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Ledare

Annu ett marfanér har gatt. For min egen person-
liga del blev Marfans syndrom véldigt patagligt i ar.
Jag har tidigare just inte haft nagra storre problem.
Visst — skolios, starropererade 6gon och justering av
hjartat 1 form av en graft pa aortabagen. Men allt det
dér har gétt bra. Jag har till och med sagt att jag har
Marfans syndrom att tacka for att jag via foreningen
tatt mojlighet att tréffa s otroligt manga fantastiska
maénniskor. Det ar jag glad for!

Men kvillen den 15 augusti blev det riktigt dra-
matiskt. Jag satt hemma och skulle titta pd en film.
Jag rittade till mig i soffan, buffade upp kuddarna
bakom ryggen, la upp fotterna — och PANG! Nagot
smallde till 1 brostkorgen och ryggen ungefar 1 hojd
med skulderbladen, med en fruktansvard smaérta
som foljd. Smértan gjorde det svart att andas och
dd smog sig paniken pd. Men jag var markligt lugn
anda. Ringde till min syster Karin som kastade sig i
bilen for att komma till mig. Jag insdg dock att jag
nog inte kunde vénta — nu dr det ambulans och ilfart

till sjukhuset som géller.

Nista formiddag fick jag diagnosen — AORTA-
DISSEKTION! Som aktiv i foreningen visste jag
vad som gillde. Det hér var ett livshotande tillstand
och de ndrmaste dygnen var avgdrande.

Jag blev kvar pa hjirtintensiven 1 tva veckor.
Behandlingen bestod av fyra olika mediciner for att
halla nere blodtrycken. Nu har det gétt fyra ménader.
Jag klarade de forsta kritiska dygnen och nu ér aor-
tan 1 princip ldkt och jag ér hyfsat aterstilld fysiskt
och psykiskt men fortfarande mycket trétt vid minsta
anstrangning.

Nar sant har hiander dr man oerhort glad for att bo 1
ett land dér det finns kompetent sjukvard tillginglig
for alla. Jag har ocksa fatt stod och hjélp fran
kommunen. Snart ska jag borja provjobba igen.
Med detta sagt — ta hand om er dérute.

God Jul och Gott Nytt Ar!

CARINAO
ORDFORANDE




Styrelsens hostmote

14—15 oktober 2017

I oktober var det dags for ett lingre
planeringsmote for styrelsen dér vi skulle fa
mojlighet att dyka lite djupare i vissa fragor i
styrelsens verksamhet och arbete. Vi holl till i ett
hostvackert Kolsva hemma hos Paula Grandell,
marfanstyrelsens kassor.

Manga amnen pa agendan

Vi hade ett stort antal punkter pa agendan, bland
annat forsokte vi reda lite i hur organisationen kring
Marfans syndrom och Sillsynta diagnoser ser ut, det
vill sdga Nationella Funktionen for Sillsynta Di-
agnoser (NFSD), Centrum for Sallsynta Diagnoser
(CSD) och European References Networks (ERN). I
det hiar numret forsoker vi klargora lite kring hur det
hela hinger ihop.

Vi pratade ocksé kring vilka forvantningar vi som
liten forening har och kan ha pa CSD. Vad vill vi att
de ska ha for funktion?

Négot annat vi diskuterade var foreningens webb-
sida. Ska den eventuellt goras mer anvandarvénlig?

I 6vrigt talade vi mycket om visionerna for foren-
ingen. Ekonomin for foreningen dr god, vad ska vi
satsa pa framdver?

Vi vill héra din asikt 18
Vi i styrelsen vill gdrna L :
veta vilka fragor ni med- F.
lemmar tycker dr viktiga
att driva och vélkomnar
era asikter kring detta.

Ni dr ockséd varmt vilkomna att bidra med tex-
ter till tidningen. Det kan vara en betraktelse eller
kronika kring vardagslivet med Marfans syndrom,
ett tips (trdning, bocker, mat eller ndgot annat) eller
annat valfritt &mne. Vill du inte skriva sjédlv gar det
bra att tipsa oss om dmnen.

