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Fakta om Noonans syndrom_

Malin Johansson vinnare
Styrelemoéte HOno6

Inbjudan 2019 ars sommarkonferens
Sallsyntadiagnoser
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God Jul, alla vanner

Innan aret dr slut har vi i styrelsen redan siktet instéllt pa nésta ars liger och planeringen ér i full
gang. Nu ska vi dntligen, efter flera ars "koande”, vara pa Falsterbogarden i Hollviken, nédstan sa langt
soderut i Sverige man kan komma. Vi inledde planeringen pa vart styrelsemote pa Hono i oktober
(Hakan beréttar om det i detta nummer) och fortsitter pa plats i Hollviken 25-27 januari. Innan dess
vill vi gdrna ha in tips och idéer om aktiviteter och utflykter fran er medlemmar! Programmet ar inte
spikat dnnu, och vi dr 6ppna for goda forslag! Maila mig direkt pa: pisan@me.com. Inbjudan till som-
markonferensen finns ocksa i detta nummer. Foreningens ldger har blivit en av arets héjdpunkter for
mig, och jag vill inte missa det for allt i varlden (dven om det var roligare nir jag inte var ordférande).
Det édr det ddr med vanner man bara tréffar en gang om aret, tillrickligt sdllan for att se barnen och
ungdomarna vdxa upp och vuxna utvecklas, allt det dir man inte marker nar man sjélv star mitt i det.
Det ger bade perspektiv och hopp om framtiden.

Nasta ar, i augusti, r det ocksa dags for dnnu ett "hdng” for vara vuxna diagnosbérare. Inbjudan
gar ut med brev under varen. Denna ging beger vi oss till Hond, i Bohusldns skdrgard. Nar jag gick
med i Noonanféreningen hade vi inte manga vuxna diagnosbdrare, nu har vi riktigt ménga och alla ar
inte barn som vuxit upp med oss, utan flera har hittat till oss som vuxna, nir de fatt en sen diagnos. I
foreningsvirlden ér det inte sarskilt svart att skaka fram finansiering f6r barn, ungdomar och familjer.
Men vuxna far nobben 6verallt. Vi ér jitteglada over att kunna erbjuda de hér traffarna for vara vuxna
medlemmar vartannat dr; det dr ju inte sa att man inte behover gemenskap och véanskap tillsammans
med andra som vet bara for att man fyllt arton, eller? Inbjudan gar ut med brev och e-post under va-
ren, och naturligtvis ska vi skriva om traffen har nasta host.

Det var en hel del om vad som ska hidnda nésta ar, men dn ér det lite kvar av det hir dret. Nu dr sonen
hidmtad i Kristianstad och mannen pa flygplatsen. Stjarnan ar uppe och ljusstaken laddad, julduken
ar pa, och gloggen inhandlad. Julmanaden far komma, och den ska bli mycket ljusare 4n november!

God Jul och ett Riktigt Gott Nytt Ar!

onskar Pi Tufvesson Cohen
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Fakta om Noonans syndrom

Noonans syndrom ér en arftligt genetiskt avvikelse
som domineras av avvikande ansiktsdrag, medfott
hjartfel och kortvaxthet. I vissa fall ar det foraldrar
med Noonans syndrom som for 6ver anlaget till sina
barn.

Vanligast ar att det sker en spontan forandring av
arvsmassan, en sk. nymutation. I Sverige f6ds om-
kring 40-100 barn varje ar med Noonans syndrom,
béde flickor och pojkar.

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

Syndrom betyder en samling av symtom. Nér det
giller barn med Noonans syndrom varierar symto-
men avsevirt fran individ till individ.

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

o Hjartfel

« Kortvixthet

o Svart att dta de forsta levnadséren, krakningar.

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

« Ogon (ex. stort avstind mellan 6gonen, bryt-
ningsfel)

o Utvecklingsforsening, motoriskt, socialt, emotio-
nellt

En del av symtomen avtar eller forsvinner ju
dldre barnet blir.

