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Ordforandespalten

Hej igen alla vanner!

Ikvall tittade antligen solen fram efter regnet och lockade ut mig i hammocken, men tji fick jag! Nu
kan jag inte ta mig in utan att bli blt, sa katten och jag far vél skula har under taket tills den har
skuren ocksa dragit forbi...

Idag har jag skickat Alexander, min 12-arige son, till Stockholm med klassen. Det kdnns konstigt, han
har ju bara varit ivag med familjen tidigare. Nar vi vackte honom klockan sex i morse var han glad
som en speleman, och det var nog mest hans pappa och jag som hade resfeber. Hans pedagogiska
resurs, Anki, &r med och hjalper honom. Hon &r verkligen en péarla! Vad underbart att det finns sadana
méanniskor! Alexander &r i goda hander, men &nda kédnns det konstigt. Han ska ju ocksa bli vuxen och
vi 6nskar ju inget hogre &n att han ska bli sjélvsténdig. Navelstrangen maste klippas! Vi vet att manga
foraldrar kanner sakert igen sig, och féreningen planerar en traff for att samla foraldrar till barn som
ndrmar sig 18-arsdagen med allt som det medfér, juridiskt, ekonomiskt och kdnslomassigt.
Myndighetsdagen ar en viktig milstolpe i livet, inte minst for féraldrarna.

En annan milstolpe &r 65-arsdagen. Jag tréffade Magnus Molander for forsta gangen pa Agrenska forra
dret. D& var han 64 ar och hade nyligen fatt diagnosen Noonans syndrom. Nu berattar han om sitt
I&nga liv med Noonans syndrom. Vi &r verkligen glada déver att kunna publicera hans egen berattelse
har. Magnus har levt sitt liv nastan hela vagen till pensionen med Noonans syndrom utan att veta om
det. Intressant lasning, vill jag lova!

Innan jag slutar vill jag passa pa att paminna alla medlemmar om att motioner till arsmétet maste
lamnas in (till mig p@ info@noonanforeningen.se) senast 29 maj och alla kontaktpersoner som ska till
Bollnds om vart méte den 26 juni.

Regnet blev bara vérre och vérre, sd jag fick ge mig och krypa in i stugan. Men, regn eller ionte,
sommaren narmar sig med stormsteg och styrelsen, min familj och jag ser fram emot att fa traffa er
alla i Bolln&s! Vi lovar att vi kommer att géra allt som star i var makt for att vadret ska bli battre &n i
fjol.

Vi ses,
Pi Tufvesson Cohen
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SVENSKA NOONANFORENINGEN

Hej alla kontaktpersoner!

Det var lange sedan vi traffades i kontaktpersonsgruppen, men nu ar det dags
igen. Vi traffas pa lagret i Bollnads torsdag 26 juni fér att samla ihop gruppen och

ha en liten genomgang och workshop.

Varmt valkomna!
Pi

Fakta om Noonansyndrom

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

Vanligast ar att det sker en spontan férandring av arvsmassan, en sk. nymutation. I Sverige féds
omkring 40-100 barn varje &r med Noonansyndrom, bade flickor och pojkar.

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

Syndrom betyder en samling av symtom. Nar det galler barn med Noonansyndrom 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:




—— Kick-off och arsmdte 1 Sdllsynta
SV DIAGNOSER Diagnoser 25-26 april 2014

RARE DISEASES SWEDEN

Vi har tidigare berattat att Riksférbundet Sallsynta
Diagnoser haller pa att bygga upp en struktur med néatverk,
som ska driva Séllsynta fr@gor pa regional niva i samband
med bildandet av centra for sallsynta diagnoser (CSD) vid
universitetssjukhusen. Nu har vi etablerat natverk i sex av
sju sjukvardsregioner (Norr har hamnat lite pa efterkéalken,
men kommer pa upploppet) och gar in i projektets tredje
och sista ar.

Mamma har akt pa

konferens..

Fredagen 25 april traffades vi
aterigen pa hotell Winn i
Haninge fér genomgang av
laget och kick-off infér nasta
ars arbete. Stdmningen var
god, vi har ju kommit en bra
bit pa vag, och det behdver
firas. Anders Olausson fran
Agrenska var dar och han hade
en Overraskning att komma med: han meddelade att Sallsyntas
ordférande Elisabeth Wallenius tilldelats Agrenskas Stora Pris.
Vilken gladje! Annu en anledning att fira alltsa!

