od oz’u[ och gott nytt ar!
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Styrelsen

Hor gérna av dig till ndgon av oss 1 styrelsen om du har funderingar
eller fragor om nagot, sa forsoker vi hjélpa dig sa gott vi kan.

Carina Olsson, ordforande
Tel hem 08-89 49 92

Mobil 070-975 05 21
carina.olsson@telia.com

Karin Olsson, kassor;
medlems- och registeransvarig
Mobil 070-538 55 19
karinolsson@me.com

Katarina Frojvik-Moberg, ord. led.
katarina.moberg@gmail.com

Jenny Astrom, ord. led.
Tel hem 0920-22 80 86
Mobil 070-347 58 27
jenast@bahnhof.se

Ingrid Karlsson, ord. led.
Mobil 070-396 58 82
karlsson.ingrid@ownit.nu

Annett Andersson, ord. led.
Tel hem 08-702 02 79

Mobil 073-776 69 41

annett andersson@hotmail.com

Kent Clasén, ord.led.
Mobil 070-266 33 04
kent.clasen@gmail.com

Mona-Lis Petersson, supp.
Tel hem 08-500 370 91
Mobil 073-338 67 41
mona_lisp@hotmail.com
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Ledare

Nar du ldser det har dr det 2013. Vi kan sammanfatta
annu ett Marfan-ar och gora bokslut och skriva
verksamhetsberittelse. Aret som gétt har gétt i
friskvardens tecken. Vart friskvardsprojekt har
genomsyrat allt vi gjort och nog egentligen tagit all
var energi.

Jag vill passa pa och dnnu en gang rikta ett tack till
Annett i styrelsen som for nagra ar sedan borjade
prata om betydelsen av friskvard och att hon tyckte
att vi skulle ha nagon slags friskvardstips till er
medlemmar. Nér vi sen borjade fundera pa hur det
skulle ga till och vi pa allvar tog tag i diskussionen,
sd kunde vi nog inte i var vildaste fantasi tro att det
skulle falla sa vél ut i slutdnden.

Jag kénner mig sa glad och stolt 6ver vad vi har
astadkommit! Karin, var kassor och nu ocksa
tillfalligt anstillda projektledare, har naturligtvis
gjort ett jattejobb. Sen alla andra 1 styrelsen som
varit med och kommit med tips och goda rad, och
inte minst hjélpt till som “funktiondrer” pa traffarna.
Men utan er som deltagit pa traffarna hade det ju

inte blivit nagot alls. S& tack till er som var med pé
Ekero, i Kungilv, i Malmé och péa Biskops Arno.
Det dr sa fantastiskt att tillhora ett san’t hér géng!
Oavsett om man sjadlv har Marfans syndrom eller

ar anhorig, har vi alla ndgot gemensamt att samlas
kring. Det kénns s& skont att vara tillsammans med
vanner som mer eller mindre har samma funderingar
som man sjélv, oavsett om man nu kédnner av sitt
syndrom mycket eller lite. Det viktiga &r just att de
andra vet...

2013 &r det 20 &r sedan Svenska Marfanforeningen
bildades. Det ska vi fira! I samband med arsmétet
den 16 mars ska vi fira med jubileumsmiddag
ndgonstans i Stockholm. Boka in den dagen redan
nu. Vi ska ocksé forsoka samla material till ett
jubileumsnummer av tidningen. Har du négot att
bidra med? Hor av dig till Jenny Astrom i s fall.
Dérmed vill jag och styrelsen onska er alla en riktigt
god fortsittning pa det nya aret.
Vi ses!
CARINA
ORDFORANDE



Friskvard i Malmo

27-28 oktober

Eftersom jag aldrig varit 1 Malmo tidigare var det
sjalvklart att ta en promenad genom stan. Vilka
fantastiskt vackra byggnader! Och jag hade gidrna
sett parkerna pa sommaren istéllet for ett regnigt
oktober. Hingboken 1 Magistratsparken var
magnifik!

Men det var friskvard det skulle handla om! Vi
samlades pa ett hotell i centrala Malmé dér vi fick
lara oss om traning och kroppen av sjukgymnast
Britt-Marie Rydh-Berner, blev masserade av
massoren Nina, fick ldra oss om nyttig mat av
kostradgivare Barbro och yogade med var egen
Karin.

Marfans syndrom ér en diagnos som inte forsvinner,
till skillnad frén ett ryggskott eller diskbrack. Britt-
Marie tycker att

vi alla bor ha en
kontinuerlig kontakt
med en sjukgymnast |
eller klinik s& att vi
har nagon att prata
med och kunna stéllaj
fragor till, och hon
talde om saker man
bor tdnka pé ndr man
véljer person att ga
till. En sjukgymnast
med OMT-
vidareutbildning
(Ortopedisk Manuell Terapi) ar inriktad pé smirta
och rorelseorganen och det dr ofta dessa saker

vi Marfanare har problem med. En sjukgymnast
har legitimation, vilket innebér att den &r skolad 1
allmén sjukvard, nagot som varken kiropraktorer
eller naprapater dr, och dven blir kontrollerad av
Socialstyrelsen.

