt,
dass es wahrscheinlich durch die Bestrahlung
vor der KMT zu einer Engstelle in meiner Speiserohre gekommen war. In den
Jahren danach wurde meine Speiserdhre unter Vollnarkose mehrfach
geweitet. Ende 2006 fiel dabei auf, dass sich ein Schleimhautkarzinom im
Bereich des Narbengewebes gebildet hatte. Im Mdrz 2007 wurde mir die
Speiserohre entfernt und der Magen zu einer Art Speiserohre ummodauliert.
Das Essen ist nach wie vor ein Problem, zumal ich seit Sduglingsalter wegen
meiner Zoliakie ohnehin nur bestimmte Nahrung vertrage. Bei einer GroRe
von 1,50 m wiege ich zur Zeit nur knapp 35 kg. Aber weil das Schlucken

nach der OP ohne Schwierigkeiten geht, hoffe ich, dass ich zunehme.
Insgesamt geht es mir gut, ich gehe regelmaRig in die Disko, habe 6 Hasen
und 2 Katzen in meinem Haus und freue mich auf das Treffen in Nottuln, weil
ich es interessant finde, mal wieder neue Fanconi-Familien kennenzulernen.
Den anderen FA-Patienten mochte ich mit meinem Beispiel aufzeigen, wie
wichtig es ist, sich regelImdRig Mund, Rachen, Speiseréhre und Genitalbereich
auf mogliche Krebsvorstufen untersuchen zu lassen.

Julia Winkler (30 Jahre - FA)
geht es 10 Monate nach ihrer
Krebs-OP wieder gut

Wir sind Familie Ten Thij und wohnen in K&In. Bei unserem Sohn Michael
kam es im Alter von 8 Jahren zunehmend zu Infektionen der Atemwege und
zu Mittelohrentziindungen. Vom Hausarzt wurden wir an die Universitats-
klinik Koln tiberwiesen, da er eine Leukamie befiirchtete. Im Rahmen einer
stationaren Aufnahme wurde Michaels Blut und spater auch sein Knochen-
mark untersucht. Wir waren sehr froh, als wir horten, dass es keine Leukamie
war. Allerdings verbesserte sich Michaels Zustand nicht. Ein Jahr spater
flihrten weitere Untersuchungen zu der Diagnose Fanconi-Andamie. Fir etwa
9 Jahre nahm Michael dann auf Verordnung der Arzte Tabletten mit
Androgenen (Oxymetholon) und Cortison ein. Dies half ihm sehr gut, ein
anndhernd normales Leben fithren zu konnen. Im Dezember 2007 konnte er
erfolgreich seine Lehre als Fahrzeuglackierer abschliessen. Allerdings hatte
er seit seinem 18. Lebensjahr zunehmend Sodbrennen und starke Schmerzen
beim Schlucken, so dass er kaum mehr essen konnte und innerhalb kurzer
Zeit 4 kg abnahm. Daraufhin wurde seine Speiseréhre mit einer Kamerasonde
untersucht. Als Befund ergab sich ein sogenanntes Barrett-Syndrom, das
heilt, eine starke Zellveranderung im unteren Bereich der Speiseréhre mit der
Gefahr, zu Krebszellen zu entarten. Seit dieser Diagnose muss Michael
regelmaRig Medikamente zum Schleimhautschutz einnehmen. Leider wissen
wir seit Ende letzten Jahres, dass sich in Michaels Knochenmarkzellen schwer-
wiegende Schaden an den Chromosomen (Chromosom 3 und 7) entwickelt
haben. Auf Empfehlung der Arzte hat sich Michael zu einer Knochenmark-
transplantation entschieden. Da sein Bruder Thomas optimal passender
Knochenmarkspender ist, waren wir froh, dass fiir die Spendersuche nicht
noch extra Zeit bendtigt wurde. Am 11. April 2008 erhielt Michael die
Knochenmarkzellen von Thomas und jetzt nach 2 Wochen geht es ihm schon
so stabil, dass er keine Thrombozytentransfusionen mehr braucht. Wir
konnen am Treffen in Nottuln nicht teilnehmen, aber griiRen von dieser Stelle
aus alle anderen Familien und wiinschen ihnen alles Gute und viel Kraft.



| Gesprdche in Paris

400 ans (400 Jahre) steht in groRen
grinen Lettern am Glasportal des
Hoépital St. Louis in Paris. Ein
traditionsreiches Krankenhaus,
auch was die letzten Jahrzehnte
Behandlung von Fanconi-Andmie
betrifft. Schon in frithen Jahren der
Entwicklung von Knochenmark-
transplantationen wurden hier von
Frau Prof. Dr. Eliane Gluckman
FA-Patienten aus Frankreich und
vielen anderen Landern der Welt
transplantiert. Was Frau Prof.
Gluckman selbst erschreckt, ist
der zunehmende Anteil an erfolg-
reich transplantierten FA-Erkrank-
ten, die sich nach einer Reihe sehr
stabiler Jahre jetzt mit Schleimhaut-
karzinomen zurtickmelden. Im
Februar 2008 trafen sich Dr. med.
Eunike Velleuer und Ralf Dietrich zu
Gesprachen mit zwei betroffenen
Familien und einem arztlichen
Mitarbeiter von Frau Prof. Gluck-
man im Hopital St. Louis in Paris.

Kontakte in arburg

Johannes Otto (27, FA) konnte als
Kind durch eine Knochenmarktrans-
plantation von seiner Schwester
gerettet werden. Wegen Schleim-
hautkrebs an der Unterlippe muss-
te er seit 2005 schon 5 mal operiert
werden. Durch Spender-gegen-
Wirt-Reaktion (chronische GvHD)
infolge der KMT ist er leider blind
geworden. Mit auf dem Foto sein
Betreuer Dipl. Soz. Pddagoge
Gunther Wagner von der Dt. Blin-
denstudienanstalt e.V. in Marburg.

