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Lebenserwartung 
bei Fanconi-Anämie
Dank dem Fortschritt 
der Medizin, der ver- 
besserten Knochenmark- 
transplantation, der 
Früherkennung von Tu-
moren und anderen Be-
handlungsmöglichkeiten 
erreichen heute viele 
Patientinnen und Pati-
enten mit Fanconi- 
Anämie (FA) das Ju-
gend- und das junge Er-

wachsenenalter. Die Lebenserwartung 
konnte sukzessiv erhöht werden und be-

trägt heute gegen 40 Jahre (1) (Abbil-
dung 1). 
Die längere Lebenserwartung führt für 
die Betroffenen, aber auch für die be-
treuenden Ärzte zu ganz neuen Frage-
stellungen. Neben Wachstum, Karzinom-
vorsorge und Pubertätsentwicklung 
rücken für junge Erwachsene nun die se-
xuelle und reproduktive Gesundheit mit 
den Fragen rund um Sexualität, Kontra-
zeption, Fertilität und Kinderwunsch in 
den Blickpunkt.  

Anatomische Varianten
und Fehlbildungen
Bei FA liegt eine erhöhte Inzidenz an 
anatomischen Varianten oder Fehlbil-
dungen im urogenitalen oder/und an-
ogenitalen Bereich vor. Nierenfehlbildun-
gen sind häufig bei FA und oft mit 
Fehlbildungen des inneren Genitales ver-
bunden. Über 30% aller FA-Patienten 
weisen Defekte oder Fehlbildungen der 
Niere auf, wie unilaterale Aplasie, Hypo-
plasie, Hufeisenniere oder Doppelbild-
ungen der Niere oder der ableitenden 
Harnwege. Bei männlichen Patienten 
werden in zirka 20% der Fälle Fehlbildun-
gen des männlichen Genitales angege-
ben (2). 
Hingegen sind diese bei Frauen nur in 
2% der Fälle beschrieben. Es ist anzu-
nehmen, dass die Inzidenz weit höher ist, 
da die Fehlbildungen des inneren Geni-
tales nicht systematisch untersucht und 
dadurch häufig übersehen oder erst im 
Laufe der Pubertät bzw. bei Kinder-
wunsch symptomatisch werden. Für die 
Jugendliche ist aber eine frühzeitige Er-
kennung von Fehlbildungen des inneren 
und/oder äusseren Genitales sehr wich-

tig, da Fehlbildungen der Müller-Gänge 
mit Abflussstörungen einhergehen kön-
nen und zu akuten Schmerzen oder gar 
notfallmässiger Hospitalisation und 
Operation führen. 
Deshalb sollten bei allen Mädchen mit 
FA, insbesondere bei Vorliegen von re-
nalen Anomalien, spätestens bei Tanner- 
Stadium B3, Fehlbildungen des inneren 
und äusseren Genitales mit einer ju-
gendgynäkologischen Kontrolle und 
transabdominalen Sonografie ausge-
schlossen werden (3). 

Weitere Fehlbildungen
Die FA ist in etwa 6% der Fälle mit schwe-
ren angeborenen Herzfehlern assoziiert, 
deren Kenntnis insbesondere bei Fragen 
zu Kontrazeption und Kinderwunsch 
wichtig ist. Eine unerwartete Schwanger-
schaft sollte unbedingt verhindert wer-
den, und vorgängig sollten die präkon-
zeptionelle Beratung und die Herz- 
diagnostik stattfinden. 
Besonders häufig ist die FA mit Fehl- 
bildungen des Skelettsystems verbun-
den, typischerweise mit Radiusaplasie 
und Fehlstellung der Hände, Aplasie des 
Daumens oder Dysmelie sowie Wirbel-
säulen- und Beckenfehlbildungen (Ab-
bildung 2). Letztere können sich auf Se-
xualität, Schwangerschaft und Geburt 
auswirken. 

