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Ordforandespalten

Hej alla vénner,

Usch och fy och tvi vilken kall var vi har!. Vinterjackan hdnger kvar i hallen, och inte ens handskarna har
stoppats undan for sdsongen. Sommaren kinns vildigt 1&ngt borta, 4&ven om vi klarat oss frin den vérsta
frosten hér ldngst nere i sdder.

I juni aker vi tillbaka till Valjeviken, och jag hoppas verkligen att vi far bittre vider den har gangen!
Oavsett vider ska det bli jéttekul at traffa alla gamla och nya medlemmar igen! Vara sommarkonferenser ar
arets hojdpunkt for ménga av vara familjer, inte minst min egen. Det 4r manga som anmdlt sig, men det finns
fortfarande ett par platser kvar.

Foreningens arsmote hélls som vanligt under sommarkonferensen, i ar blir det pa tisdag 27 juni, (kallelse
1 detta nummer). Sista datum for motioner till arsmétet dr den 25 maj.

I detta nummer bidrar tre av vara diagnosbérare, Sara Thorn, Benjamin Patino och Lina Wadenheim , med
berittelser. Sjilv har jag 4n sa ldnge bara last om Linas fotbollsresa till Manchester, sa jag ar lika nyfiken som
ni andra pa vad Sara och Benjamin har att siga. Naturligtvis rapporterar vi ocksa om arsmétet i Riksforbundet
Séllsynta Diagnoser.

Under flera ar har Riksforbundet hallit i gdng regionala nitverk och samarbetat med de Centra for
Sillsynta Diagnoser (CSD) som startats vid universitetssjukhusen. Inom ramarna for Riksférbundets senaste
arvsfondsprojekt, Gemensamt ldrande, ar tanken att Sdllsyntamedlemmar och representanter fran samtliga CSD
tillsammans ska ldra sig mer om och utveckla inneborden av personcentrerad véard for sillsynta diagnosbérare.
Fredagen 5:e maj var jag pa ett mycket givade planeringsmdte i Stockholm och projektet drar i gang med
workshop 27-28 september. Gruppen ska besta av tre representanter frn varje regionalt séllsynt nidtverk och
tre frdn varje CSD. Det ska bli spinnande att se vad som kan komma ut av detta. Det &r viktigt att vi trdffas
over regiongrianserna, sa att vi kan jamfora och ldra oss av varandra. Férhoppningsvis kan arbetet ocksé bidra
till att ge lite draghjélp & Umead, som halkat rejélt pa efterkilken i uppbyggnaden av sitt CSD. Jag aterkommer
med rapport i NN nr.3.

Till sist vill jag 6nska alla en varmare och skonare fortsattning pa varen. Till alla er som anmélt er till vér

sommarkonferens: Vi ses i Valjeviken efter midsommar! Till alla er andra: ha en skon och lang sommar!

Pi Tufvesson Cohen, Ordférande
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Fakta om Noonans syndrom

Noonans syndrom ér en arftligt genetiskt avvikelse som domineras av avvikande ansiktsdrag, medfott hjartfel
och kortvaxthet. I vissa fall ar det fordldrar med Noonans syndrom som for 6ver anlaget till sina barn.

Vanligast dr att det sker en spontan férandring av arvsmassan, en sk. nymutation. I Sverige f6ds omkring
40-100 barn varje ar med Noonans syndrom, bade flickor och pojkar.

Diagnosen stills genom synliga yttre tecken men kan numera ocksa i manga fall faststillas genom DNA-ana-
lys av blodprov.

Syndrom betyder en samling av symtom. Nar det géller barn med Noonans syndrom varierar symtomen av-
sevart fran individ till individ.

Varje barn har sin kombination. En del har fler och andra farre speciella sdrdrag.

« Hjartfel

« Kortvixthet

o Svart att dta de forsta levnadsaren, krakningar.

+ Oron (roterade med tjocka orsnibbar, horselnedsittning)
+ Ogon (ex. stort avstdnd mellan 6gonen, brytningsfel)

o Utvecklingsforsening, motoriskt, socialt, emotionellt

En del av symtomen avtar eller forsvinner ju dldre barnet blir.

