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Ledare |

Nir du ldser det hir borjar vi g mot hést. [ stora delar
av landet har sommaren varit fantastiskt med i det nir-
maste tropisk virme. Jag hoppas att ni alla har fitt en
vilbehovlig vila och nu ir beredda att ta i med nya,
friska och utvilade tag.

Har du saknat Marfantidningen? Jag hoppas det, for
det hir sensommar-/héstnumret borde ha foregitts av
ett nummer i juni. Man kan naturligtvis skylla pd négot
eller s kan man bara siga att s& hir blir det ibland....

Nu finns det minst ett skil till varfér det inte blev
nagon tidning tidigare. Ordféranden, alltsd underteck-
nad, har varit sjukskriven i cirka tvi manader och dven
ddrefter ndgot justerad. Styrelsen bestimde dirfor att vi
avvaktar med férsommartidningen och aterkommer
med nya krafter — nu.

Den 13 april opererade jag in en graft pd min aorta.
Dirmed kan jag silla mig till den skara “marfanare”
som varit med om hjirtkirurgi. Trots vissa komplika-
tioner (alla vanligt forekommande, men jag fick flera av
dem), dr mitt totala intryck bara positivt. Det kinns
som en bra erfarenhet nir man ir ordférande for en
forening dir minga ndgon ging i livet, antingen sjilva

eller som anhorig kommer att beréras av detta. Jag

maste sdga att jag dr glad, littad och inte minst fascinerad
over hur bra och férhallandevis smidigt allt har gatt.

Ses vi pd seglatsen i september? Det hir ir en aktivi-
tet som just nu bara kan erbjudas er som bor i Stock-
holms nirhet. Men har ni andra nigon idé om frslag
pa aktivitet som ni vill géra med andra medlemmar i
foreningen si hor av er till oss i styrelsen sd hjilper vi
till med meddelande i tidningen eller andra kontaketer.
Lis mer pd annan plats i tidningen.

Vidare kan du ldsa rapporter frin féreningens ars-
mdte i Stockholm, Sillsynta diagnosers &rsméte, nor-
ska Marfanféreningens jubileumsméte, virdnitverk
for Marfanare, reviderade diagnoskriterier och om
Marfanforskning i Gent.

I host planerar vi att triffa vira kontakelikare i
Stockholm. Har du ndgon friga som ligger dig varmt
om hjirtat som du vill att vi ska ta upp? Har du en
friga som har allmint intresse kan du eventuellt f3 del-
ta p& métet och stilla din friga direke till vra experter.
Hor av dig till mig i s3 fall.

CARINA OLSSON
Ordférande

Styrelsen |

Carina Olsson, ordforande

08-89 49 92, 070975 05 21
carina.olsson@telia.com

Mona-Lis Petersson

08-500 370 91, 073338 64 41
mona_lisp@hotmail.com

Karin Olsson, kassir,
medlems- och registeransvarig
0485-363 33
karinolsson@me.com

076—89 o1 27

Jenny Astrom, ordinarie ledamot
0920—22 80 86, 070—347 58 27
jenast@bahnhof.se

Susan Blomgqvist, ordinarie ledamot

Anna Salo, ordinarie ledamot
0502-128 35, 076—212 19 04
salo.anna@hotmail.com

Annett Andersson, ordinarie ledamot Ingrid Karlsson, ordinarie ledamot

08—702 02 79, 073—776 69 41
annett_andersson@hotmail.com

karlsson.ingrid@ownit.nu

Katarina Moberg, suppleant

katarina.moberg@gmail.com

susan.blomqvist@bredband.net

Kontaktpersoner |

Aorta och klaffoperation
Johnny Lehmann 08-732 6228
Kicki Andersson 031—45 76 10

Fredrik Alderin o11—16 34 45 Unga vuxna

Allman information
Mona-Lis Pettersson 08—500 370 91

Anhérig till marfanpatient
Ingrid Henriksson 046—58 602
Kerstin Andersson 090—18 15 38

Olle-Martin Gustafsson 018—s4 98 87 Informationssékning

Barn- och tonarsforaldrar
Annika Romare 08—710 37 61
Fredrik, Cathrin Alderin o11-16 34 45
Marie Sallnis 08—550 390 51

Lungor

Traning

Betty Asplund betty_asplund@tele2.se

Jenny Astrom jenast@glocalnet.net

Leder och skelett
Mona-Lis Petersson 08—500 370 91

Ingrid Tonning-Olsson 046—24 83 0o  Britt-Marie Berner 08—644 83 21
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Nasta ar blir vart friskvardsar

Precis som forra aret holls Marfanféren-
ingens arsmote for 2010 | Gotlandssalen
péa sdder i Stockholm. Egentligen maste
jag sé&ga att det ar synd att vi inte beho-

ver en storre lokal.

Helst skulle man vilja att alla medlemmar som bor i
Stockholm med omnejd kom pé& drsmétet. Men jag
forstar ocks att det inte finns tid dill alla aktiviteter
man onskar vara med pd. Kanske ir en l5rdagsefter-
middag inte ndgon bra tid? Hor girna av er om ni har
idéer kring en limpligare tidpunkt.

Redan under f6rra dret pratade styrelsen om att 2010
drs mote skulle hallas i Goteborg. Nu kom ordforan-
dens hjirtoperation emellan men vir ambition att hél-

la arsmotet 2011 1 Goteborg kvarstar.

