Nyt fra Fanconi An@mi Danmark marts 2023

/Velkommen til vores forening! )

Vi er en gruppe, der er samlet omkring personer i
Danmark med den sjeeldne sygdom Fanconi Anaemi.

Fanconi anaemi er en blodmangelsygdom, hvor
knoglemarven holder op med at fungere, oftest
tidligt i livet, normalt i bgrnedrene. Anaemien bliver
behandlet med en knoglemarvs-transplantation,
som fanconi anami patienter dog taler darligt. Der
kommer ofte senfglger af den medicinske
behandling og mange dgjer med alvorlige
komplikationer i flere ar efter.

Ud over blodmanglen kommer sygdommen med en
lang liste af misdannelser, fra manglende eller
misdannede tommelfingre, nyre-, hjerte-, spisergrs-
og tarmmisdannelser, nedsat hgrelse, darlig eller
manglende vaekst med mere. Transplantation kan
afhjaelpe den akutte blodmangel, men resten af
kroppens celler er stadig genustabile. Derfor er der
steerkt forgget risiko isaer for hoved- og hals-cancer
og screening anbefales derfor til alle fanconi anaemi
patienter fra de er 10 ar gamle. Den gennemsnitlige
levetid for en person med fanconi anami er staerkt
nedsat, ca. 30 ar.

Christina Pedersen (i midten pa trappen), som selv
har sygdommen, tog initiativ til foreningen tilbage i
2014 og vi har mgdtes to gange arligt lige siden. Vi
skriver ogsa sammen i en lukket gruppe pa
Facebook (Fanconi Aneemi Danmark) og udveksler
erfaringer om symptomer, laeger og behandlinger.

Vi vil gerne forbedre situationen for patienter med Fanconi Anaemi i Danmark. Derfor dette nyhedsbrev, hvor du kan
Ce om hvad der kan ggres, hvordan og hvornar. Og sa kan du laese unikke historier om det at leve med en ekstremt j

sjeelden diagnose i Danmark.

ﬁ-lvad? — hvordan? — hvornar? - hvorforﬁ

Skriv til info@fanconi.dk og hgr hvordan du kan ggre en forskel for en ekstremt sjelden gruppe patienter i Danmark.
Eller ring pa 21451132 og fa en snak om, hvorfor vi ma raekke udover Danmarks graenser, nar sygdommen er kompleks
og sjelden. Og besgg vores hjemmeside: www.fanconi.dk. Her kan du blandt andet finde links til vores netveerk iszer i
Tyskland og USA.

Medlemskab koster 100 kr. per person om aret. Fornyelse ved arsskiftet — husk at pafgre dit navn ved indbetaling.
Hvis man skriver til info@fanconi.dk kan man fa nyhedsbrev tilsendt. Vi har en mobilepay konto med nummer 92012.
Bankoverfgrsler kan ske til reg. 9570, konto nr. 3385030312. Der er mulighed for at opna skattefradrag ifglge

\Ligningslovens paragraf 8A, ligesom der kan fritages for boafgift i forbindelse med arv. Skriv til info@fanconi.dk for/

yderligere information.




Genest: \

Den 10. —12. marts 2023 afholdt vi mgde i Fanconi Anaemi Danmark i Slagelse. Vi var over 50 deltagere: patienter,
forzeldre, sgskende, lzeger og eksperter fra bade Danmark og Tyskland.

Pa mgdet hgrte vi oplaeg om hvad en knoglemarvstransplantation er og hvordan den foregar ved overlaege Brian
Kornblit, Rigshospitalet.

Fire danske patienter — Victor, Daniel, Egil og Christina — fortalte om deres vej gennem transplantationerne. Med
seerlig vaegt pa de psykiske aspekter fgr, under og efter behandlingen. Meget stzerke historier fra en virkelighed med
konstante helbredsmaessige kolbgtte- og rutchebaneture.

ARNE R . | Tyskland har overlaege Eunike Velleuer og
formanden for den tyske Fanconi Anaemi
forening, Christine Krieg, i mange ar
arbejdet med den staerkt forggede risiko
for cancer i patientgruppen. Deres
forskning og saerlige bgrstemetode til tidlig
diagnosticering blev gennemgaet, ligesom
overlaege Kristine Aabenhus, @re-, Nase-,
Halsleege og leder af Odontologisk Center,
Xenia Hermann, begge Rigshospitalet,
praesenterede sig for gruppen.

Det sociale sammenhold vi opnar over
sadan en weekend er uvurderligt og bryder
noget af den ensomhed, som bade
patienter og pargrende kan opleve i
forbindelse med diagnosticering af sa
sjeelden en sygdom.