P& l6rdagen var det dags for arsmoéte. Verksamhetsberittelse, revisionsberéttelse och budget.
Styrelsen beviljades ansvarsfrihet och kunde andas ut (det ar ju alltid lite pirrigt, dven om det
egentligen inte finns nagon anledning till oro). Styrelsen fick tre nya medlemmar, vilket
innebar en rejal foryngring. Roligt att se att det finns unga manniskor som ar redo att ta dver
facklan.

Det gar verkligen framat for Sallsynta, och det ar bra, for det finns mycket kvar att gora!

Riksforbundets Sillsynta Diagnoser nya styrelse.
Fran vinster: Emma Lindsten (ny),

Ulf Larsson (vice ordférande),

Elisabeth Wallenius (Ordférande),

Britta Berglund, Jenny Eriksson,

var egen Ingrid Wadenheim,

Daniel Degerman, kassor och

Katarina Ohman Andersson (ny).

Ej i bild: Philip Janson (ny)




Magnus berdttar - Noonans Syndrom, en sdllsynt diagnos med manga ansikten

Detta &r ett forsok att pa ndgra sidor sammanfatta
65 ars levhad med Noonan syndrom utan att
veta om att man ar drabbad och att livet ar vart att
leva trots handikapp, standiga sjukdomar och besvar
att bekdmpa och férhoppningsvis bota. Den tredje
sentensen i mitt motto: Never give up har lart mig
att det gdr att leva ett ndrmast normalt liv, trots ota-
liga problem samt att alla manniskor har ndgon form
av fel, ingen kan vara perfekt.

Under mer a&n 60 ar har jag kant att ndgot inte varit
bra. Det har varit otaliga sjukbesoék allt frdn min
mammas graviditet och det fortsatter ar efter ar..., sa
nu maste det vara 1000-tals besék och behandlingar.
Det har varit allt fran allvarliga till mer vardagliga
problem. P8 dessa sidor finns det inte plats att ga in
mer specifikt pd sjukdomar och besvér. D& jag nu
ldser om Noonan syndrom kan jag bara pricka av de
organfel jag drabbats av, samt mitt specifika utse-
ende och beteende under olika dldersperioder, allt
stammer alltfor val.

En fraga finns dock fortfarande kvar obesvarad:
varfér har ingen sjukvardskunnig kunnat se sam-
banden tidigare, varfér skall det behdva ta 65 ar
innan ndgon inom sjukvarden intresserar sig och d&
ar det inte ndgon lakare. Det har vid de flesta
behandlingarna mest hetat att det var simulering av
mig, dalig skétsel av min mamma, kan inte hitta
ndgot fel mm, &nda tills att foljden blev att ndgot
allvarligare maste behandlas. Fér flera akommor har
jag dock av sjukvarden blivit friskférklarad, men
oftast har jag ej fatt ndgon riktig férklaring varfor jag
drabbats. Naturligtvis har dessa otaliga sjukbesdk
lett till ett antal felbehandlingar under &ren, men jag
har aldrig haft kraft att ta tag i dessa. Svensk sjuk-
vard ar 4nd3 fantastisk att kunna behandla d& man
antligen kommer till ratt specialistklinik. Jag trodde i
min enfald att allt skulle bli battre nu med en stalld
och sakerstalld diagnos, men icke, fortfarande far
man kdampa hart for att f8 undersékningar och vard.
Jag kan nu bara hoppas pa att de regionala centra for
sallsynta diagnoser som haller pd att inrattas pa flera
hall i landet skall férbattra situ-ationen. Jag har
engagerat mig i detta arbete i Riksforbundet Sall-
synta Diagnoser. Har har du en lank till Sallsynta
diagnoser om du vill ha mer info om deras arbete,
www.sallsyntadiagnoser.se/Det bdrjade redan

efter fédelsen, mamma och jag fick stanna p3
sjukhuset 16 dagar innan hemkomst. Fédelsevikten,
3650 g och langden 49 cm var det inget fel pa, och
det pratades ingenting om att man kunde se ndgot
annorlunda ut. Det fortsatte med de for
Noonanpatienter s typiska besvidren med att jag inte
fick i mig ndgon modersmjolk, kraktes mycket,
mamma blev tvungen att mata mig med sked flera
manader for att jag skulle fa beh3lla ndgot. Lékarna
sade att jag hade kramp i 6vre magmunnen. Nagon
hjalp fran sjukvarden fick vi inte. Det enda ldkarna
hade att saga till oss vid sjukhusbesdken var att
mamma skoétte mig pa fel satt eftersom jag inte
vaxte.