Omvalda och nyvalda

14 medlemmar trotsade ind3 ett vackert varvider och
kom till &rsmétet. Vi inledde som vanligt med de sed-
vanliga drsmétesférhandlingarna. Ordférande ska vil-
jas varje &r och undertecknad fick férnyat fortroende.
Det tackar jag for! Inte heller i 6vrigt férindrades sty-
relsen i ndgon storre utstrickning. Anna Uhlin frin
Goteborg som varit med i ndgra r nu, valde att hoppa
av styrelsearbetet. Anna hade egentligen ett ar kvar pd
sin mandatperiod, men genom ett fyllnadsval tog Ing-
rid Karlsson, tidigare suppleant, Annas plats.

Hir vill jag passa p& och tacka dig Anna, for det jobb
du hittills lagt ner pd styrelsearbetet. Hoppas du nu kan
koncentrera dig pa ditt yrke som keramiker. Kanske far
vi se en marfanmedlem ute pd nigot stdrre utstillning
— hall oss underrittade, Anna! Du ska ocks3 veta att du
alltid 4r vilkommen tillbaka till styrelsearbetet.

I 6vrigt ser alltsd styrelsen ut som tidigare. Namn
och kontaktuppgifter hittar ni p& annan plats i tidning-
en och uppgifterna finns ocksd pad hemsidan: www.
marfanforeningen.se.

Efter att verksamhetsberittelsen och resultat- och

balansrikning presenterats beviljades styrelsen ansvars-

frihet for 2009. Det tackar vi for och ser fram emot ett
nytt dr, spickat med aktiviteter.

P4 drsmotet faststiller vi ocksd drsavgiften for nist-
kommande ir, alltsi 2011 och métet beslutade att ars-
avgiften inte ska dndras utan fortsittningsvis vara 200
kronor f6r huvud”-medlemmen och 5o kronor f6r fa-

miljemedlemmar.

God ekonomi

Vi tittade ocksé pa styrelsens forslag till verksamhets-
plan och budget for 2010. Som det ser ut s har foren-
ingen en relativt god ekonomi och &rsmétet diskute-
rade om det r dags att &ter fondera en del av verskot-
tet, som da blir bundet till sirkskilda indamal. Styrel-
sen gavs i uppdrag att titta vidare pd den frigan. Det
var arsmétets allminna uppfattning att pengarna inte
ska std pa ndgot konto och "vila” utan att de ska anvin-
das till saker som #r bra féor medlemmarna i Svenska
Marfanféreningen.

Nir formaliteterna var avklarade vidtog mingel med
kaffe, te och macka och det alltid lika populira lotte-
riet. Lotterivinsterna var skinkta av medlemmar. Som
alltid gavs ocksa tillfille till flera intressanta diskussio-
ner. Alla har vi massor med frigor kring Marfan, allt
ifrin vardagliga sm4 irritationsmoment till stora och
viktiga frigor kring hjirtkirurgi, virk, trining och allt
det dir som f6r det mesta inte bekommer en men som

ibland (med 4ren?) kiinns av mer och mer.

Uppdragen fordelas

Som alltid efter ett drsmote ska styrelsen konstituera
sig. Rent formellt innebir det att vissa styrelseuppdrag
ska fordelas. I vért fall giller det kassors- och sekreterar-
uppdragen. Men vi fordelar ocksd andra uppdrag och
projekt som man som styrelseledamot fir lite av hu-
vudansvar for.

Dagen efter drsmotet triffas dirfor hela styrelsen for
att i stort sett en hel dag prata om vad vi vill géra under
det kommande aret. For det finns hur mycket som
helst som vi vill jobba med. Men vi méste inse att vi har
begrinsningar. Vi ir medlemmar i Marfanféreningen
just for att vi har Marfans syndrom. Fér det mesta ir
det inget man tinker pa, man jobbar pé och lever precis
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som alla andra. Men ibland fir man nigon paminnelse
om att kroppen inte riktigt funkar som den ska. I de
ligena ir det svart att hitta kraften att ocksd ta itu med
styrelsearbetet. Som tur 4r sd kinner de flesta av oss av
det hir och dirfér dr forstdelsen stor for att man inte

alltid 4r pa topp.

Vara planer

Ambitionen ir det inget fel pd. Det hir 4r bara ndgra av
de saker vi vill/ska jobba vidare med under de kom-
mande dren:

* En interaktiv utbildning i samarbete med Sillsynta
diagnoser for kontaktpersoner och andra intres-
serade.

* Ett projeke kring Marfan och aldrande.

* En medlemsenkit i samband med att vi ska koppla
upp oss mot Sillsynta diagnosers centrala med-

lemsregister.

* Forsoka f3 en artikel om Marfan publicerad i La-
kartidningen.

* Soka pengar for tryckning av ny Marfan-
broschyr.

* Starta ett projekt kring de psykologiska aspekterna
pa Marfan.

* Viska gora 2011 till ett friskvrdsir — Marfan och
trining, Marfan och kostens betydelse med mera,
med mera.

* Hosten 2011 ska Svenska Marfanféreningen std
som vird for det Nordiska Marfanmétet. Det blir
en hel del forberedelsearbete infor det.

Som ni ser — det finns hur mycket som helst. Vill du
hjilpa till? Man behover inte sitta i styrelsen for att gora
en insats for féreningen. Vi kan bilda arbetsgrupper for
sirskilda projekt, sd hor girna av er till ndgon av oss i
styrelsen.

