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Ordférandespalten

Hej igen, alla gamla och nya vénner. Ojojoj, vad ett ar gar fort! Nu &r det snart jul
igen och sen blir det nyar och sen...dags for nasta ars lager, i Bollnds den har gadngen.
Sa vi ses pa Bollnds Folkhégskola, samma vecka som vanligt. Forsta inbjudan i detta
nummer, missa den inte!

Men innan dess vill jag passa pa att paminna om vart extra arsméte per telefon, som
vi har i december varje ar. I &r blir det torsdagen 12 december kl. 20.30. Det &r d& vi
klubbar nasta ars budget och verksamhetsplan, sa det &r ett viktigt méte. Men det
brukar vara svart att fa fler medlemmar att delta. Anmal dig till mig senast 5
december pa e-post: pi.tuvesson@lIsn.se, s@ mejlar jag dagordning och
moteshandlingar!

Som medlem i Svenska Noonanféreningen &r man ju ocksa medlem i Riksforbundet
Séllsynta Diagnoser, och vi i var férening deltar flitigt i deras aktiviteter. Nu satsar
Riksforbundet mycket pa att skapa regionala brukarnatverk som ska vara med fran
bérjan och paverka de regionala centra fér sallsynta diagnoser som ska byggas upp
vid (férhoppningsvis alla) universitetssjukhusen. P3 vissa stdllen har man redan
kommit i gang, pd andra har man beslutat att inrdtta ett centrum (Linkdping) och pa
andra hall har det inte hdnt ndgonting (har i séder). Men arbetet fortsatter, och vi ska
forsoka halla vara lasare uppdaterade om vad som hander.

I mitten av november hade vi en diagnostréff i Alingsas. Det var férsta gdngen som
fdreningen anordnade en sadan, och jag vill tacka deltagarna och Elisabeth och Anna
fran styrelsen, som stod fér arrangemanget. Lds mer om Alingsastraffen i detta
nummer.

Till sist hoppas jag att alla lasare far en vacker och vit jul, som pa den hér bilden. Den
har ndgra ar pd nacken, for har nere i Skane &r vi inte bortskdmda med julesnd, vi
brukar fa dras med smaregn och julemulet.

God Jul & Gott Nytt Ar
Till Er Alla!

Pi Tu fvd@on Cohen
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SVENSKA NOONANFORENINGEN

Ar du inte redan medlem i Svenska Noonanféreningen? Ga in pa var hemsida och fyll i
formularet under BLI MEDLEM.

Ar du redan medlem? Hall koll pa féreningens aktiviteter i kalendariet pa hemsidan,
chatta eller lamna tips och synpunkter i mail till: info@noonanforeningen.se

Har hittar du oss: www.noonan.nu

Pi Tufvesson Cohen

Fakta om Noonan Syndrom

Noonan syndrom ar en arftligt genetiskt avvikelse som domineras av avvikande
ansiktsdrag, medfétt hjartfel och kortvaxthet. I vissa fall ar det féraldrar med Noonan
syndrom som foér dver anlaget till sina barn.

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

Diagnosen stalls genom synliga yttre tecken men kan numera ocksd i manga fall
faststallas genom DNA-analys av blodprov.

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

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

Nagra av de vanligaste symtomen é&r:

» Hjartfel

* Kortvaxthet

 Svart att &ta de férsta levnadsaren, krékningar.

« Oron (roterade med tjocka drsnibbar, hérselnedsattning)
« Ogon (ex. stort avstdnd mellan dgonen, brytningsfel)

» Utvecklingsforsening, motoriskt, socialt, emotionellt

En del av symtomen avtar eller forsvinner ju aldre barnet blir.
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SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

Ordforande och kontaktperson mote 5-6 oktober

Arets mote genomférdes p& Hotell Winn i
Haninge. Var férbundsordférande Elisabeth
hélsade valkommen och passade pa att berétta
om hur forbundet arbetar med intressepolitik
som bland annat innebar uppvaktning av
politiker och beslutsfattare s3 kallad lobbying.
Vidare besvarar férbundet remisser fran
socialstyrelsen, socialdepartementet och andra
aktorer. Dessutom kallas férbundet till olika
seminarier for att berdatta om den sallsynta
problematiken och vad som behdéver goéras for
vara olika diagnos grupper. I host har detta
arbete resulterat i ett antal motioner till
riksdagen, som beroér vara fragor.

Bland de férmaner, som férbundets medlemmar
har namnde Elisabeth den medlemsférsakring,
som omfattar alla medlemmar och
fortroendevalda p& féreningarnas egna
aktiviteter samt restiden till dessa. Vidare kan
varje forening anstéka om ett stdod for sin
férening pa 5000- 6000 kronor per ar.

