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Ordforandespalten

Hej igen, alla vanner!

Hoppas ni alla mar bra i den hér underbara sommaren som vi har fatt! Alla minniskor ar glada och snélla och
stan ar full av leenden. Hoppas, hoppas, hoppas att det blir lika fint sista veckan i juni, nér vi tréffas i Norrko-
ping! De senaste aren har vadrets makter ju inte riktigt varit pa var sida. I ar ska vi pa utflykt till Kolméarden,
och da vill vi helst ldmna jackan, for att inte tala om paraplyet, hemma. De andra dagarna har vi en hel massa
kul aktiviteter ’hemma” p& Marieborgs folkhdgskola. Arsméte ska vi naturligtvis ocksé ha. Det kommer att
bli lika kul som alltid. Det bésta &r ju att fa tréffa alla gamla och nya vianner igen! Det finns fortfarande platser
kvar, s4 om du inte redan anmaélt dig, s passa pa att gora det meddetsammal! (Till elisabeth.ivarsson@hjal-
mared.se) Sa fort vadret slar om ska jag borja ldngta pa riktigt. Just nu géller det att passa pa att njuta av den
varma, skona och vackra bonussommaren.

Nu 1 helgen var familjen och jag pé studiebesok 1 Kris-
tianstad, dér vi hoppas att sonen ska borja 1 skolan pa
riksgymnasiet for rorelsehindrade 1 host. Kristianstads
centrum ir nog landets mest tillgéngliga stadskérna!
De har hojt upp gatunivan i centrum och byggt bort
trappstegen in till butikerna, lagt ner virmeslingor mot
i1s och sno, och tagit bort alla trottoarkanter. Alla de
gamla fina husen star kvar. Det gér alltsa att forena till-
ginglighet med en historisk stadsmiljo, det visar Kris-
tianstad. Vi har inte fatt ndgot antagningsbesked énnu,
vi sokte sent eftersom sonen inte var riktigt med pa
noterna nér det handlade om att bo borta. Det kravdes
lite kampanjande frin var sida. Nu, efter att ha sett sko-
lan och omgivningarna tycker han att det r spdnnande.
Om min vérld ar lockande, hanterbar och vacker finns
det nagot att vinna pa att erdvra den och bli sjdlvstén-
dig, for varfor skulle jag vilja ge mig ut och klara mig
sjalv (om jag slipper) om min vérld ar full av hinder
(t.ex. onddiga trappsteg) och trakig och ful? Jag tycker
att det r vért att tinka pa, sjuka och funktionshindrade
barn (och deras fordldrar) fastnar alltfor ofta 1 beroen-
de, och det blir liksom aldrig ndgot utrymme for "’kan
sjalv’-driften att utvecklas, eftersom det helt enkelt
inte finns sd mycket att vinna pa “’kan sjilv”’ péd kort
sikt. Att veta att man kan ge sig 1 vdg pd egen hand, 1
en tilltalande miljo, utan att riskera att stota pa en mas-
sa hinder motiverar till sjdlvstindighet och vicker kan
sjalv-driften.

Jag har suttit hir, under mitt blommande dppeltrad och skrivit den hér spalten. Just som jag satt har och funde-
rade och njot, sméllde det ner en fagelblaffa pd iPaden 1 knét. Jag svor. Men, hellre det 4n att sitta inne 1 regn
och blést!

Ha en jitteskon forsommar och midsommar tills vi ses 1 Norrkoping!

Pi Tufvesson Cohen
Ordforande
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Min fantastiska kontakt med Malmo FF

Manga av er vet att jag har ett stort intresse for Mal-
mo FF (MFF). Sedan 2009 har jag och min pappa haft
MFFs arskort pa Stadion med véra egna platser. Vi
gar pa varje hemmamatch i hela sdsongen. Det bista
jag vet dr nar MFF vinner pa var hemmaplan!

Aret 2015 startade mitt stora engagemang med MFF.
For forsta gangen ordnade jag teckensprakstol-
kar till medlemstréffen. MFF har aldrig haft en dov
MFF-support pd medlemstraff tidigare. Den kvéllen
blev en av mina bésta kvillar i livet! Vid fragestunden
vagade jag st upp och stélla frdgan om tillgdnglighet
for de dova och horselskadade att ha teckensprék pa
MFF officiella hemsida och att ldgga in textning till
videoklippen.