‘%

Britt-Marie

Barbro berittade mycket spannande om mat, visste
du till exempel att bovete dr sldkt med rabarber men
inte med vete?!? Bovetem;jol ingar ofta i glutenfria
mjOlmixer eftersom det dr naturligt glutenfritt.
Kokta moroétter innehaller mer betakaroten dn raa.
Havre innehaller betaglukaner som kan bidra till

Hangbok i Magistratsparken.
Foto: Jacob Christensen

stabilare blodsockernivéer efter en méltid. Mathavre
ar en fullkornsprodukt som kan ersétta ris, pasta eller
potatis.

Vid denna traff var jag inte med som styrelseledamot
utan som vanlig deltagare och fick ta del av Ninas
fantastiska massage. Taktil massage dr en form av
beréringsmassage, man stryker létt pd huden istéllet
for att kndda muskler pa djupet. Efterat kinde man
sig véldigt avslappnad och lugn.

Massage ingar i KAM, Komplementér Alternativ
Medicin. En del landsting subventionerar och
remitterar patienter till till exempel massage. Kolla
girna med ditt eget landsting om du har denna
mojlighet.

Hotellet i Malmo var mycket trevligt, vi fick god mat
och hade intressanta pratstunder.
JENNY A

Nagra deltagare i Malmo



Friskvard pa Biskops Arno

24-25 november

Vi var totalt 17 personer som samlades pa Nordens
folkhogskola Biskops Arnd 1 november. Det var
morkt, kallt och regnigt, men det var dndé en
fantastisk helg. Flera deltagare kom pa fredag kvall
och vi hade trevlig samvaro 1 folkhdgskolans tv-
stuga.

Herrgardsbyggnaden pa folkhégskolan

Pé lordagen korde vi igang med sjukgymnast Britt-
Marie Rydh-Berner. Hon pratade om hur vér kropp
ar konstruerad och hur vi kan fa den att ma bra med
trdning pa rétt satt. Man hor ofta rekommendationer
att folk med marfans syndrom inte ska spela
ishockey, halla pa med kampsporter och liknande.
Men det tycker Britt-Marie man ska ta med en nypa
salt. S& lange man gor det med maétta och ser till att
lakare héller koll pa hjarta, kédrl och 6gon sa kan man
gora 1 stort sett vad man vill. Undantaget extrema
sporter som t.ex. tyngdlyftning.

Den bista trdningen dr den som blir gjord! Och for
att triningen ska bli av sa krévs det att vi tycker att
den ér rolig.

Vi tog paus for lite medicinsk yoga, som Karin holl
1. Under eftermiddagen fortsatte Britt-Marie prata
om trdning och ndgot som manga marfanare lever
med dagligen — smérta. Det finns tva sorters smarta;
nosiceptiv smérta som nar man skér sig, brianner sig
eller bryter ett ben; och sé finns det neurogen smaérta
som ischias, enkelstot i armbéagen, eller diskbrack.
Dessa olika smértor behandlas pa olika sitt, sa det
ar viktigt att komma underfund med vad det handlar
om for smérta man har. Har man mycket smérta ska
man forsoka hitta en bra sméirtdoktor som man kan
fora dialog med och som kan hjélpa en.
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Sondagen gick under temat ’Mat att ma bra av”
och det var var ordférande Carina Olsson som holl
1 detta. Vi pratade om olika nyttiga gronsaker och
rotfrukter och tipsade varandra om nyttiga och goda
matritter. Det finns ingen speciell marfan-mat,
déremot &r det viktigt att halla vikten for att hjarta,
karl och leder ska mé s& bra som mojligt. Trots att
personer med marfans syndrom ofta har en tendens
att vara smala, si kan dven vi ldgga pa oss med
tiden. Det finns massor med olika dieter och hur
bra de funkar finns det lika ménga teorier om. Det
viktiga dr dock att den energi man sitter 1 sig, bor
man dven gora sig av med, sé 4t mindre och ror dig
mer var budskapet vi fick.

Aven under séndagen blev det ett pass medicinsk
yoga. Det var alldeles lagom att ha en stund med lite
rorelser och avslappning som motvikt mot allt man
sitter vardagen.

Under hela helgen var Nina med och masserade
deltagarna. Hon anvinder metoden taktil massage,
dir man masserar huden och frisétter kroppens eget
lyckohormon oxytocin.

b

Var duktiga massés Nina

Helgen avslutades med ett gemensamt samtal om
hur man vill gd vidare med sina friskvardsaktiviteter,
bland annat var det flera som ville fortsétta dta en
bit mork choklad varje dag. Allt som allt blev det en



mycket bra helg i naturskont omrade och fantastiskt
god mat!

Kort info fran Sallsynta
Diagnoser

Samma helg som vi hade vér friskvardstraff pa
Biskops Arnd, hade Sillsynta Diagnoser sitt
ordférandemote i Haninge. Ett femtiotal deltagare
fran de olika medlemsforeningarna tréffades for
att lira sig mer om fondsdkning och nétverka.

Ingen av medlemsforeningarna i Séllsynta
Diagnoser ér tillrdckligt stor for att fa statliga
foreningsbidrag, s& mycket av véra olika
verksamheter hanger pd att vi fir medel frén
fonder och stiftelser. Det togs upp till diskussion
hur vi kan driva frdgan om sma foéreningars
ekonomiska situation och manga papekade det
viktiga jobb foreningarna gor med att sprida
information och utbilda bade patienter, nirstiende
och vérdgivare. Det vore darfor i samhéllets
intresse att sidkerstélla foreningarnas fortlevnad
genom att sdkra verksamhetens basfinansiering.

