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,/ y L Antligen ar det var pa riktigt! Det #r mérkligt hur svenskarna
forandras néar det blir sol och varme, alla ar snilla, glada och

hjalpsamma, slapper forbi varandra 1 kon och smapratar med dem som star framfor,
alla ler och den stora vanligheten breder ut sig 6ver hela stan. Det sdgs att vanliga

handlingar smittar mer &n ovénliga, och alla later sig mycket riktigt villigt smittas.

Sjalv forsoker jag dgna varje ledig stund at min tradgard, det ska gravas, planteras,
klippas, sas och rensas, rensas, rensas... Forra aret forklarade jag totalt krig mot kir-
skalen, och efter vinterns vapenvila har jag nu trappat upp stridigheterna med gre-
pen 1 hogsta hugg. Det enda som ar bra med kirskal ar att dess rotter haller jorden
lucker. Och att man kan gora kirskalspesto. Det 4r min dotter som gor den, och jag

lovar att man kan leva hela aret pa det om man har en lika stor odling som jag!

Det 4r som vanligt mycket pa gang i1 Riksforbundet Sillsynta Diagnoser. Maria
Gardsater har slutat som projektledare, och man har rekryterat en ersittare for
henne, som ska bérja 1 juni. Och sa har det varit arsmoéte, den 20 april 1 Stockholm.
Riksforbundet jobbar ocksa vidare med att bygga upp sina regionala nitverk, och se-
dan sist har jag varit pa tva moéten, 1 Stockholm och 1 Malmo, dessutom har det varit
ett forsta mote 1 Linkoping. Vi kommer att fortsatta folja utvecklingen av néatverken
under aret, och hoppas verkligen att de ska bidra till att forbattra varden for vara

diagnosbarare!

Nu narmar sig arets hojdpunkt 1
foreningen, var sommarkonferens 1
Blekinge. Det 4r manga som har anmalt
sig, och det ska bli jattekul att traffa alla
nya och gamla medlemmar! Hoppas nu
bara att vadret blir lika fint som det
brukar vara pa vara lager. Visserligen ar
vl ett glatt gdng, som brukar kunna ha
kul utan sol, men nu nér vi har stranden

50 meter fran huset, skulle det vara synd

att inte kunna utnyttja den...

Bildtext: Utsldppt for varens forsta
Tills vi hors igen glass pa Stortorget i solskenet.

Pi Tufvesson Cohen, ordférande Gissa om den var god!
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SVENSKA NOONANFORENINGEN

Du beséker val var hemsida da och d&? Nya saker kommer upp med ojamna
mellanrum, och kalendariet berattar allt om vad som hander i féreningen.

Du som ar kontaktperson eller har andra uppdrag i foreningen: glom inte att
meddela andring till hemsidan om du flyttar eller far ny e-postadress eller
nytt telefonnummer!

Har du idéer om hemsidan eller bidrag till medlemssidorna, mejla mig pa
info@noonanforeningen.se (foton och dokument som ar for stora for att mej-
la hjalper jag dig med).

For inloggningsuppgifter, skicka ett mejl TILL info@noonanforeningen.se
FRAN den mejladress du vill ska registreras med din anvandaridentitet, s far
du inloggningsuppgifter i ett separat e-mail fran WordPress (se bara till att
det inte fastnar i nagot SPAMfilter).

Glad sommar!
Pi Tufvesson Cohen

Fakta om Noonan syndrom

Ett arftligt sjukdomstillstdnd som domineras av avvikande ansiktsdrag, medfott
hjartfel och kortvaxthet. I vissa fall ar det féraldrar med Noonans syndrom som for
o6ver anlaget till sina barn.

Vanligast ar att det sker en spontan férandring av arvsmassan, sk. nymutation.

I Sverige féds ca: 40-100 barn varje &r med Noonans syndrom, bade flickor och poj-
kar.

Diagnosen stélls genom synliga yttre tecken men kan sedan nagot ar tillbaka till viss
del, aven stallas via blodprov.

Syndrom betyder en samling av symtom. Nar det galler barn med Noonans 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 &r:

* Hjartfel

» Kortvaxthet

« Svart att ata de forsta levnadsaren, krékningar.