Wir sind Monika und Karl Huber und wohnen im Yspertal in Osterreich, ca.
100 km westlich von Wien. Unsere Tochter Kerstin ist jetzt 15 Jahre alt. Mit 11
wurde sie an Fanconi-Anamie diagnostiziert, nachdem es bei ihr zu Knochen-
markversagen kam. Bei weiteren Untersuchungen wurde ein Myelodysplasti-
sches Syndrom festgestellt. Kerstin bekam im Dezember 2004 im St. Anna
Hospital Wien von ihrem Bruder Georg eine Knochenmarktransplantation. Im
Herbst 2005 wurde bei Kerstin dann eine Leukdmie festgestellt und sie
musste nach einer erneuten Chemotherapie Stammzellen von Georg bekom-
men. Kerstin geht es inzwischen wieder ausge-
sprochen gut. Kontakt zur Dt. FA-Hilfe haben
wir seit Frihjahr 2005. Inzwischen haben wir
gemeinsam mit Verwandten und Freunden die
Fanconi-Anamie-Hilfe Osterreich gegriindet
und stehen mit Arzten klinischer Zentren in
Wien, Salzburg, Linz und Innsbruck in Kontakt.
Im Dezember 2007 wurde unserer Selbsthilfe-
gruppe von den Firmen LeasePlan, Fiat, Shell,
Euro-Insurances und anderen ein sogenanntes
~Weihnachtsauto“ gestiftet, das wir seit Januar
2008 zur Unterstiitzung des Forschungsprojek-
tes zur Krebsfriitherkennung der FA-Hilfe leih-
weise zur Verfligung gestellt haben. Im Februar
Kerstin Huber (15 Jahre - FA) ist be- sind wir eine Woche lang mit dem Auto mit Dr.
geisterte Snowboardfahrerin, hier  Eunike Velleuer und Ralf Dietrich unterwegs

mit ihrer Mutter 3 Jahre nach KMT. gewesen, um die oben genannten Kliniken und
FA-Familien zu besuchen. Fiir das Treffen in Nottuln wiinschen wir uns
Kontakt mit betroffenen Familien und Arzten aus verschiedenen Lindern und
interessieren uns besonders daflir, welche weiteren Fortschritte sich fur die
Friherkennung und Behandlung von Schleimhautkrebs bei FA abzeichnen.

Hallo, mein Name ist Astrid Messing. Nachdem mein Sohn Marvin im Alter
von 1 Jahr eine Tuberkuloseinfektion durchgemacht hatte, fielen seine
Blutwerte zunehmend ab. Im Alter von 3 waren die Thrombozyten so niedrig,
dass er Gberall am Korper, im Gesicht und vor allem an den Beinen sehr leicht
blaue Flecken bekam. Wegen seines auffilligen Kleinwuchses erhielt Marvin
ab dem 5. Lebensjahr fiir etwa 12 Monate tdg- . —
lich Wachstumshormone gespritzt. Nachdem
es bei ihm zu einer sehr schmerzhaften Er-
krankung des rechten Hiiftgelenks gekommen
war (Morbus Perthes), konnte Marvin nur noch
im Rollstuhl sitzen. Auf niedrigem Niveau hiel-
ten sich die Blutwerte bis zum Alter von 6
Jahren, ohne dass er dafiir Medikamente oder
Bluttransfusionen brauchte. Etwa alle 6 Monate
wurden zur Kontrolle Knochenmarkunter-
suchungen durchgefiihrt. Als Marvin in der 4.
Klasse war, fiihrte eine der Untersuchungen zu
dem Verdacht Fanconi-Anamie, der sich nach
weiteren Tests in Wirzburg leider bestatigte.  Marvin (im Rollstuhl) wahrend des
EinJahr spater kam es bei Marvin zu offenen FA-Treffens in Nottuln im Mai 2007.
Stellen an den Beinen und spéter im Gesicht. Zunidchst konnten sich die Arzte
dies nicht erkldaren. Spater stellte sich als Ursache eine Leukdamie heraus.
Marvins Knochenmarktransplantation von einem Fremdspender fand im Juni
2007 in der Uniklinik Minster statt. Trotz etlicher Komplikationen konnte
Marvin ab August letzten Jahres zunehmend 6fter nach Hause. Im November
waren dann nur noch 1 mal pro Woche Kontrollen in der Klinik nétig. Aber
Anfang Dezember lagerte Marvin zunehmend Wasser ein und er wurde wieder
in die Klinik Gberwiesen. Es kam zu Hirn- und Darmblutungen. Vor allem die
Nierenwerte verschlechterten sich zunehmend. Marvin starb am 7. Marz 2008
im Alter von 12. Vom Treffen in Nottuln letztes Jahr hat Marvin immer sehr
begeistert gesprochen. Uber den Laptop, der ihm von der FA-Hilfe leihweise
zur Verfligung gestellt wurde, hat er sich sehr gefreut und ihn auch fleiRig
genutzt. Ich weil, dass Marvin es sich ganz bestimmt gewiinscht hdtte, auch
in diesem Jahr am Treffen mit den anderen Familien teilzunehmen. Auch
wenn es mir so kurz nach seinem Tod bestimmt nicht leicht fallt, werde ich
mit Marvins Schwester Jana auf jeden Fall wieder dabei sein.