Man talade d4ven om Europlankonferensen som du
kan l4sa om pd annan plats hér i tidningen.

Det som jag tycker dr ndstan viktigare dn de teman
som sadana har traffar innehaller, det dr att man far
triffa medlemmar och medlemmar far tréffa oss i
styrelsen. Att triffa ndgon personligen och fa prata
om marfans syndrom med andra, som vet precis hur
det &r, dr sa otroligt viktigt. Man far ut s mycket
av att utbyta erfarenheter med varandra, ventilera
funderingar och fa tips om sddant man inte visste.
En av helgens deltagare utryckte ndgot som gjorde
mig glad att hora:

"Tidigare har jag bara betalat
medlemsavgift, men nu kédnner
Jjag mig verkligen som en del av
féreningen!”

JENNY A

Arsmote med 20-ars
Jubileum!

Foreningen fyller 20 ar!

Det maste vi alla medlemmar fira tillsammans.
Det hela kommer att gé av stapeln 16rdagen den
16 mars nagonstans i Stockholmstrakten.

Pa dagen haller vi vart ordinarie arsmote (hdrmed
ar ni alla stadgeenligt kallade till métet) och da
brukar vi &ven ha ndgon medicinsk foreldsning.
Pa kvillen éter vi jubileumsmiddag tillsammans.
Vi rdknar med att foreningen kan sponsra
middagen med lite pengar. Boka in dagen redan
nu sd kommer mer information framdver.

Mycket, mycket vilkomna till jubileumsfirandet!

Vad vill du lasa om i tidningen?

Har du nagra funderingar kring marfans syndrom? Ar det nigot speciellt omrade du vill att
vi ska skriva mer om? Tipsa oss om vad du som medlem vill ldsa om 1 din medlemstidning!
Hoér av dig till Jenny Astrém, kontaktuppgifter finns i styrelselistan.



Lyckat friskvardsar

Sa var vart forsta friskvardsar till anda. Férhopp-
ningsvis blir det en fortsattning under 2013 som vi
precis har sokt nya pengar for fran allmanna arvs-
fonden. Det har varit en synnerligen lyckad sats-
ning.

Friskvérdsaret kunde genomforas tack vare ett
bidrag pa ndarmare 800 000 kronor som vi fick fran
allménna arvsfonden. Den stora kostnaden har
varit 16nen till mig som projektanstilld pd halvtid.
Min storsta arbetsuppgift har varit att planera och
genomfora de fyra friskvardstréffar som vi har hatft.
Den forsta pa Eker6 i Stockholm i april, den andra i
Kungilv 1 september, den tredje 1 Malmo 1 oktober
och den fjarde och sista i Balsta norr om Stockholm
i november. Totalt har cirka 50 personer deltagit pa
traffarna.

Bra traning

Min uppfattning &r att néstan alla av er deltagare
har varit mycket ndjda. Alla fyra triffarna har

haft samma uppliagg. Det har varit ”var egen”
sjukgymnast Britt-Marie Rydh-Berner som har haft
tvé langa pass om vad trianing dr och varfor tréning
ar bra for kroppen. Inte bara for Marfanare forstas
utan for alla. Hon har ocksa pratat om vad de som
har Martfan sarskilt ska tdnka pé vid trining; vad

ar bra och vad dr mindre bra. Hon har gétt igenom
vilka traningsredskap som finns att anvdnda och
hon har berittat om metoder for att lindra eventuell
extra belastning vid traning och Marfan, olika
stodbandage till exempel.

Britt-Marie har varje gang fatt massor med fragor.
Det ér ju inte ofta som vi med Marfan och véra
anhdriga kan fa svar pa allt som ror vara kroppar.
Varfor vi har ont och varfor vissa saker inte funkar
for mig och sa vidare. Britt-Marie visade lampliga
sa kallade Coretraningsovningar som deltagarna
fick prova. Det dr en enkel trdningsform som var
och en litt kan gora hemma, och alla fick med

sig dvningarna pa papper hem. Ménga deltagare
var forvanade over att de under dag tva kunde fa
traningsvark av sddana sma forsiktiga rorelser, men
det 4r just dd man vet att det faktiskt har haft verkan.
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Mjuk yoga

Pé traffarna har deltagaren ocksé fatt prova pa tva
yogapass med medicinsk yoga. Det dr jag sjdlv som
ar utbildad instruktor i yoga och som har hallit i

de passen. Medicinsk yoga ir en latt form av yoga
som néstan alla kan genomfora oavsett krdmpor och
sjukdomar. Man behdver inte sitta som en skriaddare
pa golvet utan kan gora hela yogapasset sittande pa
en vanlig stol.

