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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dér familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréaffas ett antal familjer med barn som har samma dia-
gnos, i det hér fallet Marfans syndrom. Familjevistelser med den dia-
gnosen har arrangerats pa Agrenska 1996, 2002 och 2007.

Under en familjevistelse &r fordldrarnas dagar fyllda med medi-
cinska och psykosociala forelasningar och diskussioner. Barnen, som
har ett eget program, tas da omhand av sarskild personal. Faktainne-
hallet fran forelasningar under en eller flera vistelser p& Agrenska ut-
gor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan Engstrom, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har foreldsarna
mojlighet att lasa och lamna synpunkter pa sammanfattningarna. Den
medicinska informationen uppdateras fortldpande i samarbete med
forelasarna, antingen till vissa delar eller i sin helhet. For att illustrera
hur problematiken kan se ut, och hur det kan vara att ha ett barn med
sjukdomen/syndromet, ingar en fallbeskrivning

Sist i nyhetsbrevet finns en lista med adresser och telefonnummer

till foreldasarna. Sedan ar 2000 publiceras nyhetsbreven &ven pa
Agrenskas hemsida, www.agrenska.se.
Foljande foreldsare har medverkat vid framstéliningen av detta nyhets-
brev: Overlidkare Svend Rand-Hendriksen, Norge, 6verlakare Mi-
hailo Vujic, Goteborg, overlakare Jan Sunnegardh, Goéteborg, dverldka-
re Bertil Romanus, Goteborg, Overtandlédkare Birgitta Johansson
Cahlin, Goteborg, logoped Lotta Sjogreen, Goteborg, overlakare
Anna-Lena Héard, Géteborg, handlaggare Britt Akerstrom, Gote-
borg, foreningsrepresentant Lise Murphy, Stockholm, socionom Bo-
dil Davidsen, Danmark, sjukskéterska Lotta Thomasson, Goteborg,
specialpedagog Astrid Emker, socionom Anna Lindfors, Goteborg
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Marfans syndrom

Foljande information &r sammanstalld fran forelasningar under famil-
jeveckor p& Agrenska med barn med Marfans syndrom 2002 och
2007.

Medicinsk information

Overlikare Svend Rand-Hendriksen, TRS, Sunnaas sykehus, Nesodd-
tangen, Norge, informerade om medicinska aspekter pa Marfans syn-

drom.
-Marfans syndrom &r en genetisk bindvéavssjukdom. Eftersom bindvav

finns nastan pa alla stéllen i kroppen kan man fa symptom fran manga
olika organsystem.

Det ar drygt 100 ar sedan fransmannen Antonin Marfan forsta gangen
beskrev syndromet hos en flicka.

-Det har funnits totalt fyra uppsattningar diagnostiska kriterier for
Marfans syndrom; McKusick (ca 1956), McKusick och Pyeritz (1960-
talet), Berlinkriterierna (1986) och Gentkriterierna (1996). De senaste
kriterierna for Marfans syndrom faststéalldes pa en konferens i byn
Gent. 1991 stod det klart att genen for syndromet fanns i kromosom
15, sa Svend Rand-Hendriksen.

Bindvév finns dverallt i kroppen, bl a i huden, i blodkérlens véggar, i
nerver, senor, ledband, ledkapslar och i hinnor av olika slag.
-Bindvaven, som i kroppen fungerar som stommen i ett hus, bestar av
celler, tradar och grundsubstans. Tradarna i bindvéaven kan liknas vid
armeringen i betong.

Varje bindvavstrad har sin egen sjukdom. Vid Marfans syndrom &r
bildningen av fibrillinet, ett protein som ingar i kroppens bindvav,
stord. Fibrillin & huvudbestandsdel i mikrofibrillerna, vilka i sin tur ar
viktiga for lokalisation och funktion av de elastiska fibrerna i kroppen.
- Bindvav med mycket fibrillin 1, t ex tradarna som haller 6gonlinsen
samt de i aortavaggen, ar saledes mer strackbar an annan bindvav.

Syndromet yttrar sig pa manga olika satt, darfor att bindvav finns i s&
manga olika delar av kroppen:

o vanligast ar att skelettet och lederna paverkas. Skolios, d v s rygg-
radskrokning, forekommer. Personer med syndromet far ovanligt
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langa och smala och 6éverrérliga underarmar, underben, fotter, tar och

fingrar.

o manga &r langa och slanka, med langa armar och ben i forhallande

till kroppslangden

o |ang, tunna fingrar och tar

o [anga, smala ansikten

o vanligt &r ocksa hégt gomvalv, vilket kan ge tugg- och svaljproblem.
Manga har trangt mellan tanderna (se sarskilt kapitel)

-Allt detta &r skelettférandringar

o Manga har smartor i leder och muskler. (Se sarskilt kapitel om orto-

pedin).

g missbildningar i bréstkorgen forekommer, t ex "trattbrost” som &r

en fordjupning i brostkorgen eller "fagelbrost”, brostkorgen putar ut.

o manga ser daligt, ar narsynta och har begransat synfalt. Ogats lins

kan paverkas sa att den kan hamna snett eller sitta 19st, eftersom den

sitter fast med tradar som innehaller fibrillin. Ogonloben kan bli for-

langd och detta kan resultera i kraftig narsynthet och 6kad risk for

nathinnelossning, vilket kan ge blindhet.

o manga far hjart- och karlproblem (klaffproblem, vidgad aorta) pa

sikt. (Se mer om hjart- och kérlproblem i sarskilt kapitel)

Tittar man pa familjehistoriken, dar nagon har Marfans syndrom, fin-
ner man att 70-75 % har en foralder med syndromet.