Astrid Messing mit ihrem Sohn



Thema Gyndkologie

Mein Name ist Olga Eiss, ich bin
Assistenzarztin in der Gyndkolo-
gie und Geburtshilfe des Johanna-
Etienne-Krankenhauses in Neuss.
Zur Zeit bin ich jedoch in Eltern-
zeit bis voraussichtlich September
dieses Jahres. Ich bin verheiratet
und habe eine acht Monate alte
Tochter. Von der Fanconi-Anamie
habe ich zum ersten Mal von
Eunike Velleuer gehort. Gerne wiir-
de ich mehr liber den Zusammen-
hang zwischen Fanconi-Anamie
und den gyndkologischen Tumo-
ren wissen, und so weit es mir
moglich ist, bei der Suche nach
Fritherkennung und Pravention
helfen. Ich hoffe, dass ich es mir
zeitlich einrichten kann, in Nottuln
dabei zu sein. Falls es klappt, kann
ich gerne auch Fragen zu HPV-
Schutzimpfungen beantworten.

Spendenfaktor Zeit

Auch diese Ausgabe von ,Projekt
Hoffnung® macht es mehr als deut-
lich: Bei der dringenden Notwendig-
keit weiterer Spenden fiir For-
schungsprojekte zur Rettung von
lebensbedrohlich erkrankten FA-
Kindern und Erwachsenen darf
keine Zeit versaumt werden. Alle
Spenden, die unsere Deutsche FA-
Hilfe seit Griindung des Vereins
vor 18 Jahren erhielt, wurden um-
gehend a) in bislang 13 konkrete
Forschungsvorhaben, b) in die un-
mittelbare Betreuung und Unter-
stlitzung von FA-Familienund c) in
die direkte Zusammenarbeit mit be-
handelnden Arzten und Wissen-
schaftlern investiert. Bis Ende 2008
werden wir die beachtliche Summe
von mehr als 500.000 Euro an
Spenden lberschritten haben, die
wir direkt an Universitaten und
Institute Giberweisen konnten. Der
Einsatz hat sich gelohnt, aber er
muss weitergehen. Im Kampf
gegen diese heimtiickische
Krankheit kann jedes Nachlassen
an Einsatz und Achtsamkeit
zusatzlich tédliche Folgen haben.

Mein Name ist Renate Dietrich. Ich bin 78
Jahre alt und die GroBRmutter von Sarah Ninja
und Valeska, die 2001 und 2005 im Alter
von 21 und 20 Jahren an Fanconi-Andamie
gestorben sind sowie von Elisa, die jetzt 25
Jahre alt und gesund ist. In Krisenzeiten war
ich oft in der Familie meiner Enkelkinder, um
im Haushalt zu helfen. Bei einem dieser
Besuche habe ich ein Telefongesprach ent-
gegengenommen von einem ganz verzwei-
felten GroRvater. Er berichtete, dass sein
Enkelkind an FA verstorben ist und dass er
damit nicht fertig werden kdnne. Dass er
selbst leben durfte und sein kleiner
Sonnenschein an der Krankheit gestorben
ist, qualte ihn ganz flrchterlich. Wir haben
lange daruiber gesprochen, dass auch mich
dieser Gedanke manchmal nicht loslasst,
dass es aber keinen Sinn macht, daran zu verzweifeln, sonders dass es
wichtig ist, den betroffenen Kindern und auch den Eltern eine Stiitze zu sein.
Obwohl bei fast allen FA-Untergruppen jeweils einer der GroReltern ebenfalls
Trdger des Fanconi-Anamie-Gendefektes ist und die Krankheit weitergegeben
hat, trifft uns GroReltern wie die Eltern keine Schuld, weil man es vorher ja
nicht wissen konnte. Ich denke an alle, die an dem Treffen in Nottuln
teilnehmen und griiRe ganz herzlich auch diejenigen, die zu Hause bleiben,
besonders auch die GroReltern von FA-Kindern. Wer mich anrufen méchte,
meine Nummer in Herford ist 05221/80956 oder in Unna, wo ich wegen
Conny's Krebserkrankung jetzt wieder 6fters gebraucht werde, 02308/2324.

Renate Dietrich (78), Gromutter von
Sarah Ninja und Valeska (mit 21 und 20
an FA verstorben) weil3, wie sehr sich
auch GroReltern manchmal mit
Schuldgefiihlen quélen.

Im Februar 1997 erfuhr ich, Gabriele Heun, dass meine Nichte Marleen
Schmitt Fanconi-Andmie hat. Seit 2004 unterstiitze ich die Deutsche-
Fanconi-Anamie-Hilfe e.V. als Vorstandsmitglied. Ich hatte das groRe Glick,
dass mein Arbeitgeber 2004 das Programm “LexisNexis Cares” ins Leben rief,
um das soziale Engagement der Mitarbeiter zu unterstitzen und zu férdern.
Nachdem in der Firma bekannt wurde, dass ich mich aktiv fiir die Fanconi-
Andmie einsetze, bekam ich immer mehr Hilfsangebote, die 2006 schlieRlich
zum ersten Familientreffen in Senden bei Miinster mit aktiver Unterstiitzung
der LexisNexis-Kollegen fiihrten. Mit etwas mulmigem Gefiihl und voller
Spannung bereiteten wir uns auf das Treffen in Senden vor. Wie wiirde es von
den Familien aufgenommen, dass nun auch Personen anwesend sind, die
nicht direkt von Fanconi-Andamie betroffen sind? Wie kénnen sich die
Kollegen einsetzen? Was erwartet sie? Inwieweit werden sie mit der Krankheit
konfrontiert? Die Riickmeldungen von
Fanconi-Familien und LexisNexis-
Mitarbeitern am Ende des Treffens
waren durchgdngig positiv, was uns
Mut machte und in dem Wunsch
bestarkte, auch im folgenden Jahr
wieder zu helfen. 2007 meldeten sich
fiir Nottuln noch mehr freiwillige
Helfer. Fiir viele waren die Erfahrungen,
die sie wahrend der bisherigen Treffen
machten, eine Bereicherung. Die
meisten sagten sofort ihre Teilnahme
auch fiir 2008 zu, fiir den Fall, dass
wieder ein Treffen stattfinden wiirde.
Die Mitarbeiter von LexisNexis werden
auch in diesem Jahr wieder personlich
vor Ort sein und bei der Organisation und der Kinderbetreuung unterstiitzen.
Sie gestalten das Rahmenprogramm, iibernehmen Fahrdienste und lber-
setzen fiir auslandische Teilnehmer. Sie sind da, wann immer man sie
braucht. Finanziert wird das Treffen durch den freiwilligen persénlichen
Einsatz der LexisNexis Mitarbeiter, der von der Firma vergiitet wird, sowie
durch Tombolas, Spendensammlungen in diversen Abteilungen, Flohmarkten
usw. Ich freue mich in Nottuln auf alle bekannten Familien und hoffe, dass
auch viele neue Familien diese Gelegenheit des Austausches wahrnehmen.

