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Ledare

Niér jag skriver den hér ledaren har jag gjort en av

de storsta fordndringarna hittills 1 mitt liv: Efter att i
stort sett hela mitt 57-driga liv har bott i Huddinge,
strax soder om Stockholm &r jag sedan en manad
6lanning. Ja, det kanske man inte blir pa 30 dagar,
men ndr jag trampar omkring ute pa Alvaret s kinns
det vildigt hemma.

Négra av er har varit p4 Oland, nir vi hade Marfan-
helger pd Stora Frogérden, som drevs av min syster
och vér styrelseledamot Karin O. Nu har hon och
hennes sambo Erik, och dven jag bestamt oss for att
atervinda till var pappas uppvéxt-0, och dar vi upp-
levt s& manga fina somrar under vir barndom.

Jag sokte och fick ett jobb 1 Morbylanga kommun
(den sddra kommunen pa 6n) och det sammanfoll ju

fin-fint med att Karin och Erik kdpte ett hus har forra
véren, som jag kan bo i. For jag har dnnu inte hittat
nagon egen bostad. Men det kommer och helst ritt
snart for veckan efter midsommar flyttar det in en ny
familj 1 min lagenhet i Huddinge och dé klipper jag
banden med Stockholm lédn helt.

Det ska bli spdnnande att se hur Kalmar Léns Lands-
ting tar hand om en “marfanare”. Jag beréttar mer
om det sen.

Ha nu en riktigt skon sommar, g ut i naturen och
lukta pd blommorna och Ma Bra med Marfan!

CARINAO
ORDFORANDE



Marfanforeningens arsmote

Den 14 mars samlades styrelsen och 7 medlemmar i
Gotlandssalen i Stockholm for att avhandla forening-
ens styrelsemote. Motet beslutade att medlemsavgif-
terna for huvudmedlem (200 kr) och for familjemed-
lem (50 kr) kvarstar. Dessutom infor vi ett stddmed-
lemskap for 100 kr, ddr man inte fir ndgon tidning
och inte har rostritt pa arsmote, men dnda kan stodja
foreningen. Man kan ocksa vilja ett guldmedlems-
skap (500 kr) dér man fér tidning och har rostrétt.

I styrelsesammanséattningen var det bara sma fordnd-
ringar. Ingrid Karlsson avgick som styrelseledamot
och som ny ledamot invaldes Rebecca Palmquist.
Paula Grandell, Marlene Svalberg, Christina Kjell-
strom och Karin Olsson omvaldes pé tva ér. Ord-
forande Carina Olsson omvaldes p3 ett ar. Ovriga i
styrelsen sitter kvar ett r till. P4 sista sidan kan du
ldsa en liten presentation av Rebecca.

Annica de Belder avgick fran valberedningen och
avtackades med en blomma, for 1ang och trogen
tjdnst. Annica dr en pérla som brukar hjdlpa oss att

ringa runt till medlemmar nér det behovs.

I slutet av motet dok ortoped Bertik Romanus upp
och presenterade kort sin undersékning om fotpro-
blem hos personer med Marfans syndrom. En enkét
har skickats ut och vi uppmanar verkligen alla som
fatt enkéten att svara pa den och skicka in den, dven
om man inte har ndgra besvir med fotterna. Om inte
de intresserade ldkare som vill forska far ett underlag
frén oss som lever med syndromet, hur ska da forsk-
ningen komma framét? Sa fyll 1 enkédten och posta
den, alla svar ar vardefulla!

Som alltid ndr man tréffas sé var det manga intres-
santa samtal under fikapaus och efter motet. Det &r
sana ganger man inser hur viktigt det &r att fa triffa
andra med liknande problem som en sjdlv och fa tips
och rad och framfor allt en kénsla av att “jag &r inte
ensam!”

JENNY ASTROM

Dina erfarenheter av samhallets stod ar viktiga

Det finns en méngd stod som samhéllet enligt lag
ska tillhandahélla personer som behover det, till ex-
empel stdd till personer med funktionsnedséttning.

Riksforbundet Sillsynta diagnoser, Neuroférbundet
och Nationella Funktionen Séllsynta Diagnoser, vill
nu veta mer om hur du som har en séllsynt diagnos
eller har en nérstaende som har en sillsynt diagnos
upplever att stodet fungerar.

Dina erfarenheter ér viktiga att formedla till besluts-
fattare och andra for att fa till stind fordndringar
som forbéttrar livssituationen for de som har en
séllsynt diagnos.