Kallelse till Arsmote

Tisdagen den 27 juni 2017 kl. 19.00 kallas du/ni till arsméte. Arsmotesforhandlingarna kommer att genomfor-
as under foreningens familjekonferens pé Valjeviken den 26/6- 30/6 2017. Motioner till arsmotet ska vara sty-
relsen tillhanda senast 30 dagar fore arsmotet, dvs. senast 2017-05-28. Vid arsmoétet kommer val av ledamoter
till styrelsen att hallas. Som anmalan till arsmotet fungerar anmalan till konferensen. Eventuella tillkommande
anmilningar och motioner till arsmétet, skickas till foreningens ordférande Pi Tufvesson Cohen, Murarevigen
5,227 30 Lund eller till pisan@me.com

Utdrag ur stadgarna: Huvudmedlem: innehar rostritt, ritt att inkomma med motioner till arsmotet, rdtt till
att fa information fran foreningen samt ratt att delta i foreningens aktivi- teter. Har dven rétt att till annan fa-
miljemedlem overlata (skriftlig fullmakt) rétten att rosta vid arsmote. Familjemedlem: har rétt till information
(huvudmedlem ansvarar for att den nar familjemedlem) samt ritt att delta i aktiviteter (under forutsattning
att huvudmedlem betalt avgift till foreningen). Har dven ritt att rosta vid arsméte om huvudmedlem skriftligt
overlatit sin rostratt. Hjartligt vailkommen! Styrelsen i Svenska Noonanforeningen
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Fotbollsresan till Manchester i Eng

av Lina Wadenheim

Jag och en av mina ndrmaste vinner, Jonatan har redan planerat en fotbollsresa tillsammans i flera dr men
det har inte blivit av. Vi har lika intressen inom fotboll och vi dlskar Manchester United. Vi vill resa till Man-
chester for att ga pa match pa Old Trafford tillsammans. Det har aldrig blivit av, forrdn efter nydret da vi
bestdmde oss att boka en fotbollsresa utan avbokning. Vi lyckades att boka resa med flyg, hotell och matchbil-
Jetter. Vi valde att kolla pa match mellan Man Utd och Everton.

Vir fotbollsresa startade paA midndagen den 3 april.
Jag dkte med tag upp till Stockholm dagen fore resan.
P& morgonen den 3 april flog vi till Manchester fran
Arlanda. Pa Arlanda tog vi en kall 6l for att skala for
VAr start av resan.

Hela resan fran Stockholm till Manchester gick bra.
Nér vi landade p4 Manchesters flygplats borjade jag
komma ihag hur systemet fungerade. Jag har varit dar
med min pappa for tvd och ett halvt ar sen. Vi ékte
taxi till vart hotell och vi tyckte att hotellet var helt
ok. Jag borjade komma ihag om hur vi skulle ga till
stan. Alla minnen fran 2014 kom tillbaka.

Niésta dag, den 4 april fyllde Jonatan 30 &r. Vi njot
verkligen den dagen! Forst akte vi ett pendeltag som

heter Metrolink. Sedan promenerade vi till Old Traf-

ford. Arenan &r sé stor och unik! Arenans publikkapa-

citet ar 75 811 dskadare! Vi gick till Ticket Office och

hidmtade véara matchbiljetter.
— -
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Vi gick vi till Manchester Uniteds bar. Man
madste ha matchbiljetter som ett bevis. Vi gick in och
tog kalla 61 och nj6t av stunden! Det var jiattemanga
supportrar med roda matchtréjor. De flesta hade en
matchtrgja med “Ibrahimovic” pd ryggen. Zlatan
Ibrahimovic hade redan blivit stor ndr han kom till
Manchester United! Efter baren &t vi goda hamburga-
re och korv. Sedan gick vi in till vara platser.

Vara platser var perfekta med utsikt 6ver fotbollspla-
nen. Vi satt och vintade, tills alla spelarna kom in pa
plan och virmde upp infér matchen. Hela matchen
tyckte vi att Man Utd spelade slarvigt. Men det var si
fantastiskt att fa se Zlatan pa planen. Everton gjorde
matchens forsta mél. Efter pausen forsokte Man Utd
att kvittera. Det hiande inte, forrdn i den 90:¢ minuten
d& Man Utd fick en straff och Zlatan fixade det! Tur
att matchen blev oavgjord och vi fick se Zlatans mal!

Vi hann med att titta pd stan och ha varsin egentid
i tva dagar efter matchen. Jag var pa shopping och
shoppades loss, medan Jonatan gjorde annat. Det var
riktigt roligt att shoppa och njuta av min egen tid 1
Manchester. Vi ét riktiga goda middagar och njét av
kalla 61 och goda viner.

