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Ledare

Slut pa 2014 och snart gér vi in 1 2015. Har ni ténkt
pa att det néstan tar ett ar att 14ra sig skriva det nya
artalet och nir man vl har fattat att det &r ett “nytt”
ar sa ar det slut och man ska léra sig skriva ett nytt
artal? Tiden géar sa otroligt fort.

Och @nnu ett innehéllsrikt Marfanir som kan ldaggas
till handlingarna. Vi har deltagit i ménga aktiviteter
och vi har under aret som gétt redovisat i tidningen
var vi 1 styrelsen — ibland tillsammans med andra
intresserade medlemmar — funnit med och sugit upp
nya kunskaper om vart gemensamma syndrom.

I det hdr numret kan du bland annat ldsa en betrak-
telse fran en av vara nyaste medlemmar och sam-
tidigt en nykomling i styrelsen — Ellicka Mellgren

foljde med mig till Bergen 1 Norge pa nordiskt méte.

Mer om bland annat den studie pa personer med
diagnostiserad marfan, som man under en tio-arspe-
riod genomfort, kan du l4sa i ndsta nummer av med-
lemsbladet. Drygt 100 personer deltog fran borjan

och det &r en av de storsta studier som gjorts inom
omradet. Man har kommit fram till en del intressanta
saker. Sa hall utkik i brevladan dven nésta ar.

Du kan ocksa ldsa referat fran den traff for med-
lemmar i féreningen och andra intresserade som vi
genomforde i Stockholm, tillsammans med Centrum
for séllsynta diagnoser i borjan av oktober. Sa intres-
sant och sa vilbesokt!

Vi har borjat skissa pa en verksamhetsplan for 2015
och det finns massor att ta tag i och vi har dven en
hel del som vi paborjat. Bland annat héller vi pa att
sammanstélla en ny Marfanbroschyr”. Den som vi
med ekonomiskt bistand fran Socialstyrelsen gjorde
for snart 20 ar sedan behover revideras och fornyas.
Vi rdknar med att den nya broschyren ska kunna
vara klar for tryckning fram mot halvarsskiftet 2015.

En annan héjdpunkt 2015 &r att vi ska std som vérdar
for Mafan Europe Networks mote. D4 far vi mojlighet
att tréffa andra ldnders foreningsrepresentanter och se
hur man jobbar med Marfans syndrom ute i Europa.

Vi skriver ocksa for narvarande, tillsammans med
Ehlers Danlos-foreningen, pd en ansokan till All-
ménna Arvsfonden for att kunna starta ett projekt for
utbildning av kontaktpersoner. Syftet dr att utbilda
sarskilt engagerade medlemmar sd att de béttre &dn
idag kan hénvisa rétt inom bland annat vard och om-
sorg och dven vara en stdd i den processen. Dér kan
vi bara hélla tummarna for att Allménna Arvsfonden

tycker som vi — att det dr viktigt att hitta ritt inom
varden ndr man har en sillsynt diagnos.

Om ni hinner fa tidningen fore jul sa vill jag 6nska
er alla en Riktigt God Jul, far ni den fore nyér sa
Gott Nytt ar eller annars — ha det riktigt gott och

hoppas att vi ses ndgonstans i Sverige under 2015.
CARINA OLSSON
ORDFORANDE

Resultat fran stor Losartanstudie

Mellan 70 och 80 procent av alla personer med
Marfans syndrom far utvidgad aortarot. En studie i
USA har jamfért behandling med betablockeraren
Atenolol och Losartan, hos patienter med Marfans
syndrom. Studien omfattade 608 marfanspatienter i
aldern sex manader till 25 ar (snittaldern var 11 ar),
och visar att Losartan (med rekommenderad dos)
ar lika effektivt som Atenolol (med hégre an rekom-
menderad dos) pa att minska aortarotsdimensionen
Over tid.

Atenolol tillhor en klass av ldkemedel som kall-
las betablockerare, som dr standardmetoden for att
bromsa tillvixten av aorta hos Marfans syndrom,
medan Losartan tillhor en klass av 1idkemedel som
kallas angiotensin-receptorblockerare eller ARB.
Ytterligare studier krédvs for att avgdra om 0kning
av Losartan eller en kombination av Losartan och
Atenolol har potential att ytterligare forbattra be-
handlingsresultaten.

De tva lakemedlen fungerar pa olika sétt. Atenolol
fungerar genom att slappna av blodkérlen och brom-
sa hjartfrekvensen for att forbattra blodfiédet och
minska blodtrycket. Losartan blockerar effekten av
vissa naturliga &mnen som drar &t blodkérlen, vilket
gor att blodet att flyter smidigare och hjéartat pumpar
mer effektivt.