Planering infor 2018

Under métet drog vi upp riktlinjerna for styrelsens
arbete under kommande ar. Planeringen for 2018 ser
ut sd hr:

« Familjevistelse pd Agrenska, 19-23 februari.

«  Arsméte 24 mars i Skane, CSD Syd i Lund.

» Svenska marfanforeningen arrangerar Nordiskt
Mote for alla marfanforeningar i Norden. Forslag
1 september.

+ Styrelsen ska f6lja, bevaka och i mgjligaste man
delta pd moten som anordnas av CSD.

«  Oka medlemmarnas engagemang i aktiviteter
och arrangemang som anordnas av foreningen.

EMMA AHLEN
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Annika de Belder har lamnat oss

Var mangariga medlem Annika de Belder har avlidit
vid en alder av 74 ar.

Annika var en sé fantastiskt rar och varm ménniska.
Under vara manga gemensamma ar i Marfanféren-
ingen hade jag formanen att fa traffa henne manga
ganger pa foreningens olika aktiviteter. Hennes
varma véanlighet dr nagot som jag verkligen tanker
tillbaka pa med glddje i hjartat.

Under manga ér gjorde Annika en stor insats for
foreningen nér hon varje ar atog sig att ringa runt till
medlemmar som inte fornyat sitt medlemskap. En
del av dessa hade vl kanske bara glomt att betala.
Men det har dven funnits de som haft funderingar

gillande nyttan av medlemskapet — flera av dessa
lockade Annika tillbaka till oss igen. Vi dr henne ett
stort tack skyldig for denna insats. Vem ska nu dta
sig denna viktiga rundringning...?

Mina tankar gér forstds dven till Annikas man
Tony. Han 4r en av dem som var med och startade
upp var forening. Tony var i ménga ar redaktor for
var tidning och han fungerade dven som kassor
under en lang period. Vi méste verkligen passa pa
att tacka Annika for att vi fick Idna Tony under sa
manga 4r till viktiga uppgifter 1 var lilla forening.

KARIN OLSSON

Gemensamt larande

Vi som har diagnosen Marfans syndrom vet att vi
ofta far dela med oss av var kunskap om diagnosen
till personal i varden, habiliteringen och forsak-
ringskassan. Nu har Riksférbundet for sallsynta
diagnoser inlett projektet Gemensamt larande dar
patienter, koordinatorer pa Centrum for Sallsynta
diagnoser samt de tva som arbetar med information
om sallsynta diagnoser, NFSD, sitter ner och lar sig
gemensamt. Vad behdver CSD utvecklas till? Det ar
huvudfragan.

Projektet mdojliggor att patientgrupperna for de
olika regionerna kan triffas bdde 1 stortréffar och pa
mindre moten med vardpersonal och utan. I varje
region finns det tre patientrepresentanter som &r
med pa de storre triffarna nér alla dr med. Jag ér
representant for Stockholm/Gotland och det innebar
att jag traffar personal pa alla de olika centren och
de olika patientgrupperna runt dem. Det dr mer
strategiskt arbete for alla med séllsynta diagnoser
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men det gagnar oss eftersom vi kan fa kunskap om
hur vi ska stotta vara egna expertgrupper vid de olika
universitetetssjukhusen.

Uppstarten var i september med tva dagar 1 Stock-
holm. Jag dterkommer efter vara triffar i januari nér
projektet har fatt mer fart.

Har ar den officiella mélformuleringen:

» Okad samverkan mellan professionella, patienter
och nérstdende

* Fordjupat samarbete, erfarenhetsutbyte och stod
mellan CSD och patientrepresentanter genom bland
annat:

* Inspiration frdn personcentrerade arbetssitt och en
plan for fortsatt utdkat samarbete och hallbar metod
for fortsatt utveckling.

LISE MURPHY



Boka in | kalendern

Kom och traffa andra medlemmar i foreningen

24 mars

fragor.

minst en halvdag.

ningen.

Hoppas att vi ses!