Publiken appladerade s& hogt! MFFs VD, ordférande,
sportchef och kommunikationschef uppskattade min
god id¢é och att de kunde tinka sig att lyfta upp till-
géngligheten hos klubben. En vecka senare gick jag
pa ett eget mote med kommunikationschef. D4 fick
jag gé in 1 MFFs stora vérld! En av mina drémmar
blev sann. Vi pratade igenom, samarbetade ihop och
blev 6verens att MFF ordnar teckensprakstolkar till
alla moten och textning till videoklipp. Nu har MFF
T-slingor (hjdlpmedel for de horselskadade) 1 den sto-
ra salen.

Min kontakt med MFF ir véldigt god. De ér fantastis-
ka, 6dmjuka och 6ppna. De har en god respekt for mig.
De uppskattar mitt engagemang. Jag har en mycket
bra kontakt med sportchefen, Daniel Andersson. Da-
niel dr en fantastisk person med ett stort MFF-hjérta,

liksom jag! Han blir alltid glad nér vi ses. Han brukar
ta sin tid for att stanna och prata med mig.

Jag har traffat MFF-spelarna pa mycket ndra hall pa
arsmote och deras traningar. Om jag r ledig frén jobb
sa brukar jag ga dit och titta pa nér de trdnar. Jag har
statt tillsammans med Markus Rosenberg, Anton Tin-
nerholm, Anders Christiansen och Johan Dahlin, och
tagit bild pé oss.

Vid det senaste arsmotet i mars uppfyllde jag en av
mina MFFs-drommar. Drommen var att visa upp do-
vas appldd pa ett &rsmote. Dovas applad ér att dra upp
bada hénderna och vinka. Jag visade upp. Vad hinde?
Alla 1 publiken och hela MFFs organisation borjade
appladera med mig! Det var minst 350 MFF-support-
rar pa arsmotet! Jag tittade pé alla hdnder som drog
upp och appladerade. Det &r ett av mina bésta 6gon-
blick i livet!! Ett minne for livet! Jag blir rord sé fort
ndr jag tanker pa det!

Himmelsbla-kramar fran Lina
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Min historia med Noonans syndrom

Hej allihopa

Jag heter Cynthia Anticona, jag dr 35 dar gammal och kommer fran Peru. Jag bor i Umed med min man Erik och var
son Daniel. Min historia med Noonans syndrom (NS) borjade for ett dar sedan nér Daniel blev diagnosticerad. Hdr vill
jag berdtta lite om min upplevelse som mamma och diagnosbdrare, for att jag har ocksa NS men visste inte om det tills

vi fick Daniel.

Daniel foddes med pulmonér stenos och fran borjan trodde
lakarna att han skulle behdva Sppen hjértkirurgi men efter
nagra manader hade problemet minskat av sig sjalv och da
bestdmde ldkarna att bara kontrollera Daniels hjarta regel-
bundet. Men det storsta problemet som vi har kimpat med
sedan han foddes dr maten.

Daniel kan inte dta fast mat, han har svarighet att svilja
olika konsistenser och en stor tendens att kréikas. Trots det-
ta problem har han vuxit bra tills nu pa grund av en speciell
naringsdryck som han dricker pa nappflaska. Som mamma
ar jag jéttetacksam for det men samtidigt maste jag sdga
att jag inte kunna mata min son har varit ett stort problem
i mitt liv. Daniel ammade aldrig bra och nér vi inte visste
om hans syndrom tyckte ndstan alla att det var mitt fel,
att jag inte hade en bra position nir jag ammade och att
jag var stressad och att han ammade dven nér jag kinde
att han inte sog fran mitt brost. Nagonting liknande hinde
nér han inte ville dricka fran nappflaskan eller &ta fast mat,
det blev aterigen mitt fel for att jag inte hade tdlamod eller
att jag ville ge honom mycket mer mat dn han behovde.
Under den dir tiden kinde jag att jag hade blivit psykiskt
paverkad for att jag sadg och kénde att nidgonting riktigt
daligt hinde med min son men ingen trodde pa mig. Dess-
utom pratade jag inte svenska och da kunde inte uttrycka
mina tankar och kénslor ordentligt, och inte heller forsta
vad ldkarna sa varje gang vi tog Daniel till sjukhuset pa
grund av hans problem med maten.