Intressant nog visade studien att effekten av medi-
cineringen var storre 1 de yngre aldersgrupperna,
med storsta uppenbara fordelar hos de yngsta bar-
nen. Detta skulle kunna dndra hanteringen av yngre
patienter eftersom vissa ldkare och fordldrar har varit
tveksamma till att starta medicinering hos sma barn
med Marfans syndrom.

Tidigare mindre studier har antytt att Losartan kan
vara mer effektivt i att hejda aortarotsutvidgningen
an Atenolol, vilket dr den vanligaste nuvarande
behandling. Denna studie, den storsta studien hit-
tills, visade att det inte finns ndgon vésentlig skillnad
mellan de tva ldkemedlen nér de anvénds for detta
andamal.

”Dessa studieresultat &r mycket virdefulla for kli-
nisk praxis”, sdger Dr Gary H. Gibbons. "Bédda
likemedlen tolererades vil av deltagarna i studien,
och Losartan kan vara en alternativ behandlingsform
for patienter med Marfans syndrom. Dessutom,

att utvirdera effekten av behandlingar hos barn ér
avgorande for att sékerstélla evidensbaserad barn-
sjukvard.”

“Detta fynd tyder pd att det finns fordelar med att
starta behandling vid en yngre &lder och 1 ett tidigare
skede av sjukdomen,”, sade studiens huvudprovare,
Dr Ronald V. Lacro, chef for Cardiovascular Gene-
tics Clinic och Marfans syndrom Program, Boston
Barnsjukhus.

Den amerikanska marfanforeningen NMF, hjdlpte
till att rekrytera deltagare och samlade in pengar for
studien. Enligt Josephine Grima, vice ordfoérande i
NMFs forskningsavdelning, har denna studie langt-
giende konsekvenser. Ytterligare tio studier péd
Losartan eller Irbesartan (en annan ARB-medicin)
ar paborjade runt om i vérlden, med forskare som
anvénder lite andra infall 4n vad som anvéndes 1
denna studie.

Pa grund av den vetenskapliga processen, ér varje
studie begrinsad till antalet frigor man kan svara pa,
déarfor har NMF tagit initiativet till att skapa en me-
taanalys av resultaten av alla studierna, som kommer
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att ge den bésta informationen for alla med Marfans
syndrom.

Dessutom stodjer NMF ytterligare studier pa un-
dersokningsmaterialet som blivit insamlat i denna
studie. De tittar pa:

* Rollen av genetiska faktorer for att avgora vilka
patienter med Marfans syndrom kommer att fa
bist eller simst effekt av Losartan och Atenolol.

» Effekten av Atenolol och Losartan pa de mus-
kulosketetala aspekterna av Marfans syndrom,
inklusive ben och muskelmassa, samt styrka och
uthallighet.

» Livskvalitetsfragor, sérskilt i samband med sva-
righetsgraden av Marfans syndrom och anvénd-
ning av Atenolol eller Losartan.

* Det potentiella sambandet mellan cirkulerande
TGF-beta nivéer pa kliniska resultat, dvs forand-
ringstakten av aortastorlek och Z-score (ett matt
pa hur mycket storleken pa aorta avviker fran det
normala).

Studien publicerades den 18 november i:

New England Journal of Medicine
2014; volym 371: sidorna 2061-2071.

Lungor och andning

Referat fran féredrag med Enid Rose Neptune, MD,
Associate Professor of Medicine, Johns Hopkins
University i Baltimore.

Vid marfan ar det ganska vanligt med andfdddhet.
Detta kan vara relaterat till den paverkan som finns

1 hjartat men mycket har med lungor och brostkorg
att gora. Lungornas funktion kan forsdmras pa grund
av deformerad brostkorg. Somnapné, astma, dalig
andningsmuskulatur och lungkollaps (att det gar hél
pa lungan eller lungsécken, lufttrycket fordndras och
en eller bdda lungorna faller helt eller delvis ihop)
kan ocksé alla forekomma vid marfan.

Mycket fibrillin

Dessa lungproblem forekommer dérfor att fibrillinet
ar inblandat 1 manga funktioner i lungorna och detta
kan alltsd orsaka astma, emfysem, apné, skolios och
klen muskulatur kring lungorna. Brostkorgsdeforma-
tionen gor att man inte kan ta ett djupt andetag
ordentligt till exempel. Allt detta kan orsaka and-
fiddhet i storre eller mindre grad.

Testa lungfunktion

Enid Rose Neptune vill rekommendera alla med
marfan att gora en lungfunktionstest, i synnerhet de
som har besvir med andningen.