CARINA OLSSON

Vill du folja med pa en seglats
i Stockholms skargard?

Lordagen den 25 september har Marfanféreningen bokat in sig
pa katamaranen Handicat som igs av en stiftelse. Den ir handi-
kappanpassad (och lutar inte!). Det 4r en stor bat; 12 x 7,5 meter.
Kapten och gast finns ombord och béten har en liten kabyss och
toa.

Du behéver inte kunna segla men fir girna hjilpa till eller 2
bara sitta och njuta under resan. Vi monstrar pé cirka klockan ¢
9.00 och ménstrar av cirka 16.00.

Platsen 4r Svinninge Marina i Gustavsberg. Det gér bussar dit
men dven samdkning kan ordnas.

Kostnaden ir 350 kr per person (betalas pa plats).

Tag med flytvist om du har (det finns annars att lina), varma
klidder och matsick. Kaffe kan kokas ombord.

Vi méste minst vara 4 personer for att det ska bli av. Max antal dr
12 personer. Har du frigor eller vill anmila dig ring Mona-Lis
Petersson 0733—38 67 41.

Du kan ocksd g in pd Handicats hemsida www.handicat.se
och lisa mer. Dir finns dven en film att titta pd ddr bland annat
jag dr med. Sista anmilan ir den 15 september.

Vil méte till sjdss!

MONA-LIS PETERSSON




Bland Marfanmoss och
Losartanstudier i Gent

Under 3 manader i bdrjan av 2010 arbet-
ade jag pa avdelningen for medicinsk
genetik pa universitetssjukhuset i Gent i
den flaml&ndska delen av Belgien. Span-
nande, roligt, givande och larorikt att vara
i Marfanforskningens centrum och fa se
hur sjukvarden fungerar i ett annat euro-

peiskt land.

Gent ir en stad med 250 0oo invédnare, kind inte bara
for sina studenter, kanaler, kullerstensgator, choklad
och 6lcaféer utan ocksé for forskning om Marfans syn-
drom. Hirifrdn kommer Gentkriterierna, som nyligen

dndrats (se artikel i denna tidning).

Prover kommer in

Till avdelningen f6r medicinsk genetik kommer blod

och vivndadsprover frin minniskor med mistinkta ge-

netiska sjukdomar i Belgien och resten av virlden.
Proverna analyseras i laboratoriet och jimfors med

redan kinda mutationer. Flera av de mutationer som

ligger bakom Marfans syndrom och andra nirliggande

aortasjukdomar har upptickes hir.

Kan aortarotens tillvidxt hAmmas?

I Gent pagir nu en studie om Losartan, en angiotensin
receptor blockares effekt pd aortarotens vidd hos pa-
tienter med Marfans syndrom. Under tre érs tid f6ljs

vuxna och ungdomar med Marfan som slumpmassigt
delats i tvd grupper dir den ena gruppen fir Losartan
utdver sin vanliga medicinering med betablockerare,
medan den andra gruppen enbart fir betablockerare.

Under de nirmaste dren kommer man att kontroll-
era aorta och hjirta med echocardiografi, datortomo-
grafi och magnetrontgen. I teorin ska Losartan ha en
himmande inverkan pé aortarotens tillvixt, vilket man
har sett bade i djurstudier och i en mindre studie med
barn med Marfans syndrom.

Losartan himmar ett imne i kroppen, Transforming
Growth Factor (TGF) som man sett har 6kad aktivitet i
de fall da fibrillin 1-proteinet ir forsvagat pd grund av
att det forekommer mutationer i FBNI genen. Muta-
tioner i FBN1 genen ir den bakomliggande orsaken till

Marfans syndrom.

Fler studier

Férutom Losartanstudien i Gent pdgdr andra liknande
studier i europa och USA. Studier som p3 sikt kan leda
till nya behandlingsméjligheter for patienter med
Marfans syndrom.

I Gent pagir ocksd ett projekt med att avla fram
mdoss med Marfans syndrom och att undersoka deras
aorta med ultraljud.

Jag arbetade med att skriva en artikel om Los-
artanstudiens uppligg och bygde upp en databas for
studien, men jag arbetade ocksd i laboratoriet med att
ta reda pé vilka av méssen som bar pé genen for Marfans
syndrom.

KATARINA MOBERG
AT-lakare SUS Skanes Universitetssjukhus i Malmo
och ledamot i Marfanféreningens styrelse

Marfan pa Facebook

I internetsystemet facebook finns nu forstdss dven
Marfans syndrom med. Det finns béde svenska och ut-
lindska grupper som den som vill kan gi med i. Du
som inte redan ir bekant med facebook kan gi in dir
genom att registrera dig. Borja med att gd in i sjilva
systemet pd adress http://sv-se.facebook.com/

facebook.

Sok sedan efter Marfan syndrom, sen kan du vilja

vilka grupper du tycker verkar vara mest anvindbara
for just dig.



”Jag vill ju sa val”

I host arrangerar Sillsynta diagnoser forsta delen av en
kurs som frimst rikear sig till férildrar eller nirstdende
till vuxna barn med sillsynta diagnoser. Kursen vinder
sig till fordldrar eller nirstdende till ett vuxet barn som
lever ett sjilvstindigt liv, ddr du upplever att du ibland
méste kompensera for brister i samhillets stod.
Kursen kommer bland annat att ta upp frigor som:
* Vilka krav och vilket ansvar har jag som forilder
till mitt vuxna barn?
* Vilket stod kan jag som forilder kriva av samhil-
let?
* Vad kan vi ldra av varandra?
Kursen for nirstiende ingdr i projektet Nistan men
inte helt som finansieras med medel frin Arvsfonden.

