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Ledare
Vi tuffar pa

Trots att ndgra aktiviteter har fatt stéllas in pa grund
av pandemin sa har styrelsens arbete tuffat pa. Vi
har haft vara digitala méten en gang i manaden pre-
cis som vanlig och varje géng har vi faktiskt mycket
att prata om. Det pdgdr bland annat ritt mycket 1
vér paraplyorganisation Riksforbundet Séllsynta
Diagnoser som vi har att ta stdllning till. Vi sysslar
med planering fér kommande nummer av vr tid-
ning och tar upp sddant som ska skickas vidare till
vér webbredaktion for publicering. Kolla gérna pé
webben regelbundet (http://marfan.se). Vi lagger ut
nytt bade pa startsidan och inne i menyerna minst
en gang per manad.

Nu under véren har till exempel presentation
av nya styrelsen kommit upp (http://marfan.se/
category/om-oss/styrelsen). Vi fick hela tre nya
ledamdter som har erfarenheter och kunskaper
som verkligen kommer bli virdefulla. Kom gérna
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med synpunkter pd om du tycker att ndgot fattas
pa webbsidan eller om du tycker att nagot behover
planeras om. Skriv d4 till marfan.sverige@gmail.
com.

En sak som styrelsen hade uppe pa sitt senaste
mote vara att ordna nagot eller nagra digitala tema-
méten till hosten. Amnen som kan vara aktuella ir
Riksforbundets genomgéng av vardtips for oss med
sillsynt diagnos, kostvanor samt lungor, luftrér och
astma. Det sistndmnda sakerna skulle vi behova er
hjilp med att hitta lamplig foredragshallare till. Det
torde ju inte finnas ndgon likare som har special-
kunskaper om marfan och lungor renodlat, men det
kan finnas nagon dér ute som i alla fall ar lite extra
intresserad och som har list pa. Kanske har du sjilv
lung- och luftvigsbesvér och har en bra och forsta-
ende ldkare som du gér till. Tipsa oss girna om den
personen i sé fall marfan.sverige@gmail.com

Det har varit arsmote

Vart arsmote genomfordes, i digital form for forsta
gangen lérdag 13 mars. Vi fick tre nya ledaméter i
styrelsen; la Hamnered, Susanne Jakobsson och
Nils-Ake Nielsen. Valkomna till er!

Karin Olsson sitter kvar som ordfoérande. Kvar ar
ocksa Paula Grandell, Ulrika Jivegérd, Madeleine
Frisk och Christina Kallstrom. STORT tack till Jo-
hanna Warrer Nilsson och Emma Ahlén som ldm-
nade styrelsen.

Efter &rsmdtespunkterna talade kardiolog Edit
Nagy om Marfans syndrom i allménhet och hjértpa-
verkan 1 synnerhet. Foredraget spelades in och uti-
frdn detta hoppas vi kunna sétta samman ett referat.

Vi gjorde en del stadgedndringar som egentligen
bara gick ut pa att forenkla och fortydliga vissa
saker. Vi antog en verksamhetsplan som pa grund
av pandemin tyvérr inte kan innehalla s& mycket
aktivitet under 2021.

Pa webben marfan.se finner du

 kontaktuppgifter till nya styrelsen
(1 menyn Om oss)

» arsmotesprotokollet
(lank 1 nyhet pé startsidan)

» stadgarna med dndringarna inforde
(1 menyn Om oss)

| januari 2021 drog Riksférbundet Sallsynta Diagno-
ser (dar var férening ar medlem) igang det nya pro-
jektet "Sallsynt mitt i livet”, ett trearigt projekt med
finansiering fran Allmanna Arvsfonden. Projektet
ska utveckla diagnosoverskridande utbildningar
som tar upp de utmaningar man kan ha som vuxen
med en sallsynt diagnos. Det ska ocksa ge ny
kunskap och skapa en 6kad samsyn dver landet
kring fragor som ror att vara vuxen med en sallsynt
diagnos.