Malin Holmberg, som ar projektledare for
forbundets projekt for regionala brukar natverk.
Berattar om de olika aktiviteter som genomforts
under 3ret. I bdrjan av december och under
januari kommer dessutom en utbildning i tva
delar i pdverkans arbete att genomféras for
personer, som varit aktiva i dessa natverk. Det
finns stor entusiasm och vilja att vara med och
paverka uppbyggnaden av de regionala
medicinska centra som etableras.

P& motet deltog &ven representanter fran
Linkdépings universitetssjukhus och Akademiska
sjukhuset i Uppsala. De berédttade om hur I&ngt
arbetet med medicinskt centrum kommit pa
respektive sjukhus. Arbetet gar framat om &n i
olika takt p@ de olika sjukhusen. Under hosten
har Umed, som sista brukar néatverk, haft en
féorsta traff. Noonan syndrom finns
representerat pa alla stallen.

Under konferensen genomférdes ocksd en
workshop bl a pd temat ” Hur upplever du
medlemskapet i riksférbundet, hur kan
féreningarna bli mer delaktiga och vad kan du
gora for att riksféorbundet ska vara mer
delaktigt i din foérening? Det blev intensiva
diskussioner och férbundsstyrelsen fick manga
intressanta och bra fdrslag att integrera i
féorbundets fortsatta arbete.

Internationellt samarbete

I slutet av oktober deltog jag och ordférande
Elisabeth i EURORDIS arliga medlemsméte i
Paris. Manga intressanta fragor var pa
dagordningen.

Moétet beslutade bland annat att infor det
stundande EU-valet ha ett gemensamt
fragebatteri att stalla till de kandidater, som
partierna i de olika europeiska landerna
nominerat. Under januari ska dessa fragor tas
fram och skickas ut till organisationerna i de
olika landerna.

Vidare beslutades att Vard ska vara temat infor
Séllsynta dagen 2014. Perioden fram till 2019
kommer en rad olika publicitets skapande
insatser att genomféras. Beslut finns om att ha
ett Sallsynt Ar 2019. Detta sammanfaller med
EURORDIS 20 ars jubileum. Riksférbundet
kommer igen med fler detaljer langre fram.

Ett annat beslut som antogs var att arbeta for
en global organisation fér sallsynta diagnoser.
Kontakter har tagits med férbund i bl a
Nordamerika och Australien. Detta féljer vi med
stort intresse.

Ingrid Wadenheim
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Brukarnatverk

N

S Ska vi f3 n3got centrum for sallsynta diagnoser i séder?
SYBEIS\ENB%ER Den attonde november var det dags for det tredje miZtet i Sallsynta diagnosers
RARE DISEASES SWEDEN  regionala natverk syd. Vi har nere i séder har kommit pa efterkdlken nar det galler
uppbyggnaden av centra foér sillsynta diagnoser. Det har knappast hdnt ndgonting
annu. UIf Kristoffersson fran Klinisk genetik var med pd@ métet och berittade att han
hade hért att han skulle bereda sig pa att fa ett uppdrag att utreda fragan. Det finns alltsd inte ens
nagon utredning pa gang an. Suck, sdger vi.

Veronica Wingstedt de Flon kom ddaremot med gladjande besked: det har fattats beslut om att inratta
ett center for sdllsynta diagnoser i Linképing. Det var skont att hora att inte alla ar lika saktfardiga!

Men skam den som ger sig! Vi hade inspirerande besdk av Beth Sundell Eriksson, som ar
hjarnskadaeoordinator pd Orups sjukhus. Hjdrnskadekoordinatorn &r till fér att hjalpa patienter och
deras anhdriga att hitta ratt i vdrden och i kontakt med diverse myndigheter. En patient kan ha sa
manga som 45 olika kontakter inom varden eller myndigheterna, som hen eller de anhériga ska halla
reda pa och forsdka samordna. Kanns det igen? N&r vi satte samman en 6nskelista éver vad vart
idealcenter skulle erbjuda kom en sadan hér lotstjanst hogt upp. Nar det nu redan finns en sadan tjanst
i regionen behdver vi ldra oss sa mycket vi kan av Beth och hennes kollega. Vi ska inte uppfinna den
djupa tallriken igen, som de sager i Danmark.

Medan Beths besék var inspirerande, var var egen Ingrid Wadenheims presentation mer nedsldende.
Ingrid berattade fér oss hur Sédra sjukvardsregionen &r organiserad, hur beslutgdngen ser ut och pa
vilka nivder patienter och anhdériga far vara med och utéva inflytande. Ingrids presentation var bra och
redig, men vad hjalper det nér organisationen &r sa forvirrande? Bara en sadan sak som att Sédra
sjukvardsregionen (Skane, Blekinge, Kronoberg och sddra Halland) och Region Skane &r pa olika nivaer,
men &nda bendmns “region”. Vi far se till att satta oss in i organisationen och sakerstélla att Sallsynta
diagnoser blir representerat i s manga sammanhang som majligt.