-20-25 % har saledes ingen slakting med syndromet och i sadana fall
har syndromet orsakats av en nymutation, en nyligen uppkommen
forandring i arvsmassan. (Se mer om genetik/arftlighet i sarskilt kapi-
tel)

Anders har Marfans syndrom

Anders, 14 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med
mamma Ingrid, pappa Tord och syster Maria, 10 ar.

Ingrids graviditet med Anders var normal, likasa forlossningen.

-Men direkt nar jag fick upp Anders pa brostet sag jag att det var na-
got som inte stamde. Hans fotter, som var véldigt langa och smala, lag
uppvikta mot framsidan av skenbenen. Handlederna var bdjda i en
marklig s-form och fingrarna var langa. Dessutom hade Anders sa
kallat fagelbrost och var vaéldigt lang i forhallande till sin vikt. Han
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vagde 4010 g och var minst 54 ¢cm lang. Det gick inte att rata ut ho-
nom helt, s& vi vet inte hans verkliga fodelselangd, berattar Ingrid.

Efter lakarundersokning fick Tord och Ingrid beskedet att allt var
normalt.

-Visst var han lite pipig och sog lite daligt i borjan, men det rattade
snart till sig. | 6vrigt accepterade vi att Anders var ett ovanligt langt
barn, séger Tord.

Efter ndgra veckor hade bade fétterna och handlederna ratat ut sig.
Anders foljde sina vikt- och langdkurvor, dér langden under hela upp-
véxten legat pa den Gversta kurvan och vikten pa en av medelkurvor-
na.

Diagnostik

Eftersom det annu inte gar att faststalla diagnosen Marfans syndrom
med en enkel provtagning maste man anvanda diagnostiska kriterier
som till stora delar maste vara uppfyllda. Gent-kriterierna, som
namnts, innebar att minst tva huvudkriterier i tva olika organsystem
maste vara uppfyllda for att stalla diagnosen Marfans syndrom, plus
att ytterligare ett organsystem maste vara paverkat, enligt nedan..
-Detta innebér att man ocksa uppfyller kriterierna for diagnos om tre
huvudkriterier ar uppfyllda.

o Det finns tre organsystem dar bade huvudkriterier och paver-
kan/bikriterier kan uppfyllas och dessa tre system ar skelett, dgon och
hjarta/kéarl

o Det finns tva “organsystem” dar enbart huvudkriterierna kan uppfyl-
las och dessa &r dura och slékt/genetik

o Det finns tva organsystem som enbart kan vara bikriterier/paverkade
och dessa ar lungor samt hud/hinnor

Skelettsystemet

For att uppfylla huvudkriteriet for skelettsystemet kravs minst fyra av
foljande manifestationer:

o "fagelbrost”

o “trattbrost” (som fordrar operation)
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o armspann i forhallande till kroppslangd overstigande 1,05, eller re-
duserad kvot dvre kroppshalva/nedre kroppshalva (vuxna <0,86)

o handledstecken och tumtecken

a skolios Overstigande 20 grader eller spondylolistese (kotforskjut-
ning)

a indver-glidning av inre ankeln (fotknélen) som leder till plattfot

o Protrusio acetabuli, framskjutning av hoftledsskalen

o reducerad armstrackformaga

For att skelettsystemet ska anses vara paverkat kravs att tva av ovan-
stdende atta manifestationer, eller minst en manifestation plus minst
tva av foljande bikriterier, ar uppfyllda:

Bikriterier:

a “trattbrost” av moderat allvarlighetsgrad

o gverrorliga leder (4 eller mer pa Beightonskalan)

o hog gom och trangstallda tander

o typiska ansiktsdrag (lang skalle, daligt utvecklade kindben, djupt
liggande 6gon, liten haka (retrognati=tillbakadragna kékar), antimon-
goloida 6gonspalter

Ogonen

Huvudkriterium:

a |6sa linser

For att 6gonen ska anses paverkade kravs att tva av foljande bikriterier
ar uppfyllda:

Bikriterier:

a flat hornhinna

o Gkad axellangd pa 6gat

o daligt utvecklad pupill

Hjarta/karl

Huvudkriterium:

o utvidgning av uppatstigande delen av aorta, med eller utan otét aor-
taklaff

a spricka i det inre lagret av samma del av aorta

For att hjarta/kérlsystemet ska anses paverkat kravs att ett huvudkrite-
rium eller ett av foljande bikriterier ar uppfyllda