Jag har fortfarande kvar min mammas handskrivna
viktanteckningar under 3 manader. Jag har ocksa tur
dd min mamma fortfarande lever, snart 95 &r, och
kan ge mig mer fakta om mina forsta levnadsar.
Mamma stannade hemma under 14 3r trots att var
familjeekonomi hade matt battre av att hon arbetat.
Hon forstod att jag behdvde tillsyn och stéd under
uppvéxten och pd 40-50-talet var att bli hemma-
mamma det bdsta och enda man kunde géra i sit-
uationer som denna om man inte skulle lamna bort
barnet till institutionsvard.

Jag vet nu ocksa att jag har fel i PTPN11-genen,
en spontanmutation vid befruktningen, dvs ingen av
mina foraldrar har/hade syndromet.

Det fortsatte sedan med muskelsvaghet, crypt-
orchidismoperationer (testiklarna), motoriska sva-
righeter och dalig tillvaxt. Vid férsta synundersok-
ningen i skolan vid 12 ars 3lder, upptéckte lakaren att
jag hade keratoconus ( hornhinnefel ) pa bada
ogonen. P& foton kan jag se att jag alltid har varit
narsynt redan i mycket tidiga r, men ingen reage-
rade pd det. Det forvarrades sedan fram till 20 3rs
dlder och vid mina sista &r pd gymnasiet och under
hogskoletiden sdg jag knappast vad som skrevs pa
tavlan. I borjan hjalpte det ndgorlunda med starka
glaségon, och under en period i 20-3rsaldern prévade
jag den tidens kontaktlinser, men de kunde aldrig fas
att passa mina 6gon. Synen har sedan dess forvar-
rats ytterligare, jag &r nu i princip blind pa ena dgat
och har mycket dalig syn pa det andra. Jag har
opererats bade med hornhinnetransplantationer flera
tidiga starroperationer.

Lyckligtvis har jag mycket bra syn vid 20 cm avstand
pad det 6ga som jag ser med, vilket gor att jag
fortfarande laser bécker utan problem. Synproblemen
4r nog det som tagit hdrdast pa mitt psyke och
forutsattningar i livet. Har aldrig kunnat ta kérkort
vilket gjort att arbetsforutsattningarna forsamrats
betydligt.

Jag har haft problem med allvarliga magblédningar,
hjartat, hérseln, urinvagarna, led-muskelvark, gikt,
blodet (bldmarken), aggressivitet, psyket i stort .... Ja
jag brukar skoja med att nu aterstar snart endast
cancer och minnet.




Jag véxte mellan sexton och arton ars alder, hade en
sen pubertet, blev till slut 168 cm Ié’mg, men fram till
18 ars alder var jag oftast den minste i klassen.

Nu vet jag att mycket av skolresultaten paverkades
av Noonans. Jag tog studenten pa reallinjens bio-
logiska gren, och mina betyg rackte fér att komma in
pa apotekarutbildningen. Jag hade verkligen haft
behov av dagens synhjdalpmedel vid mitt skolarbete,
och nagon bra kurator att prata med, men jag fick
bara kdmpa pa sa gott det gick. Jag upplevde aldrig
att jag fick ndgon speciell hjalp fran larare eller
klasskamrater trots mina problem, men det berodde
vél pd att jag i de flesta arsklasserna tillhérde de
battre eleverna, forutom under hégskoletiden som
var en pafrestning att klara ut. Mina féréldrar hade
inte nagon akademisk utbildning sa fran sjunde klass
fick jag klara mig sjalv, ibland laste jag med min bror.