Inom ramen fér samma projekt arrangerade vi forra
dret kursen Jag kan det jag kan tor diagnosbirare som
lever ett sjilvstindigt liv, men som kan ha svirigheter
att hantera kontakter med vérdgivare, kommun eller
forsikringskassa.

Kursen Jag vill ju si vil omfattar tva helger: 2728
november och 12—13 februari. Vi ser helst att man deltar
vid bida tillfillena.

Du som ir intresserad av kursen kan gé in pd Sill-
synta Dianosers hemsida: www.sallsyntadiagnoser.se
och lisa mer och anmila dig. Marfanféreningen har
tyvirr inte méjlighet att std for nigra deltagares avgif-
ter. Var och en betalar sjilv.

CARINA OLSSON

Genetiska sjukdomar i ny bok

I varas blev Marfnforeningen kontaktad av Erik Bjorck
som ir bitridande 6verlikare vid klinisk genetik pa Ka-
rolinska Universitetssjukhuset i Solna. Han var pd jake
efter bilder pd personer med Marfans syndrom med
anledning av att han dr med och skriver en lirobok om
genetiska sjukdomar och att han ir ansvarig for kapitlet
om bindvivssjukdomar inklusive Marfans syndrom.

Det han ville ha var bilder som illustrerar Marfans
syndrom och specifikt bilder pd det sd kallade tum-/
lillfingertecknet och pd tumtecknet.

Vi i styrelsen visste att det handlade om de tecken
som likarna tittar pd nir de ska stilla diagnos pd om en
person har Marfans syndrom eller ¢j. Exake hur dessa
tva aktuella tecken sig ut visste vi dock inte. Efter att
ha talat med Erik Bjorck pé telefon fick vi klarhet. Nir

jag hade Erik i telefon var jag sjilv inte siker pd om jag
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hade dessa tecken men
han forklarade och di
stod det fullkomligt
klart. Ni
hinder pd bilderna
hir.

Bilderna ir sinda
till Karolinska och
Erik Bjirck har lovat

jterkomma till oss om

ser mina

bilderna kommer att

anvindas 1 boken och

Marfanarnas kamptecken? Nja, nar
tummen sticker ut kan det i vart fall
vara ett tecken pa Marfans syndrom.

det vill vi forstass gir-
na. Vi i féreningen ir
alltid angeligna om att fi ut information om vad
Marfans syndrom innebir till s& mycket sjukvirdsper-
sonal som mojligt.

Du kan lisa mer om de nya kriterierna som nu finns
for att faststilla diagnosen Marfans syndrom pé annat
hall i denna tidning. Information om diagnostiseringen
finns ocksd pa Socialstyrelsens webbsida http://www.
socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/marfanssyndrom.

KARIN OLSSON

Tum- och lilifingertecknet, att tummen overlappar lilifingret nar
man sluter handen runt handleden kan ocksa vara ett tecken pa
Marfans syndrom.



Antligen - ett regeringsbeslut

om nationell strategi for vard av personer med séllsynta diagnoser!

Kommer du ihdg Séllsynta diagnosers
enkat "Focus pa varden”? Och Eurordis
(Europeisk paraplyorganisation for sall-
synta diagnoser) enkat "EurordisCare”?
Manga, manga av Marfanféreningens
medlemmar fyllde i dessa enkater och
bidrog pa sa sétt till att visa pa de miss-
forhallanden som fanns i varden av oss
och pa svarigheter att fa information och

rad om syndromet.

Har du varit pi Agrenska med familjen eller pi vuxen-
dagar? Dir har vi ocksd bidragit med information om
oss tillsammans med medicinska experter inom olika
omraden. All denna kunskap har anvints av Sillsynta
diagnoser, Marfanféreningen och Eurordis i ett mang-
drigt lobbyarbete som nu resulterat i ett regeringsbe-
slut!

Regeringen ger Socialstyrelsen 3 miljoner kronor un-
der tva ar for att ta fram en plan pa hur den nationella
funktionen ska se ut. Det ir ett forsta steg mot natio-

nella centra f6r personer med sillsynta diagnoser.

S& hir skrev regeringen i sitt beslut den 23 juni i &r:
Uppdrag att inriitta en funktion for samordning, koordi-
nering och informationsspridning inom omrdidet sillsynta

sjukdomar.

Regeringens beslut
Regeringen uppdrar dt Socialstyrelsen att invitta en natio-
nell funktion for samordning, koordinering och informa-
tionsspridning inom omrddet sillsynta sjukdomar.

Den nationella funktionens uppgifter ska vara att:

* bidra till ikad samordning och koordinering av hiilso-

och sjukvdrdens resurser for personer med sillsynta

sjukdomar liksom ikad samordning med bl.a. social-
tidnst, frivilligorganisationer m.m.,

* bidra till spridning av kunskap och information till
alla delar av hilso- och sjukvérden och till andra be-
rirda samhiillsinstanser samt till patienter och anhi-
riga,

* bidra till utbyte av information, kunskap och erfaren-
heter mellan de aktorer som bedriver verksambhet pi
omrdidet,

* inventera tillgingliga resurser for personer med sill-
synta sjukdomar, samt

* identifiera majligheter till utbyte av kunskap, erfaren-
heter och info-mation med andra linder och interna-
tionella organisationer.