Arsmoétet 2018 pa CSD Syd

Arsmétet 2018 blir den 24 mars pa CSD Syd i Lund, boka
redan nu in datumet i din kalender.
Da vi nédsta sommar inte kommer att ha ndgot marfanliager
véljer vi att istdllet satsa lite mer kring arsmotet. Vi hoppas att
vi ska fa se manga av er medlemmar pa Center for Sdllsynta
Diagnoser Syd i Lund den 24 mars.

Forutom arsmétet kommer inbjudna likare specialiserade pa
marfans syndrom att halla foredrag. CSD Syd kommer ocksa
att informera om sitt arbete. Ett bra tillfille att fa stilla sina

Vi riknar med att programmet kommer att stricka sig over
Det kommer ocksa att finnas mdjlighet att fa resebidrag om

man har resekostnader som overstiger 400 kronor.
Ett mer detaljerat program kommer i nésta nummer av tid-

Wiss? |

“‘e .t

Pa nasta sida ...
Inbjudan till Marfanvistelse pa Agrenska

Missa inte att anméla dig och din familj till Marfan-
vistelse pa Agrenska i februari 2018. Ett bra tillfille
att bade ldra dig mer om Marfans syndrom och triffa

andra 1 liknande situation.

Vistelserna pa Agrenska ir inte nigot som &terkom-
mer varje ar sd passa pa, det kan droja tills ndsta gang.

Anmadlan ar fortfarande 6ppen!

All information finns pé nésta uppslag.
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Traff med CSD Syd

Patienter och anhoriga

Onsdagen den 25 oktober var jag, dels som patient
men aven som representant for Svenska Marfanfor-
eningen, med pa en patienttraff i Malmo som CSD
Syd anordnade. Vi var en liten samling av patienter
med en sallsynt diagnos och/eller representanter
fran olika patientféreningar.

De som anordnade tréffen var Ingela Frostmyr,
enhetschef samt Malin Lenneryd, barnsjukskdterska.
Kvillen inleddes med en kort film om vad séllsynta
diagnoser kan innebédra. Man kan siga att projektet
ar uppdelat i tre delar. Forsta delen beskriver mer
uppdraget och den overgripande kidrnan i projektet ar
patienten i centrum. Uppdraget startade ar 2015 och
slutar 1 ar, 2017.

Forsta aret av projektet valde man att fokusera

pa diagnostik, kvalitetsregister, expertteam i
varden, sprida kunskap, myndighetskontakter,
vardfordelning och patientforeningar.

Under ar 2016 séndes en enkét ut till 75 st
patientforeningar, varav 33 st svarade, géllande
onskemal och behov. Dessa svar var vildigt viktiga
for projektet.

I &r har det varit mest fokus pa att sprida information
om CSD Syd genom hemsida, utstillning,

turné 1 sjukvardsregionen, konferenser, brev till
vardcentraler, BVC och Forsikringskassan. Man har
dven satsat pa utbildning for vardpersonal/patienter/
anhoriga, genetik och baskurs i klinisk genetik for
ST-ldkare. Kontakt med fordldrar vars barn fatt
diagnos och planering av forédldratraffar under varen
2018 (1 mars samt 15 mars). Fortsatt har man skapat
nétverk utover en patientférening och Nationella
funktionen for séllsynta diagnoser (NFSD),
gemensamt ldrande (som &r ett annat projekt om
patientcentrerad vard) och Sillsynta diagnosers
Riksforbund.

Under kviéllen fick de som var dér mojlighet
att stdlla frdgor och en del undrade hur arbetet
kommer fortsétta nir projektet dr slut. CSD Syds
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arbete kommer inte upphora utan de kommer

jobba vidare med information till skolvérlden,
internationellt ndtverk (t ex EURORDIS),
foreldsningar pd nétet, samordna i varje forvaltning,
patientlots, egenremisser, barn-vuxen overgang

(ett 6vergingsprojekt med tva testpiloter), utveckla
expertteam med lékare, kurator, psykolog,
sjukgymnast med.mera.

Dock ser uppdragen pa de sju olika CSD 1 Sverige
olika ut samt deras fokusomraden. Just nu bildas
expertteam inom: Marfan syndrom, Blasextrofi,
Dovblinda, Osler och Hirschspung.