Endokrine Störungen
Häufig geht die FA mit endokrinen Stö-
rungen einher (4). In der Kindheit steht 
meist das verminderte Wachstum im Vor-
dergrund, dem sowohl ein Wachstums-
hormonmangel als auch eine Störung 
des Knochenstoffwechsels zugrunde lie-
gen kann. Deshalb sollte frühzeitig ein 
pädiatrischer Endokrinologe einbezo-
gen werden (5). Neben der Wachstums-
störung kommt es häufig zu erniedrigter 
Knochendichte oder früher Osteopo-
rose. Auf die Substitution mit Vitamin D3 
und eine ausreichende Kalziumzufuhr 
sollte geachtet werden (6). Die DEXA- 
Messung bei FA ist anders als üblich zu 
bewerten, es sind spezielle Kurven für 
den Knochendichtevergleich anzuwen-
den. Weitere endokrine Störungen be-
treffen den Schilddrüsenstoffwechsel, 
der regelmässig überprüft werden sollte, 
sowie die Pubertätsentwicklung (7).

Fanconi-Anämie bei Mädchen und 
Frauen 
Ein Modell für die Interdisziplinarität in der Kinder- und Jugendgynäkologie

Die Fanconi-Anämie ist eine angeborene genetische Erkrankung, die aufgrund 
eines Defekts in der DNA-Reparatur zu erhöhter Chromosomenbrüchigkeit 
führt. Neben hämatologischen Einschränkungen treten häufig urogenitale Fehl-
bildungen, Pubertätsentwicklungsstörung, frühes Ovarialversagen sowie Platten- 
epithelkarzinome des Urogenitaltrakts auf. Die Erkrankung kann als ein Modell 
für die interdisziplinäre Versorgung und Beratung betrachtet werden, da fast 
alle gynäkologisch relevanten Organsysteme betroffen sein können.
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Merkpunkte
1. Die Fanconi-Anämie (FA) ist keine Kinder-

krankheit mehr, die Lebenserwartung be-
trägt heute gegen 40 Jahre.

2. Die Kenntnis dieser seltenen Erkrankung ist 
für Gynäkologen wichtig, da alle gynäkolo-
gisch relevanten Bereiche betroffen sein kön-
nen. 

3. Die FA ist ein Risikofaktor für die Entwick-
lung einer Ovarialinsuffizienz, oft ist die Pu-
bertätsentwicklung eingeschränkt und bereits 
in der Jugend eine Hormontherapie notwen-
dig. 

4. Wegen des massiv erhöhten Karzinomrisi-
kos ist die jugendgynäkologische Vorsorge 
bereits ab dem 13. Lebensjahr sinnvoll.

5. In Anbetracht der Komplexität dieser Er-
krankung ist die interdisziplinäre Zusammen-
arbeit mit der (pädiatrischen) Endokrinologie, 
der Onkologie, mit Transplantationszentren 
und FA-Spezialisten essenziell. Alle Patienten 
sollen im FA-Register erfasst sein.
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Störung der Pubertätsentwick-
lung und der reproduktiven 
Gesundheit
Pubertätsentwicklungsstörungen sind 
bei FA häufig und für die Betroffenen oft 
sehr belastend. Ein zu früher Pubertäts-
beginn ist selten, dieser kann aber zum 
Beispiel bei assoziierten Hirnfehlbildun-
gen auftreten. Häufig kommt es zu einer 
späten Pubertätsentwicklung, zum Un-
terbruch, oder sie fehlt ganz. Deshalb 
sollte die Pubertätsentwicklung regel-
mässig gemäss Tanner-Stadien kontrol-
liert und bei Anzeichen einer Entwick-
lungsstörung weiter abgeklärt werden. 
Die Störung der Pubertätsentwicklung 
kann auch eine Folge der medikamentö-
sen Therapie sein, bei Mädchen mit FA 
zum Beispiel infolge der Behandlung mit 
Androgenen, die häufig zur Stabilisie-
rung der hämatopoetischen Leistung ein-
gesetzt werden. Androgene, welche seit 
vielen Jahren erfolgreich bei FA zur Ver-
besserung der Knochenmarkdepression 
eingesetzt werden, können mit Neben-
wirkungen wie Hyperandrogenämie, 
Hirsutismus, Virilisierung und fehlender 
Pubertätsentwicklung einhergehen. Sys-
tematische Studien hierzu fehlen leider. 
Bei vielen Patientinnen und Patienten mit 
FA kommt es in früher Kindheit bereits 
zur aplastischen Anämie mit notwendiger 
Stammzelltransplantation, was die Ovar-
funktion bleibend schädigen kann. 

