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Ledare

Sa blev det da édntligen véar. Efter en ovanligt lang,
kall och snorik vinter sa har vi kunnat krypa ut fram
ur véra vintervisten och njuta av sol och lite virme.
Vi behdver det sd vil!

Den delvis nya styrelsen har kommit igdng och vi

ar fulla av entusiasm infér kommande uppgifter. Vi
har massor med idéer, men vi méaste dnda skynda lite
langsamt sa vi inte far upp for ménga bollar 1 luften.
Det finns en risk att de trillar ner samtligt och blir till
ett bollhav diar man inte kan hélla ndsan 6ver ytan.
P4 annan plats i tidningen kan ni ldsa om den nya
styrelsen.

Just nu jobbar Karin intensivt med att sammanstilla
boken som grundar sig pa friskvardstraffarna under
forra aret. Hon har fatt mycket gensvar fran delta-
garna och det kommer att bli ett intressant dokument
over hur vi med Marfans syndrom héller vara krop-

par igang. Véar forhoppning ir att boken ska bli en
storséljare....

Infor hosten ser vi bland annat fram emot atertréf-
fen for alla som var med pé friskvardstraffarna. Vi
aterkommer med tid och plats for det.

Nu vill jag onska alla medlemmar en riktigt skon
sommar med sol och vackert vider och mycket
avkoppling. Gor sddant du tycker om — gérna utom-
hus. Promenera, bada och simma, eller sitt bara njut
1 solen (inte for lange dock).

Vi hors igen senare.
CARINAO
ORDFORANDE



Arsmote 2013 och jubileum for
Svenska Marfanforeningen

Arsmétet 2013 var ett av de mest vilbesdkta pa
manga ar. Manga nérvarade for att delta i &rsmotes-
forhandlingarna, lyssna pé en intressant foreldsning
om hjartat och naturligtvis for att vara med och fira
vart 20-arsjubileum och mingla med andra Marfa-
nare

Jag har varit med i foreningen sedan mitten pa 90-ta-
let och sa hiar médnga méanniskor har jag aldrig sett pa
ett arsmote. Jatteroligt! Vi hade till och med delta-
gare fran Skéne och det var mycket glidjande. Totalt
var vi 22 personer som en solig dag i mars hade tagit
oss till Folkets Hus i Huddinge centrum. D4 réknar
jag ocksa in tvé av véra allra yngsta medlemmar — de
1 forskolealdern som en gang i framtiden ska ta Gver
i styrelsen, nér ’vi gamlingar har gétt i pension”.

Vi inledde med en kort presentationsrunda. Det ar

sa kul att se att det ocksd kommer till nya och yngre
medlemmar. Till dem har vi ju alldeles speciella
forhoppningar om att tillféra de yngres perspektiv pa
Marfans syndrom. Samtidigt dr det lika kul att se att
nagra av dem som var med och startade foreningen
for 20 ar sedan fortfarande hanger med och ar aktiva.
Allas erfarenheter ar viktiga och vi i styrelsen beho-
ver input fran bade unga och lite dldre.

Direfter tog vi tag i den digra dagordningen for
arsmotet. Mycket dr av ganska formell karaktar men
dérmed inte mindre viktigt. Ekonomin &r en viktig
punkt. Vi har inte mycket pengar att réra oss med
(bortsett fran vara projektpengar for Friskvardspro-
jektet), men eftersom det mesta av vara inkomster ar
medlemmarnas avgifter sa ar det viktigt att vara tyd-
lig med hur vi anviander pengarna. Vi har en mycket
innehallsrik verksamhetsberittelse som beskriver
vad vi gjorde under det foregaende verksamhetsaret.
Det storsta under 2012 var naturligtvis friskvards-
projektet. Andra viktiga héndelser under aret var

att vi 1 mars stod som vérdar for det regelbundet
aterkommande Nordiska métet. Vi ar medlemmar i
Riksforbundet Séllsynta Diagnoser, i Eurordis och

1 EMSN (=European Marfan Support Network).

Vi forsoker delta 1 s manga sammankomster med

dessa som mojligt. Tyvarr hindrar ekonomin oss att

delta 1 alla aktiviteter utomlands, men vi foljer deras
verksamhet noga. Mer detaljer kring arets verksam-
het kan du ldsa i verksamhetsberittelsen som fanns i
medlemstidning nr 1/2013.

Det som varit vart storsta projekt under 2012, och
kanske négonsin, har varit vart friskvardsprojekt.
Jag tycker det har varit alldeles fantastiskt att f4 vara
med om att triffa s mycket medlemmar runt om i
landet. Det har varit sa givande att fa traffas under
lite avspénda forhallanden och gor kul saker tillsam-
mans och samtidigt far nya intryck och tips om hur
man bist ska skota sin kropp (och sjil) ndr man har
Marfans syndrom. Véar kassor och projektledare for
friskvérdséret — Karin Olsson — beréttade ocksa om
fortséttningen och den bok som nu ska skrivas och
sammanfatta vad vi gjort pa traffarna och som ska
bli vér "instruktionsbok™.