Malin Johansson har vunnit kakfor-
sdjningen pa Stromstad Ridklubb
med hela 153 salda burkar. Malin
blev vinnare av ett presentkort pa
Nordby Shoppingcenter. Fantastiskt
bra salt och stort tack fran oss star
det pa Stromstad Ridklubbs Face-
book sida.

Vi gratulerar Malin t111 Vlnsten'
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Styrelsemote HONo

Denna gang hade vi forménen att beséka vandrar-
hemmet Havskatten pa den fantastiska 6n Hono
strax utanfor Goteborg. Pga tdgforsening (Hékan
och Tina) var vi inte samlade forrdn strax efter
kl. 19.00. Néstan hela styrelsen var pa plats, det
var bara Camilla som saknades. Vil dér bjods en
hérlig middag arrangerad av Elisabeth och Anna
tack for det. Efter middagen invigde vi Havskat-
tens nybyggda mini-spa med bade bubbelbad och
bastu.

Lordagen inleddes med frukost varvid styrelsear-
bete tog vid. Vi diskuterade utfallet av arets lager,
nésta ars ldger pa Falsterbo kursgard i Hollviken
samt forslag till ndst nasta ars lager (2020).
Lunch intogs pé restaurang "check in” i Klova pa
sydligaste delen av Ho6né. Vi hann med lite "lop-
pis-shopping” innan vi gick pa ett mycket intres-
sant besok pd Fiskemuseet i Klova med David
Ivarsson som utmarkt guide.

Ater till styrelsearbetet dir vi bla. pratade om
nista ars Diagnoshing (inbjudan kommer). Aven
ekonomifragor togs upp samt ldget pa fond-
ansokningsfronten.

19.30 intogs middag pé restaurang “Haralds” var-
pa de flesta av oss fortsatte till Franses” pub dar
det var rena rama afterski-stimningen.

Sondagen bjuder pa stralande sol och vi blir pa-
minda om hur vackert det dr i véart avldnga land.
Efter frukost tar styrelsearbetet vid igen och vi
jobbar fram till lunch som intas pa restaurang
”Nimbus” som ligger p& Ockerd. Vi far klart for
oss att det ar "STOR” skillnad pa vilken av o6ar-
na man bor pa (kommer ifran) fast det bara ar en
kort bro som skiljer Hono och Ockerd at.

Strax efter kl. 13 bér det av hemat och vi tar firjan
over till fastlandet.

Jag vill passa pa att tacka alla medlemmar i styrel-
sen for annu ett trevligt och givande styrelsemote.
Vi ses igen i januari da vi besoker Falsterbo kurs-
gard i Hollviken och passar pa att reka infor ndsta
ars lager.

Hakan Ewerklou
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Valkommen till Falsterbo kursgard i sommar
25-29 juni!

Nu ar det snart dags att anmala sig till ndsta ars sommarkonferens.

Vi ska vara pd Falsterbo kusrgard som ligger i Hollviken. Programmet dr inte spikat an (det kommer i nésta
nummer) men vi kommer som vanligt ha ett fullmatat program med manga roliga aktiviteter och en storre
utflykt.

Niste, dar Hollviken ligger erbjuder kilometerldnga sandstrander for bad, vattensporter eller avkopplande pro-
menader. Pa kursgardens omrade finns volleybollplan och spa-avdelning med pool, bubbelpool och bastuan-

liggning.

Deltagaravgiften
Diagnosbarare Gratis
0-3 ar Gratis
4-17 ar 600 kr
Vuxen 1.600kr

Bindande anmaélan senast den 5 april 2019

till pisan@me.com.
Vid fragor ring Pi Tuvesson Cohen
pé telefonnummer 0735-06 80 90
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Hostmotet: "Overgangsregering” och “Diagnoshéng”

Sdllsynta diagnoser har ocksa en "0vergangsregering”. Det framkom pa virt
Hostmote 20-21 oktober, nér var ordforande, Ulf Larsson tillsammans med
den tidigare ordforanden Elisabeth "Lisa” Wallenius forklarade ordforan-
deldget. Lisa dr nu ordforande i samarbetsorganisationen Funktionsritt
Sverige och kan inte ha dubbla ordforandeskap. Ulf har dtagit sig att vara
ordforande till nésta arsmate i april 2019, men inte ldngre. Dirfor mdste en
ny ordforande hittas. Valberedningen redogjorde for sina forvintningar pa

den nya forbundsordforanden.