Projektet ska utveckla verktyg for att minska en-
samheten och risken for psykisk ohilsa i den vuxna

Mitt | Livet — _

malgrupp som lever sitt liv med en séllsynt diag-
nos och ofta flera olika funktionsnedséttningar.
Utbildningarna skall tas fram tillsammans med
malgruppen och med malgruppens behov i fokus.
Slutprodukten kommer att bestd av ett paket om sex
tematiska utbildningar.

Vi kommer att &terkomma bade pa webben, i
var medlemstidning och pa Facebook vartefter med
inbjudningar till dessa utbildningar, som kommer
vara oppna for alla som dr medlemmar i Marfanfor-
eningen.

Folj projektet blogg
https://sallsyntmittilivet.blogspot.com/



Presentation av styrelsen

—_— .
e Karin Olsson

Uppdrag: Ordforande. Webbredaktionen. Tillfor-
ordnad ordférand i koordinationskommittén for
Marfan Europe Network. Patientforetradare for
Riks-forbundet Séllsynta Diagnoser i region sydost.

Bostadsort: Firjestaden pa Oland.

Sysselsattning: Egen foretagare inom turistnaring-
en pa Oland, Har dven ett kokboksantikvariet och
ett kokboksforlag tillsammans med min sambo.

Livssituation: Sambo Erik Cardfelt (som ocksa &r
medlem 1 var forening och gjort var webbsida och
mycket annat grafiskt arbete), har tvd Norwichter-
rier och en katt.

Jag och Marfans syndrom: Har sjdlv syndromet.
Opererat in mekanisk mitralisklaff, aortaklaff och
graft pd aorta ar 2002. Kroniskt férmaksflimmer
sedan varen 2017. Opererad for nithinneavlossning
och grd starr pa bada 6gonen 1 tjugodrséldern.
Hoger 6ga dr numera tdmligen déligt troligen pa
grund av arrbildning efter forsok att sétta fast
ndthinnan med laserstralar pd 90-talet.

Intressen: Mat och matlagning (girna vegetariskt),

yoga, tridgérdsarbete, sang, mina hundar, att umgas,
prata och gora roliga saker med mina vinner och att
ta det lugnt.

Nils-Ake Nielsen

Uppdrag: Ledamot i styrelsen och dar ansvarig for
hjalpmedelsfragor.

Bostadsort: Kyrkhult som tillhér Olofstrom kom-
mun i Blekinge.

Sysselsattning: Jobbar pa Olofstroms bibliotek.

Livssituation: Bor i hus och har hjélp av assistenter
1 hemmet.

Jag och Marfans syndrom: Har sjdlv syndromet.

Intressen: Lésa bocker och tidningar. Vara ute i na-
turen och ha med min digitalkamera och fotografe-
ra. Sitter med i DHR:s styrelse lokalt, i Olofstroms
kommuns funktionsrad och i natur- och fritidsradet.

Paula Grandell

Uppdrag: Kassor

Bostadsort: Kolsva

Sysselsattning: Driver tillsammans med min man
foretaget Spinnin Wheel AB som séljer begagnade
motorcykeldelar.

Livssituation: Man och tva dottrar en hund en katt
och ett gédng honor. Vi dr dven jourfamilj sé ibland
blir vi fler hdr hemma.

Jag och Marfans syndrom:Jag och yngsta dottern
har Marfan. Dottern har opererat 6gonen och har ont
i lederna, sjdlv har jag virk i ryggen och backenet
under perioder.

Intressen: Odlar en hel del med varierat resultat.
Tycker dven om att laga mat, umgés med vanner
och familj, promenera med hunden, sticka, virka
och simma.

la Hamnered

Uppdrag: Styrelseledamot
Ort: Molndal, utanfor Géteborg

Sysselsattning: Diakon i Svenska kyrkan, socio-
nom i grunden. Jobbar mycket med ungdomar och
enskilda samtal.