Vill du dela med dig av dina erfarenheter av habilite-
ring, samordning inom varden, skola och arbetsliv?

Skicka din e-postadress till info@nfsd.se, sa skickar
de enkdtundersokningen till dig. Dina svar kommer
att behandlas konfidentiellt.

Enkitundersdkningen baseras pa de fragestillningar
som lyfts under fokusméte med medlemmar i1 Riks-
forbundet Séllsynta diagnoser och Neuroforbundet
under 2014.

o/
NFSD

NATIONELLA FUNKTIONEN SALLSYNTA DIAGNOSER
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Ogon hos barn och ungdomar

Nedanstéende fragestdllningar har kommit fram i en
trad pa vér facebooksida Marfanfamilj.

Han son har opererat ett 6ga och har en plast-
lins. Ser men inte s& bra och det hjilper inte med
glasogon eller linser for att forbéttra synen. Det
andra égat ser han bra med, har lins pa det. Har
tagit AM kort for snart ett ar sedan och snart
dags att borja 6vningskora for bil! Vore en kata-
strof om det friska 6gats lins ocksa skulle lossna.
Onskar det gick att gora nagot i forebyggande
mer én att gora 6gonkontroller 1 ggr/ar. Gor det
det?

Tyvdrr sd kan man inte géra ndgot for att forebygga
att linsen lossnar, och operationsbeslut fattas som
regel ndr man far problem med synen eller normal
synutveckling hos barnet dr hotad. Om man har fdtt
[0s lins tidigt i barndomen finns det risk att man inte
uppnar full synskdrpa senare i livet, trots linser eller
glasogon.

Jag har tva soner 12 och 14 4r med misstinkt
Marfan, och har nu fragor géllande operation av
linsluxation. Brukar det ga bra? Vilka ér for- och
nackdelarna? Min 12 dring opererades vid 2 ars
alder, men nu ir min 14 iring aktuell, och han

ar orolig, ser ungefir 20 % med glaségon nu. P4
yngste sonen ér linserna endast borttagna och ej
ersatta, vill veta erfarenhet med linser insatta.

Beslut om operation for linsluxation fattas som
regel ndr synskdrpan paverkas sd mycket att det stor
vardagen, och eftersom han ser ungefir 20% sa dr
det formodligen vilmotiverat. Barn opereras om
det finns tecken pd stora brytningsfel som kan gora
att normal synutveckling stors. Oftast sdtter man in
en syntetisk lins i ogat vid forsta operationen. Om
man inte gjort det vid forsta operationen, sd kan det
ibland goras ocksd efterat, sa att man slipper starka
glaségon/linser. Detta ska man diskutera med en
ogonkirurg som utfor operationer for linsluxationer.
Det forbdttrar dock oftast inte synskdrpan som man
uppndtt i barndomen, dvs. fram till ca 7-8 drs dlder.
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Tror jag liaste nigonstans att man ibland kan
fa behalla sin egen lins, att de syr fast den. Kan
detta goras?

Den egna linsen kan inte sparas vid operation for
linsluxation. Det vanliga dr att hela linsen avldgs-
nas, och att man opererar in en syntetisk lins, som
sedan sys fast.

Ar det mindre bra att gora linsersittningsopera-
tion innan ett barn ir fardigvuxet?

Linsluxation hos barn opereras om det finns tecken
pa stora brytningsfel som kan gora att normal
synutveckling stors. Med andra ord sd vintar man
inte tills barnet dr fdardigvuxet, eftersom barnens
synformdga inte dr fullt utvecklad forrdin ca 7-8 drs
alder och alla typer av synstorningar, tex. linsluxa-
tion, under de forsta levnadsdren kan gora att synen
utvecklas simre. Detta kan inte forbdttras senare i
livet.

Min andre son ir opererad vid 2 ars dlder, da tog
de enbart bort linserna, inga nya ér ditsatta. Det
gjordes med nagra manaders mellanrum men
han har bara ett 6ga som ar ok, och det pga att
det inte gjordes titare. Gor detta att det blir vil-
digt jobbigt for hjirnan nir det skiljer sa?

Ndr man bedomt att operation for linsluxation dr
nodvindig i bada 6gon sa brukar man planera in
bdda operationerna tditt efter varandra (veckor-
manader). Intervallet beror pa mdnga faktorer, tex
synskdrpan och barnets dlder. Det dr svdrt att uttala
sig om varfor det andra ogat i detta fall inte ser bra.