« Oron (roterade med tjocka 6rsnibbar, hérselnedséattning)

« Ogon (ex. stort avstdnd mellan dgonen, brytningsfel)

» Utvecklingsférsening, motoriskt, socialt, emotionellt

En del av symtomen avtar eller férsvinner ju aldre barnet blir.
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Regional brukarmedverkan

Den 19 april genomfordes ett seminarium i Stockholm dar forsta arets arbete i det Regionala Pro-
jektet for Brukarmedverkan presenterades. Malet med projektet, som |6per under tre ar, ar att
fa till stand natverk pa samtliga sjukvardsregioner.

Elisabeth Wallenius inledde med att belysa behovet av brukarmedverkan, vem som ar brukare
och hur brukarmedverkan behovs pa olika nivaer. Som brukare maste man kunna hantera sina
egna svarigheter och kunna tala for hela den séllsynta gruppen.

Infor de regionala traffarna har viktiga aktorer i arbetet med regionala center identifierats. Traf-
far har sedan genomforts med personer ur olika diagnosgrupper. Under 2012 Och 2013 har traf-
far genomforts pa fyra orter, Uppsala, Goteborg, Malmo och Linkdping. | Uppsala och Goteborg
hade dven en andra traff genomforts fram till och med april. Syftet med trdffarna ar att fanga
upp medlemmar som har intresse av att medverka i forbundets strdavan att na brukarmedverkan i
regioner och landsting. Mellan 20 -30 personer har deltagit pa respektive ort och intresset for att
kunna vara med och paverka har varit stort.

Pa seminariet redovisades delrapporten for ar ett. Det finns ett stort intresse av att paverka cen-
terbildningen, men ocksa farhagor kring hur omfattande detta paverkansarbete kan bli. Inom
ramen for projektet har ocksa en processanalys av tre utvalda diagnoser genomforts. Diagnoser-
na var Tuberos skleros, Epidermolysis Bullosa samt Mobius syndrom. Det visade sig att oavsett
diagnos, moter diagnosbararna ungefar samma problem i vardkontakterna. Det handlar om att
inte bli trodd som foréalder, bristande forstaelse for konsekvenserna av en diagnos eller att det
finns sa manga olika journalsystem.

Under diskussionspasset pa eftermiddagen kom man fram till att det finns behov av utbildning av
regionala talespersoner. Tex behovs kunskap om hur regionerna fungerar, beslutsvagar, befintlig
brukarmedverkan, retorik och moteskunskap. Det ar ocksa viktigt att klargora hur vi vill att bru-
karmedverkan ska utformas och vilken roll man ska ha gentemot varden. Man maste ocksa fore-
bereda for att detta ar ett langsiktigt arbete. Projektet gar nu in pa sitt andra ar och planerna ar
att da genomfora utbildning av talespersoner.

Riksforbundets arsmote den 20 april

Forbundets arsmote genomfordes I6rdagen den 20 april pa Hotel Scandic Grand Central mitt i
Stockholm. Drygt femtio medlemmar fran de olika foreningarna hade samlats for att dels fa in-
formation om den nationella funktionen, NFSD, och den verksamhet som forbundet haft under
2012 och vad som planeras for kommande ar.

De formella arsmotesforhandlingarna leddes av Adnor Wagner, lakare och eldsjal for det sallsyn-
ta. Verksamhetsberattelse och den ekonomiska redovisningen samt revisorernas berattelse god-
kdndes. Tva nya styrelserepresentanter valdes, Peter Barrefors HSP Sverige, och Jenny Eriksson
Svenska ED-féreningen. Motesdeltagarna fick sedan information om nyttan med det centrala
medlemsregistret, vad som hént, eller inte hant, med den nationella strategin och hur arbetet
med nationella kvalitetsregister bedrivs.

Ingrid Wadenheim
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Regionala brukarnatverk — vad ar det?