Négra deltagare vet jag fastnade for denna mjuka
och tillatande form av yoga och har fortsatt med den
hemma. Men det var sékert ocksa nagra som inte
tyckte att yogan var nagot for dem. Yoga dr en ju en
speciell form av trining da den &r tankt att paverka
bade kropp och sjil. Déarfor 6vade vi ocksa pa lugn
djupandning och pa att ta det extra lugnt och inte
prata sa mycket och springa runt innan yogapasset.
Allt for att komma in 1 sig sjélv, att lunga ner sig
helt enkelt. Yogan gors med 6gonen slutna och var
och en gor efter sin formaga. Inget sneglande pa de
andra, alla gor s gott man sjdlv kan och det far inte
gora ont. D& gor man lite mindre eller inte alls just
den dvningen.

Sjalv har jag blivit helt fast 1 yogan. Jag har under
aren prova massa olika trdningsformer; joggning,
simning, Friskis och svettis, men aldrig haft tilamod
att fortsdtta med nagon en langre tid. Yogan har jag
hallit pd med 1 néstan 20 ar snart och jag ar sjilv
overraskad over hur jag kunde bli sa biten. Det ar
dessutom litt att gora sjalv hemma 1 lugn och ro
med hjilp av CD-skivor som man kan kdpa fran
min yogalarare. Hor av dig om du ar intresserad
(karinolsson@me.com).

Ata gott och nyttigt

Det tredje amnet pa friskvardshelgerna handlade

om hélsosam och god mat. Pa de tre forsta traffarna
var det Barbro Turesson som holl i det hela och pa
den sista triffen tog var mycket matintresserade
ordforande, Carina, hand om matpasset. Det finns ju
inte ndgon kost eller diet som ar specifikt anpassad
eller extra bra for manniskor med Marfan, vi vet
dock att det dr bra for alla att tdnka pa vad man
stoppar 1 sig. Carina pratade om olika typer av dieter



eller hjalpmedel for att fa i sig alla nidringsdmnen.
Hon hade med sig massor med olika gronsaker

och rotfrukter och visade och beréttade hur de kan
anvandas for att laga nagot gott och nyttigt av.

Hon bjod pa smaskiga mellanmals-snacks och hon
avslutade det hela med en chokladprovning. Choklad
ar ju nyttigt for oss att dta. Alla fick ocksa med sig
var sitt fint recepthifte.

Barbros matforelds-
ningar var lite mer
teoretiska i sin
karaktir. Hon gick
igenom olika
niringsdmnen och
dieter lite mer
ingdende. Men dven
Barbro bjod pa goda
gryner och annat
tilltugg. Pa en av
traffarna bakade hon
jattegoda kex av det
kokta mathavret som
hade blivit 6ver fran
dagen innan. Vi tyckte
alla att de var dverraskande goda, och tidnk sa bra
satt att anvénda rester.

Ninas beroring

Pé friskvardstraffarna fick alla deltagare var sin
halvkroppsmassage av var massor Nina Dahlin.
Nina jobbar med sa kallad taktil massage, eller taktil
berdring. Det dr en mjuk och mera forsiktig form

av massage, som passar extra bra for Marfanare

som kan vara dmma i kroppen och ha virk. Ninas
behandlingar paverkade de flesta deltagarna rejalt
pa djupet. Manga vittnade om hur fantastiskt
omhéndertagen och omhuldad man kinde sig. Nina
ar en synnerligen omhindertagande person som
verkligen gér in for att ge var och en, en helt egen
stund utan stress. Vi var flera som kédnde oss beroérda
bade till kropp och sjél efter Ninas taktila berdring.

Samtalat

Men friskvérdséret har inte bara handlat om de

fyra triffarna. En extra finess har varit att jag, i min
egenskap av projektledare, har ringt runt till valdigt
manga medlemmar under aret. Tanken var att beritta
om och bjuda in till trdffarna men ocksa att bara
prata med var och en och hora hur det star till. Vi har
lange saknat uppgifter om vilka av er medlemmar

som sjédlva har syndromet och vilka som &r anhoriga.
Vi har heller inte vetat vilka som ar barn, ungdomar
och vuxna. Det vet vi mer om nu. Vi har ocksé
samlat in e-postadresser till s& manga som mojligt.
Alla har jag inte hunnit ringa till men jag hoppas pa
att kunna fortsétta under 2013 tills jag har fatt en
pratstund mer er alla.

E-postadresserna ar vi sirskilt angeldgna om att fa
in, for ytterligare ett inslag under
friskvardsaret var att borja ge ut

ett nyhetsbrev med friskvardstips.
Det har hittills kommit ut med tre
nummer och det kommer fler under
nésta &r. Om du som léser detta

nu inte har sett till nyhetsbrevet sa
beror det sdkert pa att vi inte har din
e-postadress. Ge oss dé girna den
pa karinolsson@me.com

Ny webbsida

Det har ocksa just blivit en
egen webbsida som helt dgnas
at friskvardsaret. Du hittar den
via var ordinarie webbsida
marfanforeningen.se

Fortsattning

Om allt nu gar enligt planerna s kommer vi fa

var ansOkan om fortsittning beviljad av Allménna
arvsfonden i slutat av december. I sé fall kommer
jag att fortsétta vara anstélld av foreningen en

dag i1 veckan. Min huvudsakliga arbetsuppgift
kommer da vara att sitta samman en bok med
friskvardsradgivning specifikt for manniskor med
Marfan eller andra Marfanliknande tillstand. Alla ni
som har deltagit pa traffarna fick ju pa slutat séga
vad ni skulle vilja ga vidare med géllande traning
och vilbefinnande. Det kommer jag nu att folja upp
med var och en. Vi hoppas kunna fora vidare era
erfarenheter i den bok som vi ska ta fram.