Gabriele Heun, Tante von Marleen Schmitt
(FA), engagiert sich als Mitarbeiterin von
LexisNexis aktiv fir “LexisNexis Cares™.



Mein Name ist Dr. med. Eunike
Velleuer. Ich bin Kinderarztin an
der Kinderklinik der Universitat
Disseldorf. Von Fanconi-Anamie
weil ich seit 6 Jahren. Die ersten
FA-Patienten habe ich 2003 auf
einem Familientreffen in Gersfeld
kennenlernen kénnen. In meiner
Doktorarbeit habe ich unter der
Leitung von Prof. Helmut Hanen-
berg an der Identifizierung weiterer
FA-Gene und der Untergruppen-
zuordnung gearbeitet. Durch den
intensiven Kontakt zur Deutschen
Fanconi-Andamie-Hilfe und speziell
Familie Dietrich mit ihrer Tochter
Valeska wurde mein rein wissen-
schaftliches Interesse an der Erkran-
kung auch zu einem personlichen.
Durch den Prozess der Knochen-
marktransplantation bei Valeska
und nicht zuletzt durch ihren Tod
habe ich die Erkrankung zum
ersten Mal auch auf einer rein emo-
tionalen Ebene kennengelernt. Seit

-

2006 arbeitete ich in der Kinder-
klinik Dusseldorf und engagiere
mich besonders fiir die Betreuung
von FA-Kindern. Ich bin sehr dank-
bar, dass durch die Aktion ,Hilden
hilft Max“ ausreichend Spenden fir
das gemeinsame Forschungspro-
jekt mit der Uni Amsterdam und
der Dt. FA-Hilfe zur verbesserten
Friiherkennung von Schleimhaut-
krebs bei Fanconi-Andmie gesam-
melt werden konnten. Fiir die Zu-
kunft wiinsche ich mir eine weiter-
hin gute Zusammenarbeit mit den
Patienten und ihren Familien. Auch
wenn ich selber nicht betroffen
bin, fiihle ich nach den Jahren des
immer intensiveren Kontaktes
sowohl bei freudigen aber auch bei
traurigen Anldssen mit jedem
einzelnen Schicksal mit. Ich freue
mich schon sehr auf Nottuln und
den dort moglichen Austausch.
Allen, die nicht kommen kdnnen,
wiinsche ich auf diesem Wege alles
Gute und hoffe, sie auf einem der
nachsten Treffen oder den weiteren
Rundfahrten mit Ralf Dietrich im
Rahmen unseres gemeinsamen
Projektes sehen zu kénnen.