Som manga redan vet ska det bildas regionala centra for sallsynta diagnoser vid de sju universi-
tetssjukhusen. Riksforbundet Sallsynta Diagnoser har lange stridit for nationella centra. Men sa-
dana passar inte in i sjukvardens organisation, med landsting och regioner. Det ar bara for Riks-
forbundet att gilla ldget. Darfor arbetar man nu med att bilda regionala natverk som ska repre-
sentera Séllsynta fran borjan i arbetet med att skapa dessa centra. Det innebér att Riksforbundet
maste ge sig ut i landet och bilda natverk eller foreningar pa regional niva, nagot som inte funnits
tidigare.

Hittills har arbetet kommit i gang i fyra regioner: Vastra Gétaland, Uppsala-Orebro, Malmé-Lund
och Linkoping. Noonanforeningen har varit representerad pa samtliga moten, och det &r vi glada
for. Tack ska ni ha! Vi hoppas att alla som varit med hittills vill fortsatta, och att vi kan hitta folk
som vill vara med &ven i Norrland och Stockholm, nar det blir sa dags. Men, i dessa natverk ska vi
forst och framst representera sallsyntheten, och det ar forvanande hur mycket vi har gemensamt
och kunskapsbrist i varden och samhallet ar bara borjan. Vi vet alla hur vi maste vara vara egna
specialister. Nagon sa att det &r som om ett brottsoffer skulle sattas att leda sin egen férunder-
sokning.

Under de senaste veckorna har jag varit pa tva sadana natverksmoten, ett i Stockholm for alla
regioner och ett i Malmo for natverket i region syd (som det kallas, eftersom det faktiskt inte
bara handlar om region Skane). | Stockholm den 19 april presenterade Malin Holmberg, som hal-
ler i projektet, hur langt de fyra regionerna har kommit i sina centrumbildningar, och vad som
diskuterades pa natverkstraffarna. Under resten av dagen workshoppade vi och diskuterade hur
vi skulle kunna fa natverken att fungera och halla ar efter ar. Nagra av de fragor vi avhandlade
var: Ska vi bilda foreningar? Hur ska vi utbilda deltagarna for att de ska kunna bli goda represen-
tanter for Séallsynta, och inte bara for sin egen forening? Det var en givande dag tyckte vi alla.

Den 3 maj var det da dags for den andra regionala traffen i
Malmo. Camilla Emander Lofberg och jag var dar for var
forening och Ingrid Wadenheim var med for Sallsynta (det far
vara som flest tva fran varje forening). Sodra sjukvardsregionen
har inte kommit sarskilt langt i sitt arbete med ett rgionalt
center for sdllsynta sjukdomar, man har tillsatt en utredare, UIf
Kristoffersson, genetiker och 6verldkare vid kliniken fér labmedi-
cin i Lund. Han har inte fatt ndgon deadline for nar utredningen
ska vara klar, sa vi tanker trycka pa att han ska beratta vad han
har kommit fram till vid vart ndsta mote i september. Att
tillsatta en utredning utan deadline ar helt i linje med region
Skanes allmanna politik; vi slipper ansla en massa pengar, och
om vi forhalar det sa lange vi kan, sa sparar i pengar. Men,
forhoppningsvis ska det bli av sa smaningom i alla fall: sallsynta
diagnosbarare ar inte alls ovanliga, de utgor 10% av patienterna,
och vad skulle det inte kosta att skicka dem till andra landsting
for vard?

Det var alltsa ingen representant fran regionen med pa motet,

men Veronica Wingstedt de Flon, som ar chef for NFSD (Nationella Funktionen for Sallsynta Dia-
gnoser) var dar och presenterade det hon gjort sedan hon bérjade i september forra aret. Hittills
har det mest handlat om kartldggningsarbete, och skissande pa hur regionala centra ska organi-
seras. Ytterst dr det Nationella Funktionen som ska ansvara for att strukturen blir enhetlig, att se
till att olika centra samarbetar med varandra och, i framtiden, att s manga av vara diagnoser
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som mojligt far specialistkompetens pa atminstone ett stélle i landet och att internationell vard
ska finnas for dem som inte finns representerade nagonstans i Sverige. De ska ocksa forsoka fa
styr pa den minst sagt splittrade informationen om séllsynta diagnoser: allt finns, men utspritt pa
tusen stallen. Ett trevligt exempel pa lattillgdnglig information ar mun-H appen, fran Mun-H Cen-
ter, som man kan ladda hem gratis till sin telefon (s6k pa mhc, sa kommer den fram). FoOr oss
som var med i Stockholm den 19 april var det mesta repetition, men det skadar inte!