Bikriterier:

a mitraklaffprolaps ( slapp klaff mellan vanster kammare och formak)
med eller utan lackage
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o utvidgning av lungpulsadern fore 40 ars alder, som inte beror pa
fortrangning i klaffen till lungartaren eller i sjélva lungartéren

o forkalkning av mitralklaffens ring fore 40 ars alder

o utvidgning eller spricka i den nedatgaende delen av aorta

Lungorna

For att lungorna ska anses paverkade krévs att nagot av foljande ar
uppfyllt:

o spontant hal pa lunghinnan

o blasor i lungorna

Hud och hinnor

For att hud och hinnor ska anses paverkade kréavs att nagot av foljande
ar uppfyllt:

a strackmérken utan k&nd orsak

o recividerande (aterkommande) brack eller brack i operationsarr

Vidgad duralsack (harda ryggmargshinnan)

Huvudkriterium:

o Okad volym av ryggmargsvatska i nedre delen av ryggmargskanalen
(kan ses pa MR och delvis ocksa pa CT)

Arftlighet/familjeskal

Kan vara ett huvudkriterium i de fall dar

a en forstagradsslakting ( barn, forédlder, syskon) uppfyller kriterierna
o man kan pavisa en mutation i FBN1 som &r kand for att orsaka Mar-
fans syndrom

-Alla organsystemen i Gent-kriterierna ska undersokas innan diagno-
sen Marfans syndrom stalls. Nagra med syndromet far sen diagnos,
eller ingen diagnos alls, eftersom symptomen i nagra fall inte &r sa
tydliga. Nar en person fatt diagnosen Marfans syndrom bor alla for-
stagradssléktingar undersokas, sa Svend Rand-Hendriksen.

Okad risk vid Marfans syndrom ér:
a utvidgning av aorta

@ spricka i innersta lagret av aorta

a dgonlinsen lossnar

a nathinneavlossning
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o skador pa leder, ledband och senor

Tilvaxten hos barn med Marfans syndrom

Overlakare Otto Westphal, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, Goteborg, informerade 2002 om tillvaxten hos barn med Marfans

syndrom.
-Barn med Marfans syndrom har en rubbning i uppbyggnaden av den

normala bindvéven, vilket leder till 6kad langd och okad tillvéaxt i
andra delar av kroppen och den tillvéxten ar inte symmetrisk. Varfor
den okade tillvaxten sker &r annu inte helt klarlagt. Barnen har inget
fel pa sitt tillvaxthormon och det ligger inte for hogt. De har heller
inget fel pa nagon tillvaxtfaktor (IGF-1). Det som aterstar ar att perso-
ner med syndromet kan ha en 6kad kénslighet for tillvaxthormon.

Barnen &r 6ver medellangd redan nar de fods. Det ar framfor allt ror-
benen i underarmar, underben, fétter och hander som tillvédxer mer &n
normalt pa langden, men inte pa bredden. Barnen slutlangd blir ofta
10-15 cm langre &n man kunnat forvanta sig utifran foraldrarnas langd
och annat arv. Detta innebér att pojkarna inte sallan blir upp till 2.00
meter langa och flickorna 1.80 cm.

-Det finns flera faktorer som paverkar slutlangden hos barn med Mar-
fans syndrom och sanningen &r den att vi har ganska daliga mojlighe-
ter att forutsdga deras slutlangd, sa Otto Westphal.

Tillvéxtzonerna i benen stidngs i puberteten och déarefter tillvéaxer man
inte mer.

-Vi kan inte ga in och paverka tillvaxten lokalt, daremot i nagon ut-
strackning generellt. Genom att ge barnen kdnshormon nér puber-
teten startat kan man paverka puberteten sa att den slutar tidigare.
Darmed slutar barnen véxa nagot tidigare an de annars skulle ha gjort.
Med sadan behandling kan man i basta fall paverka barnen sa att de
blir cirka 10 cm kortare &n de annars skulle ha blivit. Men det finns
nackdelar med sadan behandling, sarskilt hos flickor.

Pojkarna far manligt kénshormon som liknar anabola steroider.

-Vissa biverkningar kan forekomma, sasom humorférandringar, men
det maste inte alltid vara till det sémre. En del pojkar som kanske oro-
ar sig mycket for sin langd, kan bli lugnare nar de far behandling. Den
dos manligt kdnshormon som pojkarna far paverkar inte mojligheterna
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Anders har hjartfel

Marfans syndrom

att fa barn eller risken att fa missbildade barn i framtiden. Inte heller
ger den en o6kad risk for prostataférandringar eller andra biverkningar
pa lang eller kort sikt. En viss positiv verkan har hormonet pa bindva-
ven som stramas upp nagot av behandlingen,

Flickorna far kvinnligt kdnshormon och det har delvis andra effekter
an det manliga kdnshormonet.