(Se hela beslutet pd www.regeringen.se s6k pé rub-

riken ovan, eller googla!)

Bakgrund

I juni 2009 kom EU:s ministerrdd med en rekommen-
dation om att alla linder borde ta fram handlingsplaner
for sillsynta diagnoser. Rekommendationen giller till-
gang till vird av hog kvalitet samt tillging, uppfoljning
och finansiering av sirlikemedel (medicin for sillsynta
diagnoser). En sddan hir rekommendation ir just en
rekommendation och ingen bindande lag men den
vigde hur som helst tungt.

Det har funnits en stor politisk enighet om att natio-
nella center for ate sillsynta diagnoser behévs men
denna friga har varit langt ner pd agendan. Det blev vi
varse nir vi (Annett och Mona-Lis frin styrelsen och
jag) var pd ett seminarium anordnat i mars av Dagens
Medicin kallat Sillsynta sjukdomar - strategier for bot
och bittring. Annette sammanfattade intrycken pa fol-
jande sdtt

”Ett klargsrande och viktigt seminarium, som tyvirr
visade pd totalt stillastiende i frigan om nationella
centra for personer med sillsynta diagnoser”.

Denna uppfattning delades av Sillsynta diagnosers
ordforande Elisabeth Wallenius som ocksa var dir och
som for vér paraplyorganisations rikning bedrivit ett

entriget lobbyarbete just for nationella handlingspla-
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ner. Som det nu ir finns det ju ingen samordning for
oss som behéver triffa en massa olika specialister och i
olika behandlingar. Vi har svért att fi en diagnos och
svart att £ remisser, speciellt till genetiska tester efter-
som det inte finns pengar till det inom manga lands-
ting. Om man diremot har en nationell budget och en
gemensam strategi och en behandlingsplan som ska
gilla i hela Sverige, fir alla personer med diagnosen
Marfans syndrom ritt till samma vird oavsett var man

bor.

Vad &r den basta modellen fér centra?
Nitverk skapade ur en befintlig kirna av kompetens
och register. Det tyckte vi var en genial och litt 16sning
nir ett informellt nidtverk vixte fram i Stockholm ill-
sammans med klinisk genetik och Guch-mottagningen
pa Thorax. Dir finns mycket kompetens runt diagno-
sen och ett fungerade Guch-register. (Likarna Eva
Mattson och Ann Nordgren har lagt ner ett stort enga-
gemang). Patienter som kommer dit kan fi diagnos och
remisser till andra specialister. Det ir ju s vi vill att det
ska fungera — att vi far patientutbildning pa Agrenska
samt tillgéng till de specialister som vér diagnos kriver.
Stockholmsnitverket har inte hela Sverige som upptag-
ningsomrade — 4n.

Virtuella nitverk hos universitetssjukhusen ir fak-
tiskt fortfarande den enklaste och littaste vigen till att
skapa center — Marfanmodellen. I och med all medi-
cinsk utrustning som de olika specialiteterna kriver 4r
det inte mojligt att samordna varden mer 4n si. Vad

som dock verkligen behévs ir en sjukskoterska (helst

vidareutbildad till genetisk vigledare) som kan hélla
ordning pé alla kontroller, remisser och ingrepp s att
ingenting ramlar mellan stolarna.

Vi har sedan tidigare skrivit ihop vad vi 6nskar av ett
center frin de olika perspektiven — barn, vuxen och
dldre. Vad giller andra sillsynta diagnoser kan det na-
turligtvis finnas andra modeller som fungerar bittre,
speciellt d& om man i huvudsak kanske bara behandlas

av en specialistlakare.

Vad kan jag goéra som vardtagare?

Se till att du kommer med i Guch-registret! G4 till
Guch pi kontroller. Man kan inte nog betona hur vik-
tigt det ir for sillsynta diagnoser att ha ett fungerande
register s att man kan bedriva forskning, bide genom
att samla information frn registret samt att hitta pa-
tienter till studier. (Katarina Moberg har tidigare kart-
lagt Marfanpatienter i en studie finansierad av var for-
ening. En ogonstudie pd S:t Erik i Stockholm har

ocksi utforts).

Vad hander nu?

Den 11 november kommer Sillsynta diagnoser i samar-
bete med Eurordis att anordna ett heldagsseminarium
kring de nationella handlingsplanerna och vad de bér
innehalla. Mer info finns pé deras hemsida. Naturligtvis
kommer Marfanforeningen att vara representerad dir!

LISE MURPHY

Tidigare ordférande fér Marfanféreningen,

nu adjungerad av styrelsen for att samarbeta med
Eurordis samt arbeta i féreningens grupp for centra.
Kontakta mig gérna pé lise.murphy@eurordis.com

Insandare |

Bra med faststalld diagnos

Min ildsta son fick diagnos Loeys-Dietz syndrom i
bérjan av 2009. Hans symptom var lika de man har vid
Marfans syndrom. En likare som han triffade trodde
dock inte att han hade Marfan. Men hon skickade ind4
en remiss till klinisk genetik pad KS i Solna. Dir fick
han triffa en likare som undersskte honom och han
fick d diagnos Loeys-Dietz syndrom.

