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Ordforanden har ordet

Vilken “fantastisk” sommar vi haft! I stort sett hela
landet har haft virmebdlja i flera manader. Men hur
var det nu med klimathotet? Kindes det inte lite
skrimmande ibland — med virmen och brénderna.
Maste vi vdnja oss vid san’t drama?

Vi som har Marfan med hjart- och lungpaverkan
har sékert kdnt av virmen lite mer 4n andra. Sjalv
langtade jag mer &n en gang efter lite svalka och
korsdrag. Vanlig svensk sommar ar nog i alla fall att
foredra? Men bortsett fran lite omak, sé har det ju
varit strdlande med tid for sol och bad hela sommar-
lovet.

Nu tar hostterminen vid med mycket arbete for
styrelsen och nagra andra som kommer att delta i
olika projekt. Vi har massor med intressanta grejer
pa géng och det pagar mycket bade pa riks- och
euroniva.

Och redan nu har vi spikat datum for arsmotet
2019. Om du bor eller befinner dig i sydvéstra Sveri-
ge den 2 mars, sa passa pa och kom pa arsmotet och

prata Marfans syndrom med andra i samma situation
och lyssna pa en av landets ledande kardiologer.

Det borjar faktiskt hdnda en hel del “’sdllsynta”
saker for oss med sillsynta diagnoser!

Hoppas vi ses!

CARINA O
ORDFORANDE




Undersokning om var syn pa

varden

Vi har tidigare har i Marfantidningen berattat
om att jag, Karin Olsson och Lise Muphy,
som sitter i styrelsen for var forening,

ocksa ar patientforetradare inom var
paraplyorganisation Riksforbundet Sallsynta
Diagnoser.

| egenskap av sadana inbjuds vi till méten
och utbildningsdagar. Straxt fore sommaren
deltog vi i just en utbildningshelg for
patientforetradare. Jag, Karin ar foretradare i
den sydostra sjukvardsregionen (jag bor pa
Oland) och Lise finns med som foretridare i
Stockholmsregionen.

Projektet Gemensamt larande

Kopplat till systemet med patientféretradare finns
ett projekt som Riksforbundet Sillsynta Diagnoser
driver i samarbete med de sd kallade Centrumen for
Séllsynta Diagnoser (CSD) pa landets universitets-
sjukhus. Detta projekt kallas Gemensamt ldrande,
aven det har vi beréttat om hér i tidningen forut.

Men nu till innehéllet 1 utbildningsdagen. For att
friska upp allas minne sé gick vi forst igenom CSD
overgripande mal och det ar:

”Centrum for sillsynta diagnoser har som mal att
verka for att personer som har séllsynta diagnoser
far samma mojlighet till diagnos, adekvat behand-
ling och samhillsservice som andra invanare har
enligt svensk lagstiftning. Sérskild uppmérksamhet
ska riktas mot de sarskilda behov som dr betingade
av sillsyntheten. Utgédngspunkten for allt arbete ska
vara patentens perspektiv.”

For att vara trygg och kunnig i rollen som patient-
foretrddare 1 samverkan med sitt CSD behdver man
grundldggande kunskaper om vad uppdraget och ar-
betet innebér och forstaelse for 1 vilket sammanhang
som arbetet bedrivs, och det var detta vi fick under
dessa utbildningsdagar.

Undersokning i samarbete med Novus
P& utbildningen fick vi ta del av resultatet fran den
undersokning som riksforbundet har gjort bland alla
medlemmar som finns i de olika medlemsféreningar-
na. Den kallades Fokus pa vdrden och genomfordes i
november och december 2016.

Det var en webbenkét som besvarades av bade
diagnosbarare och av foréldrar till barn som har
en sdllsynt diagnos. Det man ville ta reda pa var
upplevelsen av varden kopplad till den sédllsynta
diagnosen och detta dr nagra av de synpunkter som
framkom:

* Endast 4 av 10 upplever att de alltid far den medi-
cinska vard som behovs utifran den sillsynta diagno-
sen.

* Endast drygt en fjardedel far tillgang till rehabilite-
ring/habilitering.

* Diagnosbirare som dr 18 ar eller yngre ger varden
ett battre betyg dn de vuxna.

* Drygt hélften anser att det &r svart att fa den vard
som man bedomer att det finns behov av.

* 4 av 10 nyttjar primérvarden kopplat till den
séllsynta diagnosen.

* Tva’ av tre som nyttjar primarvard/doppenvard anser
att kunskapsnivan inte ar tillracklig for att ge ratt
behandling for den sillsynta diagnosen.