Hon poéngterar sérskilt att det inte dr forvdnande att
det blir svért att andas normalt ndr man har skolios.
Lungorna kan inte expandera pa ett bra sétt och
som tidigare ndmnts kan diafragmans muskler vara
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forsvagade vid marfan och dven det ger svarighet att
andas.

Behandlingsmetoder

I vissa fall kan operation av brostkorgen bli nod-
vindig for att komma tillriatta med lungproble-
men. Trattbrost, alltsé att brostbenet ar intryckt, har
framgangsrikt opererats sedan 20 ar tillbaka. Om
madttet mellan ryggrad och brostben dr mindre dn
3,5 cm bor operation dvervégas. Nér det ér sa trangt
paverkas inte bara lungorna negativt utan ocksé
hjértat. D& opererar man in en metallskiva for att
trycka ut brostbenet. Man later den sitta inne nigra
ar och sedan plockas den ut igen. Resultatet brukar
bli mycket bra.

Aven skolios kan opereras. Alltsd nir ryggraden ér
S-format och dven ibland vriden. Den som inte har
sa kraftig krokning har ofta inte sa stora problem
men om krokningen &r storre dn 40 grader bér man
overvéga operation. Innan beslut om operation fat-
tas méste minga texter av lungorna, somnen och
konditionen goras.

Det finns dven andra behandlingsmetoder dn kirurgi.
En av dessa dr att pd olika sitt se till att personen
med andningsbesvir béttre kan fa in tillrackligt med
syre. Det kan handla om att pa olika sétt tréna upp
lungorna sa att dess funktion forbittras.

KARIN OLSSON

Synpaverkan och behandling

Referat fran féredrag med Irene Maumenee, MD,
Research Professor of Ophthalmology (laran om
Ogat och dess sjukdomar), Ocular Genetics Labora-
tory, University of lllinois, Chicago

Fibrillinets paverkan

Vid Marfans syndrom ér i stort sett alla 6gats delar
involverade for att det finns fibrillin ndstan overallt
1 6gat. Néthinnan ar ju den mest kritiska delen. Om
den lossar helt kan synen forloras. Aven dgats lins
ar drabbad. Den halls pé plats i 6gat med hjélp av
fibrillintradar och fibrillin finns dven i den kapsel
som linsen sitter i. Daremot verkar glaskroppen inte
alls vara paverkad vid marfan.

Hela 6gat involverat

Linsdislokation dr mycket vanlig (cirka 60 procent
har det). Det beror pa att linsen, som sitter fast med
massvis med smala tradar av fibrillin, har rubbats
ur sitt lage eller lossnat helt. Det &r inte ovanligt att
linsen kan snurra runt helt i 6gat.

Katarakt, eller gréstarr, uppstér létt. En del utvecklar
en teknik att se bredvid det grumliga och behdver
ingen korrigering, men for vissa kan korrigerande
glasdgon eller linser hjélpa. Ofta gors operation.

Néthinneavlossning uppkommer hos ungefar 10
procent. Skilet &r att dgat blivit utdraget pd langden.
Forr var prognosen vid ndthinneavlossning rétt dalig
men idag kan det oftast behandlas med operation.

Astigmatism dr ocksa mycket vanligt. Allts att
hornhinnan &r asymmetrisk och bucklig.

Ogats diameter ir ofta paverkat, men tjockleken ir
normal.

Pupillen hos en Marfanare dr mindre dn normalt och
det dr ofta svért att vidga den med droppar for att
kunna titta in 1 6gat vid undersdkning.

Ogonen kan ofta vara djupt liggande i ansiktet.

Barn saval som vuxna
Vissa av 0gats fordndringar syns redan tidigt hos
mycket sma barn och Marfanbarnen kan vara

ndrsynta fran unga ar. De kan dven réka ut for nét-
hinneavlossning och gréstarr tidigt.

Marfan dr en progressiv sjukdom, alltsa att den
forvérras med tiden eftersom den skora bindvéven
blir skorare med okad &lder d&ven hos ménniskor
utan marfan. Darfor dr det viktigt att halla koll pa
O0gonen. Rekommenderat dr att undersoka 6gonen en
gang per ar frdn man ar litet barn och hela livet ut.
Ogonproblemen kan uppsta uppe i hog élder. Irene
Maumenee har haft patienter dir de uppstatt i 70-ars-
aldern.

Mycket bra behandling

Irene understryker att det har skett enorma framsteg
de senaste aren nar det giller utvecklingen av 6gon-
behandling vid marfan.

Losa linser kan opereras mycket framgéngsrikt idag,
mojligheterna 4r mdnga men maste bara anpassas
efter patienten. Till exempel dr behandlingen olika
beroende pé ens alder. Barn behdver en annan opera-
tion dn vuxna.