Motets teman var “ta makt och plats” och "hur anvinder vi vira resurser”.

Under inspirerande ledning av modera-
torn Pontus Holmgren fordes livliga dis-
kussioner mellan de drygt 50 métesdelta-
garna. I syftet ingick att lira kidnna varan-
dra tvirs 6ver férenings- och diagnosgrin-
serna, samt ha kul!

“Diagnoshing” ndmndes. Det 4r en
opretentids sammankomst f6r diagnosbi-
rare som informellt vill diskutera och ut-
byta erfarenheter kring diagnosen.

”Se nu till att Hostmétet ger ringar pa vatt-
net dven hos 6vriga medlemmar i era foren-
ingar! Vi hoppas vi méts om ett ar igen, och
da har blivit lite starkare tillsammans!” Med
denna uppmaning avslutade kanslichef Malin
Grinde mdtet. Lds mer pa hemsidan!

Debatt:

LSS-utredningens forslag forskracker
Nyligen hade Funktionsritt Sveriges LSS-
grupp sitt sista mote. I denna ingick mer-
parten av funktionsrattsrorelsens organisa-
tioner, inklusive Séllsynta diagnoser.

LSS-gruppen limnade forslag och syn-
punkter till Funktionsritt Sveriges re-
presentant i LSS-utredningens referens-
grupp. Detta var ett sitt for oss att samar-
beta med 6vriga forbund inom Funktions-
ratt Sverige.

Niar det forsta direktivet till LSS-utredning-
en blev kint 2015 forvandlades den tilltagan-
de oro som funnits inom funktionshinderro-
relsen, i takt med allt fler negativa domar, till
Overtygelsen att syftet var att nedmontera LSS
och sdrskilt dd den personliga assistansen.

Det ansags att insatserna blivit for dyra; det
pastods att fusket var vida utbrett med mera.
Mycket lite av dessa pastdenden har dock
kunnat styrkas. Forsakringskassan drog till-

baka LSS-insatser och var mycket restrikti-
va med att bevilja nya. Néstan 2 000 personer,
mer 4n var tionde som har personlig assis-
tans, har drabbats.

Blir utredningens forslag verklighet kom-
mer inte langre syftet med LSS att vara det
avsedda. Vi maste bereda oss pd en hard
kamp om utredningsforslagen skickas p4 re-
miss, efter att de presenterats den 10 januari
2019. Forhoppningen ér att alla partiers LSS-
l6ften inte glémts — och att utredningen for-
passas till en last skrivbordslada.

Ulf Larsson, forbundsordférande,
Séllsynta diagnoser

(Detta dr en forkortad version av artikeln.
Lds hela debattartikeln pa var hemsida.)

Sallsynt starka workshops
Under hosten har tva workshops genom-
forts i vart projekt Sallsynt stark. Syftet ar
att ta fram verktyg och informationsmate-
rial for sallsynt krdngliga vardbesok.
Projektet har samlat in beréttelser om
sddant som inte fungerar inom vérden,
samt knep for att forenkla sjukvards-
kontakter. Exempel pa frégestallningar
som togs upp:
“Hur gor jag for att fa gehor for min
kunskap om min sdillsynta diagnos?”
“Hur kan jag se till att jag inte be-
hover triffa nya ldkare vid varje
sjukvdrdsbesok?”
"Hur kan jag forbereda bdde sjukvdrds-
personalen och mig sjilv infor mitt méte
sd det blir lyckat?”.
Kontaktperson for Sillsynt Stark ar
Stephanie Juran, e-post
stephanie.juran@sallsyntadiagnoser.se
Las mer om projektet pa var hemsidal!
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RARE DISEASES SWEDEN

Nu finns vi pa Instagram!