Redan i januari 2018, kommer CSD Syd jobba
vidare med ett kvalitetsregister (RSD Syd).

Det riktar sig till klinisk genetik dér patienter/
personer kan registrera sin sjukdom/diagnos eller
via sin ldkare eller CSD. Da behovs ett personligt
medgivande for att kunna registrera en patientens
personuppgifter. Ingela och Malin patalade dven att
de Onskar att ett nationellt register skapas. Men att
man far borja pa en ort i nuldget.

Under 2018 kommer dven arbetet fortlopa med de
regionala nitverken géllande CSD pa: Syd, Vist,
Sydost, Stockholm/Gotland, Mitt och Norr. Detta
kommer bli en permanent verksamhet i Sverige.
Man kommer dven jobba vidare med att identifiera
vilka behov som finns framdver och/eller vilka
svérigheter man moter i t ex kontakten med varden,
Forsékringskassan, skolan med mera.

Ett bra tips &r att sjdlv skapa en liten bok/mall, med
en bild pa sig sjélv, en kort beskrivning om sin
diagnos samt ange aktuella mediciner som eventuellt
tas. Denna bok kan vara anvdndbar inom skolans
varld, nér det ror sig om barn. Men det kan dven
funka for en vuxen.

JOHANNA WARRER NILSSON



Recept: Finsk kalrotslada

Ur Ma bra med marfan

Nu nar julen snart star for dorren vill vi bjuda pa ett Koka kélrotter och moroétter i skinkspad eller bul-
julrecept som &r taget ur boken M& bra med marfan.  jong tills de 4&r mjuka. Hill av buljongen.
Mosa rotterna - inte sarskilt fint. Blanda ned

1 liten kalrot graddmjolk, mjol och dgg. Krydda och blanda val.
eventuellt 2 mordtter Tillsétt eventuellt lite vetemjol. Hall upp i smorad
skinkspad eller vatten och buljongtirning till kok- eldfast form. Stré dver skorpsmulor och ldgg pé ett
ning par smorklickar. Gradda i 225 grader cirka 40 minu-
3 dI graddmjolk ter.

1 dgg Gott till julskinka och julkorv!

eventuellt 1 msk vetemjol (om du vill vara sdker pa
att den binder ihop ordentligt)

1/2 tsk vitpeppar

1 tsk ingefdra

1/2 tsk riven muskot

1/2 dl sirap

skorpsmulor

nagra smorklickar

Bild: Pixabay



Sallsynta diagnoser

Hostmote 21-22 oktober 2017

21-22 oktober holls héstmotet i var paraplyorgani-
sation Sallsynta diagnoser. Métet holls pa Scandic
Klara hotell centralt i Stockholm. 67 deltagare fran
32 foreningar var dar. Sammanlagt har férbundet 60
olika féreningar med ungefar 16000 medlemmar.

Visste ni forresten att det finns ungefar 8000 diag-
noser som dr definierade som séllsynta pa jorden?I I
Sverige har ungefdr 5 % en séllsynt diagnos. Defini-
tionen 1 Sverige pa sdllsynt” dr 1 pd 10 000 inneva-
nare.

Mer info pa: http://www.orphanet.se/national/SE-
SV/index/om-s%C3%A4llsynta-diagnoser/

Motet Oppnades med att alla hédlsades vilkomna
av forbundsordforande Elisabeth Wallenius, som
ocksa berdttade om vad som pdgar. Centrum for
Séllsynta Diagnoser (CSD) dr en. Tva projekt upptar
tid 1 deras arbete:

Overgangsprojektet som skall underlitta for ung-
domar nir de dvergar till vuxenvard. Mer info finns
pa: http://www.sallsyntadiagnoser.se/verksamhet/
overgangsprojektet/

Gemensamt ldrande utveckling av personcentrerad
vérd.
http://www.sallsyntadiagnoser.se/verksamhet/ge-
mensamt-larande/

Under dygnet medverkade ocksé Pontus Holmgren
som var moderator for alla aktiviteter. Totalt sju
stycken foreningar informerade om sin forenings-
verksamhet, fyra pd l6rdagen och tre pa sondagen.
Gemensamt for alla var forstas ekonomin, som hos
vissa var vildigt anstrdngd och hos vissa vildigt bra.
De som hade bra ekonomi hade tillgang till drivna
ménniskor som kunde massor om fonder och stiftel-
ser och hur man ansoéker. En forening hade till och
med fatt statligt stod for ett projekt.