-For att puberteten ska starta krévs att barnet har en viss mangd fett-
vav som pojkar med syndromet oftast har, men inte flickor. Darfor
kan det dr6ja innan flickornas pubertet kommer igang. Till skillnad
fran det manliga konshormonet ger kvinnligt kénshormon slappare
bindvav och det &r inte sd bra med tanke pa riskerna att vricka fotterna
och fa paverkan pa blodkarl och hjarta. Dessutom diskuteras om den-
na hormonbehandling kan oka riskerna for brostcancer senare i livet.
Dérfor ar vi lite forsiktigare med att behandla flickor med hormon,
och helst inte alls innan flickornas pubertet kommit igang spontant.
Flickorna vinner ungeféar lika mycket i minskad langdtillvéxt, sa Otto
Westphal.

Motoriskt utvecklades Anders normalt, men han larde sig inte krypa
innan han kunde ga.

-Han kunde sitta nar han var sex manader gammal och rullade sedan
fram pa golvet, istéallet for att krypa. Nar han var ett ar gammal reste
han sig upp och gick nastan direkt. Vi visste inte om han redan da sag
daligt, men vi upptéckte att han fladdrade pa ett markligt sétt nar han
flyttade blicken. BVC beddmde det som helt normalt. Fagelbrostet
forsvann successivt och blev istéllet trattbrost, beréttar Ingrid.

En Overrorlighet i Anders leder blev tidigt tydlig.

-Men det var ingenting som vi reagerade sarskilt mycket pa. Han var
ju lang och ganglig redan som ettaring, men trots det s& var hans gang
inte markbart instabil, sager Tord.

Anders visade tidigt att han foredrog att ta det forsiktigt med det mes-
ta.

-Han har aldrig forsokt vara forst och hans forsiktighet har blivit mer
pataglig med aren, séger Ingrid.
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Nar Anders var 1,5 ar gammal upptacktes ett blasljud fran hjartat.

Hjartbesvar vid Marfans syndrom

Overlakare Jan Sunnegardh, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, informerade om hjartbesvar vid Marfans syndrom.

Jan Sunnegardh inledde med att kortfattat informera om hjartats an-
laggning, anatomi och funktion.

-Det ar ett komplicerat system med fina strukturer som dppnar, stang-
er och haller tatt. Darfor ar det ocksa stor variation nar det galler hjart-
fel i allménhet, det finns fler an 800 typer av mdjliga hjartfel. Vid
Marfans syndrom ar det lackande klaffar och vidgad aorta, som kan ge
problem. En del av barnen &r svart sjuka tidigt, en del redan nar de
fods, andra har inga tidiga problem alls, men kan fa aortaproblem se-
nare i livet.

Klaffproblem uppstar oftast i klaffen mellan vanster férmak och
kammare. Klaffen och ringen som den sitter i, bestar av bindvav. Av
de klaffar som finns i hjértat ar trycket som hogst har och darfor ar
risken storst att klaffen t6js ut och boérjar lacka blod vid bindvavssjuk-
dom.

-Vid klafflackage pumpar inte hjartat ut den méngd blod som kroppen
behdver. Patienten far hjartsvikt och blir trétt. Eventuella klaffproblem
upptacks vid undersékning med hjartrontgen, ultraljud och EKG.
Lacker det mindre mangder blod &r det tillrackligt att kontrollera hjar-
tat en gang per &r. Ar det frdga om storre mangder maste man géra
nagonting at det. Ett problem vi har &r att det inte finns ndgon bra me-
tod att mata hur stort lackaget ar och darfor gors det enbart en skatt-
ning pa hur mycket blod som gar tillbaka till vansterkammaren.

Klafflackage kan, om det ar fraga om ett mattligt lackage, behandlas
med mediciner for hjartsvikt. Lacker det mer kan det bli fraga om att
satta in en klaffprotes och da kan man antingen vélja en mekanisk
klaff eller en biologisk klaff fran gris. Bada typerna har férdelar och
nackdelar.

-Den mekaniska klaffen &r sakrare an de biologiska och har langre
livslangd. A andra sidan kréver den att patienten far blodfértunnande
mediciner och det behdvs inte om man véljer den biologiska klaffen.
De storsta nackdelarna med en biologisk klaff &r den korta livslangden
(2-10 ar) och att den forkalkas, sa Jan Sunnegardh.
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Aortavidgningen, ger inga symptom, men utgdr en risk med fara for
livet, eftersom karlvaggen successivt kan ge efter och spricka.
-Vanligen sker vidgningen i borjan av aorta, men den kan ocksa ske
langre ned. En eventuell vidgning upptécks vid ultraljudundersékning
eller magnetkameraundersokning. Ju storre diameter aortan har ju
stOrre &r risken att den brister och patienten dor.