Livssituation: Man, tva barn i skolaldern och tva
katter. Jag och yngste sonen har Marfan.

Jag och Marfans syndrom: ”Losa” leder som ger
vérk. Opererade mitralisklaffen 2014. Fatigue.

Intressen: Musik. Sjunger i olika konstellationer
och spelar lite olika instrument. Och har klivit in 1
den f6r mig okénda sportvérlden iom barnens fot-
bollsengagemang.

Madeleine Frisk

Uppdrag: Styrelseledamot, webbredaktionen
Ort: Ystad
Sysselsattning: Skolbibliotekarie

Livssituation: Man och en dotter (adopterad). Jag
ar den i familjen som har Marfan.

Jag och Marfans syndrom: Hjirta - Opererat ned-
atgaende aorta 1997 och gjort en klaffplastik 2012.
Rygg — kyfos

Fotter — halgus valgus och hammartar

Intressen: Bocker och ldsning, matlagning, korsang
och umgds med familj och vénner.

Susanne
Jakobsson

Uppdrag: Styrelseledamot
Ort: Bor pa landsbygden utanfor Knivsta

Sysselsattning: Driver sen ar 1989 egen redovis-
ningsbyra.



Livssituation: Tva Shetland Sheepdogs, tva utflug-
na barn och sex barnbarn. Ett barn och ett barnbarn
har Marfans Syndrom vilket vi drvt fran min mam-
ma.

Jag och Marfans syndrom: Jag varken har el-

ler har haft nagra besvir eller tecken som visat pa
Marfans Syndrom. Men vid femtiofyra ars alder
opererades jag akut for en aortadissektion typ A och
fick ett graft runt aortabagen. Ingen forstod varfor
jag drabbats. Fem ar senare sa hade jag hort mycket
om genteknik och bad om att i en remiss. Sex
manader senare kom beskedet att jag hade Marfans
Syndrom. Det foll ner som en totalt 6verraskning

1 min sldkt. Alla blev testade och ett flertal fick nu
samma diagnos som jag och gar nu pa regelbundna
kontroller, som gor att de forhoppningsvis slipper
akuta operationer i framtiden. Har fortfarande inga
tydliga Marfans besvir men kraftigt vidgad aorta pa
flertal stdllen som jag gar pa regelbundna kontroller
av.

Intressen: Mina hundar, vara ute i skog och mark,
bar- och svampplockning, odling. Resor har ocksa
varit ett stort intresse men far se hur det blir efter
covid-19 pandemin.

Christina
Kjellstrom

Uppdrag: Styrelseledamot
Ort: Bor utanfor Ystad i Lindhult pé landet.

Livssituation: Bor ensam med min katt och har min
vuxna dotter 1 Goteborg .

Jag och Marfans syndrom: Jag har besvir med
kronisk smaérta i nedre delen av ryggen, trotthet och
dalig uthallighet. Vissa synproblem och en vidgad
aorta som an sa lange inte ar opererad.

Intressen; naturen, ldsa, kultur och att umgas.

Ulrika Jivegard

Uppdrag: Styrelseledamot, webbredaktionen
Ort: Vadstena
Sysselsattning: Larare pa en F-3 skola i Vadstena.

Livssituation: Man och tva barn. Vér dotter Maja
har Marfans.

Jag och Marfans syndrom: Maja har bytt linser

1 bada 6gonen och dven behandlats for efterstarr

pa bada. Till vardags anvénder hon sig av special-
gjutna ildgg 1 samtliga skor. For att minimera stelhet
1 hofter och dverrorlighet 1 knéna gors dvningar pa
rekommendation av sjukgymnast. Maja har dven latt
skolios.

Intressen: Mitt stora intresse ar sang och musik i
alla konstellationer. Bdde korsang och 1 en mindre
sanggrupp. D4 barnen utdvar olika sporter lagger vi
gérna tid pa att folja dem pa deras aktiviteter.