Fredagen den 7 april kom vi hem till Sverige frén
Manchester. Det blev riktigt kaos pa flygplatsen efter
det hemska terrordédet i Stockholm City. Alla tunnel-
banor och flygbussar var avstidngda. Jag beslot mig att
ta ett snabbt flyg hem till Malmo, istéllet for att vénta
till nésta dag och ta mitt tag till Malmd. Det var ett
av de bista beslut jag tagit att ta flyg hem till Malmo.

Fotbollsresan har varit sa fantastiskt och minnesrikt!
Vi sade till varandra att vi ska resa till Manchester

igen. Kanske nésta ar!

Varma kramar fran Lina

b
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En ny stad, en flytt

av Sara »Thc'jrn

Hej pa er

Hoppas ni alla mér bra dér ute!

Nu ténkte jag berétta lite om vad jag pysslat med pa sistone. For tva ar sedan s tog jag mitt pick och pack och
lamnade de smalinska skogarna for att se vad vistkusten och Goteborg hade att erbjuda. Dir stannade jag ett
ar, narmare bestamt till férra hosten och september. Da packade jag ner all min brate och mina fina kldnningar
for att atergé till ostkusten men denna géng till var vackra huvudstad Stockholm. Sé jag, mamma och pappa
akte med ett fullproppat sldp och tva bilar fran Lodose, Goteborg for den slutgiltiga destinationen Stockholm
och Hisselby. Efter manga mil pa végen, nigra tusen flyttkartonger att packa upp, lite mobler att skruva ihop
s var vi antligen klara och lagenheten blev sa otroligt fin.
Nér allt detta var klart och jag hade kramat om mamma och pappa tusen génger sé borjade de éka tillbaka till
de smaldnska skogarana. <3 <3

Nu borjade det riktigt stora jobbet! Just att hitta ett jobb. Att sdka jobb dr inte alltid det lttaste, det krdvs
manga timmar av att leta upp de jobb du vill soka, skriva CV, skicka allt. Och sen det som dr mest nervost men
anda det roligaste, att gé pa intervjuer. Under 3 veckor dkte och gick jag nog dver hela Stockholm kindes det
som, fOr att soka en massa olika jobb. Jag var nog pé...ja sdkert mer &n tio olika intervjuer under dessa 3 veck-
or. Det var tufft men jag hade bara en mélbild i huvudet och det var att fa skriva kontrakt pa ett jobb. Tillslut
fick jag ett stddjobb en timme frdn mig. Och under tiden fortsatte jag att soka fler och fler jobb. En ménad gick
pa stiddjobbet och en eftermiddag fick jag ett samtal jag inte glommer i forsta taget. Det var fran ett jobb jag
hade sokt under sommaren, ett jobb jag verkligen ville ha. Ett dromjobb!!
Jag gick pa intervju och nu hade jag tva jobb. Jag valde da att avsluta stddjobbet for att ge 100 % pé mitt
dromjobb som var en receptionstjdnst och dessutom ingick det att vara teatervirdinna for olika evenemang.
Och tack vare att jag aldrig gav upp och att jag hela tiden trodde pa mig sjilv si kan jag idag stolt berétta att
jag har bésta jobbet man kan ha!!

Vad du én tar dig for i livet om det handlar om att sdka jobb, borja plugga jag vad det 4n ma vara. Lova mig
en sak! Sluta aldrig tro pé dig sjédlv. Du ar fantastisk och klarar precis vad du vill sa linge du tror pa dig sjilv,
sluta aldrig dromma eller folja dina drommar!
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och ett besok pasMe

Sen tdnkte jag berdtta om ett riktigt roligt
dventyr jag var pa for ett tag sedan. D4 besokte
jag ndmligen Friends Arena och finalen av
Melodifestivalen. Det var bland det hiftigaste
jag sett i hela mitt liv. Hela arenan bubblade
av gladje, kirlek, musik och en underbar
stimning, sa jag satt dir pa parkett, viftade
med min ballong och bara sjong och kunde
knappt sitta stilla. Det var en kvéll som jag har
svart att beskriva med ord.

En magisk kvill jag definitivt tinker
uppleva igen!!

Ja detta var allt
fran mig
Ha en jitte fin var
allihop
Tjillevippen
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SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

Rapport fran Séllsynta Diagnosers arsmote

”Ni har en otroligt mycket bredare medlemsstruktur i
ert forbund, jAmfort med Psoriasisféorbundet som jag
har bakgrund frén.” Det poédngterade Ines Uusmann,
arsmotesordforande pad Séllsynta diagnosers for-
bundsarsméte 22 april. Tva nya ledamoéter valdes in
1 forbundsstyrelsen, Ingela Nilsson och Annalena Jo-
sefsson (i mitten langst fram pé styrelsegruppbilden).