Jag kommer ocksa jobba med att fortsétta ge ut
nyhetsbrevet var annan manad och sist men inte
minst arrangera en uppfoljningstraff i november
2013 for er som deltog pa nagon av traffarna under
2012. Aven nya intresserade ir mycket vilkomna att
delta. Vi dterkommer med information om allt detta
sa fort vi vet om vi far pengarna.

KARIN OLSSON
PROJEKTLEDARE OCH STYRELSEMEDLEM
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Ny nationell strateqi for sallsynta

sjukdomar

| slutat av oktober lade Socialstyrelsen fram sin
slutrapport om nationell funktion och férslag till
strategi for sallsynta sjukdomar. Med anledning av
detta bjods var férening in av paraplyorganisationen
Sallsynta diagnoser till en konferens om vad som nu
bor goras.

Detta var en konferens inom det som kallas
EUROPLAN. Det ér ett trearigt EU-projekt,
2012-2015, vars frimsta mal &r att etablera ett
internationellt och interaktivt nitverk av intressenter
(framst politiker) for att paskynda utarbetandet och
genomforandet av nationella strategier for sillsynta
sjukdomar, genom vetenskapligt och tekniskt stod,
workshops och aktivt deltagande av patientgrupper
(EURORDIS och nationella foreningar, dar var
forening dr en av manga). Projektet koordineras

av det italienska nationella institutet for hédlsa och
italienska nationella centret for sillsynta sjukdomar.

Strategin ar nu klar

Det ér alltsa en sadan hér strategi som nu ér klar
for Sveriges del och den har 6verldmnats till
regeringskansliet for vidare behandling. Det som
kommer hénda &r att de antar den eller ber om att
den kompletteras.

EU-direktivet

Bakgrunden é&r att den 20 oktober 2011 gav reger-
ingen Socialstyrelsen uppdraget att inrétta en natio-
nell funktion for séllsynta sjukdomar (NFSD), for
samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sillsynta sjukdomar. Vidare skulle
myndigheten ta fram ett underlag till en nationell
strategi for séllsynta sjukdomar. Den nationella
funktionen inréttades och verksamheten har pagatt
sedan den 1 januari 2012. NFSD ska arbeta for att
underlitta for personer med en sillsynt sjukdom 1
samhdllet och 6ka kunskapen hos olika samhéllsin-
stanser.

Socialstyrelsen har alltsa nu tagit fram underlaget till
nationell strategi med hjdlp av tidigare sammanstilld
kunskap pa omradet, en storre krets personer som
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har god erfarenhet inom omradet séllsynta sjukdo-
mar och i enlighet med rekommendationer fran EU:s
rad fran 2009 om en satsning avseende séllsynta
sjukdomar.

Resurser for god hélsa

Det 6vergripande syftet med upprittandet av en
strategi dr att sdkerstdlla att personer med en séllsynt
diagnos far tillgang till de befintliga samhaéllsresurser
som dr nddviandiga for en god hélsa.

Malen for strategin ar att

- patienter med en séllsynt sjukdom ska ha tillgang
till vard och omsorg av hog kvalitet.

- personer med en séllsynt sjukdom ska bemotas
utifran den unika situation som sjukdomen medfor.
- varden, omsorgen och andra insatser samordnas
utifran individens behov.

- personer med en séllsynt sjukdom ska ha en upp-
rattad individuell vard- och omsorgsplan.

Atgérdsomraden

For att na det 6vergripande syftet och de ovan
ndmnda malen har sju prioriterade dtgardsomraden
identifierats.

1. Gemensam definition av sillsynta sjukdomar
eftersom flera aktorer anvénder orden séllsynt el-

ler ovanlig som anvinds 1 relation till diagnos eller
sjukdom vilket ger en rad olika kombinationer.

2. Vardrekommendationer och vardprogram — ut-
formningen av dessa maste tillforsakra att behand-
ling utgar fran basta madjliga kunskap och att det
skapas samsyn kring fragan om hur en patient ska
behandlas.

3. Forskning — savél grundforskning som kliniska
studier pa séllsynta sjukdomar har ett stort mervérde
dér det kan behovas samverkan mellan EU- lénder.
4. Lakemedel for sdllsynta sjukdomar innebar ofta
en forskrivning av sa kallade sirlikemedel. Statlig
utredning som ser ¢ver prissittning och subventione-
ring av ladkemedel pagar.

5. E-hilsa — omfattar olika insatser och verktyg for
att forbéttra informationsutbytet och kunskapsover-
foringen inom hélso- och sjukvérden.



6. Nationella nitverk och regionala centra — skapa
mojlighet att diagnostisera behandla, utbyta/dela och
fora ut kunskap och erfarenhet utifran hog kompe-
tens, basta mojliga kunskap och kvalitetssdkrade
metoder. Arbetet med e-hélsa gor det ocksa mojligt
att samla spetskompetenser och organisera centra
oavsett geografiskt ldge vilket ger mgjlighet till na-
tionellt ssmmanhallna strukturer.