Nar det géller ndthinneavlossning sé finns det en ny
fotograferingsmetod som gor att man kan se néthin-
nan dnda ut i dess kanter. Den gor att man tidigt kan
upptécka var nathinnan lossar och sétta in rétt typ av

behandling i rétt tid.
KARIN OLSSON

Vill du stotta foreningen?
Bidra gérna med en stodpeng till vart plusgirokonto:

37 51 94-8
Varje géva dr virdefull, stor som liten!




Informationsdag 10 oktober 2014

Elisabeth Syk Lundberg.

Elisabeth ar likare och professor inom klinisk gene-
tik pa Karolinska sjukhuset i Solna.

Elisabeth har arbetat pa Karolinska sjukhuset se-
dan 80-talet och traffar ménniskor med diagnosen
Marfans syndrom avseende genetisk vigledning.
Elisabeth berittade att uppskattningen av antalet
personer med Marfans Syndrom é&r fortfarande 1 pa
5000-10000 personer vilket 1 Sverige innebér 800-
1800 personer.

Marfans Syndrom dr en av de vanligaste arftliga
bindvévssjukdomarna. Framst ar det skelett, 6gon,
hjérta och kéirl som drabbas. Arftlighet handlar om
cellernas kiarnor dar kromosomerna finns, 46 stycken
varav 23 par av gener. En gen frdn mamman och en
frdn pappan. Orsaken till Marfans syndrom hand-

lar om en mutation, en fordndring i en gen i det 15
kromosomparet. Den genens uppgift dr att framstélla
proteinet fibrillin 1 som &r en av bindvdvsdelarna.

Orsaken till symtomen ér att skadan som uppstér
genom mutationen medfor att mikrofibrillerna i
fibrillinet inte blir lika hallbara. Fibrillin binder en
av kroppens signalsubstanser TGF-beta. Marfans
syndrom orsakas delvis av en defekt 1 regleringen
av TGF-beta. Hos den som har Marfans syndrom ar
arftligheten 50 procent. Nymutation sker i 25 pro-
cent av fallen. Hos personer som far Marfans syn-
drom genom nymutation r drftligheten 50 procent.
Mutationen finner man 6ver hela genen. Mer dn
1000 olika mutationer finns beskrivna. Ca 90 procent
av personer med symtom som vid Marfans syndrom
har FBN1-mutation.

Typiska symtom vid Marfans syndrom &r en lang
och smal kropp, minskad kvot &ver- och underkropp,
langa fingrar och tar, fagel- eller trattbrost, skolios,
plattfot, hypermobila leder, typiska ansiktsdrag, hog
och trang gom som kan medfora trangstéllda tdnder
och bekymmer med snarkning. Ogonsymtom inne-
bar hoggradig narsynthet, linsluxation, ndthinneav-
lossning, glaukom och cataract det vill sdga gron
eller gré starr. Hjart- och karlsymtom kan innebéra
utvidgning av aorta, mitralisklaffprolaps samt ut-
vidgning av lungartir. Ovriga symtom #r leddverror-
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lighet, striae(hudbristning), brack, lungkollaps, lum-
bosakral duraektasi (utvidgning av ryggmargshinnan
1 nedre delen av ryggraden) vilket kan ge ryggvark
och benvirk.

Diagnosen Marfans syndrom stills utifran Gentkrite-
rierna, typiska symtom fran olika organ, familjehis-
torien, genom ett genetiskt test. En poangfordelning
sker utifrdn Gentkriterierna och har man mer 4n 7 sa
har man diagnosen Marfans syndrom. Alla uppfyller
inte kriterierna och kan dnda fa diagnosen.

Vad géller behandling och kontroller bor man ér-
ligen ga till en ortoped fran fodsel upp till 20 érs
alder. Man bor dven besoka kardiologen vartannat ar
upp till 12 ars alder samt under pubertet. En vuxen
person bor besdka kardiolog varje/vartannat ar.
Ogonundersokning bor goras arligen under det forsta
spddbarnshalvéret, direfter varje ar. En genetiker bor
besdkas vid diagnostisering samt vid familjebild-
ning.

Familjebildning

Nar man har Marfans syndrom kan det vara bra

att veta foljande nédr man vill ha barn. Man kan bli
gravid och fullfdlja graviditeten som alla andra, s
kallad spontan graviditet utan test. Man kan genom-
fora en fosterdiagnostik med eventuell abort. Vidare
finns alternativen preimplantorisk genetisk diagnos-
tik (PGD), dgg/spermiedonation, adoption eller avsta
frén att fa barn.