Niér verksamhetsplan, ekonomisk redovisning och
revisorernas beréttelse har redovisats dr det dags for
arsmotet att bevilja styrelsen ansvarsfrihet. ”Ansvar’
ar ett stort och viktigt ord och jag tycker alltid &r
det kénns lite hogtidligt. Till min glddje sa tyckte
arsmotet att styrelsen gjort ett bra jobb och beviljade
ansvarsfrihet for verksamhetsaret 2012.
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Verksamhetsplanen och den ekonomiska redovis-
ningen hor intimt thop och det kinns viktigt for oss i
styrelsen att man kan se den kopplingen. Detsamma
géller foreningens budget och verksamhetsplan. Det
ar viktigt att man kan se vart de pengar man betalar
in i form av medlemsavgift, ska ga till. P4 arsmotet
har man som enskild medlem mgjlighet att framfora
sina asikter och vara med och péaverka foreningens
verksamhet.

Vara stadgar har i stort sett varit desamma sedan
starten for 20 ar sedan. De utgick fran en standard-
stadga for liknande foreningar. Aren har gitt och
vi har gjort ndgra sma justeringar men nu tyckte
vi 1 styrelsen att det var dags med lite storstidning
och en ordentlig genomgang. Dels fanns det en del



paragrafer som inte har ndgon anknytning till dagens
foreningsliv dels behdvde spraket moderniseras bade
hir och dér. En liten arbetsgrupp ur styrelsen har gatt
igenom texten och fixat och dndrat och sedan har
styrelsen 1 sin helhet diskuterat och till slut kommit
fram till ett forslag som vi tyckte att vi kunde stélla
oss bakom. Det blev en del bra diskussioner och érs-
motet kunde till slut besluta om en stadga som nog
ska hélla 1 ndgra ar. De nya stadgarna finns tillgdng-
liga péa foreningens hemsida.

Sen kom vi till ndsta stora och viktiga punkt — att
vilja styrelse. Ny-gammal! Manga ville fortsitta
men vi fick 1 ar ocksé med tre nya styrelsemedlem-
mar — Marlene Svalberg, Christina Kjellstrom och
Paula Grandell. Det ar sarskilt kul, for vi behover
verkligen fa in nya idéer och intryck. Tyvirr dr det
ocksa sa ibland att nagon tycker sig vilja gora nagot
annat. Den hér gangen var det Mona-Lis Petersson,
som hoppade av. Mona-Lis dr en av dem som var
med och startade foreningen. Det ar trist att Mona-
Lis Idmnar oss, men vi kommer att ha kontakt med
henne. Det ar inte médnga som kan sa mycket om hur
det ar att leva med Marfans syndrom som Mona-
Lis. Styrelsen har avtackat Mona-Lis vid ett senare
tillfalle med present och blomma, och tackat for allt
nedlagt arbete. Men vi kéinner Mona-Lis — hon bru-
kar sakna styrelsearbetet och komma tillbaka.

I 6vrigt fortsétter nagra gamla rdvar och underteck-
nad som omvaldes som ordforande for ytterligare ett
ar. Pa styrelsens vdgnar tackar jag for fortroendet att
leda foreningen under ytterligare ett ar.

Efter arsmotet fick vi lyssna pa en intressant forelds-
ning av Eva Mattsson, overldkare vid hjartkliniken

Eva Mattsson, dverlakare pa Karolinska
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pa Karolinska Universitetssjukhuset i Solna, om vad
som pagar inom sjukvarden som kan vara oss till
nytta. Alla hade massor av fragor att stilla till Eva,
som villigt stannade kvar och svarade pa det mesta.
Vi tackade Eva med en trevlig bok om Ulriksdals
tradgard. Om god och nyttig mat och vackra blom-
mor som dr bra for sjdl och hjérta.

Sen var det dags for jubileumsmiddag! God mat och
dryck i glada vénners lag — Zucchini och getosttarte
med firska orter och cintronett, Appelinkokt lax med
primorsparris, artskott, selleripuré och pepparrot och
till dessert Vit chokladmousse med rardrda korsbar
och rostad mandel. Visst vattnas det i munnen? En sa
tjusig meny kommer det nog att droja innan vi far se
pa ett arsmote igen, men sa firar vi ju inte 20-arsjubi-
leum mer dn en gang!

Sa dn en gang — stort tack till er som deltog men
ocksa till alla er andra i Svenska Marfanforeningen

som dr med och gor foreningen till vad den ar!
CARINA O
ORDFORANDE

- S W W W W U
Styrelsen 2013

Héar kommer lite personbeskrivningar av den styrelse
om nu ska arbeta under det ndstkommande verksam-
hetsaret.

Foreningens datandrd - Kent Clasén bor i Osterskir
nordost om Stockholm tillsammans med Ulla. Se-
dan 2011 &r han tjinstepensiondr fran Ericsson dir
han jobbade med inkop av fiberrelaterade produkter.
Kent fick hora talas om Marfans i borjan av 90-talet
d& man upptickte att hans dotter hade 16sa linser.
Han har varit med i féreningen i stort sett fran star-
ten och suttit i styrelsen sen 2012. Under den varma
arstiden spelar Kent golf, patar i tridgarden, tar en



tur med baten eller fixar ndgot med huset. Under den
kalla, aker han garna skridskor eller skidor utfor.

En av de ursprungliga initiativtagarna till foreningen
och nu den som haller koll pa vér inkommande post
— Ingrid Karlsson ir singel och bor i Solna véster
om Stockholm, och &r 57 ar. Ingrid &r numera sjuk-
pensionidr. Hon har Marfans syndrom sjilv och det
har hon ként till lange. Ingrid dr en av dem som var
med och bildade foreningen 1993. Sin tid delar Ing-
rid mellan handarbete av olika slag och sin katt.