7. Patientdelaktighet — ska bidra till att starka patien-
ten och deras nirstdende genom 6kad delaktighet.

Fran ord till handling

Detta dr utdrag direkt ur strategin och allt later ju
mycket bra. Den stora frdgan dr vad som nu méste
goras for att fa till stand allt detta, och det var detta
som konferensen skulle utgora ett forsta steg 1.

Jag blev forvanad 6ver hur mycket folk som deltog.
Det var omkring 130 personer, absolut inte bara re-
presentanter fran patientforeningar utan majoriteten
kom fran olika instanser inom varden, likemedelsin-
dustrin och olika myndigheter.

Organisationen Séllsynta diagnoser dr inte sa nojda
med strategin och har skrivit en egen skuggstrategi.
En av deras invdndningar ér att det saknas brukar-
perspektiv. En annan invdndning som inte bara de
hade, utan flera av konferensdeltagarna, var att det
inte tilldelats nagra ekonomiska medel for att man
ska kunna genomfora det som stér i strategin. Kriti-
ken dr att detta inte bara ska bli ord pa papper utan
det maste till pengar s att nagot ska genomforas.
Flera konferensdeltagare och foredragshéllare ansag
att det som maste till nu dr en handlingsplan — pro-
cessen far inte stanna av i och med att strategin &r

framlagd.

Medicinska center
Gillande regionala medicinska center dit manniskor
med sillsynta sjukdomar kan komma sé finns det
nagra saddana pa vissa sjukhus i landet. Det dr ofta
’sjalvutndmnda” och alla som finns &r, vad jag kun-
de forsta, bara till for barn. Liknande center maste
tillskapas dven for vuxna, det strok manga deltagare
och foredragshéllare under pa. En gjorde en bra
1akttagelse betrdffande hur det ser ut for oss med
sallsynta diagnoser. Vi maste bli var sjukdoms egna
experter; “Det dr som om brottsoffret skulle leda

sin egen forundersokning”. Nog r vi manga som
kénner igen oss 1 detta. Tdnk om vi 1 framtiden kan
f4 mojlighet att besoka bara en vérdinstans dar all
specialistkompetens om vért syndrom finns samlat.
Jag gick fran konferensen med massor av nya kun-
skaper och insikter, och med en deltagarlisa full med
bra kontakter.

Vardprogram fér Marfan?

En helt annan sak som man kom in pa under dagen
var fragan om sé kallade nationella vardprogram for
respektive diagnos. For Marfans syndrom finns idag
inte ndgon sadan. Jag forstod att det forekommer att
patientforeningar kan vara de som tar initiativ till att
sddana tas fram. Tédnk om vi skulle ha tid och ork
att borja med det 1 Marfanféreningen. Det tror jag
skulle vara ytterligt vardefullt for oss sjdlva och for
hela sjukvérden.

KARIN OLSSON

Mote for unga vuxna i Louven

I augusti holls EMSNs méte f6r unga vuxna i
Louven i Belgien. Sju ungdomar deltog fran
Osterrike, Belgien, Tyskland, Slovakien och
Nederlédnderna.

Dar diskuterades hur det dr att vara ung med marfan
bl.a. acceptans (av sig sjdlv och av andra), att ta
ansvar (att forsoka vara “normal” samtidigt som man
upptécker sina egna grénser), arbetserfarenhet (nir
man ska sdga vad till en arbetsgivare och hur man
bemoter fordomar om man inte kan jobba heltid),
familjeliv (att hitta en partner, bilda familj, risker
med graviditet).

Man hade dven ett medicinskt foredrag av en
smartldkare. Ett annat &mne man pratade om

var hur man ska involvera fler unga 1 de olika
marfanforeningarna; hur olika féreningar jobbar idag
och hur man kan locka ungdomar till sig.

Nista 4r blir det ett nytt mote for unga vuxna 1
samband med EMSN:s vanliga moéte 1 Schweiz, och
2014 planeras ett mote 1 Nederldnderna.

P4 EMSN:s hemsida kan man lisa rapporten fran
motet:
www.marfan.eu



Avhandling om snedstallda linser

Den 26 oktober disputerade Tiina Rysa Konradsen
med sin akademiska avhandling Congenital Ecto-
pia Lentis - Diagnosis and treatment. Den handlar
alltsa om snedstallda linser som ar mycket vanligt
vid Marfans syndrom. Tiina ar 6gonléakare pa S:t
Eriks 6gonsjukhus i Stockholm och hon har manga
Marfanare som patienter. Vi i Marfanféreningen har
ocksa tidigare haft kontakter med Tiina som bland
annat ocksa har medverkat hos oss och talat om
O6gonproblematiken vid Marfan. Hon ar en av de

Ogonlakare som har stora kunskaper som just detta.

Har har vi fatt mojligheten att publicera avhandlin-
gens svenska sammanfattning i sin helhet. Stort
tack till Tiina for det.