PGD éar en genetisk diagnostisering pa embryostadiet
som sker innan implantation i livmodern. Metoden
har funnits 1 Sverige 1 sjutton ar och sedan 2006 ar
det mgjligt for personer med Marfans Syndrom att
anvénda sig av den. Elisabeth berittar att det dr en
etablerad klinisk diagnostik och ett alternativ till
traditionell fosterdiagnostik for en liten och mycket
specifik malgrupp. Den genomfors pa Karolinska
sjukhuset 1 Stockholm samt pa Sahlgrenska sjukhu-
set 1 Goteborg. Viktigt att veta dr att det inte &r alla
landsting som remitterar sina patienter.

Metoden fungerar bra och ir ett alternativ till par
med hog risk for arftlig sjukdom. Den gor det moj-

ligt att pabdrja en graviditet med vetskap om att
barnet inte har den arftliga sjukdomen. Under gra-
viditeten kan man fa genetisk vidgledning, undersok-
ningar i samrad med kardiolog avseende riskvéarde-
ring, medicinering och operation. Uppf6ljning under
graviditeten bor ske pa specialistmodravard samt en
tid efter férlossningen.

Sista delen av foredraget handlade om liknande
tillstdnd som Marfans syndrom déar Elisabeth kort
ndamnde foljande tillstand: Loeys-Dietz syndrom

vilken kan vara omgjlig att skilja fran Marfans Syn-
drom, Ehlers-Danlos syndrom, Homocystinuri som
ar en amnesomsattningssjukdom, isolerade thorakala
aorta-aneurysm/-dissektion.

Elisabeth avslutade sin foreldsning med att séga att
det fortfarande saknas ett helhetsgrepp om patien-
ter med Marfans Syndrom, vilket gor att man som
patient tvingas till manga olika vardkontakter.

ANNELI JONSSON

Problem med hjarta och karl vid
Marfans syndrom

informationsdagen 10 oktober

Ewa Mattsson berittade denna dag om hjartlakarens
roll och vikten av att uppticka i tid. Regelbundna
kontroller behover goras. Hjartmuskelfunktion och
klaffunktion behover kontrolleras. De olika under-
sokningsmetoderna som finns ar:

* Ultraljud som é&r enkelt att tillga och man kan
med hjilp av detta se och méta en hel del.

» Skiktrontgen/datortomografi innebér att man far
en del stralning. Rekommenderas ej till yngre
personer och bor ej upprepas for ofta.

* Magnetrontgen har ingen stralning men &r dére-
mot dyr och finns inte alltid tillgénglig.

Forebyggande atgarder

Nya internationella riktlinjer har satts till 50 mm pé
aortaroten fOr vuxna innan operation gors.
Operationsmetod 1: Man byter ut en del av aortan
samt ersétter klaffen med en metallklaff. Detta inne-
bér att Waran maste &tas resten av livet.
Operationsmetod 2: Man ersitter en del av aortan
men behaller/reparerar klaffen. Man slipper dé dta
Waran.

Om man édter Waran ska man undvika kontaktsporter
d& man har lattare for blodningar och man ska for-
sOka dta som vanligt. Fran vissa landsting kan man
fa gratis testapparater for att kolla blodvirdet sa att
man sjalv kan reglera dosen av Waran och pé sa sitt
ocksé upptiacka om viss kost paverkar vérdet.

En annan forebyggande atgird ar att ta betablock-

erare eller Losartan d& bada visar sig ha effekt pa
aortan.

Likaren ska dven finnas till hjilp vid planerad gra-
viditet. Det dr viktigt att g igenom risker och se om
en forebyggande operation bor goras innan gravidi-
tet. Sdtta in betablockerare samt ha tétare ultraljuds-
undersokningar under graviditeten.

Pé Karolinska universitetsjukhuset i Solna finns ett
Team som jobbar ihop med Marfanpatienter. Teamet
bestar av:

Klinisk genetik

Thoraxkliniken

Barnhjartldkare

Rontgenldkare

Specialist modravéard

Vad kan man gora sjalv?
» Halsomedveten livsstil
*  Motion

* Undvika 6vervikt

* Inte roka/snusa

» Tandhilsa

» Léasapa

» Fraga andra

» Fraga sin lakare
PAULA GRANDELL



Ortopedi vid Marfans syndrom

Paul Gerdhem, overlakare ortopedkliniken Karolinska sjukhuset

Huddinge

Doktor Gerdhem haller pd mest med ryggkirurgi,
frén barn till dldringar. Han pratade om olika
ortopediska aspekter vid Marfans syndrom.