Rechtzeitige Fertilitätsprotektion bei 
Mädchen
Die rechtzeitige Fertilitätsprotektion ist 
erst in jüngerer Zeit aufgrund des länge-
ren Überlebens in den Fokus gerückt 
und wurde früher nie durchgeführt. Hier 
stand das unmittelbare Überleben der 
Betroffenen im Vordergrund. Falls es vom 
Krankheitsverlauf, vom Alter und von der 
Pubertätsentwicklung her vertretbar ist, 
sollte unbedingt eine Beratung bezüglich 
fertilitätsprotektiver Optionen erfolgen. 
Diese umfassen je nach Gegebenheiten 
und pubertärer Reife die Entnahme und 
die Vitrifikation (Kryokonservierung) von 
Eizellen nach vorgängiger Stimulation, 
die Entnahme und die Kryokonservie-
rung von Eierstockgewebe oder allenfalls 
einzig die ovarielle Suppression zum 
möglichen Schutz des Ovars vor einer go-
nadotoxischen Behandlung. 

Fertilitätsprotektive Massnahmen sind 
aber nur indiziert, wenn die gesundheit-
lichen Bedingungen eine allfällige spä-
tere Schwangerschaft überhaupt zulas-
sen. Bei einigen angeborenen Herz- 
fehlern, bei Fehlbildungen des inneren 
Genitales oder anderen assoziierten 
Fehlbildungen, welche das Schwanger-
schaftsrisiko per se stark erhöhen, sollte 
vor belastenden Eingriffen eher abgese-
hen werden. Auch die leider hohe Morta-
litätsrate infolge FA-Komplikationen 
muss vor einer allfälligen fertilitätspro-
tektiven Behandlung besprochen wer-
den (8). Für diese Einschätzung ist eine 
sorgfältige Abklärung und Beratung er-
forderlich.
Zudem kann die FA an sich auch zur prä-
maturen Ovarialinsuffizienz (POF/POI) 
führen (9). 

Häufig verminderte Geschlechts-
entwicklung
Bei betroffenen Buben und Männern 
geht die FA häufig mit Hypogonadismus, 
Unterentwicklung der sekundären Ge-
schlechtsmerkmale, erniedrigtem Testo- 
steron und Azoospermie einher (7). Bei 
vielen FA-Betroffenen ist die Fertilität 
deshalb meist schwer eingeschränkt, was 
sich auch auf die psychosexuelle Ent-
wicklung auswirken kann. Bei Mädchen 
besteht gehäuft eine primäre Amenor-
rhö, oft ein kindliches Erscheinungsbild 
mit mangelnder Brustentwicklung und 
Unreife des äusseren und inneren Geni-
tales. Das hat Auswirkungen auf die psy-
chosexuelle Gesundheit, bleiben doch 
die jungen Frauen äusserlich eher kind-
lich, werden meist jünger geschätzt, und 

das Genitale bleibt infantil und hypo- 
östrogen. Oft ist die sexuelle Entwick-
lung eingeschränkt und allfälliger Ge-
schlechtsverkehr schmerzhaft.

Kontrazeption
FA ist gemäss den internationalen Emp-
fehlungen (2) keine grundsätzliche Kon- 
traindikation für eine kombinierte hor-
monelle Kontrazeption, allerdings müs-

Abbildung 1: Veränderung der Lebenserwartung bei Patienten mit Fanconi-Anämie von 
1990 bis heute (adaptiert nach [1]).