Hi, mein Name ist Paula Guidara-Ceresa. Ich bin 53 Jahre alt und lebe in
Winston-Salem, USA. Im Alter von 5 Jahren wurde aufgrund der Fanconi-
Andamie-Diagnose bei meiner dlteren Schwester auch bei mir die Fanconi-
Andamie (FA) festgestellt. Im Gegensatz zu meiner Schwester gab es bei mir
keinerlei Probleme bis zum 45. Lebensjahr. Ich hatte eine ganz normale Kind-
heit und brauchte weder Medikamente noch irgendwelche anderen Behand-
lungen in Verbindung mit meiner Krankheit. Seit 32
Jahren arbeite ich ganztags als Lehrerin und unter-
richte Kinder im Grundschulalter. Ich denke, dass
Menschen mit FA versuchen sollten, ein normales
gliickliches Leben zu fiihren, so gut es irgend geht.
Aber auch wenn es ihnen gut geht, sollten sie wach-
sam und realistisch mit ihrer Gesundheit umgehen.
Weil die Auspragungen ihrer Krankheit sich sehr lang-
sam aber auch sehr schnell verandern kénnen. Die
ersten Zellveranderungen in meinem Mund vollzogen
sich nur langsam. Dies geschah zwischen 1998 und
Ich bemerkte diese zunehmend dramatischen
Veranderungen wirklich nicht gleich. Zu dieser Zeit war mir nicht bewuRt, wie
gefahrlich diese kleinen Veranderungen manchmal sind und welches AusmaR
sie erlangen kénnen. Zum Gliick wurde damals mein Schleimhautkrebs im
Mund rechtzeitig erkannt, sodass er noch keinen gréReren Schaden anrichten
konnte. Zwischen 1998 und 2001 hatte ich fiinf kleinere Krebs-Operationen
am Gaumen, den Wangeninnenseiten und am Zahnfleisch. Seit 2006 stellte
ich erneut Veranderungen in meinem Mund fest. Aber sie waren zunachst
nicht so invasiv, als dass sie hdtten operiert werden missen. Seit meinen
ersten Krebs-OP’s halte ich sehr strikt die 3-monatigen Untersuchungsinter-
valle bei meinem Mund- und Kiefernchirurg ein. Leider nahm aber das Aus-
mal der Zellveranderungen seit Herbst letzten Jahres sehr schnell zu, so dass
der Krebs im Februar 2008 bei meiner nachsten Untersuchung schon erschrek-
kend weit fortgeschritten war. Eine Biopsie flihrte zum Befund ,aggressives
Plattenepithelkarzinom®. Als dann die Operation 3 Wochen spater stattfand,
hatte sich der Krebs noch zusatzlich ausgebreitet. Bei der Operation wurden
mir 10 Zdhne gezogen und an mehreren Stellen groRflachlich Schleimhaut
entfernt. Zum Gliick waren die Lymphknoten im Hals noch nicht befallen. Ich
bin froh, dass mir die Operation das Leben gerettet hat und hoffe, dass es
nicht allzu lange dauert, bis ich nach Abheilung der Wunden im Sommer dann
meinen Zahnersatz bekommen kann. Ich bin mir bewuRt, dass ich nach der
schweren Operation nur allmahlich genesen kann, aber mein Arzt ist sehr
froh und zufrieden mit mir. Er denkt, dass ich nach einer Weile wieder mein
Leben ohne zu groRe Einschrankungen weiterleben kann. Er sagt, dass ich
nach seiner Einschdatzung auch wieder unterrichten kann, wenn ich mich
selbst dazu in der Lage flhle. Ich denke schon, dass das bereits im Herbst
oder Winter wieder geht, sobald ich meine neuen Zahne habe und wieder
normal sprechen kann. Ich denke, dass eine so
schwere Operation auch fiir andere eine sehr
traurige und bedngstigende Zeit bedeuten kann.
Aber sobald man die OP hinter sich hat, entsteht
auch Raum fir neue Hoffnung mit jedem Tag, an
dem die Heilung spiirbar voranschreitet. Direkt
nach der OP brauchte ich Bluttransfusionen und
einen Schlauch fir kiinstliche Erndhrung, weil
ich nicht essen konnte. Fiir 2 bis 3 Wochen war
ich sehr mutlos und deprimiert. Ich hatte nicht
das Gefihl, dass es splirbar voranging. Danach
ging es mir aber zunehmend besser und meine
Hoffnung kehrte zuriick, dass ich auch diese
schwere Krise tiberwinden kann, wenn ich nur
will. Auch die Fanconi-Anamie-Familien und
Patienten in Deutschland moéchte ich darin bestdarken, wie enorm wichtig es
ist, sehr vorsichtig und aufmerksam mit der eigenen Gesundheit umzugehen
und zu versuchen, Verdnderungen rechtzeitig zu bemerken, bevor sie zu
groReren Problemen fiihren. In dem Male, wie wir dies gemeinsam mit gut
ausgebildeten und erfahrenen Arzten tun, und uns selbst so gut wie mdglich
informieren, kénnen wir ganz entscheidend unsere Chancen in Bezug auf
unsere Gesundheit und unser Leben mit der Fanconi-Andamie verbessern.

Paula (54 Jahre alt, Fanconi-
Anémie) war bis 46 kaum krank. 2001

Paula mit Ehemann Dave vor
ihrem Haus im Herbst 2007
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FA-Vortrdge Miinster

Guten Tag, mein Name ist Dr.
Tobias Linden. Ich bin Assistenz-
arzt in der Klinik fir Padiatrische
Hamatologie und Onkologie der
Universitatsklinik Miinster. Ich
befinde mich zur Zeit im letzten
Jahr der Facharztausbildung zum
Kinderarzt. Bereits im Mai 2007
hatten wir das groRe Glick, mit
Frau Dr. Margret MacMillen von der
Universitatskinderklinik Minnea-
polis und Prof. Dr. Markus Grompe
von der Universitat Portland/Ore-
gon im Rahmen des Familien-
treffens der Deutschen Fanconi-
Andmie-Hilfe in Nottuln zwei aus-
gewiesene Experten zu wissen-
schaftlichen Vortrdagen in unsere
Klinik einladen zu kénnen. Um so
mehr freue ich mich, dass wir an
die guten Erfahrungen ankniipfen
und in diesem Jahr mit Dr. Wolfram
Ebell aus Berlin, Dr. Marc Bierings
aus Utrecht und Prof. Ruud Braken-
hoff aus Amsterdam sogar drei re-
nommierte Fachleute zu Fragen der
Fanconi-Andmie bei uns zu Vor-
tragen begriRen zu dirfen. Es ware
schon, wenn wir neben interessier-
ten Kollegen auch FA-Familien bei
den Vortragen in der Universitat
begriRen kdonnten. Unsere
Veranstaltung findet am Freitag,
den 30. Mai 2008 in der Zeit
zwischen 14.00 und 16.00 Uhr
statt. Wir wiinschen allen
Teilnehmern eine gute Anreise
nach Nottuln und einen erfolg-
reichen Verlauf des Treffens.

FA-Treffen Goslar

Wie uns der Aktionskreis Fanconi-
Andmie e.V. mitteilt, findet das
Gemeinsame Fanconi-Anamie-
Jahrestreffen 2008 fiir Fanconi-
Anamie-Patienten, Familien,
Mitglieder, Freunde, Wissenschaft-
ler und Arzte vom 17. bis 20.
Oktober 2008 in der Jugendher-
berge Goslar statt. Nahere Infos
unter ,http://www.fanconi.info"