Det hdr med skolutbildningen fran férsta klass till och
med hégskolan &r verkligen nagot som tér pa psyket,
sarskilt om man har de former av handikapp jag led
av. I mina samtal med min kurator tar jag ofta upp
att jag gjorde for litet i skolan, men det var vad jag
orkade med och kunde da.

Kamratmassigt och idrottsmassigt har jag hela tiden
forsokt att hitta aktiviteter och sporter som jag
trivdes med, och dar mina motoriska svagheter inte
spelade nagon stérre roll. Nagra exempel: jag kunde
inte lara mig aka skridskor, da blev jag i stéllet is-
hockeymalvakt, min ordddhet och aggressivitet
gjorde att jag under 10 &r spelade rugby, den harda
traningen gjorde att en stor del av den typiska
muskelsvagheten férsvann under manga ar.

Aren mellan 10-20 &r trivdes jag dessutom med
aktiviteter som frimarkssamling och schackspel. Dar
spelade min fysiska utveckling ej ndgon stérre roll,
dessa ar upplevde jag dock som de svaraste rent
kéanslomassigt. Jag kédnde mig aldrig riktigt med.

Mycket trést har jag under aren fatt av Stagnelius
dikter, och dém om min férvaning da jag laste en
artikel i lakartidningen om Stagnelius, dar man
forsdker bevisa att Stagnelius led av Noonans syn-
drom. Jag tvekar dock ej, jag kdnner s3 stor sam-
kénsla med hans diktning och laser nu Stagnelius
med &nnu stérre behallning.

Slutsatser:

Tankar givna i mitt inlagg pa Facebook september
2013, da jag fatt genetiksvaret frdn Linkdping, ndgot
omformulerat dock:

Det kanns skont att vid 65 ars alder dntligen fran den
svenska sjuk-varden fa ett besked om vad som till
stor del ligger bakom mina problem under alla &r. Jag
drabbades redan i fosterstadiet av en genférandring
som gar under beteckningen Noonan syndrom. I
Sverige fods cirka 50-100 barn arligen med Noonans.
For intresserade finns det hur mycket information
som helst att ldsa pd natet, d& det fods barn med
Noonans syndrom over hela varlden, och i ungefar
samma andel i alla l&nder. D& mutationerna i de
gener som skadas kan vara sa olika frén patient till
patient, sd ar det ocksd en stor spannvidd i hur stora
skador p& olika organ som de drabbade far, men jag

har fatt min beskérda del under mina levnadsar, som
ju en del av er ar medvetna om, och det fortsatter ju
tyvarr.

Nu d3 jag vet exakt var mutationen (skadan) sitter
gar det lattare att folja patienter med liknande livs-
situation och genfdrandring och se hur livet utvecklas
for dem. Detta med att 16sa och férklara komplexa
problem har varit en av drivkrafterna fér mig under
mina yrkesverksamma ar, sa det har med att félja
forskningen inom mitt syndrom kanns bara stimu-
lerande.

Det var min kurator som vid arsskiftet 2012-2013
fick mig pa ratt spar, och i Januari 2013 kunde jag
aven traffa och diskutera med Dr. Jaqueline Noonan
(amerikansk kvinnlig barnkardiolog, 84 ar ), som re-
dan 1963 beskrev hjartpatienter med liknande utse-
ende och sjukdomspanorama, darav beteckningen
Noonans syndrom. Jag fick i april i &r ett intyg fran
Dr. Noonan dar hon beskriver och intygar med
utgangspunkt fran fotografier under mina barnaar
och min sjukdomsbild att jag passar in fortraffligt i
Noonanfamiljen, men att jag &nda har haft tur som
kunnat utbilda mig och ha fatt ha det arbete jag haft
under alla ar, och att jag fortfarande vill fa ny kun-
skap och vara nira min familj. Jag har da och da
mailkontakt med Dr. Noonan, vilket ar mycket
gladjande fér mig.