Delarbete |

Tvéa av de viktigaste delarna i 6gats optiska system
ar hornhinnan och linsen som samlar inkommande
ljusstrélar sa att en klar
bild skapas pé néthin-
nan. En viktig forut-
sdttning for att en klar
bild skapas ir att linsen
ligger pé sin naturliga
plats, strax bakom pupilloppningen. Om linsen &r
snedstélld i1 forhéllande till pupilloppningen, paver-
kas synen negativt. Snedstéilldhet av linsen orsakar 1
forsta hand kraftig narsynthet och astigmatism. Det
kan ocksé stora cirkulationen av kammarvitskan
inuti 6gat och dirmed orsaka forhojt 6gontryck med
synnervsskada (glaukom). Vidare ger snedstilldhet
okad risk for ndthinneavlossning. Alla dessa kom-
plikationer &r potentiellt synhotande, framfor allt
hos barn som kan fa bestdende svagsynthet om inte
snedstilldhet och dess komplikationer upptéicks och
atgardas effektivt i tid. Den medicinska term som
anvénds for snedstédlldhet av 6gats lins dr ectopia
lentis.

Behandling av snedstéllda linser har varit omdisku-
terat. Kirurgi av snedstillda linser har ansetts svart
eftersom linsen sitter mer eller mindre 16s. Darfor
har kirurgi ofta forknippats med allvarliga kompli-
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"Snedstélldhet av linsen orsakar
| forsta hand kraftig narsynthet
och astigmatism”

p—

kationer. Samtidigt har flera studier visat att enbart
glasogonkorrektion inte ger bra synutveckling hos
barn med snedstéllda linser.
De senaste artiondena har
operationsmetoderna for-
battrats och komplikations-
risken minskat, framfor
allt efter introduktion av
implantat (s.k. kapselringar) som stabiliserar lins-
sdcken vid 6gonkirurgi. Dessa kapselringar ldggs in
1 linssdcken efter att linsens innehall tomts, varefter
en konstgjord lins kan ldggas in. De forsta kapsel-
ringarna kom 1 borjan av 1990-talet nar man intro-
ducerade den forsta typen av kapselring som laggs
in 1 linskapseln for att spdnna ut den. Denna typ av
kapselring kan anvindas vid lattare snedstélldhet.
En nyare typ av kapselring kan sys fast genom ogats
vigg for att stabilisera linssdcken vid mera uttalad
snedstélldhet.

I delarbete I studerades synutveckling och komplika-
tioner hos barn som opererats for snedstélld lins med
en fastsydd kapselring och inséttning av en konst-
gjord lins. Studien omfattade 37 6gon hos 22 barn
och visade att alla barn fick battre synskérpa efter
operationen. Den vanligaste komplikationen efter
operationen var efterstarr som pavisades i 31 6gon.



Av dessa hade 26 blivit behandlade for efterstarr vid
studiens slut. Efterstarr efter linskirurgi dr forvéntat
hos barn eftersom linscellerna dr mycket livliga hos
dem. Inget barn hade dock négra allvarliga kom-
plikationer under eller efter den forsta operationen.
Dessa resultat tyder pa att denna operationsmetod ar
trygg for barn och ger bra synutveckling utan svara
komplikationer.

Delarbete II-IV

Medfodd snedstilldhet av 6gats lins dr oftast en del
av en drftlig bindvédvssjukdom. Marfans syndrom
(MFS) ar den vanligaste av dessa. Cirka 70 % av
alla med snedstdlld lins har ocksd MFS. Omkring en
av 5000 ménniskor drabbas av MFS statistiskt sett
och syndromet ar lika
vanligt hos midn som
hos kvinnor bland alla
etniska grupper 1 virl-
den. De huvudsakliga
diagnostiska kriterierna
ar snedstilldhet 1 6gats
lins, vidgning av kroppspulsddern och typiska gene-
tiska fordndringar. Typiska synliga fordndringar vid
MEFS ér lang och smal kroppsbyggnad med langa
(spindellika) fingrar och tar, felstdllningar i rygg-
raden eller brostkorgen och overrorliga leder. Trots
att de genetiska diagnostiska metoderna forbattrats
genom dren baseras MFS-diagnosen fortfarande
mycket pd symptomen och fynden i olika organ.

Bindviv finns i manga delar av 6gat och MFS kan
darfor drabba 6gat pa flera olika sitt. Man har 1
tidigare studier bl.a. konstaterat att hornhinnan &r
plattare och att 6gat dr ldngre dn normalt. Linsen ar
upphéngd med tunna elastiska bindvévstradar, s.k.
zonulatradar, som faster i en omgivande ringmuskel.
Zonulatradarna fungerar som fjadrarna i en studs-
matta och ger linsen dess spanst. Nar ogat fokuserar
pa nira hall (ackommoderar) drar ringmuskeln ihop
sig, tradarna slappnar av och linsen far en rundare
form. Diarmed forstérks linsens ljusbrytande styrka.
Nir 6gat sedan fokuserar pa 1dngt héll slappnar
ringmuskeln av, zonulatradarna spanns ut och linsen
plattas till. Vid MFS ér zonulatradarna forsvagade
eller brutna vilket leder till snedstélldhet av linsen.