Pandemiprat vid arsmote

| vart riksforbund

Det har varit arsmoéte i var paraplyorganisation
Riksférbundet Sallsynta Diagnoser. Det innehdéll
sedvanliga arsmotespunkter; sdsom val av styrelse,
antagande av verksamhetsplan med mera. Over 40
personer fran olika féreningar deltog pa det digitala
motet. Roligt med sa manga. Trist med det digitala
formatet naturligtvis eftersom man da missar allt
"korridorsnack” som man hade kunnat ha om vi traf-
fats pa riktigt. Sadant ar det mest vardefulla nar vi
alla medlemsféreningar kommer samman.

Innan arsmotesdelen avslutades tacka ordférande
Maria Montefusco alla som deltagit.

— Ni medlemsféreningar ar grunden. Vi, som Riksfor-
bund, finns inte utan er. Stort tack, avslutade Maria.

Coronalaget

Efter arsmotesforhandlingarna delades vi deltagare
upp 1 smagrupper for att utbyta erfarenheter om hur
vara foreningar har haft det under pandemin. Forst
pratade vi om hur Corona pdverkat oss personligen
och for mig har det faktiskt inte varit sa vildigt svért.
Jag har inte haft ndgra behandlingar eller kontroller
som har behdvt skjutas upp pa grund av att varden
har prioriterat Corona. Men det fanns andra i min
grupp, som har betydligt mer omfattande diagnoser
an vad marfan ar, som definitivt hade mott sddana
svarigheter.

Kant sig isolerad

En mamma till en flicka med en mycket séllsynt di-
agnos som bara nagra hundra personer i vdrlden har
hade upplevt stor isolering. Det aktuella syndromet
ar séllsynt men faktiskt, enligt mamman, tdmligen
vil ként 1 ldkarkretsar 1 varlden, s familjen hade
fatt bra internationella rekommendationer. Dessa
innebar 1 princip total isolering vilket ocksé inne-
burit att de har fatt bedriva all skolundervisning helt
sjdlva hemma. Det har varit riktigt, riktigt jobbigt.
Lyckligtvis s kdndes deras liv mycket béttre nu for
flickan fick gé i skolan igen.

Omvalda forbunds-
ordforande
Maria Montecusco.

Tur att vi ar manga

Jag tog upp att vi med marfan faktiskt har lite tur
som utgdr en sa pass stor diagnosgrupp. Forekom-
sten av marfan i varlden dr 1 person per 10 000 till

1 pd 5 000 méanniskor. Lat oss rdkna med den lagre
siffran — som da innebdr att det finns 780 000 perso-
ner med Marfans syndrom i hela vérlden (hoppas att
vi har réknat ritt?). Det ar ju betydligt fler 4n ndagra
hundra.

Detta faktum gjorde att vi i Marfanforeningen
tidigt bland annat via foreningen 1 USA kunde ta
del av rekommendationer relaterat till Corona nir
det giller oss med marfan. Vi tog dessa fakta vi-
dare till kardiolog Mikael Dellborg pé Sahlgrenska
som kunde bekrifta att mianniskor med marfan inte
generellt utgjorde en riskgrupp. Lis mer om detta
pa var webb http://marfan.se/kardiolog-mikael-
dellborg-om-marfan-och-covid-19/

Svart med personliga rekommendationer
Jag har dock forstatt pa er medlemmar att det
inte har varit sa 14tt for var och en att lyckas fa sa
mycket personliga rekommendationer av sina egna
lakare. Skélet till det ar naturligtvis att varje doktor
personligen ju inte har ndgon som helst erfarenhet
av denna pandemi.

Jag vet att vi har varit manga som velat ta det
sakra fore det osdkra och forsokt hélla oss timligen
isolerade under detta Corona-ér.