Hallo, wir sind Janine und Sven Garske aus Berlin. Wir sind 24 bzw. 25 Jahre
alt. Bevor am 7.3.2005 unsere Tochter Sarah geboren wurde, wussten wir
aufgrund der Ultraschallaufnahmen, dass bei ihr nur eine statt 2 Venen in
der Nabelschnur vorhanden war. Nach der Geburt fiel auf, dass bei beiden
Daumchen das Grundgelenk fehlte und sie eine Analatresie (fehlender Darm-
ausgang) hatte. Wenige Tage spater fiel auf, dass ihre linke Niere zu tief im
Becken lag. Ungefdhr 2 Wochen danach diagnostizierten die Arzte in der Kli-
nik einen Katarakt (grauer Star) auf bei-
den Augen. lhre erste OP bekam sie etwa
3 Wochen nach Geburt. Dabei wurde ihr
an der Bauchseite ein kiinstlicher Darm-
ausgang gelegt. Im Alter von 3 Monaten
wurde eine sogenannte Durchzugs-OP
durchgefiihrt, bei der der Darm gestreckt
und mit einem neu angelegten After
verbunden wurde. Sechs Wochen spater
wurde der kiinstliche Darmausgang am
Bauch wieder entfernt. Nach dieser 3. OP
wurde uns aufgrund schlechter Blutwerte
mitgeteilt, dass Sarah eine Andmie hatte.
Im Alter von 5 Monaten wurden wir von
der Humangenetik angerufen und zu
einem Gesprdch ins Krankenhaus gebe-
ten. Da Sarah hohes Fieber hatte, konnten wir aber nicht das Haus verlassen.
Auf unsere Bitte hin wurden wir tiber das Telefon unterrichtet, dass bei Sarah
eine Fanconi-Anamie festgestellt wurde, dass aber im Moment noch keine
akute Gefahr fiir sie besteht. Wir wurden dariiber aufgeklart, worauf wir
hinsichtlich der erniedrigten Blutwerte achten sollten. Erst spdter im Internet
erfuhren wir dann mehr lGiber die Krankheit und dass es verschiedene
Untergruppen mit unterschiedlich schweren Verlaufen gibt. Als es Sarah
besser ging, hatten wir die ndachsten Gesprache wieder in der Klinik. Wir
lernten dort eine ebenfalls betroffene Mutter kennen, mit der wir dann an
einem Treffen des Aktionskreises Fanconi-Andmie in Berlin teilgenommen
haben. Dort konnten wir weitere FA-Eltern und Patienten kennenlernen.
Einige der Verldufe, liber die beim Treffen berichtet wurde, machten uns
Angst. Aber Dr. Ebell versuchte, uns zu beruhigen und Mut zu machen. Nach
seinen Erfahrungen stiinden die Chancen fiir heutzutage diagnostizierte FA-
Kinder wegen zahlreicher Fortschritte in der Diagnostik und Behandlung
deutlich besser als noch vor wenigen Jahren. Im Alter von 8 Monaten bekam
Sarah ihre Katarakt-OP am linken Auge, die sehr gut verlief. Aber als sie 10
Monate war, erbrach sie hdufig und schrie. Wir hatten den Eindruck, dass sie
an starken Magenschmerzen oder Verstopfung leidet. Wir machten Einlaufe,
die aber kaum Linderung verschafften. Uber 3 Wochen verschlechterte sich
Sarah‘s Zustand mehr und mehr und auch ihre Blutwerte sanken. In der
Klinik wurde dann ein Ultraschall aller Organe gemacht. Nach den Unter-
suchungen teilte uns Sarah‘s Chirurgin mit groRem Bedauern mit, dass sich
bei Sarah ein Tumor an einer Niere (Wilms-Tumor) gebildet hatte. Als wenn
dies nicht schon bedrohlich genug gewesen ware, musste uns noch am
gleichen Tag in der Tagesklinik mitgeteilt werden, dass in Sarah‘s Blut-
proben Leukdmie festgestellt wurde. Die Arzte waren sehr betroffen, aber
auch ehrlich. Sie sagten, dass sie leider keine Moglichkeit sahen, Sarah mit
diesen beiden akut lebensbedrohlichen Komplikationen noch helfen zu
konnen. Eine Knochenmarkpunktion ergab, dass bereits 37% der Zellen aus
Leukdmie-Blasten bestanden. So leid es den Arzten tat, sagten sie, wir
sollten versuchen, uns mit Sarah die letzten Wochen noch ein moglichst
schones und mit medikamentdser Unterstlitzung fiir sie schmerzfreies
Leben zu machen. Wir nahmen Sarah mit nach Hause und blieben rund um
die Uhr bei ihr. Zwei Wochen danach stellten wir eine dicke Beule an der Stirn
fest, die innerhalb weniger Tage gréRer und groRer wurde. Die Arzte sagten
uns, dass dies offensichtlich ein Hirntumor ware. Gezielt untersucht wurde
sie aber nicht mehr deswegen. Sarah starb 1 2 Wochen danach zu Hause in
unseren Armen. Heute wissen wir, dass Sarah’s Fanconi-Anamie-Verlauf so
extrem schwer war und sie so friith sterben musste, weil sie zu einer beson-
ders seltenen Untergruppe gehorte, bei der auch andere betroffene Fanconi-
Andamie-Kinder kaum das 3. Lebensjahr erreichen. Wir wiinschen uns sehr
ein zweites Kind und hoffen, dass es gesund sein wird.

Sarah Garske gehdrte leider zu einer sehr
seltenen FA-Untergruppe (FANCN / PALB2)
mit einen extrem schweren Verlauf.



Warum ist es wichtig, bei jedem FA-Patienten
den urséachlichen Gendefekt zu kennen?

Prof. Dr. med. Holger H6hn, Julius-Maximillians-Universitat Wirzburg (kommt auch nach Nottuln)

Die Fanconi-Anédmie entsteht als Folge von Veranderungen (=Mutationen) in einem
von 13 bisher bekannten FA-Genen. Es wird heute empfohlen, bei jedem Patienten
das betroffene Gen und desssen Mutationen zu untersuchen. Warum ist die
Mutationsanalyse wichtig und sinnvoll?

1. Die Mutationsanalyse bestatigt die klinische und zytogenetische Verdachtsdiagnose einer Fanconi-
Anamie. Wenn genetische Veranderungen in einem der 13 FA-Gene gefunden werden, besteht kein
Zweifel mehr an der Diagnose Fanconi-Anamie, selbst wenn der oder die Patientin keine oder nur sehr
wenige korperlichen oder hamatologischen Veranderungen im Sinne einer Fanconi-Andmie aufweist.
Klinisch sehr @hnliche Krankheitsbilder (z.B. das Nijmegen-Breakage-Syndrom) kénnen damit
ebenfalls ausgeschlossen werden.