Foreningens konsthantverkare — Annett Andersson
ar en ensamboende 55-arig tjej som bor pa Soder

1 Stockholm. Annett dr utbildat socionom men har
numera sjukbidrag. Flera av Annetts narmaste slak-
tingar har och har haft syndromet — hennes morfar,
mor och hennes bror, sd hon har alltid ként till sin di-
agnos. Hon har varit med i foreningen ganska ménga
ar nu. Annetts stora intresse i livet dr vivning. Hon
har egen vévateljé och ar utbildad yrkesvévare. Uto-
ver det sysslar Annett med konst och konsthantverk,
som keramik och korgfldtning.

Kassor, projektledare och den som héller reda pa
medlemsregistret — Karin Olsson dr 52 ar och bor

1 Huddinge, sdder om Stockholm, tillsammans med
Erik. Karin delar sin tid mellan att jobba som poli-
tisk sekreterare i Huddinge kommun, vara projektle-
dare for Svenska Marfanforeningens Friskvardspro-
jekt och att skriva kokbdcker. Hittills har det blivit
tre stycken. Karin har Marfans syndrom, som sin
syster Carina Olsson i styrelsen och sin mamma som
dock aldrig blev diagnostiserad. Hon har ként till det
1 cirka 25 ar och varit med i foreningen cirka 15 ar.
Karin har manga stringar pa sin lyra — hon gillar att
laga mat, ldsa recept och kokbocker (sin andra ldser
romaner!) och att dta mat, lagad av andra master-
kockar, pa restaurang.

Ny i styrelsen dr Paula Grandell som bor i Kolsva,
1 Vistmanland, tillsammans med man och tva barn
plus ett bonusbarn. Paula &r 41 ar. Paula dr egenfo-
retagare och sdljer begagnade motorcyklar till hela
Norden. Sedan cirka tva ar vet Paula att hon sjilv
och hennes yngsta dotter har Marfans syndrom, och
hon fick kontakt med och blev medlem i féreningen
da. Férutom att umgéas med familjen dlskar Paula att
laga mat, baka, renovera eller géra om mobler, virka
och pyssla i tradgarden. Listan kan goras lang...

Var webb- och tidningsredaktor Jenny Astrom ér
36 ar, bor i Luled med sin man sedan 14 ar och deras
tva barn — 10 och 13 ar gamla. I familjen finns ocksa
tre katter. Hon dr sedan nagra ér utbildad biblio-
tekarie. Jennys mamma har syndromet men efter
DNA-test har man konstaterat att varken Jenny eller
hennes syskon har Marfans. Familjen har ként till
mammans diagnos i ungeféar 25-30 ar. Hon har varit
med i foreningen sedan -98, tagit hand om hemsidan
sedan -01 och suttit i styrelsen sedan -04. Jenny har
ett stort tradgérdsintresse och tycker ocksa om att
16sa korsord och lésa.

Nasta nykomling i styrelsen 4r Marléne Svalberg.
Hon bor i Sundsvall och dr 52 ar. Marléne har pensi-
on sedan ett ar. Hon ar gift med Ulf, har tva barn och
ett barnbarn som dr tre ar. Marléne har sjdlv Marfans
syndrom. En kusin pd mammas sida hade ocksa
diagnosen. Hon fick sin diagnos vid 37 ars alder och
det uppticktes i samband med en linsluxation. Hon
har varit med i foreningen av och till sedan diagno-
sen 1997 och ér nu nyvald till styrelsen. Marléne gil-
lar att laga mat, dka motorcykel, vara med sitt barn-
barn, sin familj och goda vinner. Reser gdrna da och
da. Gillar ocksé att gora egna smycken med pérlor.

Christina Kjellstrom, ocksa ny i styrelsen, dr 57

ar, bor i Lindhult, uppe pa vackra Romelasen mel-
lan Ystad och Malmo. Det har varit hennes boplats
sen arton ar tillbaks. Familjen bestar ocksa av maken
Lasse, dottern Anna och en stilig katt. Christina har 1
alla ar arbetat som lékare — psykiatriker pa stora och
sma sjukhus och de sista sju aren med egen mot-
tagning Hon fick hel sjukersittning forra sommaren
pa grund av Marfan. Orken rickte inte langre till.
Christina har ként till Marfan hela sitt liv eftersom
hennes kusin fick den diagnosen och hon sjélv alltid
har haft en misstanke men det blev aldrig bekréftat
trots upprepade fragor under ldkarutbildningen, vid
lakarbesok etc. For drygt tio ar sedan fick Christinas
bror och deras respektive barn diagnosen. Sannolikt
ett genetiskt arv efter Christinas pappa. Mycket foll
pa plats och manga fragor har fatt sina svar efter det.
Christina tycker det ar véldigt viktigt att Marfanfor-
eningen finns som en samlande kraft da det fortfa-
rande finns sd mycket brister i synen pa oss och att
det ar sa fa doktorer som tar ett helhetsgrepp. Kun-
skapsldget behover ocksa forbéttras och dir har vi
som forening en stor styrka genom alla medlemmars
egna berittelser och erfarenheter, enligt Christina.
Nir det finns ork over och koncentration &r i1 behall,
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vaver Christina gédrna, trdnar i varmvattenbassang,
laser bocker och umgas med sldkt och vanner.