I delstudie II studerades hur ackommodation funger-
ar 1 0gon med snedstillda linser. Studien omfattade
31 6gon hos 31 personer med MFS samt 31 6gon
hos 31 friska individer (kontroller). Graden av ack-

“Bindvév finns i manga delar av
ogat och MFS kan darfér drabba
ogat pa flera olika séatt”

ommodation och fordndringar 1 6gats frimre delar
studerades vid full ackommodation och efter att
pupillvidgande @mnen droppats. Vi kunde konstatera
att MFS 6gon hade lika bra ackommodationstor-
maga som friska kontroller samt att linsen vid MFS
ar tjockare dn hos kontrollerna. Man ser alltsa paver-
kan pa linsen vid MFS men trots det verkar dessa
linser ha bra ackommodationsforméga. Vi kunde inte
pavisa nagon skillnad mellan MFS 6gon med och
utan snedstélld lins vilket talar for att dessa forédn-
dringar dr typiska for MFS och &r inte beroende av
endast att linsen ar 16s. Det kan dérfor antas att dven
MEFS 6gon utan pavisad snedstilld lins har begyn-
nande svagheter i sina zonulatradar trots att detta
inte kunnat ses vid vanlig 6gonundersokning.

I delstudie III stu-
derades hornhinnan
vid MFS. I studien
ingick 39 6gon hos 39
personer med MFS
och 40 6gon hos 40
friska kontroller. Vi métte bl.a. hornhinnans kur-
vatur och tjocklek och kunde se att hornhinnan &r
inte bara plattare men ocksé tunnare i MFS 6gon

an hos kontroller. Det forelag ingen skillnad mel-
lan MFS 6gon med och utan sned lins vilket talar
for att ocksa dessa fordndringar dr typiska for sjilva
MFS, oberoende av snedstilld lins. Detta tyder pa att
avvikande tjocklek och platthet i hornhinnan skulle
kunna anvidndas som stod 1 diagnostiken av MFS.

I delstudie IV beskriver vi 6gonfordndringarna hos
56 personer med MFS. De flesta av dessa hade
snedstélld lins vid undersdkning eller hade blivit ti-
digare opererade for det. Andra 6gonfordandringar vi
noterade var glaukom, skelning, ndthinneavlossning,
synsvaghet och blindhet. Vi kunde ocksa se att dgat
var ovanligt langt hos manga, vilket hade medfort
ndrsynthet, dock inte 1 den grad som man skulle
kunna f6rvénta sig. Hornhinnans platthet tycktes
kompensera for det i manga fall. I de uppdaterade
diagnostiska kriterierna for MFS ar hog nérsynthet
ett diagnostiskt kriterium hos dem som inte har
snedstdlld lins. Eftersom méanga personer med MFS
endast visar latt narsynthet finns ocksa en risk att
dessa personer inte blir diagnostiserade fér MFS om
man vid diagnostiken inte samtidigt tar hdnsyn till
de andra typiska 6gonférandringarna, dvs. platt och
tunn hornhinna samt onormalt langt 6ga.

11



Loeys-Dietz syndrom

Det finns en bindvéavssjukdom som liknar Marfans
syndrom pa méanga sitt. Den heter Loeys-Dietz
syndrom (LDS) och uppticktes ar 2005 av tva
lakare 1 USA; Bart Loeys och Hal Dietz.

De storsta likheterna med Marfans syndrom ar
hjartproblematiken och skelettproblematiken.
Personer med LDS kan fa aortaforstoringar och
aortadissektioner, medfodda hjéartproblem som
till exempel Sppetstaende ductus arteriosus,
utvidgningar i1 andra artdrer dn aortan, snirkliga
och vridna artérer. Det ar ocksé vanligt med
skolios, att vara lang och smal, tratt- eller
fagelbrost, overrorliga leder, duraektasi, plattfot,
strior 1 huden, benskorhet.

Déremot saknar LDS-patienter de 6gonproblem
som forknippas med Marfans syndrom;
linsluxation och nédthinneavlossning. Istillet kan
Ogonen sitta brett isdr och vara lite hingiga och
man kan dven ha en blaaktig nyans pa égonvitan.

Andra tecken pa LDS ér vattenskalle
(hydrocephalus), allergier, mag- och tarmbesvir,
astma, 0kad bendgenhet for blaméarken, klubbfot,
bred eller delad gomspene, instabilitet 1 nacken,
stelnande leder, tunn genomskinlig hud. Inre organ
kan vara skorare och brista, som mjélten eller
livmodern vid graviditet. Man har ocksa létt att fa
bréack.

Pa samma sétt som att man inte behover ha alla
symptom for att ha Marfans syndrom sé dr det lika
for LDS, variationen pa symptomen ir stor. En
och samma person kan vara overrorlig 1 flera leder
och samtidigt ha inskrénkt rorlighet i ndgon annan
led.

LDS beror pa en mutation i TGFBR1 eller
TGFBR2.

Om man har LDS ir det jatteviktigt att halla bra
koll pé hjérta och kérl. Aortan kan ndmligen ga
sonder vid mindre storlekar dn vad som dr normalt
vid Marfans syndrom. Det dr d&ven vanligt med
utvidgningar pd andra stillen &n vid aortaroten,
som &r vanligast hos personer med Marfans, och
darfor maste man hélla koll pa hela hjart-kérl-
systemet regelbundet.

Det dr inte latt att hitta information pa svenska om
LDS, eftersom det ar en s nyupptéckt sjukdom.
Men kan man engelska sa dr den amerikanska
LDS-foreningens hemsida en bra kélla att 4 veta
mer om detta Marfanlika syndrom.
www.loeysdietz.org

JENNY A




