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02.05.2016 - Die Fanconi-Anämie (FA) ist eine erblich bedingte DNA-Reparaturerkrankung, bei der Defekte in 19 verschiedenen
DNA-Reparaturgenen zu angeborenen Fehlbildungen, einem Versagen des Knochenmarks und zahlreichen Tumoren führen.

Mutationen in den FA-Genen BRCA1, BRCA2, PALB2, RAD51C, BRIP1 sind auch wichtige Risikofaktoren
bei erblichem Brust- und Eierstockkrebs und bei anderen Tumoren. In einer neuen Arbeit in dem US-
amerikanischen Fachjournal „Cell“ zeigen die Arbeitsgruppen von Beth Levine, Howard Hughes Institute,
University of Texas, Dallas, USA, und Helmut Hanenberg, Kinderklinik III der Medizinischen Fakultät der
Universität Duisburg-Essen am Universitätsklinikum Essen und HNO-
Klinik des Universitätsklinikums Düsseldorf, dass die normale Funktion des FA/BRCA-
Reparaturweges auch essentiell für zwei physiologische Vorgänge im Zytoplasma der Zelle ist, nämlich der
Beseitigung (Phagozytose) von eindringenden Viren und von defekten Mitochondrien.

Mutationen in den FA-Genen BRCA1, BRCA2, PALB2, RAD51C, BRIP1 sind auch wichtige Risikofaktoren
bei erblichem Brust- und Eierstockkrebs und bei anderen Tumoren.

Da Fanconi-Patienten eine dramatische Verschlechterung ihres blutbildenden Systems nach normalerweise
harmlosen Virusinfekten wie Windpocken (Varizellen) oder Drei-Tage-Fieber (Humanes Herpesvirus-6)
erleben, ist die Identifikation dieser unbekannten Funktionen der FA-Proteine sehr wichtig, um sowohl für die Behandlung als auch die Prophylaxe von
Virus-Infektionen bei FA-Patienten neue Ansätze zu finden. In Deutschland werden pro Jahr ca. 30 Kinder und Jugendliche mit Fanconi-Anämie pro
Jahr neu diagnostiziert.
 
Die Konsequenzen dieser neuen Erkenntnisse – gerade auch für Patienten mit erblichen Tumorerkrankungen aufgrund von Mutationen in FA-Genen -
sind noch nicht abzusehen und bedürfen weiterer Forschungsanstrengungen. 
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