Nu kan du ocksa félja var verk-
samhet pa Instagram/ #riksforbun-
detsallsyntadiagnoser Dér finns
bland annat en presentation av
var kanslichef, Malin Grénde, som
konstaterar att "vi pa kansliet job-
bar med de saker som &r viktiga
for forbundets medlemmar och
andra ménniskor som har séllsyn-
ta diagnoser och deras nérstaen-
de”. Malins séllsynta forebild &ar
Elisabeth “Lisa” Wallenius. Malin
forklarar varfor: “Jag har jobbat
néra var forra ordférande och sett
hennes bestdmda envishet och
sténdiga forbattringskamp”.

Personalnytt

| slutet av september bérjade
Agnes Porge arbeta pa Séllsynta
diagnosers kansli. Agnes &r pro-
jektkoordinator/kommunikator i
vart Arvsfondsprojekt Gemensamt
larande. Hon har arbetat med ror-
lig bild och text i olika former, sa-
som tv-produktion, informations-
/utbildningsfilm, reportage och
webb, samt sociala medier.

Agnes kommenterar; “Att sprida
kunskap, bidra till fordndring och
forbattring ar guld vart for mig.
Maénga ganger har det handlat om
barn och vuxna med olika diagno-
ser och sjukdomstillstdnd och de
har legat mig extra varmt om hjér-
tat.”

Lds mer om Agnes pa var hemsida.

Dartill har férbundets ekonomi-
administrator Margaretha "Mag-
gan” Deinum nyligen gatti pen-
sion.

Nya medlemsforeningar
Under hosten har tre nya diagnos-
féreningar anslutit sig till Riksfor-
bundet Séllsynta diagnoser:

Caverndst Angiom Sverige (CASE),
HHTSVERIGE (Hereditar Hemorra-
gisk Telangiektasi) och Riksférening
for systemisk skleros.

Féreningen Caverndst Angiom Sve-
rige (CASE) ar bildad av bland andra
Jana Bergholtz som tidigare arbetat
pa Sallsynta diagnosers kansli.

Vivélkomnar de nya féreningarna
till var sallsynta gemenskap. Dar-
med har forbundet 65 medlems-
foreningar!

7
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Kontaktpersoner

Foéreningen har byggt upp ett nitverk av kontaktpersoner som vill dela med sig av sina erfarenheter. Dessa personer
har tréffats for att ge varandra tips och rad samt tagit del av foreldsningar for att kunna vara behjélpliga inom var egen
verksamhet. Alla vara kontaktpersoner har nagon 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 gidrna med
oss av vara erfarenheter om du vill. Valkommen att hora av dig!

Resurspersoner

Foreningen har ett antal resurspersoner som gérna star till forfogande for oss. Det édr bl.a. lakare och pedagoger.
Deras kontaktuppgifter hittar du ocksa pa noonan.nu

Svenska Noonanféreningens styrelse 2018-2019

Ordférande
Pi Tuvesson Cohen
pisan@me.com
0735-06 80 90

Kassor
Héakan Ewerklou
hakan.ewerklou@hotmail.se
0708-84 13 14

Ledamot/Redaktor
Anna Johansson
anna@patino.se
0705-30 27 95

Vice Ordforande
Elisabeth Ivarsson
elisabeth.ivarsson@hjalmared.se

0722-16 64 68

Ledamot
Camilla Johansson
musse43@hotmail.com
0733-50 05 34

Suppleant
Magnus Molander

molvad@antikvariet.se

0728-79 88 27

Sekreterare
Tina Rubbestad
tina.rubbestad@prv.se
0706-18 2572

Ledamot

Jan Olausson
¥/ jan.olausson@rebab.se
v 0709-42 12 77

Suppleant
Nils Svensson
Nils.Svensson@asljungapallen.se

070-5559483

Svenska Noonanforeningen
Box 54, 431 21 Molndal
Bankgiro 433-0353
noonan.nu
info@noonanforeningen.se