Dagens hojdpunkt var utan tvekan Christina Carlsson fran Cancercentrum Skane! Christina berat-
tade om hur cancervarden utvecklats genom patientinflytande i samarbete med sjukskoterskor
och ldkare. Det som paverkar patienternas liv mest ar inte alltid det som ar viktigast ur medicinsk
synvinkel (det vet alla vi som haft standigt krakande och matvagrande barn). Det visade sig att
for tarmcancerpatienter var stomin (“en pase pa magen”) i sig det stérsta problemet i livet. |
samarbete med kliniken utvecklades battre hjalpmedel och det tillkom en ny funktion: stomite-
rapeutens. Ett annat exempel ar kontaktsjukskoterskor som patienterna alltid kan ringa till, dven
sedan de ar fardigbehandlade. Christinas berattelser om hur cancervarden utvecklats i samarbe-
te med patientforeningarna var riktigt inspirerande och fodde manga tankar! Det finns ju nastan
lika manga olika cancerdiagnoser som det finns sallsynta diagnoser, och det har inte alltid varit
helt latt att fa de stora foreningarna att lamna utrymme for de sma.

Sammanfattningsvis var det en bra dag, tycker jag och vi ser fram emot nasta mote med span-
ning och hoppas pa nagra besked om hur ett center for séllsynta diagnoser i region syd kan
komma att gestalta sig. Fordelen med att regionen segar ar i att vi har en chans att vara med re-
dan pa planeringsstadiet.

Pi Tufvesson Cohen

Kirskalspesto

50 gram pinjenotter (eller andra notter, t.ex. valnotter)

80 gram spada kirskalsskott

1-2 vitloksklyftor

100 gram  parmesanost (eller annan stark ost, t.ex. Vasterbotten)
2dl olivolja

GOr sa har:
1. Rosta notterna, om du vill

2. Stot kirskal och pinjenétter i en mortel, eller kor i en
mixer eller matberedare. Légg i vitlok och lite av oljan.
Fortsatt att stota. Hall i olan i en fin strale under
omrorning. Tillsatt sedan den rivna parmesanosten
och rér om.

Smaka ev av med salt och nymalen svartpeppar.

Gor garna en dubbel sats att ha i kylen. Pesto haller ca
en vecka och kan anvandas till mycket.

Om man byter ut mer an hélften av oljan mot smoér, sa
far man en fast pesto. Den ar jattegod att bre pa brod
eller att 13ta smalta ovanpa nykokt pasta.
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Hej familjen Ekstedt! mailkontakt

Hoppas att ni mar bra utifrdn omstéandigheterna. Vi tanker pa er och haller tummarna for
alla insatser som gérs for Anton.

Hélsa Anton att han ar en modig och tuff kille, en riktig kampe!

Vi ser alla fram emot att traffa er i sommar.

Kram fran Erica och alla andra i féreningen.

Hej alla mina Noonan-vanner!

Jag vill beratta for er att jag har opere-
rat min mage i Uppsala eftersom jag
bara kunde &ta flytande mat och ofta
fick ont i magen.

Det var tydligen extra trangt och
krangligt i min mage, men nu tror jag
och lakaren att det kommer att Dli
mycket |attare fér mig att ata!

Det har varit lite svart att komma igang
med maten igen efter operationen, sa
just nu ar jag hemma pa permission
ett par natter.

Det var sa skont att f& sova hemma i
natt, dar inga sjuksystrar stérde mig
varje timme fér kontroll av mitt
blodsocker.

Vi ska snart tillbaka till min barnlakare
pa sjukhuset for att kolla sa att alla
varden ar bra.

Jag har bott tre veckor pa sjukhus till-
sammans med min mamma och pap-
pa. Min bror har ocksa varit med en
del och da gick han i sjukhusskolan.

Min familj har anmalt oss till somma-
rens lager och jag hoppas att jag far
traffa manga av er i Valjeviken i Ble-
kinge!