Vi har allerede planlagt naeste ars
FAmiliemgde, som kommer til at forega

den 19.—21. april 2024 i Slagelse. /
(idt fakta om vores udfordringer:

I Danmark kender vi nu til 27 patienter med den sjeeldne diagnose. 25 er nulevende, i alderen 3 - 49 ar. De fleste
personer med sygdommen er bade medicinsk og socialt sarbare. 20 patienter har gennemgaet en
knoglemarvstransplantation og i gruppen er der blevet behandlet langt over 10 cancere, én af disse allerede i
teenagearene.

En af de helt store udfordringer for de danske fanconi anaemi patienter er, at vi — pa grund af, at sygdommen er s3
sjeelden som den er — star ret isoleret bade nar det gzelder:

- Medicinsk behandling. Fa laeger i Danmark har hgrt om eller har viden
om fanconi anaemi.

- Uddannelse og job. Sygdommen kraever voldsomt meget kontakt med
sundhedsvaesenet, hvilket tager tid og kombineret med lavt
energiniveau pa grund af diagnoser og behandlinger, er de fleste
danske fanconi anaemi patienter ikke i stand til at gennemfgre meget
uddannelse og har svaert ved at fa fodfeeste pa arbejdsmarkedet.

- Socialt liv og netvaerk. Det kan vaere en udfordring at veere serlig. Eller
udtraettet af diagnoser, undersggelser, behandlinger. Eller at veere een
med saerligt stramt bundne livsknuder. En del af de patienter, vi kender til i
Danmark, er socialt udsatte, dgjer med depressioner og tunge tanker. For

\ hvordan kan man dregmme om og laegge planer for fremtiden, nar perspektivet —

maske — er kort?




Mere sjeelden end storken i Danmark — mgd Louise

Straarup Daugaard, 31 ar

Louise er fgdt med fanconi anaemi og fik diagnosen
tidligt i livet, allerede som 10 maneder gammel.
Selvom sygdommen har fyldt meget, lever Louise efter
en lys grundtone og insisterer pa det lange perspektiv:
"Jeg har lovet min mand Frederik, at jeg lever til jeg
bliver 90!”

Den tidlige diagnose kom lige f@r storebror Mikkels
knoglemarvstransplantation i 1993. Han var pa det
tidspunkt 7 ar (han fyldte 7 mens han var indlagt).
Louise husker, at sygdommen fyldte meget i hjemmet.
To ud af tre bgrn havde sygdommen, og Mikkels
transplantation foregik med ubeslaegtet donor, hvilket
gjorde forlgbet mere komplekst. Da Louise selv fik sa
lave blodtal, at hun ogsa skulle igennem
transplantationen (ogsa som syvarig, i 1999), viste det
sig, at hendes lillebror Mathias var et perfekt match.
Selvom tiden pa hospitalet var hard, var forlgbet
lettere end med Mikkel, og Louise kom efter et ars tid
"helbredt’ ud.

"Jeg var nok bare lettet over at komme igennem
behandlingen. Og fik opfattelsen af, at nu var jeg rask,”

R4

Louise og Frederik insisterer pa at fokusere pa det lange perspektiv —sammen.

De tre s@skende: lillebror Mathias, Louise og storebror Mikkel.

husker Louise. Sa hun kastede sig ud i livet, skole,
veninder og familien, og levede et ungdomsliv som de
fleste andre. Hun fik ogsa en kaereste, Frederik. Og
ham blev hun gift med sidste ar. "Jeg fgler en stor
taknemmelighed over, at vi skal fglges ad i livet. Den
stgtte Frederik giver mig er uvurderlig, og hans
engagement omkring diagnosen og
foreningen ggr, at jeg har et team og
ikke star alene med udfordringerne.”,
fortzeller Louise.

Louise har ikke mange synlige tegn eller
symptomer pa fanconi anami. De tgrre
@jne er formentlig en senfglge efter
transplantationen, mens de manglende
tommelfingerpuder er et vagt symptom
pa fanconi anemi. Mange patienter
med sygdommen er fgdt helt uden en
eller begge tommelfingre, ligesom
knoglerne i underarmene kan vaere
misdannede eller for korte.

Ikke hos Louise. Hun fik dog en brat
opvagning fra sin ‘'milde’ og "helbredte’
fanconi anami i januar 2018. Hendes
storebror Mikkel havde fiet konstateret
spisergrskreeft, en kraeftform som er
relativt almindelig i patientgruppen.
Men som Mikkels lzeger desvaerre ikke
satte i forbindelse med hans
grundsygdom. Mikkels forlgb var rodet
og hardt, med hab, behandlinger og




med skuffelse, da det viste sig, at kraeften hurtigt
havde spredt sig igen, efter at han faktisk var
blevet erklaeret rask. Den sidste tid var rigtig sveer
for alle, og Louise blev 'revet i tusinde stykker’, da
Mikkel gav slip et lille ar (i december) efter
kreeftdiagnosen.