Foreningens egen doktor — Katarina Frojvik-Mo-
berg dr 37 ar och bor i Ljunghusen i Vellinge kom-
mun i Skane. Katarina &r gift och har tva barn. Hon
arbetar som legitimerad ldkare. Katarina har sjalv
inte Marfans syndrom men har forskat kring syndro-
met. Hon kom med i féreningen i samband med att
hon sokte och beviljades medel ur var forsknings-
fond for nagra ar sedan. Som lékare och smabarnsfo-
ralder dr det nog inte létt att fa tid for sig sjdlv men
Katarina ldser girna en bra bok, hoppar i jogging-
dojjorna och ger sig ut och springer eller kallbadar.

... och jag sjilv da, omvald ordférande — Carina
Olsson, 55 ar och syster med Karin. Jag ér singel
och bor 1 Huddinge. Jag har inga egna barn men en
vuxen styvson fran ett tidigare forhallande. Jobbar
som chef for ett kommunalt servicecenter. Ett jobb

som jag trivs jattebra med. Jag har kéant till min diag-
nos sedan jag var cirka 30 ar och varit med i foren-
ingen sedan mitten av 90-talet och aktiv 1 styrelsen
sedan 2003. Pa min fritid laser jag mycket — allt
mellan himmel och jord. Jag dr en sommardlskande
maéanniska som nog skulle ha fotts som bjorn, for jag
skulle nog gilla att gé i ide. Av sommar och sol blir
jag glad. Glada blir da ocksa min narmare 40 over-
vintrande Pelargoner. Jag gillar att resa runt, med bil
pa egen hand, 1 Sverige och bor gidrna pa vandrar-
hem.

Det var lite kort om oss i styrelsen. Kanske blir det
lite lattare att kontakta oss néir du vet lite om vad vi
har for bakgrund och vad vi gillar i livet. For vi vill
verkligen att ni hor av er. Det kan vara med roliga
saker, jobbiga saker, det kan ha mer eller mindre
med Marfan att géra, men dra er inte for att hora av
er. Vara kontaktuppgifter hittar du hér i tidningen
och pa véar hemsida.

Rattelse till verksamhets-
berattelsen

Lise Murphy har bett om att fa rétta stycket om Eu-
rordis och EMA, och hir kommer hennes rittelse:

”Svenska Marfanforeningen dr medlem i1 Eurordis,
som &r den europeiska samarbetsorganisationen for
sillsynta diagnoser i Europa.Lise Murphy &r utsedd
av styrelsen for att representera Marfanféreningen pa
Eurordis drsméten. Lise dr adjungerad till styrelsen
under den tid hon representerar Eurordis pa den eu-
ropeiska ldkemedelsmyndigheten, EMA som har sitt
sdte i London. Likemedelsmyndigheten ansvarar
for den vetenskapliga utvirderingen av likemedel
for anvindning inom EU. Myndigheten bestar av sju
kommittéer, administration och olika arbetsgrupper.
Eurordis eller den europeiska likemedelsmyndig-
heten star for alla kostnader i samband med Lises
moten.

Lises rapport om sitt internationella arbete for
Svenska Marfanforeningen/Eurordis finns som bi-
laga till verksamhetsberéttelsen.”

Tack for alla gonenkatsvar!

Tack alla medlemmar som svarade pa
synundersokningen.

Svaren ar skickade till Tyskland till den person som
haller i undersdkningen.

49 svarade varav 33 kvinnor och 16 méin. Lite daligt
underlag for att kunna gora nagon séker utvirdering,
men har kommer lite fakta:

11 stycken var under 30, 17 stycken 31-50 och 20
stycken dver 50 ar.

Ungefdr 70 % anvénder vanliga glasdgon och 48 %
lasglasdgon.

Pa fragan "Hur skulle du beskriva din hélsa i
allméinhet?”, svarade 77 % Bra”,”Mycket bra” eller
”Utmarkt”

Pa fragan om syn med glasogon eller linser svarade
85 % “Godtagbar”, ”Bra” eller "Utmarkt”.

Drygt hilften kor bil och av dessa var det ingen

som hade problem att kora i dagsljus. Ddremot i
morker respektive déligt vader var det ndgra fler som
upplevde problem.

Det kommer att ta lite tid innan slutresultatet
kommer frén Tyskland. Vi kommer att redovisa det
totala resultatet da.




Centrum for sallsynta diagnoser

pa KS

Pa Karolinska sjukhuset i Solna finns Centrum for
sallsynta diagnoser och Marfanféreningen blev nyli-
gen bjudna dit for att hra mer om verksamheten och
for att vi skulle ldra kdnna varandra.

Tre som jobbar

Pa plats triffade jag Kristina Gustafsson Bon-

nier som jobbar med information och utbildning for
personal, patienter och anhoriga samt har kontakt
med patientféreningar, Ann Nordgren som &r geneti-
ker och verksamhetsansvarig samt Eva Ekblom som
ar koordinator.