* Nar de far onska fritt kring hur varden utifran den
séllsynta diagnosen skulle fungera 6nskas primért
mer kunskap och samordning.

Kannedom om CSD

I webbenkiten frdgade man dven om deltagarnas
kdnnedom om Centrum for Sdllsynta Diagnoser
(CSD) och sa hir kan svaren sammanfattas:



* Drygt en av fyra kénner till att det finns Centrum
for Sallsynta Diagnoser (CSD) vid universitetssjuk-
husen.

* 4 av 10 kénner inte till om det finns expertteam for
just deras/deras anhoriges sillsynta diagnos.

* Knappt 2 av 10 som har haft kontakt med expert-
team upplever att det finns ett samarbete mellan

lokala vdrdgivare och CSD/expertteam.

* Tre av fyra dr beredda att resa for att fa expertvérd,
oavsett var i landet den dr placerad.

Sammanfattningsvis
Sa hiar summerade man undersokningens resultat:

* Fortsatt stora skillnader i virden - de atgérder som
gjorts har dnnu inte satt ngot storre avtryck.

Trillingtraff i Up

 Lag kiinnedom om Centrum for Séllsynta Diagno-
ser (CSD). Synligheten for CSD och vad de tillfor
utifrdn brukarperspektivet bor synliggoras.

* Det finns ett stort behov bade av rena fakta via
olika informationskanaler och att fa utbyta erfaren-
heter med andra i liknande situation.

* En fjdrdedel sdger att det inte finns ldkemedel som
kan forbéttra deras livssituation, vilket gor vard
sasom rehabilitering/habilitering etc. dnnu viktigare.

Av enkdten ser vi att varden for oss med en sillsynt
diagnos maste forbattras. Var forenings medverkan
1 projektet Gemensamt larande hoppas vi ska kunna
utgora en liten bit 1 detta forbattringsarbete.

KARIN OLSSON

psala

med CSD fran Stockholm/Gotland, Umeéa och Uppsala/Orebro

Gemensamt lirande-projektet ger patientforetradare,
koordinatorer och annan vardpersonal fran de olika
CSD tillfille till att traffas och l4ra av varandra.

Nu hade vi setts forut sé diskussionerna kom igang
fortare.

Vi talade bland annat om vad som forvéntas av
patientforetrddare och gick igenom ett utkast som
Beata Ferencz hade. Vi jamforde ocksd med det upp-
forandekodex som man har i de europeiska referens-
nitverken. Under métet la vi grunden for fortsatta
samtal 1 host pa nasta trillingtraff och stormdten. Ser
fram emot det! Vi borjar med méte pd CSD Stock-
holm/Gotland 10 september for patientforetradare.

LISE MURPHY



Patientdag i Amsterdam

Marfan Europé Network

Den 20 maj hélls den forsta patientdagen i Europa.
Denna dag lockade framst patienter fran Holland
och Belgien, men aven fran Storbritannien, Irland,
Schweiz, Danmark, Finland och Nya Zealand. Detta
internationella deltagande gav ett rikligt utbyte av
erfarenheter pa bade ett personligt som professio-
nellt plan.

Under dagen foreldste flera “’stora” likare inom mar-
fanvirlden, dér deras foreldsningar var vil anpassade
till sin publik. Forst ut var doktor. Dianna Milewicz
frdn Houston i USA, som pratade om genetiska
aspekter av thoaratiska aortaaneurysmer. Hennes
fraimsta budskap var att marfanpatienter bor und-
vika statisk traning eller isometrisk trdning, som &r
en typ av styrketridning ddr man till skillnad fran
dynamisk trianing haller musklerna stilla i belastat
tillstdind under en viss tid i trdningspasset.

Nista foreldsare var doktor. Denver Sallee fran At-
lanta som pratade om hjirtbehandling av barn. Den-
ver forklarade dven ursprunget och anvéndningen av
Z-test inom lakarvérlden, vilket &r ett sdtt att méta
och jamfora resultat fran ett test till en “normal”
befolkning.

Doktor. Ronald A. Lacro fran Boston pratade om
fysiska generella riktlinjer for just Marfans syndrom.
Aven han tryckte pa vikten av att undvika statisk tri-
ning samt att for hog anstrangning vid trining inte ar
bra for marfanpatienter. Men att studier anda pavisar
de positiva effekterna som traning har for hjértat, till
exempel att ga 10 000 steg per dag, for savil barn
som vuxna.