Barnens synutveckling dr kéinsligast for alla typer
av synstorande sjukdomar ju yngre man dr. Om man
tex har haft linsluxation med stora brytningsfel i
tidig alder sd kan det hdnda att synen inte utvecklas
normalt fast 6gat blir opererat. Forutsdttningarna
dar dock oftast bdttre om man opererar en sned-
stdlld lins bort. Barn som har svagare syn i ena
ogat anvdnder ofta bara det ogat som ser bittre och



stors ddrfor inte av den svagare bilden. Alla barn i
Sverige som opereras i ogonen foljs upp hos barno-
gonlikare och ortoptister som foljer upp synutveck-
lingen, och hjdlper till att trdna upp synen. Ibland
dr det ocksd mdjligt att efterdt operera in en lins,
for att slippa starka glasogon, men detta behover
diskuteras med en 6gonkirurg med erfarenhet pa
den typen av kirurgi. Dock bor man komma ihdg att
den synskdrpan som man uppndtt som barn kan inte
forbdttras senare i livet.

Bor operationerna goras titt inpa varandra om
bida 6gonen méste opereras eller har det ingen
betydelse?

Operationsbehovet for vartdera 6gat bedoms sepa-
rat, och det gors ndr synen dr paverkad eller normal
synutveckling dr hotad. Om bada behover opereras
kan operationerna planeras snart efter varandra.
Men intervallet beror pd situationen — synskdrpan,
barnets dlder osv.

Och si en friga om nithinnor:

Kan man transplantera niithinnan p4 en person
med Marfans syndrom?

Det pdagar mycket forskning kring ndthinnans sjuk-
domar. Detta beror mest pd att den dldersrelaterade
degenerationen av ndthinnan ékar ju dldre befolk-
ningen blir. Transplantation av ndthinnan studeras,
men det dr inte nagot som anvdnds kliniskt i dagsld-

get.

Virk ar underviarderat hos personer
med Marfans syndrom.

En studie som Northwestern Medicine i USA gjort,
pa 993 personer med Marfans syndrom, visar att 67
% haft virk de senaste sju dagarna.

Den medelmattiga dagliga smértan var 4 pd en skala
mellan 1-10, och den virsta smértan var 7. Over
hilften (56 %)av alla deltagare anvinde smaértlind-
rande medicin, men ca hélften av dem sa sig inte bli
bittre trots medicinering. 52 % av deltagarna sa att
den hjélp de fick av ldkare for kronisk virk var délig
eller medelmattig.

Studien visar att det behdvs mer undersdokningar om
vérk och dess behandling hos personer med Marfans

syndrom.
UR CONNECTIVE ISSUES SUMMER 2015

Trevlig sommar
onskar styrelsen

Nya rekommendationer 1 USA

Amerikanska marfanforeningen har nyligt publicerat
nya rekommendationer for hjirta och kérl hos mar-
fanpersoner. De nya rekommendationerna siger att
alla med Marfans syndrom, dven de yngsta barnen,
ska borja medicinera for att hindra aortatillvixten, sa
snart de fatt diagnosen, oavsett om aortan &r forsto-
rad eller inte. En annan forandring ar att de som an-
vinder betablockerare rekommenderas en hogre dos
an tidigare. Personer som inte kan ta betablockerare
rekommenteras istéllet ta Losartan, som studier visat
funka lika bra som hog dos betablockerare.

Stottepelarna for hanteringen av hjérta och kérl hos
Marfans syndrom ar som tidigare: tidig diagnos, re-
gelbundna kontroller av hjérta och kérl, och planerad
operation av fOrstorad aorta innan en bristning.

En broschyr med hela rekommendationerna kan lad-
das ner fran deras hemsida (pa engelska)
www.marfan.org

UR CONNECTIVE ISSUES SUMMER 2015




Riksforbundet Sallsynta Diagnosers arsmote

den 25 april 2015

Som s& ménga ganger forr holls arsmdtet i Haninge
kommun, séder om Stockholm. Quality Hotel Winn,
ligger bara nagra minuters promenad fran pendel-
tagsstationen, alltsd valdigt lattillgdngligt med kom-
munala kommunikationer. Men dr ocksa bra att nd
med bil. Laget dr vil inte det “vackraste”, men det
ar ett funktionellt och bra hotell, som har mjukglass
och popcorn tillgéngligt hela dagen, i obegrénsad
mingd. Stort plus for det!