Forebyggande behandling é&r:

o betareceptorblockad eller annan medicinsk behandling som sénker
blodtrycket

-Ger man for mycket betablockerare kan det paverka hormonsystemet
och ocksa medféra rytmrubbningar. En behandling med betablockera-
re far inte avbrytas hur som helst, sarskilt inte nar det rér sig om hdga
doser, det maste ske under lakarkontroll.

a medicinsk behandling av hjartsvikt

a kirurgisk behandling

-Om aortadiametern 6kar snabbt, eller om man vet att den brustit hos
nagon i slakten, bdr man dvervaga operation. Nar diametern pa aorta
overstiger 6 cm ar detta ocksa en operationsindikation. Dessforinnan
kan man anvanda blodtryckssankande mediciner for att forhindra yt-
terligare vidgning. Den vidgade delen lyfts ut, ibland tillsammans med
klaffen och en rorforstarkning, som gar att géra pa manga olika satt,
sétts in.

En risk som bor uppmarksammas vid Marfans syndrom ar risken for
infektioner i hjartat. Har man lackande klaffar i hjartat fastnar latt bak-
terier pa sadana stallen och ger otrevliga infektioner.

-Ska man gora ingrepp pa andra stallen i kroppen, t ex i munhalan
och i urinvdgarna, dar det finns gott om bakterier, ska man ge patien-
ten antibiotikum profylaktiskt. Det racker med nagra tabletter en tim-
me fore ingreppet, sa Jan Sunnegardh.

Pa fragan om det ar lampligt med fysisk traning om man har Marfans
syndrom svarade Jan Sunnegardh:

-Regelbunden motion utan stor fysisk belastning kan rekommenderas.
A och O vid hjartproblem ar regelbunden uppféljning och da har man
mojligheter att upptacka om nagonting utvecklas pa ett olampligt satt.
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Ogonbesvar vid Marfans syndrom

Overlakare Anna-Lena Hard, Drottning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Goteborg, informerade om 6gonbesvér vid Marfans syndrom.
-Jag borjar med att informera nagot om Ogats anatomi. Langst fram
pa Ogat sitter hornhinnan, som &r blank och klar och bakom denna
finns framre égonkammaren som &r fylld med véatska. Darefter kom-
mer iris, som har ett hal (pupillen) i mitten.

Bakom iris ligger linsen, glaskroppen och nathinnan. Utanfor nét-
hinnan ligger aderhinnan som forser nathinnan med blod. Léangst ut
ligger senhinnan och muskler och pa framsidan runt hornhinnan ligger
bindehinnan som &r den hinna som blir infekterad vid vanlig 6gonka-
tarr.

Den skarpa synen har vi i den s k gula flacken i nthinnan och det som
man ser med nathinnan utanfor gula flacken dr ganska oskarpt. Nar
man tittar in i 6gat kan man bl a se gula flacken och synnerven déar den
kommer in i dgat.

-Viktiga ljusbrytare &r hornhinnan och linsen. For att kunna se bra pa
olika hall kravs att linsens brannvidd kan forandras, vilket sker med en
muskel bakom iris i vilken linsen ar upphangd med ett slags tradar.
Vid seende pa langt hall &r muskeln avslappad. For att se pa nara hall
spanner man muskeln och linsens form &ndras sa att dess brytkraft
okar. Detta kallas ackommodation. Med stigande alder blir linsen stel
och ror sig inte trots drag i tradarna och da behdver man speciella las-
glasdgon, sa Anna-Lena Hard.

Med brytningsfel menar man optiska fel sdasom narsynthet, (som &r
vanligt vid Marfans syndrom), éversynthet och astigmatism (som ock-
sa ar vanliga hos barn i allmanhet och ofta vaxer bort). Brytningsfel
kan korrigeras med hjalp av glaségon, linser eller laseroperation.

Vid Marfans syndrom &r det vanligaste 6gonproblemet linsluxation,
vilket drabbar 60-80 % av alla med syndromet.

-Linsluxation innebér att linsen flyttar sig ur lage, oftast uppat, vilket
beror pa att tradarna den sitter fast med blivit slappare.

Oftast &r linsluxationen medfodd och vilken behandling barnet far
beror pa de besvar luxationen ger. Linsluxation ger brytningsfel ge-
nom att linsens brytkraft blir annorlunda om dess lage i pupillen &nd-
ras.
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-Om linsen flyttat sig sa mycket att ljuset genom pupillen inte bryts
genom linsen behdver den erséttas med en lins framfér dgat (kontakt-
lins eller i vissa fall glasdgon). Vid stérre problem kan man ocksa ta
bort linsen och ersatta den med en plastlins inne i 6gat. Operationen ar
i princip samma typ av operation som man gor vid gra starr. Ett pro-
blem vid Marfans syndrom &r att man inte kan fasta den nya linsen pa
samma sétt som vanligt d.v.s i den kapsel som den gamla linsen satt i
eftersom den &r luxerad.

Nathinneavlossning &r ett problem som &r vanligare hos personer
med Marfans syndrom &n hos andra. Glaskroppen faster vid nathin-
nan pa ett flertal stallen. Nar glaskroppen skrumpnar kan den dra i
nathinnan och orsaka ett hal i den. Da kan vatska fran glaskroppen
komma in under néthinnan sa att den lossar fran underlaget och man
far en nathinneavlossning.