Nu i december och januari ska ett tjugotal andra sallsynta natverkare och jag aka pa tva
utbildningshelger, som Riksférbundet Sallsynta diagnoser anordnar pa Tollare folkhégskola i Stockholm.
Det &r en utbildning i paverkansarbete, och det ska bli riktigt spdnnande. Sedan kan vi férhoppningsvis
fa luft under vingarna och hjalpa varandra att paverka vara politiker sa att det hdnder nagonting!

Medlemsregistret

Fran och med nésta ar tar jag 6ver féreningens
medlemsregister efter Ingrid Wadenheim.

Tack, Ingrid for ditt idoga arbete under manga ar!

For att medlemsregistret ska fungera bra behéver det
standigt underhallas och uppdateras. Du kan hjalpa till
genom att anmala alla andringar, eller lagga till
e-postadress till:

info@noonanforeningen.se

Val mott,

Pi Tufvesson Cohen
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Diagnoshdng i Alingsas

Vi var ett glatt gdng som samlades i Alingsds fér en diagnostraff. Vi anlande till
Alingsas pa fredagkvallen dar Elisabeth tog emot oss. N&r vi fatt vara rum akte vi till
restaurang Delideli d&r vi 8t en god middag.

P& lordagen promenerade vi till centrum, det blev férst lite shopping pa Baldershage en
jatte mysig inredningsbutik och sa lite fika pa Nygrens Café.

Sedan bar det av mot bowlinghallen. Vi delades upp i tva lag och kérde bowling i en
och en halv timma det kdndes i benen efterat men oj vad kul vi hade. Dérefter blev det
en valfértjiant lunch dd ocksd Goéran Tingstrom anslét. Goran holl senare ett féredrag
for oss andra. - Fran séarskola till arbetsliv.

_ Vi at middag pa vandrarhemmet pa kvéllen
och fick besdk av Petra och hennes man
Martin vilket gav jubel. Jatte kul att Ni kunde
komma forbi.

Till frukost innan hemresan hade vi en kort
utvardering. Vi undrade om det fanns idéer
till nasta traff och det fanns det gott om. Det
sprudlade av férslag s& nu har vi manga bra
tips till ndsta gang. Vi kom ocksa fram till att
doépa traffarna till Diagnoshdng tack vare
Sara.

Tack Elisabeth for att Du ordnat sd bra och Tack Leo for att Du var var guide.

Halsningar Anna Johansson
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Inbjudan till Familjekonferens 2014

Bollnds folkhdgskola ligger vid Ljusnans strand med naturen ndra inpa och
stadskarnan inom bekvdmt promenadavstand. Har kommer nasta ars Familje
konferens hallas. Bollnds ligger ca 27 mil fran Stockholm och dé&rifran med tag tar det
ca tvad timmar.

Vi kommer b la att f& en féreldsning av Elisabeth Wahlin. Drivkraft, energi och
motivation! - om att uppmuntra sin inre drivkraft och f& mer energi. En
inspirationsféreldsning om att finna nya méjligheter och f& energi pa livets krokiga
vagar och spannande avfarter.

Vi kommer med mer information och anmalningsblankett i Noonan Nytt 1, ndsta ar.
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Kontaktpersoner
Féreningen har byggt upp ett natverk av kontaktpersoner som vill dela med sig av
sina erfarenheter. Dessa personer har triffats for att ge varandra tips och rad samt
tagit del av férelasningar fér att kunna vara behjalpliga inom var egen verksamhet.
Alla vara kontaktpersoner har nagon form av relation till Noonan syndrom. Du kan
ldsa mer om vilka erfarenheter varje kontaktperson har pa var hemsida:
Vi lyssnar pa vad du har att séga och delar gdrna med oss av vara erfarenheter om du
vill.

Valkommen att hora av dig!

Resurspersoner
Féreningen har ett antal resurspersoner som gérna star till férfo%ané:le for oss. Det ar
bl.a. lakare och pedagoger. Deras kontaktuppgifter hittar du ocksa pa

Svenska Noonanforeningens Styrelse 2013-2014

Ordforande 0735-06 80 90

Pi Tufvesson Cohen pi.tuvesson@Isn.se

Vice ordférande 0322-63 33 41

Elisabeth Ivarsson elisabeth.ivarsson@hjalmared.se
Kassor 040-23 57 77

Rickard Dahlroth rickard.dahlroth@axis.com
Sekreterare 033-13 05 34

Camilla Johansson musse43@hotmail.com

Vice sekreterare 0322-63 33 41

Elisabeth Ivarsson elisabeth.ivarsson@hjalmared.se
Ledamot 0705-30 27 95

Anna Johansson anna@patino.se

Ersattare 0733-68 70 32

Erica Freij Ledel erica.ledel@netatonce.net
Ersattare 0706-18 25 72

Tina Rubbestad tina.rubbestad@prv.se

Svenska Noonanféreningen
Box 54, 431 21 Mdéindal
Bankgiro 433-0353
WWWw.noonan.nu
info@noonanforeningen.se
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