Min son har alltid haft lite besvir med sin rygg si
han fick en remiss till ortopedmottagningen pa KS i
Huddinge. Dir fick han triffa en likare som under-
sokte honom ordentlig. Han gér nu pa kontroll pi or-

topeden regelbundet.
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Det kiinns bra att han nu har fatt ritc diagnos, sd att
han fir rict behandling. Dessutom fick dven jag triffa
samma likare pa klinisk genetik pa KS i Solna och fick
samma diagnos av honom. Likaren tyckte att det var
bra att dven jag fick ritt diagnos, si att jag ocksa fr rite
behandling om det skulle behévas i framtiden.

SUSAN BLOMQVIST

REDS. ANM: Svenska Marfanforeningen ir till f6r personer
med Marfans syndrom och f6r deras anhoriga samt f6r
personer med syndrom som liknar Marfans syndrom.
Loeys-Dietz syndrom liknar Marfans syndrom och kan

ldte forvixlas med det nir diagnos ska stillas i varden.



Norska Marfanforeningen 20 ar

Jag och Annett Andersson i Marfanféren-
ingens styrelse akte till Oslo i april for att
vara med nar den norska Marfanforen-
ingen firade sitt 20-arsjubileum. Det hela
gick av stapeln i orten Asker och vi bod-
de underbart vackert pé ett hotell hdgt

upp med utsikt dver hela Oslofjorden.

I Oslo triffade vi 50 vuxna och 11 barn frin den norska
foreningen.

De hade slagit ihop en av sina dterkommande helg-
triffar med arsmote och jubileumsfirande. Jag sjilv har
representerat Sverige pd dessa triffar manga ginger se-

dan 1995 men f6r Annett var det forsta gingen.

Kost har betydelse vid smarta

Triffen inleddes med hilsningar och presentationer
och en god lunch. Efter lunchen samlades vi till fore-
drag med smirtlikare Jens Veierstedt d han talade om
smirtor och kosthallning. Vilken betydelse har maten
och kosthallning vid smirta? Gener och miljé paverkar
hur svir smirta man har och dir spelar dven kosten in.
P4 Arenakliniken i Norge provar de bland annat aku-
punktur mot smirta och de provar dven olika kosthall-
ning, allt individuellt utprovat.

Lordagens foredrag holls av Svend Rand Henriksson

som forestdr TRS, ett trinings- och resurscenter for
personer med vissa sillsynta diagnoser som finns i Nor-
ge pa Sunnds sjukhus. Han berittade bland annat att
man 4nda sedan 30-talet vetat om den vidgade aortan
som kan férekomma hos Marfanpatienter. Man har
ocks tidigt kint till att Marfans syndrom inte hoppar
éver en generation.

Vid arsmétesforhandlingarna fick vi dterigen klart
for oss att den norska Marfanféreningen har en mycket
bittre ekonomi dn vad vi hir i Sverige. Skilet ill det 4r
att de fir statsbidrag och att det finns fler stillen att
soka pengar pd i Norge 4n hir. Detta gor att de kan
ordna mer kurser och aktiviteter. P kvillen var det ga-
lamiddag med fyra ritter under glada samtal, skratt och
utbyte av erfarenheter. Stimningen var pa topp.

Projekt med aldre
Helgens sista foredraget pa séndagen handlade om
Marfan och dlderdom. Eurordis (Rare Riseases Europe)
har startat ett projekt om dlderdom omfattande perso-
ner over 40 ar. Patientféreningar for Marfans syndrom,
blodarsjuka, Dysmeli, kortvixthet och Turners syn-
drom 4r med i detta projekt. Vi kommer att fi veta mer
om detta senare under Aret.

Vi vill tacka den norska Marfanféreningen f6r en
fantastisk trevlig helg med ett varmt bemétande.
P4 dterseende!

MONA-LIS PETERSSON
Vill ni veta mer om helgen och féredragen
far ni garna hora av er till mig eller Annett.

Insandare |

Kisel starker bindvaven
Kisel 4r jimnt fordelat i minniskokroppen. Sirskilt
héga koncentrationer finns i bindviy, ben, tinder, hud,
blodkirl och thymus. Vi som har Marfans syndrom har
ju svag bindviv pd grund av att vért fibrillin dr skadat.
Sedan manga ar har jag tagit kisel som kosttillskott.
"Kisel har en framjande inverkan pa tillvixt och ut-
veckling. Det stirker bindviv, muskler, ben, tinder, har,
naglar, hud och slemhinnor. Aven i sma mingder stirker
det motstandskrafien. Med stigande dlder minskar kisel-

koncentrationen i thymus, artirer, hud, leder och bind-

viv. Parallellt med detta kan man se en tilltagande for-
kalkning samt forslappningar i de stora pulsidrorna. Till-
sammans med koppar uppritthiller kisel bindvivens
elasticitet.”. Killa: www.alternativmedicin.se.

Jag vet inte om det i4r klarlagt att kisel stirker bind-
viven, men vad jag vet dr det heller inte skadligt. Det
ir forstass svart att veta hur min bindviv “mitt” utan
kisel men jag tycker att det dr virt frsoket. Kisel finns
naturligt i dkerfriken, sallad, maskros, jordgubbar, gur-
ka och solrosfro, men de finns ocksa att kopa i tablett-

form pa hilsokostaffirer. LISA
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Reviderade diagnoskriterier

Diagnosen av Marfans syndrom grundar
sig pa ett antal kliniska kriterier (Gentkrite-
rierna) som ar bestdmda av en internatio-
nell expertpanel. Gentkriterierna bestéar av
ett antal huvudkriterier och sidokriterier i

olika organsystem.