Synd att inte kunna traffas
I gruppdiskussionen pratade vi ocksd om vad som
varit diligt for vara respektive foreningar och for
var egen del har det varit att inte kunna ses alls.
Sedan nagra ar tillbaka har vi alltid anordnat en
lakarforeldsning 1 samband med arsmdtet pa varen
och det blev ingen sddan 2020. I ar lyckades vi med
detta tack vare den digitala tekniken.

Det var ockséd en sommartraff inbokad 2020 som
fick stéllas in. Vi 1 styrelsen hoppades linge pa att
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traffen skulle kunna genomforas denna sommar is-
téllet. Men léget ar fortfarande sé osdkert att traffen
inte kan arrangeras sommaren 2021 heller tyviérr.
Vad som ddremot varit positivt med pandemin
ar att badde vi i var forening och alla andra med-
lemsforeningarna 1 Riksforbundet ocksé har blivit
duktigare pa att genomfora digitala moten. Tank sa
mycket nytta man kan ha av detta i framtiden.

KARIN OLSSON
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Foredrag med Edit Nagy

Svenska Marfanféreningen bjod in Edit Nagy till det
digitala arsmotet. Edit Nagy ar kardiolog vid Karo-
linska universitetssjukhuset i Stockholm. Hon gav
deltagarna ett mycket intressant foredrag.

Edit Nagy moter i sitt arbete pa Karolinska patienter
med medfddda hjartfel, vilka till exempel kan vara
personer med Marfan. | foljande artikel har vi valt
att skriva om de delar fran foredraget som handlar
specifikt om hjarta.

Allmant

Nir patienter kommer till sjukhus med en akut
dissektionshidndelse undersoks alltid orsaken och i
ca 20 % av fallen hittar man en genetisk orsak, dér
Marfan och Loeys-Dietz bland andra ingar. Hos
75-80 % av fallen hittas inte ndgon specifik genmu-
tation.

Niér orsaken till aortasjukdomar utreds, samarbe-
tar alltid 1dkarna inom hjarta och karl med klinisk
genetik. Utvecklingen inom omradet gér snabbt
framét, vilket gor att det har blivit enklare att hitta
genmutationer som &r kopplade till aortasjukdomar.
Aneurysmsjukdomar &r érftliga och vid en utred-
ning forsoker man hitta orsaken, vilken kan vara
kopplad till ett syndrom som t. ex. Marfan. Det
handlar om syndromdiagnostik, dir det géller att
hitta en gemensam orsak till flera olika symptom.

Vad gor kardiologen?
Foljande saker undersoks:

« Aortavidgning/ (dissektion ar ett akut livshotande
tillstand nar patienter transporteras in akut till
sjukhus for en akut operation, annars potentiell
dodlig utgang).

» Mitralisklaffprolaps (klaffen ar férsvagad och
fladdrig). En liten del av Marfanpatienterna har en
lackande mitralisklaff, vilket behover foljas upp pa
kontroller. Eventuellt kan en operation bli aktuell.

« Kardiomyopati. Det ar en sjukdom i hjartat som goér
det svarare att pumpa runt blodet i kroppen.

Hos kardiologen gors
framf0r allt tva olika
undersokningar. Det ena
ar ekokardiografi (ultra-
ljud) och dé& méts bland
annat aortaroten och
andra dtkomliga delar
av aorta. Matningarna
ar avgorande for hur
man ska g vidare med
patienten. Den andra
utredningen gors med
hjilp av datortomografi med kontrast och da méts
hela aortan.