Abbildung 2: Daumenaplasie (mit freundli-
cher Genehmigung von Dr. Velleuer)
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sen kardiovaskuläre Kontraindikationen, 
Thromboseneigung und Leberpatholo-
gie ausgeschlossen werden. Unklar ist, 
ob auch ein antiandrogenes Gestagen 
gegeben werden darf, das in Anbetracht 
der therapeutischen Wirkung der Andro-
gene (z. B. Danazol) auf die Blutbildung. 
In der Literatur finden sich dazu keine 
Studien oder Empfehlungen. 
Bei der Wahl des Kontrazeptivums sollen 
das Blutungsrisiko, insbesondere bei 
Vorliegen einer Thrombopenie oder An-
ämie, sowie ein mögliches Infektionsri-
siko vor Einlage eines Fremdkörpers be-
rücksichtigt werden. Bei Wunsch nach 
intrauteriner Kontrazeption muss eine 
uterine Fehlbildung ausgeschlossen wer-
den. Allen Personen mit FA sind ein be-
sonderer Schutz vor sexuell übertrag- 
baren Infektionen und die generelle Ver-
wendung des Kondoms zusätzlich zur 
Verhütung zu empfehlen.

Hormonelle Therapie bei jugend-
lichen Mädchen
Wird die Diagnose einer (beginnenden) 
Ovarialinsuffizienz gestellt, sollten so-
wohl die möglichen fertilitätserhalten-
den Massnahmen diskutiert als auch mit 
der hormonellen Ersatz- oder Entwick-
lungstherapie begonnen werden. Bei 
noch infantiler Entwicklung wird meist 
transdermal eine reine Estradiolsubstitu-
tion eingeleitet und schrittweise unter 
Berücksichtigung der Verträglichkeit ge-

steigert. Erst bei Tanner-Stadium 4 der 
Brust und entsprechender Reifung des 
Uterus mit Aufbau des Endometriums 
wird auf eine sequenziell kombinierte 
Hormonersatztherapie (HRT), möglichst 
mit bioidentischen Hormonen, gewech-
selt, wobei die individuelle Situation 
(Lebererkrankung, Gerinnungsstörung, 
Thromboserisiko) berücksichtigt werden 
muss. Tritt die Ovarialinsuffizienz erst spä-
ter im Leben ein, gelten dieselben thera-
peutischen Richtlinien wie bei anderen 
erwachsenen Frauen unter besonderer 
Berücksichtigung der hepatischen Situa-
tion, des prinzipiell hohen Osteoporose- 
und des Karzinomrisikos (2). 

Erhöhte Malignität, HPV-Imp-
fung und Vorsorge
Bei FA besteht ein hohes Risiko für die 
Entwicklung einer malignen Erkrankung 
(10). Stehen in der Kindheit die hämato-
logischen Erkrankungen im Vordergrund, 
steigt in der Adoleszenz und im frühen 
Erwachsenenalter das Risiko für Platten-
epithelkarzinome, vorwiegend enoral 
und im anogenitalen Bereich. Für orale 
Tumoren besteht ein Screeningpro-
gramm, mit Selbstkontrolle durch Betrof-
fene und regelmässiger, nicht invasiver 
Bürstenbiopsie durch die Fachperson ab 
dem 10. Lebensjahr (11). Auch für gynä-
kologische Tumoren ist das Erkrankungs-
risiko erschreckend hoch, das relative 
Risiko für genitale Karzinome mit 40 Jah-

ren beträgt 30% (Abbildung 3). Das Tu-
morrisiko steigt leider schon in frühen 
Jahren: Die jüngste FA-Patientin mit Vul-
vakarzinom war 14-jährig, mit Zervixkarzi-
nom 21-jährig (12–14), seltener sind Vagi-
nal- oder Korpuskarzinome (15). 
Deshalb muss die Vorsorge früh, engma-
schig und gezielt erfolgen, wobei sie ins-
besondere die sorgfältige Inspektion der 
Vulva und des anogenitalen Bereichs 
umfassen muss. 
Gemäss internationalen Empfehlungen 
(2) umfasst die Kinder- und jugendgynä-
kologische Vorsorge 
n ab dem 13. Lebensjahr die Inspektion 

des äusseren Genitales (Vulvoskopie 
und Inspektion der Perianalregion)

n ab Menarche oder ab dem 16. Le-
bensjahr zusätzlich die Kolposkopie 
mit PAP-Abstrich der Zervix und das 
HPV-Screening (16).