Att ha eller inte ha suppleanter i styrelsen. Det blev
den stora diskussionsfrdgan nir styrelsens forslag
till stadgedndringar togs upp. Bakgrunden ar att det
1 styrelsearbetet inte gors nagon skillnad mellan ordi-
narie ledamdter och suppleanter. Darfor har styrelsen
foreslagit att suppleanterna avskaffas, sd att samtliga
ledaméter dr ordinarie. Men valberedningen framholl
att det underlittar rekryteringen av nya ledamdéter, nér
de kan erbjudas ett ”prov-ar” som suppleant.

Andra stadgerelaterade forslag var att infora stod-
medlemskap och ta med kravet att ldgga in med-
lemsuppgifter i medlemssystemet. Vidare har en del
forbunds-arbetsuppgifter tagits bort frin stadgarna.
Syftet dr att fokusera pa det intressepolitiska som
fortséttningsvis forblir grundldggande.

Efter en l&ng och livlig debatt antogs stadgedndrings-
forslagen, forutom avskaffandet av suppleanterna.
Styrelsen skulle fundera mer pa detta.

Arsmétesdeltagarna fick en sammanfattning av vad
forbundet utrittade ifjol, samt senaste nytt om vara
bada pagdende projekt, Overgngsprojektet och Ge-
mensamt Larande, vars nya projektledare Beata Fe-
rencz presenterade bade sig sjilv och projektet som
handlar om samverkan mellan patienter och vardgi-
vare.

“Riksforbundet Séllsynta diagnoser har en hel del
utmaningar”, konstaterade kanslichef Malin Grinde,
ndr hon summerade verksamhetsberittelsen for 2016.
”Grundbulten ar att vi dgnar oss dt det som medlem-
marna tycker dr viktigast. Déarfor gjorde vi ifjol en
omfattande medlemsundersdkning”, pdminde Malin.
Vérden dr och forblir vér absolut viktigaste friga. En
landvinning &r att det nu finns Centrum for Séllsyn-
ta Diagnoser (CSD) vid samtliga universitetssjukhus.
Men CSD-verksamheten ér 1 sin linda.

”For att den ska lindas ritt, maste vi vara med och
paverka CSD”, resonerade Malin.

Vi vill ha vard pa lika villkor, men vi har fortfarande
inte ndgon nationell handlingsplan for séllsynta diag-
noser. Daremot finns en positiv anda for att {3 till en
plan”, kommenterade forbundsordforande Elisabeth
Wallenius. Hon menade att CSD ér ett steg 1 ritt rikt-
ning, men framhdll ocksa att utan Séllsynta diagno-
sers paverkansarbete hade inte ett enda CSD funnits.

Overgéngen frén barn- till vuxenvard nir man har
en séllsynt diagnos, det dr en friga vi under 2016
arbetade med 1 projektform. Svérigheterna vid dver-
gingen, som patienten sjdlv ofta maste tampas med,
ar utgdngspunkten for projektet, som gett oss mycket
positiv respons fran politiker, vardpersonal och myn-
digheter.

“Troligen beror det goda gensvaret pa att vi utgitt
frén personerna det verkligen géller, och att vi arbetat
tillsammans med — och inte for — dem”, var Malins
reflektion.
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Styrelsebild, arsmotet april 2017
Ldngst bak, fran vinster: Ewa Wiklund Jonsson, kassér; Ulf Larsson, vice ordférande; Elisabeth Wallenius,
ordforande; Daniel Degerman, Emma Lindsten.
Ldngst fram, fran vinster: Alexandra Volker, Annalena Josefsson, David Ivarsson.
(Pa bilden saknas styrelsemedlemmarna David Lega och Ingela Nilsson.)

Vart i sdrklass storsta arrangemang 2016 var Séllsyn-
ta dagen som vi anordnade 29 februari, i form av en
filmfestival, och 1 mars med en konferens. Att upp-
marksamma sillsynta diagnoser pa den mest séllsyn-
ta dag som finns, skottdagen, dr var innovation som
spridit sig till ett 100-tal lander! Séllsynta dagen fick
ett patagligt media-genomslag. Berdkningar visar att
ca sex miljoner personer i Sverige naddes av media
om den.

En héjdpunkt 1 vért nordiska samarbete ifjol var nér
tva av vara medlemmar framtriddde infér 200 delega-
ter pd den nordiska konferensen om séllsynta diagno-
ser.

