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Ordforandespalten

"Slapp f8ngarne loss, det &r var
Var méanska i sin sjal vill vél
nér grén naturen stdr!"

Sa har mellan hagg och syren &r det som allra vack-
rast! Efter en vandringsresa i Italien, medan famil-
jen fick stanna hemma och njuta av sn6, regn och
hagel som avldste varandra till ackompanjemang av
iskall blast, fick jag visst medelhavsklimatet med
mig hem! Nar solen skiner och den riktiga varvar-
men breder ut sig dver landet férandras manniskor-
na och alla blir vanliga, hjalpsamma och glada. Inte
minst jag, som aldrig vant mig vid kylan och som !
ar fodd i fel klimat. Bara hoppas att vi far sant har
vader i Fredericia! Vi langtar redan och det ska bli
jattekul att traffa alla igen!

I ar fyller Svenska Noonanféreningen 20 &r, och till 20-arsjubileet ska vi géra en bok med bilder
fran alla lager och andra traffar vi haft genom &ren. Vi har massor av material fran de senaste
tio &ren, da alla har harddisken full av bilder. Men, de aldre bilderna ar svara att fa tag pa, de
maste scannas in, och kvaliteten &r inte alltid sa lysande. Vi tog ju ocksd mycket féarre bilder da
nar film och framkallning var dyrt och man kanske bara hade en eller tva rullar med sig. Och
var man inte med, sa blev det forstds inte nagra bilder alls. S3, alla ni "gamla", som var med
fran borjan, ta och scanna in era basta bilder fran de férsta aren och skicka till mig (en i taget,
med hdgsta mojliga uppldsning) pa: pisan@me.com fére 1 juni.

I ar ar det skottdr, och den 29:e februari firades Sall-
synta Dagen i Stockholm med filmfestival, stipen-
dieutdelning och seminarier. Sjalv var jag inte dar,
eftersom vi hade vart eget lilla firande tillsammans
med vart CSD pa sjukhuset har i Lund. Under da-
gen visade vi upp oss och informerade om sallsynta
diagnoser i foajen. Det ar mycket folk som ror sig
dar, sarskilt kring lunchtid. Under tidiga kvallen hade
vi filmvisning och en inbjuden talare, kulturradions
Per Feltzin. Anhdrig- och syskonperspektivet domi-
nerade kvéllen. Nasta gang blir det ett annat tema.
For, det ar klart att det blir en nésta gang, Séllsynta
dagen arfortfarande ganska okand, men den tar sig!

Vi ses i Fredericia!

Manga halsningar
Pi Tufvesson Cohen, ordférande
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Kallelse Arsmote

Torsdag den 30 juni 2016 kl. 19.00 kallas du/ni till arsméte pd Danhotel Fredericia, Dan-
mark. Arsmoétesforhandlingarna kommer att genomforas under foreningens familjekonferens
i Fredericia den 29/6- 3/7 2016. Motioner till &rsmétet ska vara styrelsen tillhanda senast
30 dagar fore arsmétet, dvs. senast 2016-05-31. Vid drsmétet kommer val av ledaméter till
styrelsen att hallas. Som anmalan till arsmétet fungerar anmaélan till konferensen. Eventuella
tillkommande anmalningar och motioner till drsmotet, skickas till féreningens ordférande Pi
Tufvesson Cohen, Murarevagen 5, 227 30 Lund eller till pisan@me.com

Utdrag ur stadgarna: Huvudmedlem: innehar réstratt, ratt att inkomma med motioner till
drsmotet, ratt till att f& information frdn féreningen samt ratt att delta i foreningens aktivi-
teter. Har &ven ratt att till annan familjemedlem 6verldta (skriftlig fullmakt) ratten att rosta
vid rsmote. Familjemedlem: har rétt till information (huvudmedlem ansvarar for att den nar
familjemedlem) samt ratt att delta i aktiviteter (under forutsattning att huvudmedlem betalt
avgift till féreningen). Har dven rétt att résta vid arsmote om huvudmedlem skriftligt dverlatit
sin rostratt. Hjartligt valkommen! Styrelsen i Svenska Noonanfdreningen

Fakta om Noonans syndrom

Noonans syndrom ar en arftligt genetiskt avvikelse som domineras av avvikande ansiktsdrag,
medfétt hjartfel och kortvaxthet. I vissa fall ar det féraldrar med Noonans syndrom som fér
o6ver 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 Noonans syndrom, bade flickor och pojkar.

Diagnosen stélls genom synliga yttre tecken men kan numera ocksa i manga fall faststéllas
genom DNA-analys av 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 sdrdrag.

Hjartfel

Kortvaxthet

Svart att ata de forsta levnadsaren, krakningar.