Det var egentligen efter diagnosen (Daniel var 6 manader
gammal) som alla inklusive ldkarna forstod att Daniel hade
ett riktigt problem att dta och att vi behdvde stdd for att
mata var son. Det blev béttre da men samtidigt medforde
hans diagnos mer “problem” till mitt liv. A ena sidan blev
jag extremt orolig for hur Daniels liv skulle bli paverkat
av syndromet: skulle han kunna léra sig att dta? gé i sko-
lan?, ga pa universitetet och jobba och ha en framgangsrik
framtid som jag hade dromt om? Och att inte kunna f& svar
pa alla mina fragor var mycket frustrerande, jag var ledsen
och arg hela tiden och under en period kunde jag inte sova
alls, varje natt hade jag mycket att 14sa, allt som finns om
Noonans syndrom, manga vetenskapliga artiklar och rikt-
linjer, manga webbsidor och bloggar. Jag behovde verk-
ligen f& kunskap for att sdledes fa makt och kontroll, tva
saker som alltid har gett mig sédkerhet och lugn i mitt liv.

AT Se . I e S £
A andra sidan kom ocksé min egen diagnos men frén bor-
jan fanns det inte plats i min hjédrna eller hjarta for att tdnka
och kéinna hur det var, vad det betydde for mig att vara NS-
barare. Forst hittade jag en positiv sida att eftersom jag
hade haft ett ganska normalt liv sa skulle det bli detsamma
for Daniel. Men enligt befintlig kunskap, har syndromet ett
stort spektrum och symptom och tecken varierar mycket
fran patient till patient oberoende av mutationen. S& det
fanns egentligen ingen garanti for att tdnka att Daniel skul-
le ha ”’sa mycket tur” som jag. Sedan kom lite tid for att
reflektera om mig sjdlv och nu finns det fortfarande ménga
olika kénslor och tankar.

o
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Ibland kénner jag mig ledsen for att jag nu fOrstar var-
for jag hade s& mycket problem med maten och méanga
andra saker 1 mitt liv. Jag var alltid en jobbig flicka som
inte ville dta och min mamma led mycket pa grund av det.
Manga ganger kinde jag mig sa skyldig och undrade vad
som var fel pd mig? Varfor var jag s& jobbig? Maten var
inte mitt enda problem utan jag hade ocksé stora problem
med min kropp. Jag var svag i musklerna och hade délig
balans. Dessutom hade jag ett konstigt ansikte och sérskilt
fula 6gon. Jag kommer aldrig glomma nér jag var 7 ar och
en klasskamrat kom till mig och frdgade varfor hade jag
sa konstiga och fula 6gon? ”Du har groddégon™ sa hon. Dé
som barn och tonaring hade jag jattelagt sjdlvfortroende
och kénde ett stort behov av att visa att jag ocksa kunde
vara bra pa nagot. Den aspekten som inte var sa dalig var
min akademiska utveckling och da nir jag var liten be-
stimde jag mig for att jobba hart for att vara bdst i min
klass. Min anstrangning gav mig goda resultat for att jag
blev ofta en av de bésta och alla sa att jag var intelligent
och min pappa var stolt dver mig for att jag var sa duktig i
skolan och var intelligent som honom.

Att vara intelligent blev min styrka under manga &r men
nu tycker jag inte att jag dr sa intelligent som manga tror.
Jag tycker att jag mer &r hart arbetande 4n intelligent och
det var pa grund om mitt harda arbete jag klarade att stude-
ra odontologi i Peru och sen kom till Sverige for att studera
ett masterprogram i folkhélsa och ta en doktorsexamen i
epidemiologi. Det ar pa grund av detta behov av att vara
perfekt som jag alltid har gillat utmaningar och haft hoga
forvintningar pd mig sjilv som kvinna, professionellt, fru
och mamma. Det ar nu ldttare for mig att forsta varfor det
ar sa svart for mig att hantera alla Daniels problem med
maten och vara positiv 6ver hans framtid. Att forsta hjal-
per dock inte s& mycket med att bearbeta sorgen. Det gor
ont att Daniel fick en sjukdom av mig och ménga ganger
tanker jag att om jag hade vetat om mitt syndrom skulle

jag aldrig skaffat ett barn. Samtidigt forsoker jag att leta
efter en anledning till varfor detta hinde oss? Men det
finns inget svar och man lir sig att leva med smértan och
frdgorna. Tiden hjélper &nda och den har hjilpt mig och
Daniel, livet ser nu béttre ut och framtiden ser mycket mer
positiv ut. Daniel gér i forskolan nu och jag har borjat job-
ba ndgra timmar vilket har hjilpt mig att distrahera mig
och anvinda min energi pé ett bittre sitt, ett exempel ar
Noonnan-foéreningen i Peru som jag startade for 3 manader
sedan tillsammans med andra peruanska mammor.