Kramar fran Anton Ekstedt i Arboga
130519
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Valborgsmys i soffan
med hela familjen.

Hej Anton!

Tack for att du delar med dig av
dina upplevelser och fina bilder.

Vad skont och hora att du mar
battre.

Vi syns om nagra veckor!
Kram till dig och hela familjen!

Erica

Lycklig ambulansfard till Vasterds med tre
gréon-gula och mamma.
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En apas liv och dod
Det var en gang en apa som foddes pa Képenhamns zoo. Han blev vdn med en djurskotare som
hette Pedrhy. Han jobbade manga ar.

Apan Schampo fick sitt namn for att han hade trillat ner i schampokaret.Hans basta vanner
Balsam, Tval, Duscholja, Vatten och Handsprit.

En dag skulle Schampo bli tvattad sa da kom djurskdargruppem Alice med skyddskladerna pa. De
tvattade honom men han flydde.

annars maste vi gora en speciell tvatt det ar en
blandningen!!, sa Alice det ar en blandning som man
tvattar djuren med om de har parasiter.

Schampo blev mycket radd och sprang till Pedrhy.
Pedrhy fattade inte varfor hans favorit schimpans kom
men han blev tvattad da var han glad. Men en dag sa blev Pedrhy sa gammal att han slutade
jobba och Schampo tappade lusten att leva. Schampo var mycket ledsen i flera ar och sen rymde
han. Da blev manga ledsna och grat man ville ha tillbaka Schampo till varje pris men man hittade
aldrig honom. Han var dod visade det sig och djurskotaren var ocksa dod.

Slut!

Transperantin

Dr Hans Pedersen har uppfunnit ett piller sa
man blir osynlig av. Han testar pillret pa Erik.
Dr Hans och Erik traffades pa en konferens.
Man diskuterar om man ska bodrja salja
Transperantin. Pa konferensen bestammer
de att man ska salja alla piller till Erik.

Erik jobbar pa opera huset i tio ar sen
kommer han hem. Pillren borjar ta slut sa
han ringer dr Hans Pedersen. Pillren ar slut
pa lagret sa han aker hem. Tar det nast sista
pillret gar till kyrkan och ber massor av
boner och sjunger massor av psalmer och
laser Bibeln sen gar han hem och tar det
sista pillret och nar det sista pillret slutar och
verka blir han sjuk. Han blir sjukare och
sjukare.

Erik ar 30 ar och arbetslés. Hans mamma och
pappa ar doda. Hans syskon har flyttat sa
han har ingen slakt. -Jag aker till Sidney,
sager Erik. Han tar ett piller och aker till

Sidney med ett flygplan. Han blir 90 ar sen blir han sjukast av alla som

har anvant detta lakemedel. Till slut klarar
inte hans kropp det langre sa han maste
aka ambulans till akuten.

Nar han ska ga igenom sakerhetskontrollen
borjar den pipa men vakten ser ingen.
Kontrollen tar 18 timmar sa Erik borjar bli

synlig. Da tar vakterna honom till forhors- Erik avlider p& sin 100 ars dag. | Eriks

rummet. De Oppnar hans vaskor och hittar dédsannons star det 1/1/2012-1/1/2112.
pillren och fragar ut honom om dem. Erik
berattar allt han vet och far lov att ta in dem Slut.

i landet men maste betala.
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:f Insdndare Betyg dr bral -'
:: Betyg i dk 6 dr bra fér att uppmuntra och pressa eleverna fér da lar dom sig -'
Ej bdttre. Jag dr for betygsystemet a till f. Bra fér att barn ldr sig det langsamt. _.
% Det skulle varit battre att borja med betyg frén &k 4 fér d& kan man uppmuntra %
i och pressa eleverna tidigt i mellanstadiet.
& Kdra politiker sndlla infér betyg i k 2 fér d& kan man pressa ut fantasin tidigt i
% 18gstadiet!l
:: Forr i tiden hade man betyg i dk 2 dom eleverna dr smartare dn dagens tycker __
:J jag. Jag tycker att man ska ha kurser i betygsystemet for barnen i forskola och
% 8k 1. Jan Bjorklund sdger att man ska ha betyg i Ak4 %
f "Smartisander"

Tack Alexander for att du vill dela med dig av dina tankar!
Stor kram till dig fran mig!