Det har dock forekommit kritik bland annat mot att
kriterierna i vissa fall inte varit tillrickligt validerade
(bekriftade), inte dr anvindbara fér barn samt kriver
dyra specialiserade undersskningar som till exempel
magnetrontgen f6r duraektasi (utvidgning av de bind-
vivshinnor som omger ryggmirgen och ryggvitskan).
Flera liknande andra bindvivssjukdomar gér det ocksd
svért att stilla en klar diagnos.

Utéver detta kan det vara stigmatiserande (att kinna
sig utpekad pd ett déligt vis) att fi diagnosen Marfans
syndrom, oavsett om den stimmer eller inte, man kan
bli hindrad i sina karridgrmal och méjligheterna att
teckna livforsikring kan forsimras. En diagnos kan bli

en psykosocial borda.

Omarbetningen

En internationell expertpanel har omarbetat diagnos-
kriterierna, som nu lidgger storre vikt pd de kardiovas-
kulira yttringarna (sddanan som har med hjirtat och
blodkirlen att gora) och dir aortarotsaneurysm (ut-
vidgningen av aortaroten) och linsdislokation 4r de tvd
huvudsakliga kliniska kinnetecken. I avsaknad av fa-
miljehistorik dr dessa tva kriterier tillrickliga for en
tydlig diagnos. Om ndgon av dem saknas krivs antingen
en pavisad FBN1-mutation eller en kombination av

systematiska symptom som uppgir i minst 7 poing.

Barn fér sig

I dessa reviderade diagnoskriterier liggs sirskilda dver-
viganden for barn och alternativa diagnoser f6r vuxna.
Maijligen kan de nya kriterierna fordréja en definitiv
diagnos, men de minskar ocksé risken for feldiagnosti-

cering och underlittar diskussion om riktlinjer virlden
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over. Nigra av de gamla kriterierna har plockats bort
eftersom de 4r sd pass vanliga bland 6vrig befolkning
till exempel 6verrérlighet, hogt gomvalv och dterkom-
mande brick.

Kriterierna dr uppdelade, si att de forsta fyra punk-
terna ror en patient som inte har ngon familjehistorik.
De tre sista punkterna giller nir man redan har nigon
familjemedlem som uppfyller diagnosen enligt de for-
sta fyra punkterna.

Om familjehistorik saknas:

* Aortadiameter med ett z-score* storre eller lika
med 2, eller aortarotsdissektion och linsdislokation
= Marfan syndrom™**

* Aortadiameter med ett z-score storre eller lika med
2, eller aortarotsdissektion och pavisad FBN1-mu-
tation = Marfan syndrom

* Aortadiameter med ett z-score storre eller lika med
2, eller aortarotsdissektion och systematiska poing
storre eller lika med 7 = Marfan syndrom™**

* Linsdislokation och pavisad FBN1-mutation med

kind aortadiameter = Marfan syndrom

Med kand familjehistorik:

* Linsdislokation och familjehistorik enligt ovansta-
ende kriterier = Marfan syndrom

* Systematisk poing storre dn eller lika med 7 och
familjehistorik ~enligt ovanstdende kriterier =
MES**

* Aortadiameter med ett z-score storre eller lika med
2 om man ir dver 20 4r, storre eller lika med 3 om

man ir under 20 4r och familjehistorik enligt ovan-
stdende kriterier = MES**

* Z-score &r ett statistiskt begrepp som beskriver hur mycket
ett varde awviker frdn medelvardet. P& den amerikanska
marfanféreningens hemsida www.marfan.org finns ytterli-
gare forklaring och hjalp till utrékning av z-score.

** Reservation: efter att man avfardat de liknande sjukdo-
marna SGS (Shprintzen-Goldberg syndrom), LDS (Loeys-
Dietz syndrom) och VEDS (vaskulér Ehlers Danlos syndrom)
och andra mutationer i TGFBR1/2 och COL3A1.

De systematiska poangen:
* Vrist- och tumtecken — 3 (vrist- eller tumtecken — 1)



* Dectus carinatum (bréstbenet buktar utit) — 2 (pec-
tus excavatum [brostbenet buktar init] eller brost-
bensassymetri — 1)

* Bakfotsmissbildning — 2 (vanlig plattfot — 1)

* Pneumothorax —2

* Duracktasi — 2

* Protrusio acetabuli (larbenets ledkula ligger djupt i
hoftbenet) — 2

* Kortare 6verkropp dn underkropp och lingre
armspann in kroppslingd och avsaknad av allvarlig
skolios — 1

* Skolios eller torakolumbar kyfos (ryggradskrokning
eller puckelrygg) —1

* Minskad utstrickning i armbdgen — 1

* Ansikesdrag (3/5) — 1

-

. dolikocefali — langskallighet, en huvudskal vars
storsta bredd ir mindre dn 75% av dess storsta
lingd.