Centrumet tillhor Stockholms léns landsting (SLL)
och ér saledes i forsta hand till for manniskor som
bor dir, men man har ocksa en samordnande funk-
tion och arbetar i spetsen for att det ska bildas lika-
dana team pa alla universitetssjukhus i hela landet.
De har déarfor mycket samarbete med det som kallas
Nationell Funktion for séllsynta Diagnoser, NFSD
som finns pa Agrenska i Géteborg. Dir arbetar Vero-
nica Wingstedt de Flon som verksamhetschef. NFSD
finns for att 0ka kunskapen om séllsynta diagnoser.
Funktionen borjade sitt arbete 1 januari 2012 pa upp-
drag av Socialstyrelsen. Titta pa http://www.nfsd.se.
Verksamheten vid Centrum for sillsynta diagnoser
pa KS inriktas pa:

* Diagnostik av oklara syndrom (genom multidisci-
plindra ronder och teambesok utformade efter pa-
tientens symptom).

 Samordning av befintliga och utveckling av nya
kliniska expertteam, bade for barn och vuxna.

« Stod i1 kontakter med vard och kommuner.

* Informationsspridning och utbildning

- Patientinformation och stod

- Temadagar med specifika séllsynta diagnoser rik-
tade mot patienter, anhdriga och personal

- Kurser inom grund- och vidareutbildning for vard-
personal

- Kurser pa forskarutbildningsniva

- Att bista alla samhallsinstanser med information.
» Samarbete med patientforeningar och patientnit-
verk

- Bisté patienter och anhdriga vid nitverksbyggande
» Samverka och bista nationella funktionen i deras
uppdrag

* Utveckling av informations- och kunskapsdataba-
ser: Morfinet och Gensvar samt att bidra med tex-
ter och uppdateringar till Socialstyrelsens databas
”Ovanliga Diagnoser”

* Att aktivt frimja samordning av séllsynta diagnoser
med Gvriga regionala och nationella kompetenscen-
tra i landet och internationellt

* Att skapa forskningsnétverk inom séllsynta diagno-
ser

* Att bidra till uppréttande av nationella kvalitetsre-
gister och vardprogram/behandlingsrekommendatio-
ner

* Dessutom ér sekretariatet for International Confe-
rence for Rare Dissades and Orhan Drogs (IFORD)
forlagt till Karolinska Universitetssjukhuset.

Fler med Marfan

Genetikern Ann Nordgren har héllit pa mycket med
Marfans syndrom och har mycket kunskap. Hon
berittar till exempel for mig att man idag tror att det
finns fler personer med Marfan dn vad man tidigare
ansdg. Den siffra som vi i foreningen har hort och
talat om lange dr 1 person pa 8 000 till 10 000 per-
soner. Ann vill mena att det nu torde sté klart att det
snarare ror sig om 1 person pa 5 000, eller kanske
anda fler.

Andrar definitionen

Hon beréttade ocksé att man i Sverige just nu héller
pa med att se dver definitionen for vad som officiellt
ska avses med séllsynt diagnos. Ett forslag som dis-
kuterats dr ”mindre 4n 1 pa 1 000 personer”. Om det
forslaget blir verkligen sa skulle alltsd vi Marfanare
inte langre riknas till de séllsynta.

Inom EU definieras en sédllsynt diagnos som fore-
kommande hos hogst 5 pa 10 000 personer och att
diagnosen ska leda till funktionsnedséttning.

Manga anser att den mycket sndva definitionen, min-
dre dn 1 pa 1 000 personer, dr just for sndv. Om det
forslaget skulle g& igenom kommer det bli manga
tamligen okdnda sjukdomar som i officiella sam-



manhang inte kommer rdknas som séddana.
Saken dr under utredning péa Socialstyrelsen och vi
far vénta och se var man kommer landa.

Informationstraff erbjuds

Vi fér erbjudande fran centrumet att de kan ordna
en utbildningsdag for oss i Marfanfoéreningen om vi
vill.

Det kan vara en barn- ungdomstraff eller en traft for
vuxna. De har anordnat barntraffar for andra syn-
drom tidigare och da har familjerna fatt bjuda med
nyckelpersoner i barnets ndrhet som har nytta av mer
information om syndromet. Det kan vara sjukvards-
personal, huslékare, forskolepersonal, habiliterings-
personal eller anhoriga som inte dr fordldrarna.
Detta tycker vi i styrelsen att vi absolut ska tacka ja
till. Den kommer 1 sé fall inte bara vara till for de
medlemmar som sorterar under SLL, utan for alla.
De star for kostnader for lokal, foredragshallare och
lattare fortdring. Resor kommer var och en dock
masta sta for sjalv. Vi dterkommer med datum.

Vardprogram

Vi stillde dven frdga om sé kallat vardprogram for
Marfans syndrom. Alltsd en beskrivning med re-
kommendationer till varden om hur en person med
Mafan ska undersokas, behandlas och véardas och
dessutom likvérdigt oavsett var i landet man bor.
Detta dr en sak som vi 1 styrelsen velat se Over om vi
kunde arbete fram. Nu behover vi inte gora det for
det kommer goras av centrumet inom en inte allt for
avlagsen framtid. Men det kommer bli en sa kallad
behandlingsrekommendation for Marfan. Det dr en
nagot mindre omfattande variant som man tar fram
utan det stora regelverk som krévs for ett vardpro-
gram.