2. Sofern keine Blutsverwandtschaft besteht, finden sich in der Regel von Familie zu Familie ganz
unterschiedliche Mutationen, deren Auswirkungen beztiglich Schwere und Verlauf des Krankheitsbildes
bisher in den meisten Féllen nicht mit Sicherheit vorausgesagt werden kénnen. Je mehr Mutationen wir
kennen, die wir bestimmten Krankheitsverlaufen zuordnen kdnnen, desto genauer wird man sagen
kénnen, mit welchem Schweregrad und welchem Krankheitsverlauf zu rechnen ist. Wir kennen bereits
einige Mutationen, die besonders schwere Verlaufe verursachen. Genauso kennen wir einige ,milde”
Mutationen, bei denen der Krankheitsverlauf entsprechend glinstig ist. Besonders wichtig wére es,
diejenigen Mutationen zu kennen, die mit dem frilhzeitigen Auftreten von bdsartigen Erkrankungen
verbunden sind.

3. Sofern die krankheitsverursachenden Mutationen bekannt sind, besteht die Mdglichkeit einer schnellen
und sicheren pranatalen Diagnostik, falls dies von der betroffenen Familie bei weiteren Schwanger-
schaften in Betracht gezogen wird. Gleichzeitig kann fur die Familienangehdrigen bestimmt werden, ob
sie (heterozygote) Mutations-Trager sind.

4. Fur bestimmte Mutationsarten (sogenannte ,Null“-Mutationen) zeichnen sich neue Wege der
therapeutischen Beeinflussung ab. Behandelt man die Betroffenen mit speziellen Medikamenten, so
werden diese Art von Mutationen praktisch ,Uberlesen®, d.h. in ihrer schadlichen Wirkung abge-
schwécht. Dieser Therapieansatz wird bereits bei einigen genetisch bedingten Erkrankungen in
klinischen Studien getestet. Es ist vorstellbar, dass ein derartiger Ansatz zukiinftig auch bei einigen der
FA-Patienten erfolgreich sein konnte.

Es gibt sicher noch eine Reihe weiterer Uberlegungen, warum die Durchfiihrung von Mutationsanalysen bei
allen FA-Patienten wichtig und sinnvoll ist. Dazu gehort z.B. die Aufklarung und das Verstandnis von Mechanis-
men, die zu somatischen Reversionen (,Ruck-Mutationen®) fiihren. Die an Mutationsanalysen beteiligten Labors
bendtigen in jedem Fall die Mitarbeit der einzelnen Betroffenen und ihrer Familien, damit die Ergebnisse
solcher Analysen zur Verbesserung der medizinischen Versorgung von FA-Patienten beitragen kénnen.

Erfolgreiche KMT nach FA und Leukdmie

Hallo, ich bin Katharina Pruditsch. Bei mir wurde die Fanconi-Anadmie erst im Januar 2007
diagnostiziert, als ich 20 Jahre alt war. Weil es mir nicht gut ging und ich ziemlich schlapp war,
ging ich zum Hausarzt. Eine Blutabnahme zeigte einen extrem niedrigen Hb. In der Klinik an
meinem Wohnort wurden dann zahlreiche Untersuchungen durchgefiihrt. Nachdem ich in die
Uniklinik Dresden weiterverwiesen wurde, stellten die dortigen Arzte eine Leukdmie bei mir fest. L
Weil die Dresdener Arzte schon vorher FA-Patienten kennengelernt hatten, wurde auch bei mir Katharina Pruditsch
dem Verdacht nachgegangen. Meine Transplantation von einem Fremdspender fand dann am (20, Fanconi-Anmie)
23.Maérz 2007 an der Uniklinik Dresden statt. Mein Zustand verbesserte sich extrem schnell, so

dass ich bereits nach 4 Wochen und 2 Tagen wieder nach Hause entlassen werden konnte. Ich musste mich dann
noch viele Monate mit einem Mundschutz vor Infektionen schiitzen, wenn ich das Haus verliet und sollte auch
groRere Menschenansammlungen oder zum Beispiel 6ffentliche Verkehrsmittel meiden. Seit einigen Wochen gehe ich
erstmals wieder zur Schule, allerdings nur an 3 Tagen die Woche jeweils fiir einige Stunden. An der Studie zur
Krebsfritherkennung nehme ich durch Schleimhautabstriche aus dem Mund teil. Von daher habe ich Frau Dr. Velleuer
und Herrn Dietrich schon bei mir zu Hause kennengelernt. Ich freue mich sehr auf das FA-Treffen in Nottuln, es wird
das erste Mal sein, dass ich und auch meine Eltern mit anderen Fanconi-Andamie-Patienten zusammenkomme.