Nu till en hdlsning
fran
Norra Sverige.

Zindra och Marie pa stan.

Tack for den fina
bilden tjejer!
Hoppas att ni far
en skon sommar
med mycket sol,
bad och
roliga stunder.

Kram Erica
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Goran berattar om sina erfarenheter av sarskolan och arbetslivet!

Goran Tingstrom - Misa Kompetens
AB som sedan fodseln har Noonans
syndrom erbjuder foreldsningar om
sina upplevelser av att ga pa sarskola
och hur det var att borja ett "riktigt
arbete” efter skolan. Noonans syn-
drom utgor en forandring av arvs-
massan som till viss del paverkar ut-
seende och inlarningsférmaga.

Da Goran berattar sin personliga hi-
storia om egna upplevelser fran
skolgdngen till arbetslivet Oppnas
manga intressanta
fragor och reflek-
tioner upp. Sarskilt
uppskattade har
foreldasningarna varit
dd adhorarna varit
personer som arbetar
pa sarskolan och med
handikappboende.

Goran ar 40 ar och de
svarigheter han har
utifran sin diagnos ar
Dyslexi,  horselned-
sattning och behov av
stod i vissa inlarningsmoment. Go-
rans grundinstidllning ar att man
aven som funktionsnedsatt skall ha
mojlighet att gora en yrkeskarriar.

Under sitt eget yrkesliv har Goran
varit anstdlld pa ICA och SIBA. Han
har ocksa under en ldngre perioder
praktiserat pa Konsum. Hans stora
engagemang for handikappfragor har

inneburit mycket ideellt arbete vilket
bl.a. resulterati "Tingstroms

laktare” som mojliggor for personer
med funktionsnedsattning att se all-
svenska fotbollsmatcher. Han haller
ocksa pa att utveckla en hemsida
med nojesinformation for personer
med funktionsnedsattning.

Idag ar Goran anstilld pa Misa Kom-
petens. I hans arbetsuppgifter ingar
bl.a. att foreldsa och beritta om sina
erfarenheter som funktionsnedsatt.

Han har tidigare bl.a. talat pa Alme-
dalsveckan, forelast for Ystads
gruppbostdder och talat pa Misas in-
spirationsseminarium i Vasteras. Det
senaste framtradandet gjorde Goran
for larare pa en sarskola i Skara.

For mer information om Noonans syndrom
rekommenderas Svenska Noonanférening-
ens hemsida: http://noonan.nu
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Kontaktpersoner
Féreningen har byggt upp ett natverk av kontaktpersoner som vill dela med sig
av sina erfarenheter. Dessa personer har traffats for att ge varandra tips och
rad samt tagit del av forelasningar for att kunna vara behjalpliga inom var egen
verksamhet. Alla vdra kontaktpersoner har ndgon form av relation till Noonans
syndrom. Du kan ldsa mer om vilka erfarenheter varje kontaktperson har pa var
hemsida: noonan.nu. Vi lyssnar pa vad du har att sdga 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 fdrfogande foér oss.
Det &r bl.a. ldkare och pedagoger. Deras kontaktuppgifter hittar du ocksa pa
noonan.nu

Svenska Noonanforeningens Styrelse 2012-2013

Ordforande 0735-06 80 90

Pi Tuvesson Cohen pi.tuvesson@Isn.se

Vice ordforande 040-23 57 77

Rickard Dahlroth rickard.dahlroth@axis.com
Kassor 0495-250 90

Lennart Thorn lennart.thorn@hotmail.com
Sekreterare 033-13 05 34

Camilla Johansson musse43@hotmail.com
Vice sekreterare 0322-63 33 41

Elisabeth Ivarsson elisabeth.ivarsson@hjalmared.se
Ersattare 0733-68 70 32

Red. Noonan Nytt erica.ledel@netatonce.net

Erica Freij Ledel

Ersattare 0705-87 51 42
Ingrid Wadenheim ingrid.wadenheim@telia.com
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