En del hade lokala representanter som kunde
stodja foreningen i mindre regioner och andra har
det som oss 1 Marfanforeningen. Alla hade tagit
fram ndgon trycksak eller bok om sin diagnos, bade
for barn och vuxna. Vi har ju var som técker ’hela
livet”.
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Motesfrekvensen bade for arsmote respektive
medlemsmoéten/sommarldger var ungefar lika for
alla och man forsokte flytta runt i Sverige sa gott det
gick. De mindre foreningarna hade delegerat en del
jobb till medlemmar utanfor styrelsen.

Det som framkom var att Sdllsynta diagnoser
skulle kunna hjélpa till mer med tips om gardar
vandrarhem lokaler osv ddr man kunde anordna traf-
farna. En del hade gjort som vi och anvint CSD for
moten med medlemmarna.

Pontus var d@ven inblandad i Teater-X, som gjorde
en bejublad forestédllning. Det kunde liknas med en
improvisationsteater dir motesdeltagarna med ord,
meningar eller beréttelser gav ensemblem pa scen
inspiration till sma korta scener. Vill ni veta mer sa
titta in pd deras Facebooksida: https://www.face-
book.com/pg/teaterx.playback/about/?ref=page in-
ternal

Kvillen avslutades med en stojig middag dér alla
bord fatt olika uppgifter som skulle utféras under
kvéllen. Som exempel kan ndmnas att en grupp hop-
pade ”’Sma grodorna” runt ett bord, medans de andra
sjong allsang. Det dr tveksamt om Séllsynta Diagno-
ser far ha sitt ndsta hostmote dér.

Sondagen inleddes med ett extra arsmote dir
ndgra stadgedndringar klubbades igenom.

De tre sista foreningarna informerade om sin verk-
samhet och efter det kom programpunkten ~Vad tar
vi med oss hem?”

Manga nya och goda ideer kom fram, en del kom-
mer vi att forsoka implementera i Marfanféreningen.

KENT CLASEN



Hur hanger det ihop?

Organisationen kring Marfans syndrom i Sverige och Europa

Vad betyder det fér oss med diagnosen Marfans
syndrom att det finns Center for Sallsynta diagnoser
och expertgrupper for arftliga aortamissbildningar?
Vi kanner hopp. Vi vet inte riktigt hur det kommer
att bli men att det nu pa ett systematiskt satt byggs
upp center och expertnatverk i Sverige tror vi ar bra
for oss som patientgrupp. Nedan tar jag upp vad
som hander i Stockholm och jag férsoker ocksa att
forklara hur det hanger ihop pa nationell och euro-
peisk niva.

Vad gor centren i Stockholm och pa de andra
universitetssjukhusen?

Center for Séllsynta Diagnoser, CSD, finns pa alla
universitetssjukhusen. I princip ar det en eller flera
koordinatorer som arbetar administrativt. De ger
vigledning om vart man kan vinda sig i varden om
man har eller misstidnker att man har en séllsynt
diagnos. De kénner till var expertteam finns for de
olika diagnoserna. De svarar pa fragor i telefon
och via mejl. CSD pé det olika sjukhusen ser lite
olika ut beroende pa hur mycket resurser och var

i vardstrukturen de ar. Oftast 4r CSD néra lierad
med klinisk genetik. P4 sidan nfsd.se kan man hitta
telefonnummer och mer information om alla CSD.
Bland annat kan man se att de anordnar temadagar
for olika diagnosgrupper. (De hjilper ocksa oss med
lokal om vi vill ha méten.) Att det finns CSD péa de
olika sjukhusen har ocksé en viktig symbolisk bety-
delse — vi med séllsynta diagnoser finns.

Var finns det expertteam for oss?