Häufig ist jedoch die innere gynäkologi-
sche Untersuchung schmerzhaft und be-
lastend für die Mädchen, vor allem bei 
Hypogonadismus und Östrogenmangel. 
Dann muss individuell mit der Betroffe-
nen besprochen werden, wie die Vor-
sorge am besten durchgeführt werden 
kann, eventuell können eine topische 
Anästhesie oder/und eine lokale Östro-
genisierung genutzt werden. Auch die 
leider häufig notwendigen Biopsien sind 
schmerzhaft und müssen gelegentlich in 
einer Analgosedation durchgeführt wer-
den. 
Die früh einsetzende und lebenslange 
Vorsorge ist enorm wichtig, deshalb 
sollte eine Traumatisierung unbedingt 
vermieden und alle Möglichkeiten zur 
Verbesserung der Compliance sollten 
genutzt werden. Dazu gehört die Schu-
lung in Selbstinspektion der Vulva mittels 
Handspiegel.
Alle FA-Patienten sollen früh die 
HPV-Impfung erhalten, nach Stammzell-
transplantation muss diese wiederholt 
werden (16).
Die aktuellen Empfehlungen für die gy-
näkologische Vorsorge bei FA finden Sie 
im Anhang dieses Artikels, ebenso eine 
Anleitung zur Selbstinspektion. Weitere 
Informationen, Berichte und Links unter: 
Deutsche Fanconi-Anämie-Hilfe, Inter-
net: www.fanconi.de. n

Abbildung 3: Häufige gynäkologische Tumoren bei Fanconi-Anämie-Patienten. Bei betrof-
fenen Mädchen und Frauen sind Malignome der Vulva, der Zervix und der Brust am häu-
figsten (modifiziert nach [2]).
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Anschauen:
Setzen Sie sich bequem mit einem Handspiegel 
oder vor einen grossen selbststehenden Spiegel 
und betrachten Sie das äussere Geschlechtsorgan. 
Spreizen Sie dafür die äusseren Schamlippen, um 
alles genau zu sehen. Lehnen Sie sich etwas zurück, 
um auch den Damm und den Afterbereich genau 
zu inspizieren.
Falls es schwierig für Sie ist, sich so genau anzu-
schauen, können Sie sich auch mit dem Handy foto-
grafieren und das Bild auf dem Computer vergrös-
sern, um die Haut genau zu betrachten und allfällige 
Veränderungen zu sehen. 

Was ist wo? 
Korrekte anatomische Bezeichnungen:
Dokumentation für sichtbare Veränderungen an 
der Vulva bei Fanconi-Anämie
Bitte zeichnen Sie die auffälligen Stellen in die 
Skizze ein. Bezeichnen Sie diese zusätzlich (rechts, 
links, oben, unten, anatomische Struktur). Fertigen 
Sie soweit möglich auch eine Fotodokumentation 
an. Nehmen Sie die Skizze mit zur gynäkologischen 
Kontrolle und besprechen Sie Auffälligkeiten mit 
Ihrem Gynäkologen/Ihrer Gynäkologin.
Achten Sie auf: 
Hautveränderungen, Verfärbungen, punktförmige 
Auflagerungen an
■	 Klitorisspitze und Vorhaut 
■	 Aussen- und Innenseite der Schamlippen und 

zwischen den Schamlippen 
■	 Damm und Afterbereich (hier nicht abgebildet)
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Anleitung zur Selbstuntersuchung des äusseren weiblichen Geschlechtsorgans
für jugendliche Patientinnen

Schamhügel / Mons pubis

links

Klitorisschaft

Vorhaut

Klitorisspitze (Kitzler)

Innere Schamlippen

Jungfernhäutchen, Hymen

Damm

After

rechts

Äussere Schamlippen

Harnröhrenöffnung

Scheideneingang



KINDHEIT &
VORPUPERTÄT

(8-12 JAHRE)