Arsmétet inleddes givetvis med arsmotesforhand-
lingarna. Som ordférande hade styrelsen foreslagit
Dag Larsson som &r opposi-
tionslandstingsrad for (S) 1
Stockholms Léns Landsting.
Han sitter ocksé i Likemedels-
nidmnden och Rikssjukvards-
ndmnden, sa Dag kan “’sjuk-
vérden”. Han dr ocksa en van
foreningsriv, vilket gjorde att
debatten boljade med brots 1 ritt tid nér det borjade
dra ivdg allt for mycket. Det dr en stor konst att leda
att mote med sa ménga engagerade deltagare som
anda finns 1 Sdllsynta Diagnoser.

Dag inledde med att beritta lite om landstingsorga-
nisationen i landet, som enligt honom har fér minga
och ibland for smé landsting. Att det ser ut som det
gor har sina rotter 1 1600-talets riksindelning. Att

det inte funkar ldngre kan man kanske forsta och det
diskuteras hur man kan gora en annan indelning. Hur
det kan komma att se ut far vi sikert anledning att
aterkomma till.

Alla punkter pa dagordningen gick igenom utan
vidare diskussion. Verksamhetsberittelsen och den
ekonomiska beréttelsen godkéndes och styrelsen
beviljades ansvarsfrihet.

Bara kring Svensk Dysmeliférenings motion om

att skriva in obligatorisk registrering i det centrala
medlemssystemet, blev det debatt. Beslutet blev en
kompromiss mellan motionens begéran och styrel-
sen forslag till beslut. Du kan l4sa mer om beslutet i
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arsmotesprotokollet som du hittar pa www.sallsynta-
diagnoser.se.

Styrelsen berittade ocksa om de kommande éarens
verksamhet. Riksforbundets verksamhet dr beroende
av statsbidrag och fondmedel for att kunna bedriva
sin verksamhet. Utifran de redogorelserna godkén-
des verksamhetsplan och budget.

Styrelse valdes utan nagra storre fordndringar. Som
i de flesta foreningar, dven var, sa dr det nagra som
sitter vildigt lange och ofta utgdr grunden och sen
fylls det sakta men sikert
pa men nya och yngre
krafter. Det &r jéitteviktigt
att fa den hir omsittningen
—nya idéer och sitt att
tanka blandat med kunskap
och erfarenhet &r ett miste
for att fa verksamheten att
komma framat. Det dr ldnge sedan Svenska Mar-
fanforeningen hade nigon representation pa ndgon
fortroendepost i Riskforbundet. Ar man intresserad
att foretrdda “’sdllsyntheten”, sa ér det ett jéattekul

uppdrag.

Vi fick ocksa en jéttekul presentation av ett film-
projekt som ska genomforas sondagen innan Den
Séllsynta Dagen — 29 februari. Dé ska vi ha filmfes-
tival pd temat “séllsynt”. Mediebolaget Film & Tell
har fétt i uppdrag att leta ritt pa bra och informa-
tiva bade spel- och dokumentérfilmer, svenska och
utlandska, som kan visas for en allmén publik péd en
biograf i Stockholm. Slér det vil ut och gar att 16sa
kostnads- och rittighetsméassigt kan det kanske bli en
turné, vem vet?

Avslutningsvis fick vi en sammanfattning av vad
som hént i de sex regionala nétverksprojekten. Det
ar alltsa brukarndtverk inom séllsyntheten som
tillsammans med Centrum for Sillsynta Diagnoser

1 Stockholm, sjukvardsregionerna och Nationella
funktionen for Sillsynta Diagnoser p4 Agrenska
Stiftelsen och Riksforbundet Sillsynta Diagnoser pa



sex stillen 1 landet driver nidtverkande. Det hinder
olika saker i de olika ndtverken, men alla ar igang,
mer eller mindre. Tyvérr har vi ingen representant
frdn Marfanforeningen i nagot nitverk. Sa kianner du
att du, lite mer pd hemmaplan, skulle vilja engagera
dig i ett ndtverk, s hor av dig till mig. Du hittar
mina kontaktuppgifter pa annan plats i tidningen.

En hemsida ska snart introduceras — vi informerar sa
fort vi vet!

Styrelsen beréttade slutligen om tva projekt som
man avser att soka pengar for driva.