Naturligtvis finns ju kunskapen om marfans syn-
drom pa de olika universitetetssjukhusen men att
samordna detta 1 multidisciplinira team kommer
att forbattra varden for oss. Bade vad giller att hitta
specialister och ocksa med att gora vardplaner. I
Link6ping finns det en grupp for oss och 1 Lund &r
det under uppbyggnad. Vart team 1 Stockholm kallas
for Teamet for drftliga aortasjukdomar vilket &r ett
samlingsnamn fOr ett antal drftliga sjukdomar déir
aorta, den stora kroppspulsadern, ar involverad. P&

engelska kallas det for ”Vascern, Vascular Diseases”.
ERN pa slutet av ordet Vascern stdr for European
Reference Networks.

Varfor bildade man expertteam pa Karolinska?
Runt GUCH pa Karolinska och de kontakter de hade
med andra specialister fanns ju redan kunskapen
om Marfans syndrom. Att man sedan ansokte om
att ingd 1 ett ERN-nétverk, bdde hos Socialstyrelsen
och en EU-myndighet berodde pé att man tror pa de
synergier man far genom att ingé i ett stort europe-
iskt nétverk. I vart nitverk finns det minga grupper
anslutna i hela EU och Norge. Man kan dérfor sam-
ordna kunskaps- och erfarenhetsutbyte samt ocksa
samla forskning pa ett lattare sétt.

Vi med Marfans syndrom vet ju att det inte finns
ménga ldkare eller annan virdpersonal som har ge-
digna kunskaper om vért syndrom. Det verkar ju da
smart att samla alla som har kunskap och intresse i
ett natverk dér de kan ha utbyte av varandra och dir
vi kan dra nytta av nya forskningsrén och behand-
lingsmetoder. For att fa vara med 1 det hér natverket
mdste man inkludera patienter i sitt arbete och 1
Stockholm kommer jag att representera marfanfor-
eningen..

Vad star ERN for?

ERN, European Reference Networks, har tillkommit
som EU-initiativ, I Stockholm &r vi alltsa anslutna
till Teamet for drftliga aortasjukdomar (Vascern) och
forhoppningsvis kommer dven négra andra expert-
team for oss vid andra universitetssjukhus att ansluta
sig. Det dr bra om alla ansluter sig tycker vi i foren-
ingen. D4 blir det mer jimlik vard landet. Linkoping
har ett team men de dr inte med i ERN an. I Lund
driver man fragan.
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Hur jobbar vara paraplyorganisationer?
Var paraplyorganisation Riskforbundet Sillsynta di-
agnoser stottar de patientnitverk som finns i de olika
regionerna genom projektet Gemensamt ldrande.
Det ar helt enkelt en mojlighet for vardgivare och
patienter att triffas och lara av varandra.
Eurordis-Rare Diseases Europe har drivit detta
med ERN hart och stddjer ocksé de patientrepresen-
tanter som gar in i dessa natverk. I december anord-
nar de en workshop for ett 40-tal patienter som ingér
1 ERN. De ér fran olika grupper men jag hoppas fa
kontakt med fler fran var grupp och ldra av dem.

Hur ar marfanféreningen involverad?

Allt dr under uppbyggnad. Vi deltar i moten pd alla
universitetssjukhus utom Umead for att f6lja och
paverka utvecklingen. Stockholm har kommit ldngst
1 att ingé 1 ett europeiskt team. Dér finns det redan
en ERN-grupp. Som ansvarig for var grupp ar Erik
Bjorck, overldkare, docent pa Klinisk genetik. Vi
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har flera génger blivit kontaktade av honom for
att delta i en utbildningsvecka for blivande ldkare
som CSD och klinisk genetik samarbetar kring.

Patienter eller anhdriga bjuds in till forelédsning-
arna for att de blivande ldkarna ska fa kunskap om
hur det ér att leva med marfans syndrom. I juni
var jag sjdlv dir och blev mycket imponerad av
schemat som CSD och klinisk genetik utformat.
Sa vi kdnner hopp infor vad vad expertgrupper
och CSD kan tillféra oss som patientgrupp.

LISE MURPHY
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