Allt dr relativt, sdger ofta Erik, och det ar sant, for ett ar
sedan kénde jag mig som vérldens mest miserabla person
och nu kan jag se att vi dnda hade tur och att jag maste vara
tacksam till livet for att mitt barn véxer och far alla resur-
ser fran hdlsovarden som han behdver. Dessa réttigheter
finns inte i mitt hemland och ménga behover hjilp. For-
resten, jag hoppas att min historia kan hjilpa er att kinna
hopp om att allt kommer att bli béttre med tiden.

Cynthia Anticona

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

Vanligast dr att det sker en spontan férdndring av arvs-
massan, en sk. nymutation. I Sverige fods omkring 40-100
barn varje d&r med Noonans syndrom, bade flickor och
pojkar.

Diagnosen stills genom synliga yttre tecken men kan nu-
mera ocksa i manga fall faststdllas genom DNA-analys av
blodprov.

Syndrom betyder en samling av symtom. Nar det giller
barn med Noonans syndrom varierar symtomen avsevart
fran individ till individ.

Fakta om Noonans syndrom

Varje barn har sin kombination. En del har
fler och andra fdrre speciella sardrag.

« Hjartfel

o Kortvixthet

o Svart att dta de forsta levnadsaren, krakningar.

« Oron (roterade med tjocka drsnibbar, horselned-
sattning)

« Ogon (ex. stort avstind mellan gonen, bryt-
ningsfel)

o Utvecklingsforsening, motoriskt, socialt, emotio-
nellt

En del av symtomen avtar eller forsvinner ju
dldre barnet blir.
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Min nya hobby, fotografering

Jag vill berétta om mitt nya intresse, fotografering mest av fag-
lar. Det borjade med att jag var pa en utstdllning som min kompis
Pér hade pd Molnlycke bibliotek. Han hade tagit bilder under
sina resor med familjen. D4 blev jag inspirerad av att borja fo-
tografera. Mamma hade kopt en ny kamera sa jag fick hennes
gamla. Den anvénde jag i borjan men den var inte bra sa nu har
jag fatt hennes nya.

Jag tycker mycket om faglar sa det blev naturligt att borja fo-
tografera just faglar. Vi har varit i Varberg pa Naturum men dér
kommer man inte s néra faglarna att man kan fota dem. En an-
nan géng var vi vid Varbergs fastning dir fanns det nagra arter.
Men ett bra stélle dr slottskogen i Goteborg. Dér finns massor
med olika arter och det 4r manga som matar faglarna s& man
kommer vildigt ndra. Jag far hela tiden beritta for Mamma vad
de heter. Hon séger fiskmas till alla arter men da réttar jag henne
och séger att det ar gratrut, havstrut eller t.ex. silltrut. Jag vill
hela tiden hitta nya arter att fotografera for det ar inte roligt att
fota samma arter hela tiden. Jag hoppas kunna ha en utstéllning
med mina fotogrfier i framtiden. Hér ser ni ndgra av mina bilder.
Det blev en hummelbild ocksa nér vért korsbérstrad blommade
var det fullt med humlor i trédet. Benjamin Patino
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SALLSYNTA NYHETER #2/2018

Tre nya i den séllsynta styrelsen

Pa vart arsmote den 21 april valdes tre nya ledaméter in i forbundsstyrelsen.
Arsmotesordforande var Lise Lidbick, ordférande i Neuroforbundet. Hon har
en sdllsynt diagnos och dr medlem hos oss. Alltsd dr Lise en av 6ver 15 000 med-
lemmar som utgor Riksforbundet! Ifjol deltog vi for forsta gangen i Stockholms
Pride-parad. Projekten har stora betydelse for verksamheten. Under politiker-
veckan i Almedalen foretriddes vi av unga vuxna fran Overgdngsprojektet.

Vikten av att ha den personliga berittelsen
som utgangspunkt, for att gora allménhet
och politiker uppmérksamma pa hur det
ar att leva med eller ndra en sillsynt diag-
nos, togs ocksa upp. Detta da vi forra aret
publicerade flera sddana livsberittelser pa
hemsidan. Hostmotet 2017 fick bra betyg
av deltagarna, och vi far hoppas pé ett lika
givande Hostmote i ar.

Nedslédende dr svarigheterna att 4stad-
komma en positiv utveckling inom hilso-
och sjukvardsomradet. Véar nya medlems-
undersokning fran 2017 visade att det inte
blivit ndgra ndamnvirda forbattringar av
varden for personer som har sillsynta di-
agnoser, jaimfort med en motsvarande un-
dersokning som vi gjorde for tio ar sedan.
Gang pa gang upprepar vi vara budskap pa
nationell, nordisk och europeisk niva pa

moten och andra sammankomster. Ett ex-
empel pa att intressepolitiken gor avtryck ar
omdaningen av varden som Sveriges Kom-
muner och Landsting (SKL) nu kommer

att gora inom nationella programomréaden,
varav ett for sallsynta sjukdomar.