Dessutom genomforde vi under véren och sommaren
en omfattande komplettering av medlemssystemet,
vilket visade att medlemsantalet narmar sig 15 000
medlemmar!

Funktionsritt — vad &r det?

Efter arsmotet presenterades samarbetsorganisatio-
nen Handikappforbundens namnbyte till Funktions-
ratt Sverige av organisationens pressekreterare Moni-
ca Klasén McGrath. Det ar ett helt nytt begrepp som
innebdr ritt att kunna fungera inom olika samhélls-
omraden, oavsett funktionsnedséttning och hinder 1
samhdllet. Grundtanken dr att alla har rétt till funge-
rande vard, fungerande skola etc.
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En helg i Holland

av Benjamin Patino

Vi har just kommit hem fran en helg i Wasseenar Hol-
land. Dér hela familjen hélsade pa nigra vinner som
flyttat dit for 2 ar sedan med jobbet. Vi bodde pé ett
hotell invid sanddynorna. Jag och Mamma tog en pro-
menad ned till stranden en eftermiddag. Det var kallt
och blasigt s& vi stannade inte linge. Nér vi var pa
vig tillbaka sdg vi bade en rdv och en Korp. Det var
vildigt roligt for jag dr s intresserad av djur.

P& kvillen akte vi alla till ett pannkakshus. D& hade
John-John en kompis med sig fran sin skola. Han,
Linn och Mans gér pd Amerikanska skolan i Wasse-
enar. Thomas hette han, hans mamma kom fran Ar-
gentina och Pappan var fran england och de hade bott
over hela virlden. Jag fick 6va pa min engelska. Alla
vuxna var sa imponerade 6ver hur bra engelska jag
pratade.

Pé l16rdagen akte vi in till Delft en jétte fin liten stad
med manga kanaler. Jag och Mans héngde hela tiden
vi hade jatte kul. Jag ville inte dka hem. Jag fragade
Mamma om vi ocksd kunde flytta till Holland, men
hon ville nog inte det. Hoppas vi snart kan dka och
hélsa pa dem igen.
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En handelserik veecka'

av Benjamin Patino

Det har varit en hdndelserik vecka. Den borjade med
en halv skoldag sedan hamtade Mamma mig pé sko-
lan och vi &kte till Ostra sjukhuset och barnfysiolo-
gen. Dir jag skulle fa ett 24h EKG. Jag tycker det
ar vildigt obehagligt med EKG-elektroderna och de
kliar jatte mycket. Men det dr bra att de méter mitt
hjérta under ett helt dygn.

Jag var hemma p4 tisdagen dé det &r lite krangligt att
ha EKG 1 skolan. Det var tur for nu kunde jag aka
med till min Gammal Morfar Pelle som fyllde 96 &r.
Vi firade honom med god mat, tarta och presenter.

Onsdag och ytterligare ett besok pa Ostra Sjukhuset.
Nu skulle jag rontga min rygg. Jag har skolios och
madste kolla upp sa att allt ser bra ut. Det gick fort pd
rontgen, som tur var for jag gillar inte att vénta. Nu
fick Mamma kora mig till konserthuset 1 Goteborg.
Jag skulle pa konsert med min klass och efter kon-
serten gick vi till Mcdonalds och &t lunch. Efter sko-
lan var jag pé fritids &dnda fram till k1 20.00. Vi hade
kvallsverksamhet. Vi akte till Laserdome och spelade
minigolf.

Pé torsdag ékte vi ivig med skolan pd innebandy tu-
nering. Stjarnkuppen hette den. Vi métte andra skolor
1 innebandy. Vi har trdnat pd gymnastiken infor tune-
ringen och vi har ndgra i klassen som ér jétte bra. Min
skola vann tuneringen.
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Kontaktpersoner

Féreningen har byggt upp ett natverk av kontaktpersoner som vill dela med sig av sina er-
farenheter. Dessa personer har tréffats for att ge varandra tips och rad samt tagit del av fore-
l&sningar fér att kunna vara behjélpliga inom var egen verksamhet. Alla vara kontaktpersoner
har nagon form av relation till Noonansyndrom. Du kan ldsa mer om vilka erfarenheter varje
kontaktperson har pa var hemsida: noonan.nu. Vi lyssnar pd vad du har att sdga och delar
garna med oss av vara erfarenheter om du vill. Vidlkommen att héra av dig!

Resurspersoner

Féreningen har ett antal resurspersoner som géarna star till férfogande fér oss. Det &r
bl.a. lakare och pedagoger. Deras kontaktuppgifter hittar du ocksa p& noonan.nu
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