Det ér vanligt att man ar 6verrorlig, har plattfot,
kontrakturer i t.ex. armbédgarna (oférmaga att stricka
ut), trattbrost (mycket vanligare én fagelbrost),
hoftledsproblem, halsryggsproblem, skolios och /
eller kyfos.

Overrorlighet kan man inte operera bort, diremot
kan man stédja upp kroppen med olika slags ortoser.
Kontrakturer innebir att man blir stel 1 lederna och
inte kan striacka ut ordentligt. Det dr vanligast i
fingerleder och armbégar.

Trattbrost (brostkorgen ér intryckt) dr vanligare én
fagelbrost (brostkorgen buktar utat). Thoraxkirurger
(inte ortopedkirurg nir det handlar om brostkorgen)
kan operera, men det gors vildigt sdllan och bara om
man har betydande problem, som att lungfunktionen
ar for délig. Risken for atergdng efter en sddan
operation &r stor.

Hoftledsprotrusion innebér att ledhalan sitter djupt
in 1 backenet. Det kan ge smérta, men behdver

inte alltid gora det. Man kan dven fa problem med
artros vid detta tillstdnd. Hoftledsprotrusion &r
svarbehandlat. Man kan operera genom att forstora
tillvixtzonerna i ledhélan, sa att man forhindrar att
halan védxer &nnu mera inét. Det gors bara pa yngre
individer upp till max 30-40 ar och endast om inte
ledbrosket hunnit bli forstort. Annars méste man
byta hela leden. Operationen kan behovas goras om
efter 10-15 ar.

Det forekommer rygginstabilitet 1 halsryggen,
mellan forsta och andra halskotan, men ar inte
typiskt for Marfans syndrom.

50 % av alla med Marfans syndrom har skolios,

ryggradskrokningar, men de flesta har en mild
grad. Bland normalbefolkningen har 3-4 % skolios.
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Skolios uppkommer oftast 1 toniren, nir man vaxer
mycket och skolhdlsovarden screenar alla barn i
arskurs 4 och arskurs 8. Problem med skolios kan
vara vark och nedsatt lungfunktion. Sarskilt for
ungdomar kan det ses som ett kosmetiskt problem, 1
en tid ndr man inte vill sticka ut och se annorlunda ut
an klasskompisarna.

Behandling mot skolios har traditionellt varit
korsett, som styr upp kroppen nir man véxer, och
operationer kan kravas vid svérare fall. Hur svar en
skolios ar rdknas 1 grader pa vinklarna ryggraden
gor. Over 45-50 grader ir en svar skolios.

Personer med Marfans syndrom tenderar fa en 6kad
hastighet pa ryggradsvridningarna dn andra personer
med skolios och korsettbehandling &r inte heller lika
effektiv for dem. Ar vinklarna for stora kan man inte
behandla med korsett utan maste operera. En vanlig
skoliosoperation tar 5-6 timmar plus forberedelse
och eftervard.

Man sitter in inplantat av rostfritt stal, en slags
stavar som haller upp ryggraden. En del varianter

ar forlangningsbara allt eftersom barnet vixer. Barn
aterhdmtar sig véldigt fort efter den hér typen av
operationer. De komplikationer som kan uppsta ar
duraskador, implantatlossning och lakningsproblem.

Duraektasi dr en vidgning av durasécken, oftast

1 landryggen, men kan forekomma léangs hela
ryggraden. Det ger inte alltid symptom, men en del
personer far ryggvérk och huvudviérk. Det finns
ingen behandling mer én att eventuellt drinera
vidgningen pd samma sétt som man gor vid
vattenskalle. Men ryggmargsvitska bildas nytt hela
tiden och om utvidgningen blir nog stor kan den

erodera skelettet 1 kotorna.
JENNY ASTROM

Valkommen till Marfanforeningens
arsmote lordag 14 mars 2015

Vi héller till 1 Gotlandssalen, Gotlandsgatan 44

1 Stockholm. T-banans grona linje till Skanstull,
uppgang Allhelgonakyrkan. Gé rakt 6ver Gotgatan
och uppfor trapporna sa ligger det ganska med det
samma pa hoges sida.

Tema

P& motet bjuder vi ofta in ndgon for att prata runt
nagot tema som rér marfan. Har du forslag pd vad
det skulle vara sa far du gérna hora av dig till oss pa
marfan.sverige@gmail.com

Kostnad

Det kostar inget att vara med pa métet och vi bjuder
pa matig smorgds och kaffe/te. Tyvérr har foreningen
ingen mojlighet att ersétta for resa och logi.