Morgan Eklund, politiskt sakkunnig, So-
cialdepartementet, berittade om regering-
ens arbete med omradet séllsynta diagno-
ser, med inriktning pa stirkt nationell sam-
ordning, samt den nya 6verenskommelsen
med SKL, som innebdr en sarskild sats-
ning pa Centrumen f6r Sallsynta Diagno-
ser (CSD) och patientorganisationer. Dagen
fore arsmotet fick Sallsynta diagnoser be-
sked fran Socialstyrelsen att vi beviljats
medel frén satsningen till vart projekt ”Sall-
synt stark” (se sidan 2).

Morgans presentation finns pa hemsidan.

SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

ORDFORANDE
HAR ORDET

Tack for fortroendet!

Sallsynta aret 2017 har fatt godkant
av arsmotet. Styrelsen och kansliet
kan kénna sig ndjda med fortroen-
det hos medlemmarna. Ett sallsynt
taligt slakte som trots att forand-
ringar och forbattringar later vanta
pa sig, anda upplever att forbundet
ar framgangsrikt och att arbetet ger
uppmarksamhet fér omradet. Stort
tack for fortroendet!

Men trots idogt paverkansarbe-

te kan vi konstatera att mannis-
kor som har kroniska sjukdomar i
allmanhet och sallsynta tillstand i
synnerhet inte kan forlita sig pa att
det finns fungerande vard, vilket ar
medlemmarnas tydligaste problem-
omrade.

I valet kommer varden att vara en
av de tre viktigast fragorna. Men jag
har mycket lite tilltro till att de lof-
ten och atgarder som utlovas kom-
mer att fokusera pa eller leda till
nagon storre forbattring pa vart
omrade. Sallsynta patienter beho-
ver under hela livet en vard som
bade ar centraliserad, med kompe-
tens om diagnoser, och samtidigt
en valfungerande vard pa hemma-
plan som primarvard, habilite-
ring/rehabilitering och andra vard-
insatser, samt mojlighet att ha
kontakt med experter pa diagnosen.
Inte for mycket begart kan tyckas
och en sjalvklarhet for manga an-
dra tillstand. Men en ljuspunkt som
ger hopp ar att sallsynta diagnoser
har ett eget programomrade i Sve-
riges Kommuner och Landstings
(SKL) nya nationella arbete om kun-
skapsstyrning. Det betyder att vi i
alla fall finns pa ett tydligare satt

pa vardkartan. For-

hoppning:svis" ka:\ ;
det leda till forbatt- \
w Y ringar. f .-Tf: i
Tre nya ledaméter valdes in i styrelsen pd drsmotet, fran vinster Beata Ferencz, Elisabeth Wallenius N ;‘k
Nette Enstrom och Caroline Akerhielm Férbundsordférande
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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 triffats for att ge varandra tips och rad samt tagit del av fore-
l&sningar for att kunna vara behjalpliga inom var egen verksamhet. Alla vara kontaktpersoner
har ndgon form av relation till Noonans syndrom. Du kan |&sa mer om vilka erfarenheter varje
kontaktperson har pa var hemsida: noonan.nu. Vi lyssnar pa vad du har att sédga och delar
garna med oss av vara erfarenheter om du vill. Valkommen att hora av dig!

Resurspersoner

Féreningen har ett antal resurspersoner som garna star till forfogande fér oss. Det ar
bl.a. ldkare och pedagoger. Deras kontaktuppgifter hittar du ocksa pa noonan.nu

Svenska Noonanfdreningens styrelse 2017-2018

Ordférande Vice Ordforande Sekreterare
Pi Tuvesson Cohen Elisabeth Ivarsson Tina Rubbestad
pisan@me.com elisabeth.ivarsson@hjalmared.se tina.rubbestad@prv.se

0735-06 80 90 0722-16 64 68 0706-18 2572

Kassor Ledamot
Hakan Ewerklou
hikan.ewerklou@hotmail.se

0708-84 13 14

Ledamot
Camilla Johansson Jan Olausson
musse43@hotmail.com

0733-50 05 34

jan.olausson@rebab.se
0709-42 1277

Ledamot/Redaktor

Anna Johansson

Suppleant Suppleant

Magnus Molander Nils Svensson
anna@patino.se

0705-30 27 95

molvad@antikvariet.se
0728-79 88 27

Nils.Svensson@asljungapallen.se

070-5559483

Svenska Noonanforeningen
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