Fanconiho anémie

Fanconiho anémie je geneticky podminéné onemocnéni s prevazné
hematologickou symptomatologii.

/\ Neplést s Fanconiho syndromem, coz je jiné onemocnéni.

Etiologicky se uplatiuji mutace v nékterém ze skupiny genl (FANCA,
FANCB, -C, -D1, -D2, -E, -F, -G, -}, -L, -M, -N, -0, -P). Produkty téchto
genl se zucastnuji reparace DNA.

Vyznam ma nejspi$ i vyrazna instabilita chromosom@ spojend s
¢etnymi strukturdinimi aberacemi, kterd se zrejmé podili i na vysSim
vyskytu leukémii u postizenych jedincg.

Onemocnéni je autozomalné recesivné dédi¢né nebo X-vazané.

Klinické projevy

Obvykle se projevi okolo 7. roku véku, nékdy hned po narozeni.
Forma s minimalnimi télesnymi projevy, vétsinou diagnostikovana
okolo 30 let véku, se nazyva Estrenova-Dameshekova.
pancytopenie, ¢astéji jako prvozachyt parcidlni (trombocytopenie i
leukopenie) pfed rozvojem Gplného selhani kostni dfené. Casem se
cytopenie prohlubuje. Makrocytarni erytropoéza v hypocelularni,
dysplastické, tukové zménéné kostni dreni, nékdy lze zachytit
rozvinuty MDS ¢i AML.

poruchy ristu,

vyvojové anomalie horni koncetiny ¢i palce,

mentalni poruchy,

typické dysmorfické facialni rysy - Siroky kofen nosu,
epikanty, mikrognacie,

hypogonadismus u muza,

hluchota,

hnédé kozni pigmentace,

hypoplazie oci a ledvin,

myelodysplasticky syndrom, v dospélém véku pak solidni tumory
zejména hlavy a krku.

Diagnostika

V periferni krvi leukopénii s trombocytopénii, anémie je normocytarni
nebo lehce makrocytarni.

Kostni dren je zpoc¢atku hyperplastickd s dysplazii v erytropoéze,
zmnozenim plasmatickych bunék a mastocytd.

= S rozvojem choroby dochazi k téZké drerové hypoplazii.
= Typickym znakem jsou zvySené hodnoty fetdlniho hemoglobinu a

cytogenetické abnormity.
Test na lomivost chromosomU s diepoxybutanem (DEB) nebo
Mitomycinem C (MMC) provadény na burikach periferni krve.

Lécba

Alogenni Transplantace kostni difené od HLA pribuzného déarce (rezim
LD Cyklofosfamid + radioterapie) je jedinou kurativni modalitou,
Uspésné byly provedeny i transplantace bunék z pupecnikové krve.
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Klasifikace a odkazy

MKN-10

MeSH ID

OMIM

orphanet

MedlinePlus

Medscape

D61.0 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/D61.0)

D005199 (https://
www.medvik.cz/b
mc/link.do?id=D00
5199)

227650 (https://o
mim.org/entry/227
650)

ORPHA84 (http://w
ww.orpha.net/cons
or/cgi-bin/Disease_
Search.php?Ing=E
N&data id=634)
000334 (https://m
edlineplus.gov/enc
y/article/000334.ht
m)

960401 (https://e
medicine.medscap
e.com/article/9604
Ol-overview)

Do té doby Ize prechodné s benefitem vyuzit androgend v kombinaci s kortikoidy (vyvazeni anabolického

G¢inku androgen( s katabolickym G¢inkem kortikoid() a substituce G-CSF (u chronické aplikace vSak CAVE!

risk stimulace leukemického klonu a/nebo vycerpani kapacity kmenovych bunék).

Odkazy

7 v

Souvisejici €lanky

Syndromy chromozomalni nestability
Hereditarni nddorové syndromy

= Neurofibromatdéza

= Wilms@v tumor
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Clanek neobsahuje vse, co by mél.

7 Mdzete se pridat k jeho autordm (https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Fanconiho
7 _an%C3%A9mie&action=history) a jej.
O vhodnych zménach se Ize poradit v diskusi.
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