Har nu bérjat engagera mig i diverse organisationer
for att fa fram i samhallet hur det har varit att leva
med ett syndrom utan att veta om det. Det finns ju
tyvarr inte s& manga i livet i min alder som har
Noonans och som pensionar kan beskriva hur ett liv
med detta syndrom har varit. En av de roligaste
aktiviteterna under senare ar var det férsta vuxen-
métet for oss diagnosbéarare i Alingsas i slutet av
férra aret. Ser nu fram emot Sommarlagret i Bollnés.
Allt detta och mycket dartill gérs tillgangligt for oss
med Noonan Syndrom av Svenska Noonan-
féreningen, som jag har upptackt ar en verkligt
livaktig férening.

Min profilbild pa facebook (nedan) visar hur mina
barnbarn, Adrian och Luca, forséker f& morfar att
vara snabbare med att fa fram filmer pa plattan. Det
galler att hela tiden félja med i utvecklingen och jag
vill leva lange till, speciellt nu nar jag kan bérja forsta
mig sjalv.




6 manader gammal. Jag var alltid glad, envis och
orédd under barnadren enligt min mamma, trots alla
olyckor och besvar som drabbade mig. Vilken tur jag
ocksa har d& jag nu har det mesta dokumenterat
skriftligt och det finns manga foton tagna av pappa
under min uppvaxt.

Jag &r 1,5 ar och Hakan 15 manader aldre. Jag har
typiskt Noonanutseende. Brett mellan 6gonen,
|&gt sittande 6ron, nasformen, bred och 1&g nacke,
liten till véxten och 13g kroppsvikt. Antydan till
insjunket brést. Dalig motorik, vilket har kan ses pa
att jag redan ramlat och slagit ut de nyss komna
framtanderna.

Jag 15 manader och min bror Hakan 2,5 ar.
Under stérre delen av barnadren blev jag buren,
skjutsad och omhuldad av alla. Jag hade alltid for
dalig ork som min mamma sédger da jag fragar, vilket
visade sig &ven da jag krép och forsokte ga. Gick
dock mycket ostadigt vid 1-8rsdagen.Har allt sedan
dess (och fortfarande) gatt pa ta och sliter ut skorna
mycket ojamnt.

Pappa 183 cm, H8kan 15 &r, har snart natt sin
slutlangd 182 cm. Jag &ar 14 &r och 140 cm,
kroppsvikten strax under 30 kg. Jag har dnnu
l&ng tid fram till pubertet och min slutldngd 168 cm.
Foto taget 1962 utanfor vart fritidsstalle 5 mil
sbder om Stockholm. Dar fick jag vara alla somrar
mellan 1952-1966, fran det skolan slutade i juni tills
héstterminen bérjade, mamma var ju ledig. Fran
Ho6l6-tiden finns hur mycket som helst att beratta,
b&de snélla och otécka handelser, med min
personlighet stéllde jag upp pa allt, ju farligare desto
battre. Allt jag gjorde under dessa ar racker bara det
till en hel bok om hur det var att vara barn pa 50-60-
talen i ett uppatgdende Sverige.

En typisk bild vid en av
manga sjukperioder, men
glad anda. Har érjag i
20-arsaldern, ligger till
sangs pa grund av en
infektion i ena 6gat.
Andra bara min alder s3
kan man forestalla sig
hela mitt liv, detta
kroppslage intraffade,
intraffar alltfor ofta.

Detta ar en foérkortad
versions av Magnus
Molanders artikel om sitt liv
med Noonansyndrom. Hela
artikeln kommer ni snart att
kunna ldsa pa Svenska
Noonan féreningens
hemsida.

Tack Magnus for att du
vill dela din berattelse
med oss!




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 féreldsningar for att
kunna vara behjélpliga inom var egen verksamhet. Alla vara kontaktpersoner har ndgon form av
relation till Noonansyndrom. Du kan ldsa mer om vilka erfarenheter varje kontaktperson har pa var
hemsida: noonan.nu. Vi lyssnar pa vad du har att sidga 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 férfogande foér oss. Det &r bl.a. ldkare och
pedagoger. Deras kontaktuppgifter hittar du ocksd pa noonan.nu

Svenska Noonanforeningens Styrelse 2013-2014

Ordforande 0735-06 80 90
Pi Tufvesson Cohen pi.tuvesson@Isn.se

Vice ordforande 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.johansson@swedese.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 Moélndal
Bankgiro 433-0353
WWW.noonan.nu
info@noonanforeningen.se
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