-Att glaskroppen drar i nathinnan upplever man som korta ljusblixtar.
Om ett blodkarl pa nathinnan skadas ser man som en svarm av prickar
eller som en sloja for 6gat. Symptom pa nathinneavlossning ar att man
ser som en tat gardin nagonstans i synféltet eller att man forlorar sy-
nen helt.

-Om man far nagot av fojande symptom; blixtar, prickar, slojor eller
som en rida for 6gat, bor man kontakta narmaste 6gonklinik och fa en
tid for undersokning sa snart som mojligt. Hal pa nathinnan kan lagas
med laser om man &annu inte fatt nagon avlossning. Nathinneav-
lossning kan opereras med gott resultat och chanserna for bra syn ar
battre om den inte statt lange, sa Anna-Lena Hard.

Overlakare Mihailo Vujic, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gote-
borg, informerade om genetik.
-En ny méanniska ar fran bérjan bara en enda cell. Som vuxen har

manniskan 1000 miljarder celler. I varje cell i var kropp finns en tre
meter lang strang DNA-molekyler som innehaller vara, cirka 25 000
arvsanlag.

Strangen ar ett kompakt informationspaket som har en central roll for
hur vi fungerar och hur vi blir som méanniskor. Den strdngen delas upp
i 46 bitar, sa kallade kromosomer. Arvsanlagen/generna, som har sina
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bestamda platser pa kromosomerna, upptrader alltid i dubbel upp-
sattning, utom i kénskromosomerna, dar de forekommer i enkel upp-
séttning.

-Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den manliga sades-
cellen och 23 kromosomer fran kvinnans agg. Dessa kromosomer bil-
dar 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer.

I DNA-molekylerna finns, pa bestamda platser, arvsanlagen/gen-
erna. DNA-molekylen har en formaga att kopiera sig sjalv, vilket ar
nddvandigt nar information ska éverféras till nya celler.

-Om en gen saknas, om det finns en gen for mycket, eller om det
blir nagot fel i ett anlag kan man fa en allvarlig sjukdom.

Marfans syndrom é&r arftligt betingad i c:a 75% av fallen. Hos c:a 25%
av de som far sjukdomen har den uppstatt som en nymutation, en ny-
uppkommen forandring som déarefter blir &rftlig.

-Arftligheten &r s k autosomal dominant, vilket innebar att forand-
ringen inte sitter pa ndgon av kénskromosomerna. Det ar troligen bara
en gen, den s k fibrillingenen-1 i kromosom 15, som ger syndromet.
En av de tva genkopiorna ar defekt, stord eller har en dalig funktion.
Fibrillingenen &r valdigt lang och innehaller information for manga
olika funktioner. Vissa delar av fibrillingenen &r viktigare &n andra
delar, sa Mihailo Vujic.

Fibrillinproteinet som kodas av fibrillingenen ingar i mikrofibriller
vilka darefter bildar elastiska fibrer. De elastiska fibrerna ger bindva-
ven sin elasticitet.

Idag k&nner man till fler &n 600 olika mutationer i genen. Né&stan varje
familj har sin ”egen mutation” och mutationen ger symptom som an-
tingen beror pa fibrillintradar med samre hallfasthet och/eller for fa
fibrillintradar.

-Den allvarligaste formen av sjukdomen tycks uppsta om bada genko-
piorna ar skadade, sa Mihailo Vujic

Dominant nedarvning innebar att det récker att barnet arver en skadad

genkopia fran den féralder som har sjukdomen och som har bade en
frisk och en skadad genkopia. Den risken ar 50 % vid varje graviditet.
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-Genanalys av fibrillin-1 kan idag utféras med god traffsakerhet hos
de som uppfyller Gent-kriterierna, d v s har ganska saker klinisk dia-
gnos. | de fall dar den kliniska diagnosen &r osaker blir utfallet av
genanalysen ofta intetsdgande eftersom ett tiotal andra kdnda gener
kan ge liknande symptom.

Anders far en diagnos

Efter en infektion och ett besok pa barnsjukhuset upptécktes ett blas-
ljud fran Anders hjarta.

-Vanlig rontgen visade inget avvikande, men vi fick remiss till en kar-
diolog. Samtidigt namnde vi detta med att Anders 6gon fladdrade sa
konstigt och darfor fick vi ocksa en remiss till en 6gonlakare, sager
Ingrid.

Ogonlikaren konstaterade senare att Anders hade linsluxation (l6sa
linser) och att synen kunde bli sa dalig att Anders maste ga i special-
skola for synskadade.

-Nar Anders var knappt tva ar gammal fick vi hos 6gonlakaren forsta
gangen ett namn pa Anders sjukdom. Vi hade aldrig tidigare hort talas
om Marfans syndrom. Efter besdket hos 6gonlékaren gick vi chockade
och omtumlade till ett bibliotek och laste om sjukdomen, sager Ingrid.