. Nedétsluttande 6gonlock

. Enoftalmi — insjunken gonglob

. Retrognati — tillbakadragna kikar

. Malar hypoplasi — underutvecklat kindben

e N W N

Striae (bleka irrliknande strimmor i huden) - 1
* Nirsynthet 6ver 3 dioptrier —1

* Mitralisklaffprolaps — 1

Maxpoing: 20. Poing lika med eller storre dn 7 pekar
pa systematisk inblandning.

JENNY ASTROM
Kélla: The Revised Ghent nosology for the Marfan syndrome
Journal of Medical Genetics 2010; 47: 476-485.

Nationellt center — mal for
Sallsynta diagnoser

En lordag i april hade Sillsynta diagnoser sitt for-
bundsirsmdte. Marfanféreningen var representerad av
Mona-Lis Petersson och Annett Andersson.

Métet inleddes med sedvanliga férhandlingar. Verk-
samhetsberittelsen behandlades, resultat- och balans-
rikningen faststilldes och styrelsen beviljades ansvars-
frihet. Vidare beslét motet att hoja den drliga medlems-
avgiften fran 100:- till 200:- per férening.

Héjningen av medlemsavgiften i sin helhet besléts
ga till David Legas stipendiefond. Direfter valdes olika
ledaméter och métet avslutades med att faststilla nista
forbundsirsméte till den 16 april 2011. Direfter bjods
vi p& gemensam lunch och fortsatte sedan métet med

information och diskussion om aktuella frigor.

Nationella center - ett mal

Sillsynta diagnoser har idag 11 ooo medlemmar och 35
diagnosféreningar. Det 6vergripande malet 4r att per-
soner med sillsynta diagnoser skall ha full delaktighet i
samhillet. Organisationen vill verka for att samhillet
ska beakta sillsynthetens sirskilda problematik vid
samhillsbyggandet. De vill ocksd att nationella center
ska inrittas for att sikerstilla att diagnosbirarna far till-

gang till bista mojliga behandling och de vill bidra till

att diagnosbirarnas egenmakt ska okas.

Frigan om sirlikemedel ir prioriterad. Att kostsam-
ma likemedel finansieras med statliga medel och att
sikerstilla tillgdngen till expertis for effektivaste moj-
liga behandling med sirlikemedel genom att inritta
medicinska center.

En annan viktig friga ir ett forbittrat ekonomiske
stod till féreningarna for sillsynta diagnosgrupper. Ef-
tersom foreningarna inom forbundet ir rikstickande
kan de inte fi ekonomiskt stéd frin landsting och kom-
mun eftersom de bara ger stod till regionala och lokala

foreningar.

Information till politiker
For att uppnd dessa mél bedriver Sillsynta diagnoser
ett omfattande informations- och paverkansarbete. De
riktar sig mot allminheten, véirdgivare, olika instanser
i samhillet till exempel socialdepartementet och social-
styrelsen och prioriterat dr dterkommande informa-
tionsinsatser till politiker och tjinstemin som har ett
overgripande ansvar pd riksplanet. Las mer om Sill-
synta diagnosers verksamhet pa hemsidan www.sallsyn-
tadiagnoser.se.

ANNETT ANDERSSON
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:z;‘ 5 BEGRANSAD
EFTERSANDNING

Vid definitiv avflyttning eller felaktig adress
atersands forsandelsen med ny adress
angiven.

Mona-Lis Peterson
Allévagen 3
137 56 TUNGELSTA

KONFERENS 11 NOVEMBER

SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

Idag finns ingen nationell handllngsplan

for sallsynta

lagnoser i Sverige!

VAR MED OCH PAVERKA FOR ATT EN SADAN KOMMER TILL STAND!
Séllsynta diagnoser och Eurordis inbjuder till en konferens 11 november 2010

| centrala Stockholm (&terkommer om plats).

Konferenser av denna art hélls under 2010 i 16 av
EU:s medlemslinder. Deltagare som politiker, fors-
kare, beslutsfattare, tjinsteman m.m. samt intresse-
rade som tidigare engagerat sig for sillsynta diagnoser
inbjuds.

Syftet med konferensen ir att ta fram olika forslag
till vad en nationell plan ska innehélla. Programmet
innehéller information om EUROPLAN och rekom-
mendationen frin EU-radet.

Under dagen kommer de olika delarna sedan att
diskuteras i workshops. Innehéllet i dessa ir i stora
drag: definitioner, forskning, medicinska center samt
att stirka patienten (patient empowerment). Var for-
hoppning ir att du kommer att delta!

Anmil dig redan nu dill elisabeth.wallenius@sall-

syntadiagnoser.se Vi sinder ut information efterhand.
Alla deltagare som anmilt intresse fir dven en link till
dokumenten frén Eurordis.

Lunch och kaffe ingdr.

Vilkommen
Sillsynta diagnoser och Eurordis

For referensgruppen

Elisabeth Wallenius, ordférande

Britta Berglund, styrelseledamot

Riksférbundet Séllsynta diagnoser,

Box 1386, 172 27 Sundbyberg, 08-764 49 99,
info@sallsyntadiagnoser.se
www.sallsyntadiagnoser.se

Tack for alla gavor!

Manga av er har under aret satt in en extra slant nér ni betalat

medlemsavgiften. Pengarna kommer val till pass i vart arbete.

Redaktionskommitté: Karin Olsson, Erik Cardfelt, karinolsson@me.com Redaktionskommittén 4r tacksam for
alla bidrag till tidningen Tryck: Fyris-Tryck AB, Uppsala, september 2010