Forslag till dagordning

Motets Oppnande

Kallelsens godkénnande

Val av ordf6rande for motet

Val av sekreterare for motet

Dagordningens godkidnnande

Val av tva justerare som ocksa ar rostraknare
Justering av rostlangd

Verksamhetsberéttelse

9. Ekonomisk berittelse

10. Revisionsberittelse

11. Styrelsens ansvarsfrihet

12. Eventuella stadgedndringar

13. Eventuella inkomna motioner

14. Faststéllande av arsavgift for ndstkommande ér
(Styrelsen har funderat pa att infora en stodmed-
lemsavgift utéver den vanliga avgiften. Métet kan
diskutera den avgiftens storlek ocksa.

15. Verksamhetsplan och budget for 2015

16. Val av styrelseledaméter och suppleanter

17. Val av ordforande

18. Val av revisor och revisorssuppleant

19. Val av valberedning

20. Ovriga fragor

21. Mdtets avslutande

Sl A o

Valberedningen

Om du vill komma i kontakt med valberedningen
som pa motet dr de som ska ldmna forslag till styrel-
se sa kan du kontakta valberedningens sammankal-
lande Annika de Belder tel 018-42 50 21 eller e-post
annika.de.belder@comhem.se

Foresléd gérna personer. Och kom ihag att man gérna
far foresla sig sjalv.

Motioner

Om du har nagot forslag som ror var forenings (en
motion alltsd) verksamhet si kan du skriva ner det
och sénda till styrelsen. Det kan vara vad som helst
som du har funderat pa. Mejla den till marfan.sve-
rige(@gmail.com

Anmalan och fragor

Anmél dig senast 6 mars till marfan.sverige@gmail.
com eller ring Karin Olsson, 070-538 55 19. Ség till
om du har ndgon allergi som kan ha med smorgisen
att gora.

Alla medlemmar fran hela landet hilsas vialkomna!




Agrenska far fortsatt fortroende att driva arbetet med nationell
samordning och informationsspridning inom omradet sallsynta

diagnoser

Efter upphandling inrdttades den 1 januari 2012 en
nationell funktion for samordning, koordinering och
informationsspridning inom omradet sillsynta diag-
noser pa uppdrag av Socialstyrelsen. Sedan dess har
Agrenska, som ir ett nationellt kompetenscentrum
for barn, ungdomar och vuxna med sillsynta diagno-
ser samt professionerna inom omradet, drivit Natio-
nella Funktionen Sillsynta Diagnoser (NFSD). Den
nationella funktionen har nu upphandlats pa nytt
och Agrenska har fatt fortroende att fortsitta arbetet
under ytterligare tre ar fran den 1 januari 2015.

NFSD samordnar arbetet i Sverige med mal att for-
bittra livsvillkoren for personer med séllsynta diag-
noser. NFSD jobbar tillsammans med foretrddare for
hilso- och sjukvarden, andra samhillsaktorer och
intresseorganisationerna i detta arbete. Bland annat
arbetar vi for att sé kallade Centrum for sillsynta
diagnoser ska finnas pé landets alla universitets-

NFSD

NATIONELLA FUNKTIONEN SALLSYNTA DIAGNOSER

sjukhus och bli nationella nav for samverkan kring
ménniskor med séllsynta diagnoser och deras anho-
riga. NFSD har ocksa samlat information som riktar
sig till s&vél personer med sdllsynta diagnoser och
deras anhodriga som professionerna inom omradet pa
en webbplats, www.nfsd.se.

Centrum for sallsynta diagnoser i

Ett centrum for séllsynta diagnoser (CSD) dr under
uppbyggnad i Uppsala - Orebroregionen.

Arbetet sker bade pd Akademiska Sjukhuset i Upp-
sala och Universitetssjukhuset i Orebro.

CSD har Uppsala-Orebroregionen som huvudsakliga
arbetsfilt. Vissa expertteam har ett nationellt ansvar.

P& EU-niva definieras en diagnos som sillsynt da

Uppsala-Orebroregionen

den drabbar férre dn 5/10000, och ger en funktions-
nedsittning.

Syftet ar att bidra till en forbéttrad situation for barn
och vuxna med séllsynta diagnoser, och for dess
ndtverk. Detta forviantas ske genom en god infor-
mationsspridning, en hdjning av kunskapsléget,
samordning av olika insatser -sdvil medicinska som
psykosociala, och ett underlittat samarbete mellan
olika aktdrer.
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Styrelsen onskar alla medlemmar en
riktigt god jul och ett gott nytt dr!

Nordisk Marfantraff i Bergen

Helgen den 22-24 augusti akte jag och Carina Ols-
son pa Nordiskt Marfanméte 1 Bergen tillsammans
med de norska och danska Marfanféreningarna. Den
finska Marfanforeningen kunde tyvérr inte narvara
pa grund av ekonomiska skél.