Den frustration og vrede, som Mikkels bortgang
affgdte hos Louise, viser sig stadig til tider. For
hvorfor skulle det lige ske for dem? Med en sa
sjeelden og alvorlig sygdom? Over arene har
Louise lzert, at hun kan bruge det frygtelige tab til
noget positivt, til noget det reekker ud i fremtiden.
"Jeg sa jo, hvordan Mikkel blev ramt. Og hvor syg
han blev. Det har faet mig til at tage fanconi
anami alvorligt og jeg har sat migind i, hvad jeg
selv kan ggre. En vigtig del er at have drgmme for
fremtiden og at finde den psykiske balance, sa der
er plads bade til mig selv og til fanconi anaemi.”

Louises sggen efter viden om sygdommen bragte
hende og Frederik til deres fgrste mgde i Fanconi
Anaemi Danmark. Det var ikke sa lang tid efter
Mikkel var gaet bort og med Frederik ved sin side fglte
Louise sig klar til at mgde ‘de andre’. Dem er der ikke
sa mange af i landet. "Teenk af have en sygdom, der er
mere sjaelden end storken er i Danmark. Vildt! Men
ogsa tankevaekkende, for sa har vi en ekstra udfordring
i at mgde laeger og forklare vores omgivelser om,
hvorfor vi har brug for at ga sa meget pa hospitalet.”

Bade Louise og Frederik var overraskede over de
feellestraek, som var tydelige, da de for fgrste gang
mgdte patientgruppen i Danmark. ”Det er noget med
gjnene, udtrykket der er ’fint’". Jeg ved ikke hvordan jeg
skal beskrive det,” forklarer Frederik. "Og derfra er det

Katten Bertil er midtpunkt i Louise og Frederiks liv.
Snart stdr den pd musejagt i Ringe.

egentlig bare gaet staerkt. Vi oplever et stort, varmt
feellesskab i foreningen og har hentet vigtig viden og
erfaringer fra de andre.”

En af de ting, som de lzerte om fanconi anaemi er, at
patienterne er meget udsatte for kraeft og har en 500
gange stgrre risiko end alle andre. Dette medfgrer at
alle patienter med fanconi anzemi pa et eller andet
tidspunkt i livet vil fa en kraeftdiagnose. "Det var et
ordentlig slag i hovedet,” husker Louise. Og et ‘wake-
up’-call for bade hende og Frederik.
”Men ogsa en kendsgerning, der har
fgrt os teettere sammen,” uddyber
Frederik: “Louises sygdom er blevet et
feelles projekt og vi har sat os for at
leve med den, og ikke leve pa trods af
den.”

Louise og Frederik har netop gjort
endnu en drgm til virkelighed: de har
kbt deres fgrste hus sammen.
Geografisk ligger det i Ringe, midt
imellem deres to familier, som ogsa bor
pa Fyn. "Det er et hus, der treenger til
en keerlig hand,” som Louise beskriver
det. "Et mindre renoveringsprojekt, tgr
jeg godt indrgmme. Sa jeg skal til at
vaere handy,” kommer med det med
kampgejst fra Louise.




hjemmeside, www.fanconi.org

| kan ogsa deltage. Del jeres aktiviteter pa de sociale medier med #thisishowifa. For mere information se FARFs

[I\/Iaj maned er international fanconi awareness maned \

Igen | ar har den amerikanske patientforening taget intiativ til en opmaerksomhedskampagne omkring fanconi anseemi i
hele maj maned. De seneste ar har patienter, familier og virksomheder verden over afholdt en raekke arrangementer
med det formal at udbrede kendskabet til den sjaeldne diagnose. Der er blevet arrangeret alt fra Igbeture til
skakturneringer, danseaftener og golfturneringer hvor der bliver oplyst og samlet ind til iseer forskning.

| Danmark har vi ogsa veeret med. Blandt andet har Daniel stillet op til online 24 timers Mario-cart raes og vi har haft
en bod pa loppemarkedet i Charlottenlund.

HTHISISHOWIFA

-

Kommende
arrangementer:

28. september — 1. oktober 2023 FARF
videnskabeligt symposium, Vancouver, Canada

28. september — 1. oktober 2023 FA voksen
m@de, Vancouver, Canada

7. oktober — 8. oktober 2023 FA Danmark
efterarstraef, Legoland

19. april — 21. april 2024, FAmilie mgde, hotel
Lillevang, Slagelse
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Godt nyt:
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Stort tak til Slagtermester Carl Emil Jacobsen og fru Anna Jacobsens legat. | marts
2023 ansggte vi legatet om stgtte til vores foreningsarbejde. Allerede i starten af
april fik vi besked om at ansggningen var imgdekommet, og vi har sdledes faet
10.000 kr. Dette hjaelper os til isaer at kunne sikre at voksne patienter over 25 ar og
deres pargrende kan deltage i vores arrangementer, da de offentlige puljer, vi ellers
benytter til mgderne, kun daekker de yngre patienter og deres pargrende.