Urogenitalen* Bereich
kontrollieren auf
mögliche
anatomische
Varianten

HPV-Impfung
(Wiederholung
nach KMT)

Verlauf der Pubertät
kontrollieren

Bei fehlender Entwick-
lung eventuell

abklären lassen in
pädiatrischer

Endokrinologie

Über Möglichkeiten
der Erhaltung oder

Förderung der
Fruchtbarkeit

beraten

Über
Verhütung

beraten

Kontrolle des äußeren
Genitales, eventuell mit

Kolposkop
(beleuchtetes Vergröß-

erungsmikroskop)

Alle 2 Jahre Messung
der Knochendichte

PUPERTÄT
(10-16 JAHRE)

Untersuchung
der Brust

Bei beginnender
Eierstockschwäche

ev. Hormon-
ersatztherapie

Regelmäßige Kontrolle
des äußeren Genitales
mit Kolposkop 

Ab sexueller
Aktivität:
Jährliche
kolposkopische
Inspektion mit
PAP-Abstrich

Jährlicher PAP-Abstrich
von Gebärmutterhals &

Muttermund

Bei Kinderwunsch
präkonzeptionelle &

genetische Beratung /
Einbindung eines

KinderwunschzentrumsEv. jährlicher
Analabstrich

Jährliches
HPV-Screening

Regelmäßige kolposkopische
Inspektion der Vulva und

Perinanalregion sowie Vagina
mit PAP-Abstrich von

Gebärmutterhals & Muttermund

JUNGES
ERWACHSENEN

ALTER
(16-20 JAHRE)

ERWACHSENE
FRAUEN 

(AB 20
JAHRE)

Mädchen und junge Frauen mit Fanconi-Anämie sollten gynäkologisch und endokrinologisch frühzeitig von Fachärzt*innen
begleitet werden. In dieser Übersicht kann man sehen, welche Untersuchungen für jede Altersphase anstehen. Für die Kindheit
und Pubertät empfehlen wir spezielle Kinder- bzw. Jugendgynäkolog*innen für eine "Mädchensprechstunde" aufzusuchen, die auf
die Bedürfnisse heranwachsender Mädchen eingerichtet sind. Die regelmäßige gynäkologische Krebsvorsorge ist für FA-
Betroffene ab dem jungen Erwachsenenalter ein wichtiger Schwerpunkt, um einem erhöhten Risiko für gynäkologische Tumoren
frühzeitig begegnen zu können.

WWW.FANCONI.DE

Gynäkologische Vorsorge für 
Fanconi-Anämie-Betroffene
AN DIESE THEMEN UND UNTERSUCHUNGEN
SOLLTEN DIE FACHÄRZT*INNEN DENKEN

INFORMATIONEN FÜR DEN ARZT
Für Ärzte gibt es ein detailliertes Handout!
Download: https://fanconi.de/medizinische-
informationen-fanconi-anaemie/

KONTAKT
Deutsche FA-Hilfe e.V.
christine.krieg@fanconi.de
www.fanconi.de

Ab Pubertät bzw. verzögerter/fehlender Pubertätsentwicklung:
Jährliche Kontrollen von Hormonstatus (LH, FSH, Estradiol, TSH) und
regelmäßige Kontrollen von Vitamin D und Calcium

Ab Pubertät / junges Erwachsenenalter:
Regelmäßige Vorsorge aufgrund des erhöhten Krebsrisikos vor
allem für Vulva- bzw. Gebärmutterhalskrebs

Für bestimmte FA-Komplementationsgruppen*:
Frühe Brustsonographie & intensivierte gynäkologische Vorsorge 

*FANCD1/BRCA2, FANCJ/BRIP1, FANCN/PALB2, FANCO/RAD51C, FANCS/BRCA1

GENERELLE VORSORGE

*(Harn- und
Geschlechts-
organe)

8

9

13

16

18

20

ab Brust-
wachstum

Jugendgynäko-
logische Kontrollen
mit Ultraschall durch
äußere Bauchwand

Vitamin D weiterhin
regelmäßig kontrollieren

✃