Kontakt

Alla som har fragor och funderingar rérande vard
relaterad till Marfans syndrom &r vilkomna att hora
av sig till Centrum for sdllsynta diagnoser pd KS;
koordinator Eva Ekblom tel. 08-517 756 26. Hon
har bland annat till uppgift att hdnvisa vidare till rétt

vardgivare eller liknande.
KARIN OLSSON

Rapport fran arsmote 2013 for Riksforbundet

Sallsynta Diagnoser

Arsmétet holls 16rdagen den 20 april pa hotell Scan-
dic Grand Central mitt 1 Stockholm, néra till allt.

Ett trettiotal av forbundets medlemsforeningar var
representerade. Svenska Marfanféreningen represen-
terades av ordférande Carina Olsson.

Fore arsmotesforhandlingarna fick vi en intressant
redovisning av Veronica Wingstedt de Flon, som

ar verksamhetschef for den Nationella Funktionen
for Séllsynta Diagnoser (NFSD), som finns inom
Agrenskas verksamhet. I juni 2010 fick Socialsty-
relsen regeringens uppdrag att inrétta ’en nationell
funktion for samordning, koordinering och informa-
tionsspridning inom omradet séllsynta sjukdomar”.
Efter en upphandling tilldelades Agrenska stiftelsen

uppdraget att bilda den nationella funktionen, NFSD.

Arbetet inleddes den 1 januari 2012.

Vi har skrivit en del om funktionen i tidningen
tidigare men det tal att upprepas ofta. Funktionens
uppgifter ska vara att

* Bidra till 6kad samordning och koordinering av
hilso- och sjukvérdens resurser for personer med
séllsynta sjukdomar liksom 6kad samordning
med bland andra Forsdkringskassan, Arbetsfor-
medlingen, socialtjénst, frivilligorganisationer
med flera.

* Bidra till spridning av kunskap och information
till alla delar av hélso- och sjukvarden och till
andra berérda samhéllsinstanser samt till perso-
ner med en sillsynt sjukdom och dess anhoriga.

* Bidra till utbyte av kunskap, information och
erfarenheter mellan de aktorer som bedriver
verksamhet pa omradet.

* Inventera tillgédngliga resurser for personer med
séllsynta diagnoser.

» Identifiera och tillskapa mojligheter till utbyte av
kunskap, erfarenheter och information med andra
lander och internationella organisationer.

Det forsta verksamhetsaret for den nationella funk-
tionen har inletts med att bista Socialstyrelsen med
att ta fram en nationell strategi for sillsynta diag-



noser. Arbetet med att kartlagga vilka aktérer som
personer med sillsynta diagnoser dr beroende av har
ocksa paborjats. Fran var forenings sida foljer vi
naturligtvis det hir arbetet med stort intresse och ser
fram emot ett gott samarbete inom de omraden dir
vara erfarenheter kan vara till nytta.

Dérefter var det dags for arsmotesforhandlingar.
Det blev inga stora diskussioner men det kom lite
synpunkter pa att riksférbundet bor se dver hur man
redovisar och samordnar bokslut och verksamhets-
berittelse respektive budget och verksamhetsplan.
Dessa fragor skickades med till styrelsen infor 2013
ars redovisning. Efter den hér diskussionen bevilja-
des styrelsen ansvarsfrihet for det gdngna verksam-
hetsaret.

Motioner ar tyvérr inte vanligt i den hér typen av
foreningar men i ar hade Riksforbundet Sillsynta
Diagnoser fatt in en motion — fridn Svenska Mar-
fanforeningen. Helt kort gick den ut pa att vi vill att
riksforbundet ska utreda att som medlemsforman
kunna tillhandahélla ett ”World Medical Card”. Det
ar ett litet planbokskort som innehaller information
om ens sjukdomstillstand, mediciner man maste ta
regelbundet, kontaktpersoner och liknande. De har
korten skulle alltsa vara till nytta f6r sjukvarden om
man hamnar i en situation ddr man inte sjélv kan tala

for sig och det dr nddvandigt med snabba sjukvards-
insatser av olika slag. Férbundsstyrelsen bifoll var
motion och kommer att utreda kostnad for korten
och hur och om de kan subventioneras pa nagot sitt.
Vi kommer med ny information till vara medlemmar
sa fort som mojligt. Parallellt tittar vi ocksa pa andra
liknande alternativ.

Sen var det dags att vilja styrelse. Svenska Marfan-
foreningen har ingen representation i riksforbundets
styrelse. Men vi har god kontakt med styrelsen i
fradgor som ligger pa den nivan diar man behover vara
storre dn vad vi dr och dér det behovs lite mer tyngd
bakom orden. Vi forsoker ocksa delta i s& manga
aktiviteter som mojligt eftersom det ar viktigt for

oss med den hér kontakten och stddet fran den stora
organisationen. Vart medlemskap i riksforbundet ar
mycket viktigt for vi r alldeles for sma for att kunna
driva fragor till exempel pa riksdagsniva.

Jag har nu haft formanen att som ordforande i foren-
ingen fa vara med pa ett flertal arsmoten. Jag forund-
ras av hur ménga vi faktiskt 4r som &r séllsynta”.
Sallsynta Diagnosers devis ’Sadllsynt men inte
ovanlig” funkar bra, for tillsammans blir vi séllsynt
vanliga — lite som folk dr mest fast alldeles sirdeles

speciella.
CARINA OLSSON
ORDFORANDE

Socialstyrelsens brochyr

Det mest aktuella svenska materialet om Marfans
syndrom hittar du pa Socialstyrelsens hemsida.

