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Anemia de Fanconi (FA)

Lo que debe saber sobre la anemia de Fanconi

La anemia de Fanconi (FA, por sus siglas en inglés) es una condicion genética causada por mutaciones en al menos uno
de los 16 genes que participan en la reparacién del ADN. Como las personas con FA no tienen la misma reparacion de
ADN que la poblacion general, tienen un mayor riesgo de padecer insuficiencia medular (anemia aplasica), anomalias
fisicas y cancer. Las diferencias fisicas que presentan las personas con FA incluyen estatura baja, marcas singulares en la
piel y desarrollo anormal de los huesos, y mas probabilidades de padecer problemas en los ojos, los rifiones, las vias
urinarias, los oidos, el corazdn, el sistema gastrointestinal y el sistema nervioso central (CNS, por sus siglas en inglés).

Riesgos de cancer asociados a la anemia de Fanconi

Las personas con FA tienen un mayor riesgo de padecer cancer gastrointestinal (Gl), de sangre, de cabeza y cuello, de
piel, y del aparato reproductor femenino. El cancer de sangre en personas con FA se produce por las anomalias en las
células madre hematopoyéticas de la médula dsea. Los tipos de cancer de sangre mas frecuentes en personas con FA
son la leucemia mieloide aguda (AML, por sus siglas en inglés) y el sindrome mielodisplasico (MDS, por sus siglas inglés).
En general, las personas con FA tienen entre un 10 % y un 30 % de riesgo de padecer uno de estos tipos de cancer, y
estos tienden a ocurrir antes que en la poblacién general.

Riesgos para los familiares

Hay al menos 16 genes asociados a la FA. Por lo tanto, el riesgo de los familiares se basa en los genes donde la familia
tiene una o mas mutaciones. Diferentes genes se asocian a diferentes tipos de herencia; se han observado al menos tres
tipos frecuentes de patrones de herencia en familias con FA: autosdmica dominante (AD, por sus siglas en inglés),
autosémica recesiva (AR, por sus siglas en inglés) y la herencia ligada al cromosoma X. Recomendamos que hable con un
genetista o especialista en genética para analizar los riesgos de los familiares y los patrones de herencia.

Recursos y tratamiento para los riesgos de cancer

El Fanconi Anemia Research Fund (Fondo de Investigacion de la Anemia de Fanconi) publica directrices sobre diagndstico
y tratamiento para la anemia de Fanconi, que se pueden leer gratis en su sitio web en https://www.fanconi.org/. Las
personas con FA deben atenderse con un especialista que tenga conocimiento sobre el tratamiento de la condicidn.
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