Oron (roterade med tjocka érsnibbar, hdrselnedsattning)
Ogon (ex. stort avstand mellan 6gonen, brytningsfel)
Utvecklingsférsening, motoriskt, socialt, emotionellt

En del av symtomen avtar eller férsvinner ju &ldre barnet blir.
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Mina fyra sdllsynta ar dr avslutade
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P8 Séllsynta Dagen (29 februari) 2012 fick v8r egen Lina Wadenheim motta David
Legas stipendium (som det hette d3), som delas ut (vart fjdrde 8r) av Riksférbundet
Séllsynta Diagnoser till en sédllsynt ung manniska som kan vara en férebild f6r andra
séllsynta diagnosbérare. Lina dr dév och arbetar som underskéterska pd ett &ldrebo-
ende for déva och dbévblinda i Malmé. Hennes mamma, Ingrid, var med och grundade
v8r férening och var var férsta ordférande, och ja, vi saknar henne ocksd! H&r beréttar
Lina om finalen p& sina fyra 8r som séllsynt stipendiat.

Mellan den 29 februari och 1 mars har
jag varit pa Séllsynta Dagen pa Hotell Ri-
val i Stockholm. De dagarna har varit sa
fantastiska och jag kommer att minnas
dem i hela mitt liv! Jag har traffat manga
méanniskor som jag traffade for fyra ar sen
nar jag vann stipendiet.

P& den forsta dagen pa Sallsynta Dagen
var det filmfestival. Invigningen inleddes
av Riksforbundets for Sallsynta Diagnoser
ordférande, Elisabeth Wallenius, och Scott
Sjdlander som &r var maskot fran Sallsyn-
ta Diagnoser.

Sedan kom en programledare som het-
te Anja Kontor fran "N&r livet vander”. Vi
tittade pa olika filmer och alla filmer var
otroligt starka pa olika satt. En av filmer-

na paverkade mig otroligt starkt. Filmen
hette "Varldens fulaste kvinna” med Lizzie
Velasquez. Hon berittade om sin svara di-
agnos och blev mobbad fran Internet. Det
var en fruktansvard tid under hennes liv,
men hon gav inte upp! Hon blev berémd
efter hon har visat att hon ar lika vardefull
som de andra!

Den 1 mars var en stor konferens om "Sall
synt idag och imorgon”. Det blev paneldis-
kussioner mellan olika personer fran olika
organisationer. Paneldiskussionen var sa
nyttigt att fa diskutera om viktiga saker. En
av sakerna handlade om sjukvard. Klock-
an tre pa eftermiddagen var det utdelning
av stipendiet.
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Jag stod pa scen med Elisabeth Wallenius.
Vi berattade om vad som var syftet med
stipendiet. Stipendiet handlade om arbets-
marknaden. Elisabeth gav mig en chans
att beratta om min mamma, Ingrid Wa-
denheims, starka engagemang i arbets-
marknadsfragor.

Jag holl ett av de starkaste talen i mitt liv.
Talet skapades av min stolthet 6ver mam-
ma. Jag beréttade att hon har kdmpat hart
for att vi med sallsynta diagnoser har ratt
att fa arbete! Hon har fatt nya erfarenhet-
er och kunskaper av de manniskor hon
traffat. Sina erfarenheter och kunskaper
har hon anvant till sitt engagemang! Hon
visste precis hur och vad som behdévdes
gbra. Hon har aldrig gett upp. Jag tittade
upp och anvande dévas applad at henne.
Jag &r sa stolt dver henne. Jag beréattade
att jag, min familj, vanner, Svenska Noo-
nanféreningen och Saéllsynta Diagnoser
fortfarande saknar henne sa mycket. Jag
sag att alla blev tarfylida.

Sedan talade jag om att det blev Jakob
Fichtelius. Jakob blev otroligt glad o6ver
stipendiet. Han gick upp till scen och kra-
made oss. Jakob har en sallsynt diagnos
som heter Sturge-Webers Syndrom. Han
berdttade om hur han har kdmpat hart un-
der sitt liv. Jag var sa stolt éver att fa ut-
dela stipendiet till Jakob. Det kandes ratt.
Sedan berattade Jakob att han kande sig
otroligt arad att jag lamnade dver till ho-
nom.

De fyra aren har varit sa fantastiska, men
tuffa ocksa. Jag klarade att ga igenom den
tuffaste tiden med min familj och vanner.
Jag ska absolut fortsatta att jobba med det
som jag brinner for. Jag kommer aldrig att
sluta kdmpa pa med vad jag gér nu. Jag
kan ocksa kdnna av mammas kérlek och
styrka att hon alltid finns vid min sida.

Stor kram fran Lina
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SYLLSYNTA
DIAGNOSER

RARE DISEASES SWEDEN

SALLSYNTA PRISET UTDELAT PA SALLSYNTA DAGEN

"Jakob &r, genom sitt starka engagemang och sin beundransvarda férmaga att driva egna och
andras fragor, en inspirerande forebild for oss alla.” S& inleds motiveringen till att Jakob Fichte-
lius tilldelades Séllsynta priset 2016. P3 bilden &r Jakob tillsammans med Lina Wadenheim som
fick priset forra gangen, pa Sallsynta dagen 2012.