En barnkardiolog gjorde déarefter en ultraljudundersékning av Anders
hjarta och kroppspulsader.

-Det konstaterades att Anders hade en forstorad aorta samt att hjart-
klaffen mellan vénster férmak och kammare var defekt, sager Tord.

Ortopediska aspekter

Docent Bertil Romanus, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Goteborg,
informerade om ortopediska aspekter vid Marfans syndrom.

Bertil Romanus beskrev Kkortfattat hur tillvaxtzoner och benhinna gor
att alla vara ben vaxer pa langden och bredden.

-Tillvaxten i skelettet drar ut, tanjer muskler och annan vévnad. Musk-
lernas arbete stimulerar a andra sidan ocksa tillvaxten. Nar tillvaxten i
rorben och andra ben blir for stor, som vid Marfans syndrom, kan det-
ta bero pa att ligament och ledband ger for litet motstand och det blir
en obalans. Att brostkorgen antar avvikande utseende kan forklaras pa
detta satt.
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Det &r bindvav i ledkapslarna som begransar rorligheten. Saknas det
bindvav pa sadana stallen blir tojbarheten storre dn vad kroppen &r van
vid och den dverrorlighet barn med Marfans syndrom har kan ge de-
formation i axlar, rygg, brost och fotter.

Langa armar och ben utg6r en storre pafrestning pa benhinnor och
muskelfasten.

-Pafrestningens storlek ar avhangigt havarmarnas langd. Langa och
svaga muskler ger lattstukade leder, eftersom musklerna far arbeta
mer och pa ett annorlunda satt. Barnens muskler slits inte av nar pa-
frestningen 6kar, men muskelfastena blir éverbelastade och kan bérja
varka. En del av dessa problem gar att paverka med traning, men ris-
ken &r stor att barnet da far forslitningsskador.

Skolios, ryggradskrokning, ar i sjélva verket en vridning av rygg-
raden pa ett sétt som liknar ett S som vrids.

-Det &r detta som hander i ryggen om barnet vaxer for fort. Fran sidan
ar ryggraden normalt krokt i svanken. Men bakifran &ar den helt rak.
Om man far en vridning av ryggraden, pa grund av ojamna muskel-
krafter, far man en krokning av ryggraden, sett bakifran. Skolios fore-
kommer néstan bara hos dem som éar langre &n normallanga och fore-
kommer néastan inte alls hos kortvuxna. Hos langa personer &r ryggra-
den en relativt instabil pelare.

Med 6kade kunskaper och 6kad uppmarksamhet kan man upptacka
och forhindra en vidareutveckling av en nyligen uppkommen skolios i
ett tidigt stadium.

-Ibland &r det lampligt att anvénda en speciell korsett, ibland ar det
nodvandigt att operera ryggen sa att den blir stel och rak. Det ar emel-
lertid ganska fa barn med syndromet som har sa stora problem med
ryggen att de behdver behandling, sa Bertil Romanus.

Trotthet i ryggen gar att lindra genom allman lekfull fysisk aktivitet
och mattlig koordinationstraning.

Plattrygg, som forekommer hos cirka 25 % av de med Marfans syn-

drom, innebér att man saknar landryggsvank, vilken behdvs for att ge
kroppen viss stotddmpning och fjadring.
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S k trattbrost eller fagelbrost, en deformitet i brostkorgen, fore-
kommer vid Marfans syndrom.

-Det &r ingenting som jag anser behéver atgardas. Men i vissa fall
kanske man anda bestammer att operera deformiteten av kosmetiska
skal.

Hoftproblem férekommer vid syndromet, men ar mindre vanligt och
darmed mindre kéant.

-Det som hander &r att ledskalarna blir for djupa, buktar in och blir
storre an en "halv boll”, vilket begransar rorligheten i hoftlederna.
Enligt min mening &r detta inte heller ndgonting som maste atgardas.
Det kan oftast ses enbart som ett diagnoskriterium.

Fotter ar ett storre problem for personer med syndromet an man tidi-
gare har forstatt och alla har storre eller mindre fotproblem

-Det finns 30 ben i varje fot, varav 20 &r viktiga for stabiliteten. I sin
helhet fungerar foten ungefar som en kardanknut. Funktionen i foten
ar mycket komplicerad. Pa senare tid har kunskapen om fotens funk-
tion utvecklats enormt, framst tack vare en brittisk ortoped, David
Stainsby. Han har bl a visat hur stor betydelse rakheten i foten har for
stabiliteten. Sa snart en fot borjar vika ut, glida ut, forsamras stabilite-
ten, balansen och koordinationsférmagan drastiskt. Nar ledbanden tojs
ut ar det svart att fa tillbaka balansen enbart med hjalp av okat mus-
kelarbete.

Ett vanligt problem vid Marfans syndrom &r krokiga tar som orsakas
av att senorna inte racker till nar fotplattan tojs ut.

-Krokiga tar stor inte sa mycket nar man gar, men beroende pa att skor
ser ut som de gor, sa kan man fa problem med att det skaver. | vilket
fall ar krokiga tar mojliga att atgard kirurgiskt genom en steloperation
av foten.