Graviditets aspekter kopplat till Marfans syndrom
pratade doktor. Melissa Russo fran Houston om.
Melissa utvirderade olika tillvigagingssitt att bilda
familj och markerade hur viktigt det &r att man som
patient pratar med sin ldkare, innan man blir gravid.
Just for att sakerstélla att eventuell medicinering an-
passas eller att patienten far en regelbunden uppfolj-
ning av aorta under hela graviditeten.

Avslutningsvis foreldste doktor. Julie De Backer
fran Belgien om kardiologisk uppf6ljning av vuxna
med Marfans syndrom. Hon betonade att, tack vare

regelbunden uppfoljning och profylaktisk kirurgi
(fore dissektion), har Marfanpatienter idag minskat
risken for dodsfall pd grund av aortaproblem. Julie
uttryckte dven att all ldttare form av trdning, sisom
promenader dr att rekommendera for frimst hjértpa-
tienter.

Efter en formiddag full med foreldsningar foljde
en gemensam lunch med alla ldkare och patienter,
dér mojligheten till mindre formella samtal skedde.
Denna lunch var mycket uppskattad. Eftermiddagen
bjod pd workshops inom:

* Smirthantering (utan medicin)

* "Marfanogat”

* Familjeplanering

* Att bli gammal med Marfans syndrom
« Okad livskvalitet

Alla dessa workshops var interaktiva gruppdiskus-
sioner som bjod pa mycket skratt i alla &mnen.
Utmairkande var att se hur manniskor med Marfan
alltid hittar ett sdtt att interagera med varandra och
skapa direktkontakt.

Till denna dag var 50 patienter anmélda och de
som nirvarade var vildigt entusiastiska och ngjda
med dagen och dess utbud. Och man hoppas pa en
annu storre anslutning nasta gang.

TEXT AV LAURIANE JANSSEN,
OVERSATT AV JOHANNA WARRER NILSSON



Vad gors?

Lakarmoten inom "marfangruppen” i det europeiska natverket

De lakare och lakargrupper som ingar i marfangrup-
pen har traffat manga marfanpatienter under manga
ar. Det betyder att man kan dra nytta av den sam-
mantagna expertis och erfarenhet som de har. Man
har lagt mycket tid pa méten under aret pa att sitta
och diskutera fall, allmanna behandlingsrad och
ocksa vad man bor ta reda pa ytterligare.

Darfor har man skrivit flera konsensusdokument
som slépps nu i september. Ett handlar om de under-
sOkningar man gor for att komma till diagnos. Ett
annat (ACTA 2) ir ett sddant ddr man sammanstéller
mycket medicinsk kunskap. Ytterligare ett konsen-
susdokument kommer om speciella hiansyn som bor
tas vid vanliga ingrepp om patienten har Marfans
syndrom.

Jag har tidigare ndmnt att ryggmargsbeddvning
kan vara svart. Bedovningen kan sprida sig ojdmnt
och dosen kan behova okas. Det ér bra att veta det
som patient ocksa. Dessa dokument sprider jag till
de lakare som vi har kontakt med, medlemsorgani-
sationer till ndtverket och ocksa till Marfan Europe
Networks nyhetsbrev (prenumerera gdrna pa marfan.
eu) Pa det Nordiska métet tar vi ocksa upp det.

Vad betyder det for oss i marfanforeningen?

I var vanliga vard mérks det inte s mycket én. Man
kan inte remittera till ndtverket. Under uppbyggna-
den av ndtverken behover band skapas mellan det
hér néatverket och de andra specialistklinikerna som
vi har 1 Sverige och i Norden.

Manga lakare som ingér i samarbetet hir i Sverige
ar redan vélkdnda for oss. Det finns manga lékare
som dr duktiga pa Marfan och vi har kontakt med
dem som ingér i olika grupperingar, GUCH till ex-
empel. Den grupp som dr ansluten mer formellt till
nétverket finns pa Karolinska universitetetssjukhuset
1 Stockholm.

Vad hander framover?

Det tar tid for det hdr nya konceptet att bli erkint
och integrerat i vart sjukvardssystem och for att f16-
det av information ska fungera.

6

Centrum for Séllsynta sjukdomar, CSD, som finns
pd alla universitetssjukhus har bland annat som upp-
gift att stotta dessa expertgrupper. Var grupp kallas
for arftliga aortasjukdomar.( HTAD/Vascern)

Lakarmotena fortsétter virtuellt med en gang i mé-
naden och den 11 och 12 oktober ér det en tvadagars
konferens.

Varfor startade man europeiska natverk?