Av motiveringen framkommer vidare bland annat:
Att Jakob haft mal som infriats mycket tack vare hans egen kraft. Nar han utbildade sig pa
folkhdgskola, var mélet att fa arbeta med &ldre - det gér han ocksa idag.

Han har &ven medverkat framgangsrikt i media. P8 s3 vis har han spridit kunskap om sin egen
diagnos, Sturge-Webers syndrom, och andra sallsynta diagnoser pa ett mycket fortjanstfullt
satt, med kunskap och medkansla.

Jakob har ocksd varit tillsammans med Riksférbundet, bland annat under politikerveckan i Al-
medalen, dar han framtratt med portratt och pd scen med personliga berattelser, varit aktiv och
stallt frAgor pa seminarier och varit en positiv medlem i gruppen.

Jakob har en drivkraft badde nar det géller hans eget liv och andra méanniskors utsatthet. Han
kombinerar sjdlvstandighet och integritet med empati och latthet att prata om svara personli-
ga dilemman. Mottagaren av arets Séllsynta pris ar en oradd debattér. Han tvekar varken att
ldmna ut sig sjalv eller stalla auktoriteter mot vaggen.

N&r Jakob tog emot priset, tackade han &ven sina foraldrar. P& Facebook kommenterade Jakob
efterdt att han nu vill fortsatta kdmpa mot fler oréttvisor i sjukvarden; det &r ndgot som behé-
ver forandras!

Ordférande Elisabeth Wallenius uttalar sig i samma anda: “Jag gratulerar Jakob, och hoppas att
priset ger honom ytterligare energi att fortsatta i den riktning han valt!”
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Noonan Syndrome
Association

H&r kommer en beréttelse frén Noonan féreningen i Storbritanien. Ni kan ldsa om fler familje
beréttelser p§ Noonan Syndrome Assocoations hemsida.

Mitt namn &r Mark Legg. Jag fyllde 30 ar i april. Jag har Noonans syndrom och jag har haft
Noonan sedan jag foddes. Jag tycker inte om att ha Noonans syndrom - det goér mig valdigt
ledsen, men jag har klarat det mycket val och jag ar mycket stolt 6ver mig sjalv och det ar
mina foraldrar ocksa.

Jag bor i egen lagenhet i Penge och jag har bott i min ldgenhet nu i 5 ar. Jag alskar att ha min
egen lagenhet och jag har goda vanner dar. Jag har en assistent som hjalper mig nar jag beho-
ver stryka, tvatta mina klader, eller géra hushallsarbete, och nér jag ska ga pa bio, handla min
vecko mat, bowla, ga pa teater eller simma. Hon hjalper mi ocksa att laga en maltid varje kvall.

Jag gar till en Gateway Club varje torsdag kvall dar jag spelar brédspel och hjélper till att géra
te och kaffe. Jag gar till jobbet tva dagar i veckan, mandag och tisdag i Bromley. Jag arbetar
pa personalkontoret i Civic Centre i Bromley. Mina uppgifter ar att géra te eller kaffe till per-
sonalen, kopiering, fragmentering och scanning. Jag har arbetat pa Civic Centre nu i 4 ar. Jag
dlskar att arbeta dar och all personal &r mycket trevlig. Jag gar ocksd@ med dem pa tex julbord
och fodelsedagskals.

Jag har en bra mamma och pappa som ser efter mig. Jag traffar dem varje helg. Jag har ocksa
en svager och svagerska som jag alskar sa mycket. Jag har precis blivit morbror. Jag har nu min
allra forsta brorson - hans namn ar Deacon Ernest Legg. Jag ser min brorson varannan vecka
och jag ar mycket stolt éver honom.
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Kontaktpersoner
Féreningen har byggt upp ett
personer som vill dela med sig

och rdd samt tagit del av forel

garna med oss av vara erfaren
\kommen att héra av dig!

natverk av kontakt-
av sina erfarenheter.

Dessa personer har traffats for att ge varandra tips

asningar for att kun-

na vara behjalpliga inom var egen verksamhet. Alla
o o . .
vara kontaktpersoner har nagon form av relation till
Noonansyndrom. Du kan lasa mer om vilka erfaren-
heter varje kontaktperson har pa vdr hemsida: noo-
nan.nu. Vi lyssnar pa vad du har att sidga och delar

heter om du vill. Val-

Resurspersoner

Féreningen har ett antal resursper-
soner som géarna star till férfogan-
de for oss. Det ar bl.a. Idkare och
pedagoger. Deras kontaktuppgifter
hittar du ocksa pa noonan.nu

~
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