Dar finns en kortfattad broschyr som pdf, som du
enkelt kan spara ner pa din egen dator. Det gér dven
bra att ladda ner den mer omfattande texten som pdf.

Informationen som finns hos socialstyrelsen uppda-
teras med nédgra ars mellanrum och marfanférening-
ens styrelse brukar ges tillfélle att 1imna synpunkter
pa innehéllet.

www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/marfanssyndrom



Ar det Marfan eller Loeys-Dietz?

Vi laser pa den amerikanska Marfanforeningens
webbsida om skillnaden mellan Marfans syndrom
(MFS) och Loeys-Dietz syndrom (LDS). Hér 4r den
artikeln Gversatt.

Likare som vet mycket om Loeys-Dietz syndrom
tror att det finns manga personer som diagnostiserats
med Marfans syndrom eller "icke-typiska” Marfans
syndrom (alltsd som har midnga men inte alla kin-
netecken) som faktiskt har Loeys-Dietz syndrom.
Eftersom behandlingen ér olika for de bada tillstén-
den, dr det viktigt att ha rétt diagnos.

Har gar vi igenom négra fakta som hjélper dig att av-
gora om du behover prata med din ldkare om LDS.

Likheter mellan Loeys-Dietz och Marfans syn-

drom

LDS och MFS ir bdde genetiska sjukdomar som

paverkar bindvédven. Det finns méinga likheter;

* Lénga, smala fingrar

* Delar av brostkorgen buktar antingen utt (kol-
brost) eller inét (trattbrost).

* Sned rygg (skolios)

+  Overrorliga leder

* Plattfot

* Bristningar i huden som inte kan forklaras av
graviditet eller viktokning

* Forstorad eller utbuktande aortarot

» Bristningar i aortaviggens lager (aortadissektion)

» Uttinjd mitralisklaff (mitralisklaffprolaps)

* Svullnad eller utbuktande av hinnan som omger
ryggmairgen (duraektasi)

Skillnader Loeys-Dietz och Marfan

Personer med LDS har vanligtvis inte de ldnga armar
och ben som si ofta ses hos personer med MFS.
Dessutom har de med LDS inte linsdislokation (lins
som glidit &t sidan) 1 6gat, medan ungefar sex av tio
personer med MFS har det.

Det finns flera tecken hos LDS som inte finns hos

Marfan, nimligen:

* Artdrer som dr vridna

* Aneurysmer och dissektioner i andra delar av
aortan an just vid roten eller 1 andra artarer

* Hjartfel vid fodseln som till exempel formaks-
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septumdefekt och dppetstdende ductus arteriosus
(kanal mellan aortan och lungartéren)

* Brett mellan 6gonen (hypertelorism)

+  Ogonvitan skiftar i bltt

» Forstorad eller delad gomspene (uvula palatina)

*  Gomspalt

*  Klumpfot (nér foten vrids indt och uppét vid
fodseln)

* For tidig sammanvéxning av skallbenet (kranio-
Synostos)

* Missbildningar eller instabilitet 1 ryggraden i
nacken

* Ansamling av vitska 1 hjdrnan (hydrocefalus)

* En del av hjdrnan (cerebellum) har en annor-
lunda form

* Andra hudforidndringar dn hudbristningar. Latt
att fi blamérken, svara arr och genomskinlig hud
som gOr att venerna syns under huden

*  Mag- och tarmbesvir sdsom dverkanslighet mot
viss mat och kronisk diarré (eller att den kommer
och gar men gér aldrig riktigt bort), buksmérta
och/eller inflammation

* Allergier bade mot mat och saker 1 miljon

+  Omtaliga organ som kan orsaka bristning av
mjélten eller tarmen och bristning av livmodern
under graviditeten

» Dalig mineralisering av skelettet (osteoporos)
som kan gora skelettet mer bendget att brytas

Vem bor kontrolleras for Loeys-Dietz syndrom?

Minniskor som &dr i ndgon grupp som anges nedan

bor tala med sin ldkare om mojligheten av LDS.

* De med en diagnos av MFS eller "icke-typisk”

MFS som ocksa har nagot tecken pa LDS (nagot

frén listan ovan).

De som har flera tecken pA MFS men ingen klar

diagnos, och som har nagot eller nagra av LDS-

tecknen.

* De med MFS som har familjemedlemmar som
har LDS-tecken.

Hur Loeys-Dietz syndrom diagnostiseras
Eftersom LDS identifierades och namngavs sa sent
som 2005 sé ér det dnnu sa linge inte manga lakare
som exakt vet hur man skiljer LDS frdn MFS.