Mein Name ist Gabriele Burkmann.
Unsere Familie kommt aus Plauen
im Vogtland in der Ndhe von Hof.
Ich bin verheiratet, habe 2 Kinder.
Unser jiingster Sohn Philipp ist
letztes Jahr im Alter von 7 Jahren
nach einem leider sehr schweren
Verlauf an Fanconi-Andmie gestor-
ben. Unser altester Sohn Stefan ist
gesund. Wir sind mit den Belastun-
gen im taglichen Leben mit der
Fanconi-Anamie sehr vertraut.
Unsere derzeitige Situation ist so,
dass wir im Moment mit der Trauer
um unseren Philipp leben und
langsam versuchen, mit unserem
Alltag zurecht zu kommen. Im
Rickblick auf die 7 Jahre mit
unserem kranken Sohn sehen wir
jetzt klarer, welche Belastungen
der Alltag mit sich gebracht hat,
aber auch welch besonderes
Geschenk Philipp trotz seiner
Krankheit und aller Einschrankun-
gen fir uns war. Obwohl wir noch
sehr traurig sind, und den Verlust
wohl auch nie Giberwinden werden,
bleibt die Dankbarkeit und das
Geflihl, dass alles richtig war, so
wie es gewesen ist. Wir sind in
Gedanken immer noch bei den
Familien, die wie wir diese
Erfahrungen gemacht haben oder
machen missen und nehmen in
unseren guten Wiinschen und
Gebeten Anteil. Fiir das Treffen in
Nottuln wiinschen wir allen
teilnehmenden Familien eine gute
Zeit des Kennenlernens, des
Austauschens der gemeinsamen
Erfahrungen und einfach Mut und
Hoffnung fir die Zukunft.
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Hallo, mein Name ist Therese Hartmann. Ich bin 52 Jahre alt und die Mutter
von Kerstin und Dominique. Unser Dominique ist jetzt 27. Kleinwiichsig
schon bei Geburt durch die Fanconi-Andamie ist er auch nachher viel lang-
samer gewachsen als Gleichaltrige. Im Nachhinein wurde festgestellt, dass
ihm die Hypophyse fehlt. Als er mit 7 eingeschult wurde, war Dominique 97
cm groR. Wie seine ebenfalls betroffene dltere Schwester Kerstin hatte er
einen Schlenkerdaumen links und rechts fehlte ihm der Daumen véllig. Zu-
sammen mit Kerstin wurde ihm im Alter von 5 Jahren an der linken Hand der
Zeigefinger an die Stelle des Daumens gesetzt, wie bei Kerstin. Wenige Monate
spdter wurde er in der gleichen Weise an der rechten Hand operiert. Die Blut-
werte von Dominique waren bis jetzt immer stabil, wie Kerstin musste er nie-
mals wegen der Blutwerte behandelt werden. Ab 14 wurde Dominique fiir 7
Jahre taglich das Wachstumshormon Genotropin ge-
spritzt, was dazu flihrte. dass er jetzt 1,56 Meter groRR
ist. Im Alter von 21 hatten sich dann die Wachstums-
fugen der Handwurzelknochen soweit geschlossen,
dass feststand, dass er nicht mehr weiterwachsen kann.
Daraufhin wurde das Genotropin abgesetzt. Dominique
arbeitet seit seinem 18. Lebensjahr ganztags als Fraser,
hat seit 19 den Fiihrerschein und ein Auto und seit 23
seine eigene Wohnung. Dominique ist vor dem Hinter-
grund, dass er die ganzen Zusammenhange der FA
kennt, sehr gliicklich, dass sein Krankheitsverlauf bis-
lang sehr gut verlaufen ist. Er hat mich gebeten, den anderen Mut und Trost
auszusprechen und deutlich zu machen, dass die Krankheit nicht immer tod-
lich verlaufen muss, sondern dass man mit FA auch ganz normal leben kann.

Dominique Hartmann
(FA, 27) geht es sehr gut.

Also mein Name ist Kerstin Kayser, geb. Hartmann. Ich bin 29 Jahre alt,
habe Fanconi-Andamie, bin verheiratet, und habe einen gesunden 8-jdhrigen
Sohn mit dem Namen Kyrone. Als ich geboren wurde, wuBten meine Eltern
noch nicht, dass ich diese Krankheit habe, obwohl ich einige Fehlbildungen
hatte. Erst als mein jingerer Bruder Dominique 2 Y2 Jahre nach mir zur Welt
kam, wurde herausgefunden, dass wir beide betroffen sind. Auch ich hatte
an der linken Hand einen Schlenkerdaumen, rechts war alles OK. Als ich 7
war und mein Bruder 5 haben wir uns entschlossen, unsere Hinde operieren
zu lassen. Die Operation ist bei uns beiden sehr gut gelungen. An meiner
linken Hand wurde der Schlenkerdaumen weggenommen und der Zeigefinger
als Daumen umgesetzt. Als ich 8 Jahre alt | =

war, wurde mir von einem Arzt berichtet, dass =
ich aufgrund der Fanconi-Andamie definitiv
keine Kinder bekommen kann. Meine Blutwerte
waren die ganze Zeit stabil, ich brauchte nie
Medikamente und erst recht keine Bluttrans-
fusionen. Das ist bis heute so geblieben. Mein :
Leben als Jugendliche habe ich genauso ver- S
bracht wie alle Gleichaltrigen. Ich bin in Discos
gegangen und habe mein Leben genossen.
Als ich 19 war, habe ich meinen jetzigen Mann
Thorin kennengelernt. Noch im gleichen Jahr haben wir geheiratet. 7 Wochen
nach unserer Hochzeit habe ich dann erfahren, dass ich schwanger bin.
Kyrone wurde im 7. Monat geboren. Die Geburt war schwer, weil ich eine
Schwangerschaftsvergiftung hatte. Nach der Entbindung haben die Arzte
gesagt, dass ich ab jetzt keine Kinder mehr bekommen darf, weil sich mein
Korper wieder vergiften wiirde. Nichts desto trotz bin ich gliicklich, dass alles
bis jetzt so super verlaufen ist. Ich kann nur allen sagen, lebt Euer Leben,
genieBt jeden Tag und jede Sekunde, denn das bringt einen wirklich weiter.

Kerstin Kayser (29 Jahre, FA) ist
verheiratet und Mutter von Kyrone.

Christiane Schoder

erforscht an der UniJena,
ob es bei den in FA-Zellen
charakteristischen Chro-
mosomenbriichen be-
stimmte besonders anfal-
lige Regionen gibt. In
Nottuln ist auch sie dabei. B
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& heillt der Verein aus
Velbert, der mit sei-
nem Musicalpotpourri
groRe Hallen fillt und
alle Einnahmen spen-
det,am 13.9.2008 in
Hilden fiir die FA-Hilfe.
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