I EU finns det ju runt 30 miljoner mdnniskor med
sdllsynta diagnoser och ldngsamt har man forstétt att
det dr svart for oss alla att fa diagnos 1 tid, behand-
ling, medicin och dessutom att koordinera allt detta.
Det ér ofta ett stort merarbete att ha en séllsynt diag-
nos. For att kompensera for detta tog man fram ett
EU-direktiv dér de europeiska nitverken finns. (P4
engelska heter det:European Reference Networks,
Vascern - ERN for vascular diseases, the group for
Heritable Thoracic Aortic Diseases, HTAD)

LISE MURPHY,
PATIENTFORETRADARE HTAD/VASCERN



Marfanforeningens arsmote

Lordag 2 mars 2019 i Goteborg

Det ar ett tag dit men bara for att vi har fatt en sadan bra férelasare sa vill vi redan nu informera sa att alla
som vill komma kan boka in i sina kalendrar. Arsmétet 2019 kommer vara ett tillfélle att traffa andra med
Marfans syndrom for att dryfta erfarenheter, stalla fragor samt lyssna till kardiolog Mikael Dellborg, och att
ha trevligt tillsammans.

Tider

12.00-12.20 Samling med lattare lunch.

12.20-13.20 Arsmétespunkterna - val av styrelse och sadant

13.20-13.30 Kort paus

13.30-14.15 Mikael Dellborg, professor 1 hjirtsjukdomar och har kunskap om och intresse for Marfans syn-
drom, pratar om

* En studie som visar att méttlig trining kan skydda marfanhjértat

» Sammanstillning av ménga studier rorande marfan och graviditet — som ger en mer overgripande bild

* Dessutom kommer Mikael resonera kring hur man kan tolka och forsta alla de, ibland alarmistiska, studier
som kommer rorande Marfans syndrom

samt

« Tillfalle att stdlla frigor om marfan och hjarta

14.15-14.30 Kort paus

14.30-ca 15.15 Fortsittning med Mikael Dellborg

ca 15.15-ca 16.00 Personal fran Centrum for Sillsynta Diagnoser Vst (CSD) beréttar om den verksamhet
man planerar for att bygga upp i regionen.

Plats
Goteborg. I skrivande stund dr det inte klart med lokal.

Kostnad
Det kostar inget att vara med pa métet. Tyvérr har foreningen ingen mdjlighet att ersétta for resa och eventu-
ell logi.

Valberedningen
Det dr denna géng sa att styrelsen utgdr valberedning enligt beslut pa arsmotet 2018. Oss nar man som van-

ligt p4 marfan.sverige(@gmail.com

For fragor om arsmaotet
marfan.sverige@gmail.com eller pa telefon till Karin Olsson 070-538 55 19

For dagordning, se nista sida.



B SVERIGE
PORTO BETALT

Forslag till dagordning for arsmoétesforhandlingarna
Motets Gppnande
Kallelsens godkénnande
Val av ordf6rande for motet
Val av sekreterare for motet
Dagordningens godkdnnande
Val av tva justerare som ocksd dr rostriknare
Justering av rostlingd
Verksamhetsberittelse
. Ekonomisk beréttelse
. Revisionsberittelse
. Styrelsens ansvarsfrihet
. Eventuella stadgedndringar
. Eventuella inkomna motioner
. Faststdllande av drsavgift for ndstkommande ar
. Verksamhetsplan och budget for 2019
. Val av styrelseledaméter och suppleanter
. Val av ordforande
. Val av revisor och revisorssuppleant
. Val av valberedning
. Ovriga frigor
. Métets avslutande

S Ao

Alla medlemmar i hela landet hélsas mycket vilkomna till Goteborg!

Traffar for foraldrar till barn som nyligen fatt en sallsynt diagnos
- Sodra sjukvardsregionen

Centrum for Séllsynta Diagnoser (CSD) Syd inbjuder under hdsten till fordldratréffar 1 Véxjo. Tréffarna
ar avsedda for fordldrar till ett barn som nyligen fatt en sillsynt diagnos.

Tillfalle ges att ta upp frdgor kring diagnosen, samtala om vardagslivet, reflektera och fi tips och idéer
tillsammans med andra fordldrar 1 liknande situation. Foréldratriaffarna dr den 3 oktober och 17 oktober

kl 13-16, pa Barnhabiliteringen i Véxjo. Det kostar inget att delta.

Vill du veta mer eller anméla dig, se:
https://www.nfsd.se/om-sallsynta-diagnoser/kalendarium/foraldratraft/

Kontaktperson dr Mia Séderberg, CSD Syd, 046-17 36 11, mia.soderberg@kronoberg.se