De som med storre sannolikhet kan kénna igen och



diagnostisera LDS dr genetiker (ldkare som specia-

liserat sig pa genetiska sjukdomar). Genetiska tester

ar det sdkraste sittet att ta reda pd om en person har

LDS. I det testet letar man efter mutationer i ndgon

av de tva generna som “beréttar” for kroppen hur

man bygger de proteiner som kallas transforme-

rande tillvixtfaktorer receptor-beta 1 (TGFBR1)

och transformerande tillvéxtfaktorer beta receptor

2 (TGFBR2.) Detta test dr mest givande nar det

anvénds som del av en fullstindig bedomning som

innefattar:

* sjukdomshistoria av personen och hans eller hen-
nes familj

» fysiska tester

» sérskilda rontgenundersokningar inklusive stu-
dier av huvud, skelett och blodkarl

Varfor ar det viktigt att ha en korrekt diagnos?
Den medicinska behandlingen LDS ar inte samma
som for MFS. Den viktigaste skillnaden dr under-
s0kning och bedomning av aorta och andra blod-
kérl. Varden ér annorlunda eftersom livshotande
aneurysm och bristningar ar vanligare vid en mindre
diameter av aorta vid LDS &n vid MFS

Av detta skil gors operation for att reparera aneu-
rysm ofta tidigare vid LDS. Det finns vid LDS ocksa
storre anledning att rontgenundersdka blodkarlen i
hela kroppen med CT eller MR.

Det finns flera medicinska problem vid LDS som
inte finns vid MFS som behover sdrskild vard. Dessa
ar instabilitet 1 halsryggen (glidning av den 6vre
delen av ryggraden), medfodda hjértproblem, aller-
gier, kroniska gastrointestinala problem, bristning av
myjélte och tarm, och bristningar 1 livmodern under
graviditeten.

Manga av de medicinska problemen vid LDS kan
behandlas, men patienten behover en korrekt diag-
nos for att fa rétt sjukvard och rddgivning.

Mer information om Loeys-Dietz syndrom finns pa
webbplatsen www.loeysdietz.org

MFS / LDS 2?

Visste du att:

Stavgang ar nyttigt for saval hjartfriska som for
personer med hjartsvikt. Det visar en polsk studie
som presenterades vid 2012 ars hjértsviktskonferens
1 Belgrad.

Saval hjartfriska som hjértsviktspatienter okar sitt
syreupptag mer nir de gir med stavar &n utan. Aven
hjartfrekvensen 6kar och trdningen blir pd det stora
hela intensivare och effektivare.

Vid stavgéng anvinds fler muskelgrupper én vid
raska promenader utan stavar, eftersom man anvén-
der bade armar och ben pa ett sdtt som paminner om
langskiddkning. Stavgang har blivit ként virlden
over under begreppet Nordic walking.

Mordtter innehaller mycket betakaroten, som 1
kroppen omvandlas till A-vitamin. A-vitamin dr
viktigt for bl.a. huden och synen. Kokar man morot-
terna sa luckras cellvdggarna upp och karotenet kan
lattare frigoras, alltsd ar kokta mordtter nyttigare dn
raa.

Tycker du att det dr trogt att ta dig till gymmet eller
trakigt att ge dig ut i joggingsparet? Varfor inte borja
med fysisk arbetspendling istdllet.

En kartldggning av aktiva Stockholmspendlare visar
att manga av dem som gar eller cyklar till jobbet létt
nar upp till den rekommenderade miniminivan for
fysisk aktivitet.

Virldshilsoorganisationen WHO rekommenderar
minst 150 minuters méttlig fysisk aktivitet per vecka
och enligt kartlaggningen, som omfattar drygt 2000
stockholmare, nar majoriteten av dem som prome-
nerar till och fran jobbet den grinsen. Cyklisterna
passerar den ofta rejilt under sommarhalvaret, men
maste kompensera med annan typ av fysisk aktivitet
under vinterhalvéret {for att behdlla hilsoeffekten.

KALLA: HJART-LUNGFONDEN
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Milstolpar inom hjartforskningen

Ekokardiografi/ultraljud

e 1794 - Italienaren Lazzaro Spallanzani
“uppticker” ultraljudet da han kan visa att
fladdermdss navigerar i morker med hjilp av
ekot av hogfrekvent ljud.
1953 - Hellmuth Hertz och Inge Edler utfor
den forsta ultraljudsundersokningen av ett
hjarta.
1985 - Fargdoppler introduceras for avbild-
ning av blodets hastighet.
2000-talet - Stora framsteg inom datortek-
niken gor det mojligt att se kroppens organ i
4D.

Betablockerare

e 1962 - James Black uppticker betablockera-
re. Fick nobelpris for detta 1988.
1966 - Likemedelbolaget ICI Pharmaceuti-
cals lanserar virldens forsta betablockerare,
Inderal.
2000-talet - Flera olika blodtryckssankande
lakemedel ger ldkare och patient mojlighet
att testa sig fram till optimal kombination
och dos.

g

Hjart-lungmaskin

1953 - Den amerikanske thoraxkirurgen John
Gibbon utfor virldens forsta lyckade operation
med hjilp av hjart-lungmaskin.

1960-tal - Hjart-lungmaskinen utvecklas med
ett membran som skiljer blod och gas. Tekniken
kallas ECMO.

1972 - Den forsta framgangsrika langtidsbe-
handlingen i hjart-lungmaskin av en vuxen
patient.

1975 - Den forsta lyckade behandlingen i hjart-
lungmaskin av ett spadbarn.

2010 - Sma barbara hjart-lungmaskiner som
underlattar transporter av svart hjart- och lung-
sjuka testas pa olika sjukhus, bland annat Sahl-

grenska.
KALLA: HJART-LUNGFONDEN

Paulin Mattson, IVA-sjukskdterska,
Bernhard Holzgraefe, bitr verldkare
och Johanna Nilsson, IVA-sjukskéoter-
ska pa ECMO.
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