Medicinering

Vid en aortasjukdom &r det viktigt att se om indi-
viden har aortavidgning associerad med genetiskt
verifierad aortasjukdom. Vid kraftig smérta ska man
absolut soka akut sjukhusvérd da det kan vara ett
tecken pa aortadissektion som é&r ett livshotande till-
stand. For att forsoka forhindra aortadissektion eller
minimera aortavidgning, har senare ars studier visat
att anvindning av betablockad minimerar risken.
Studierna har dven visat att betablockad &r forsta-
handsval nér det giller medicinering. I jimforelse
med Losartan har betablockad visat pd béttre effekt
vid minskning av aortadiameterns 6kning. Dosen,

i alla aldrar, avgors av puls och blodtryck. Blod-
trycksgransen bor ligga pa <130 mmHg. Hos de
som har haft en akut dissektionshéndelse ska over-
trycket, enligt nya riktlinjer, ligga pad <110 mmHg.
Om inte betablockad riacker, laggs Losartan eller
annan typ av blodtryckssidnkande medicin till.

Vid graviditet eller vid planer pé att bli gravid, ska
betablockad anvéndas i stillet for Losartan.

Rad vid aortavidgning

Om en aortavidgning dr 5 cm ska en operation ske.
Riskfaktorer som ska beaktas dr hypertoni (hogt
blodtryck), graviditetsonskemal, progressiv diame-
terokning pa aorta pd minst 3mm/ar, samt en famil-
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jeanamnes med aortadissektion inom familjen vid
unga ar. Da gér gransen vid 4,5 cm. For personer
med Loeys-Dietz syndrom &r operationsgransen pa
aortadiameter ligre.

Traning

Léakarna avrdder fréan all trining som leder till has-
tiga och plotsliga blodtrycksstegringar i aortavég-
gen, som till exempel tyngdlyftning. Det kan leda
till ytterligare diameterdkningar. Vid tréning ska
konditionstraning prioriteras, dynamiskt muskelar-
bete, som stegvis 0kar blodtrycket. Nar det géller
medicinering med betablockad minskar det dven
pulsen vid fysisk aktivitet, vilket paverkar orken vid
traning. Det kan ta flera ar innan man vénjer sig vid
detta men det &r individuellt.

For fler traningstips rekommenderar Edit Nagy
den amerikanska Marfanforeningens sida och till
Vascern’s hemsida: https://info.marfan.org/hubfs/
FINAL%?20Physical%20Activity%20Guideli-
nes%2011_17.pdf https://vascern.eu/
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Pa Svenska Marfanforeningens hemsida finns fler
rad och tips om tréning.

Loeys-Dietz syndrom

Loeys-Dietz syndrom é&r nérbesliktad med Marfans
syndrom. Patienter med Loeys-Dietz forenad med
underliggande aortasjukdom. Kérlen hos personer
med Loeys-Dietz kan vara slingriga, framfor allt
upp till hjdrnan. Hela aortatrddet ska darfor kartlag-
gas noggrant. De skorare kérlen drabbar inte bara
aortan utan dven aortagrenar och kéarlen upp till
hjiarnan. Detta gor att aortapaverkan hos personer
med Loeys-Dietz dr mer aggressiv 1 jaimforelse med
de med Marfan.

For mer information om Marfans syndrom, ga girna
in p4 hemsidan: https://marfan.se/

Designed by pikisuperstar / Freepik
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' B BEGRANSAD
EFTERSANDNING

Vid definitiv avflyttning eller felaktig
adress atersands forséandelsen med
ny adress angiven.

Paula Grandell
Gisslarbo 54
731 15 Kolsva

Mojlighet att soka pengar ur Marfanforeningens
forskningsfond.

Nu har du som skriver kandidat- eller masteruppsats (eller liknande) i nagot amne
som berér Marfans syndrom, mdjlighet att soka ett ekonomiskt bidrag ur Marfan-
féreningens egen forskningsfond.

Ansokan skall skickas till Marfanféreningens styrelse och hantering av ansokningar
sker lopande.

Vid ansokan bifogas ett kort personligt brev, intyg fran lirosite samt en beskrivning av
uppsatsen (forskningsplan).

Om mojligt ges utrymme att publicera en sammanfattning av uppsatsen i Marfanforen-
ingens tidning alt hemsida.

For mer information och ansdkan:

Marfan.sverige@gmail.com
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