Resan till Bergen tog oss cirka 1,5 timme och vi
vilkomnades av stralande solsken i Bergen. Norska
Marfanféreningen var redan pa plats pa hotellet dér
konferensen skulle hallas vilket var endast ett par
minuter promenad fran flygplatsen. Nar d&ven den
Danska Marfan foreningen hade anslutit till gruppen
borjade konferensen med en kort presentation av var
och en av deltagarna. Alla visade sig vara mer eller
mindre yrkesverksamma och en del hade familj med
upp till fyra barn.

Varje land presenterade vad de gjort for sina med-
lemmar under det génga aret vilket ocksa ska stillas
i relation till de olika ekonomiska forutsittningarna
de olika landernas foreningar har.

Den danska foreningen hade haft en medlemstraft
dar de fokuserat pa temat Psykologi, traffen var
vilbesokt och uppskattad bland deras medlemmar.
Cirka 100 stycken deltagare hade nérvarat vilket &r
manga jamfort med det svenska deltagarrekordet pa
40 personer under en Friskvardstraff! Den norska
foreningen har ocksa fokuserat mycket pa bade med-
lemstréffar och temadagar for unga och vuxna med
Marfans syndrom.

En reflektion som jag gjorde var att vi i Sverige har
omkring 1000 personer som fatt diagnoserat att de
har Marfans syndrom, trotts detta har vi endast 275
stycken medlemmar i foreningen. Vi vet heller inte
hur manga av vara medlemmar som faktiskt har
Marfans syndrom och hur manga som inte har det
men valt att stodja var forening dnda. I Norge &r det
endast runtomkring 250 stycken som blivit diagnos-
tiserade med Marfans syndrom men trots det har de
290 medlemmar i deras forening.

Till skillnad fran Svenska Marfanfoéreningen fick
bade den Norska och Danska Marfanféreningen
ekonomiskt bidrag for sin verksamhet fran staten.
Bidraget uppgar till cirka 1 miljon kr per ar vilket

bland annat mdjliggor att de kan fokusera pad mark-
nadsforingskampanjer om vad marfan ar och for
deras foreningsverksamhet. Men bidraget ger ocksa
en mojlighet att de kan erbjuda sina medlemmar fler
medlemstréftar, foreldsningar och kurser m.m.

Vi fortsatte motet genom att lyssna pa lakaren Thy
Thy Vanem och forskningsoptikern Gunhild Fal-
let Sandvik som foreldste om en Norsk studie som

pagar just nu om Marfan Syndrom.
ELLICKA MELLGREN

<P

Marfanforeningen

Glada deltagare pa det nordiska motet
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' BEGRANSAD
EFTERSANDNING

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

Karin Olsson

Elbevagen 44
141 32 Huddinge

SVERIGE
B 5
PORTO BETALT

Marfan och dykning?

Vi i styrelsen far manga frdgor om Marfans syn-
drom i olika aspekter av livet och ibland kan det
vara sant som &r vért att dela med sig av till er
ovriga medlemmar. Hér &r en san fréga.

En person mailade oss och fragade om dykning.
Finns det ndgot speciellt vi med Marfans syndrom
bor tdnka pd?

Var kontaktldkare Eva Mattsson fragade en ldkare
med dykexpertkunskap och svarar s hir:

” [ internationella riktlinjer avrader man Marfan-
patienter frdn att dyka.

Inte beroende pd fordndringar i aorta utan 6kad
risk for lungkollaps(pneumothorax) vilket i sam-
band med dykning och overtrycksaggregat dr en
livshotande komplikation!”

Kom gdrna med fler fragor! Kan vi inte svaret
sjdlva, sa har vi flera kontaktldkare att fraga.
Maila till: marfan.sverige@gmail.com

Eller skriv till oss pd facebook:
www.facebook.com/Svenska.Marfanforeningen

"Nyttigt” julgodis; Frukt- och notbollar

Ett recept man kan variera beroende pa vad man
gillar och vad man har hemma; t.ex. aprikoser, fi-
kon, tranbdr, valnétter, pistagendtter, pecanndtter.

300 g torkad frukt
2 dl naturella notter
200g mork choklad eller 1 dl kokosflingor

Mixa nétterna och den torkade frukten till en jamn
och fin massa. Forma massan till runda sma bollar.
Smilt chokladen 1 vattenbad och doppa bollarna

med hjélp av tva gafflar.

Om du inte vill ha choklad, kan du rulla bollarna i
kokosflingor istillet. Eller var lyxig och gor bade
och...

Lat bollarna stelna och forvara 1 kylskap.