Ung och sdllsynt. Skola och yrkesval med mera. Hur
funkar det?

Satsning pd kroniska diagnoser. Hur kan man for-
bittra varden for oss som bir med oss vara diagnoser
genom hela livet. Hur fungerar 6vergédngen mellan
barn och vuxen?

Och som vanligt nir man &r pa konferens — allt
snack 1 pauserna och att mota alla kompisar. Jag har
varit med pa arsméten och ordforandekonferenser
(numera Hostmote), 1 ndgra &r nu och det dr s kul
att triffa folk frin hela landet som har en stor sak

gemensamt — vi dr sillsynta men inte ovanliga.
CARINAO
ORDFORANDE

Ogon vid Marfans syndrom

Manga med Marfans syndrom har 6gonsymtom.
Narsynthet dr det vanligaste problemet, som bland
annat beror pd att 6gat dr for langt. Detta kan ocksa
leda till ndthinneavlossning. Cirka 60 procent har
linsdislokation. Det beror pé att linsen, som sitter
fast med smala tradar av bindvév, har rubbats ur sitt
lage eller lossnat helt. Personer med Marfans syn-
drom fér ocksd ofta gron och gra starr.

Vid synsvérigheter behdvs beddmning av en spe-
cialist. Genom undersdkning med mikroskop efter
att pupillen har vidgats med 6gondroppar gér det att
avgoOra om Ogats lins sitter snett. En operation da

linsen ersétts med en konstgjord lins bor géras innan
den ursprungliga linsen har lossnat helt. Barn som
opereras fir d4 ingen synnedséttning. Aven nithin-
neavlossning kan dtgérdas genom en operation. Vid
bestdende synnedsattning kan kontakt med syncen-
tralen behdvas for utprovning av olika synhjélpme-
del.

Kontroll hos 6gonldkare rekommenderas fran fodsel
till sex manader, dérefter drligen. Det man tittar pa ér
synskérpa, brytningsfel, linsforhallanden, nithinnan
och trycket i 6gat.

Kakar och tander vid Marfans syndrom

Det dr vanligt att gommen 4r hog och ibland ocksa
smal, vilket kan ge daligt med plats for tinderna. En
hoég och smal gom kan ocksa orsaka snarkning och
bidrar till en 6kad risk for andningsuppehéll under
somnen (somnapné). Kiklederna ar ofta paverkade,
eftersom kakledernas ledkapslar kan vara instabila.

Tandgnissling och tandpressning medfor extra stor
belastning pé kiklederna och kan oka kékledsproble-
men. Personer med Marfans syndrom kan ha svart
att gapa stort och linge under till exempel tandvards-
behandlingar.

Forstarkt forebyggande tandvard kan vara aktuell for
att senare 1 livet slippa tidskrdavande tandbehandling-
ar som frestar pa kdkleden. For att forebygga infek-
tion bor antibiotika ges till dem som har inopererad
hjartklaff eller som tidigare haft infektion i hjértat
(endokardit) fore vissa typer av tandbehandlingar.

Eftersom tinderna ofta sitter trdngt bor barnen vid
sju till nio ars alder undersokas av en tandreglerings-
specialist (ortodontist). Om kdkleden ger problem
kan det bli aktuellt med bettfysiologisk behandling.
Sémnapné och problem med snarkning bor foljas
upp av ldkare.



Ny styrelseledamot!

Rebecca heter jag och dr en glad och sprallig
23-aring. Jag driver ett eget foretag som nagel-
terapeut och pé fritiden sa umgés jag gdrna med
vénner eller bakar (man har inte s mycket fritid
som egenforetagare). 2013 fick jag min diagnos
och dr ensam 1 familjen om att ha marfans.

Det jag lart mig av att fa diagnosen &r att inte ta
hilsan for givet och passar nu pa att gora saker
jag mar bra av!

Vara olika medlemskap:

Medlemskap Tidning Rostritt Arsavgift
Huvudmedlem Ja Ja 200 kr
Familjemedlem, bo- Nej Ja, om dldre dn 15 ar 50 kr
ende pa samma adress
som huvudmedlem

Guldmedlem Ja 500 kr eller mer
Stodmedlem j Nej 100 kr eller mer

- Vad vill du lasa om 1 medlemstidningen?
Har du nagra funderingar om Marfans
syndrom?

Hor av dig till oss! Ring nagon av oss 1
styrelsen eller maila till
marfan.sverige@gmail.com