Langa fotter far mycket mer belastning pa framfétterna an korta fotter
och innebdr ofta att man far problem.

-I kombination med langa och t6jbara ledband forvarras problemen. |
normalfallet stoppar ledkapslarna 6vertdjbarhet. | de stora lederna
behdvs inte ledkapslarna for detta skydd. Men i de sma lederna i fot-
terna ar ledkapslarna viktiga. Det ar darfor era barns fotter kan bli
Overbelastade och andra form. Tyngdpunkten forandras och det blir en
snedbelastning pa fotterna som inte ens halfotsinlagg klarar av att for-

Nyhetsbrev nr 287 © Agrenska 2007 17



Marfans syndrom

andra. En forskjuten tyngdpunktslinje i foten gar ocksa att atgarda,
genom att man delar hélen och skjuter éver den nedre delen mot mit-
ten, sa Bertil Romanus.

Eftersom det ar sa gott som omajligt att trana upp fotens stabilitet re-
kommenderade Bertil Romanus bra och stadiga skor med individuellt
utprovade inlagg.

-Ett inldgg korrigerar och kompenserar en deformitet men kan inte
andra fotens utseende och funktion. Daremot kan det forhindra en
framtida deformitet. Skosortimentet &r begransat i Sverige, eftersom
man utgar fran att alla fotter ser likadana ut, vilket de inte gor. Orto-
pedverkstaden kan ibland hjélpa till med att importera skor med bredd
och langd som battre passar era barns fotter battre.

Balans och koordinationsformaga gar att trana, bl a genom att man
dagligen, da och da, star pa ett ben.

-Jag tror ocksa att man far mindre ont i foten om man, med stod av
inlagg, tranar balansen, sa Bertil Romanus.

Anders mar forhallandevis bra

Efter diagnosen skedde ingenting omvélvande i Anders liv.

-Vi gick pa kontroll av aorta en gang om aret. Anders fick ingen hjélp
fran habiliteringen, eftersom vi inte tyckte att han behovde det. Det
stora problemet, som hangt med anda till helt nyligen, har varit sva-
righeterna att fa tag pa skor som passat Anders fotter. Vi har trixat
occh fixat och kopt massor av skor och sedan skénkt bort dem efter ett
tag, séger Ingrid.

Infor skolstarten informerades personalen.
-De skolkamrater som undrade 6ver Anders langa ben och armar fick
svar av Anders sjalv, sager Tord.

Anders var med i skolgymnastiken fran bdrjan, men det har skett pa
hans egna villkor. Han har under hela skoltiden haft svart att springa
och haft dalig ork och styrka.

-Men det han haft svart for har han kompenserat med att vara bra pa
det han kan. Anders har hela tiden tillhort de basta i klassen i 6vriga
amnen och har nog inte kant sa valdigt stort handikapp i férhallande
till de andra skolkamraterna, sager Ingrid.
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Sjukgymnastiska aspekter

Sjukgymnast Britt-Marie Berner fran Mockasinens traningsskola i
Stockholm, informerade om sjukgymnastik vid Marfans syndrom.
-Sjukgymnasten kan bidra med rad, stod och behandling vid manga
sjukdomar och i manga olika sammanhang exempelvis nar det galler
reumatism, neurologiska sjukdomar, smarta, forebyggande halsovard,
ergonomi, idrott, foretagshalsovard mm, sa Britt-Marie Berner.

Nér det géller Marfans syndrom samarbetar sjukgymnasten med orto-
peder nér det galler problem som har med leder, rygg, hofter och fotter
att gora.

-Sjukgymnastisk traning for barn och ungdomar med syndromet kan
vara mycket skonsam styrketrdning. Avsikten med traningen ar att
bibehalla den muskelmassa och ledrorlighet som finns, inte forsoka
oka ut muskelmassan, for det gar inte. Resultatet av for hard traning
blir bara ett ohdlsosamt slitage, sa Britt-Marie Berner.

Problemen vid Marfans syndrom &r framfor allt uttréttbarhet och vark
som ligger ndra lederna, i ledkapslar, muskler och ligament.

-Manga av problemen paminner om de en reumatiker ofta har. De far
ocksa smartor och ungefar samma symptom, trots att orsakerna inte ar
desamma. Alla med syndromet far inte ledproblem, de blir kanske
bara lite extra trotta.

Britt-Marie Berner ansag att sjukgymnasten kan gdra en hel del for
patienter med syndromet.

-Nér jag exempelvis traffar en patient med fotproblem, som trampar
ned foten, tittar jag pa rorelsemonstret och belastningen och ser om
det finns nagot som kan ga att ratta till. Ofta blir det fraga om insatser
I samarbete med ortopedingenjor, habiliteringslakare, ortoped och
sjukgymnast.

Sjukgymnasten kan hjélpa till med smartlindring vid tréning och vid
vila, och da erbjuda funktionella l6sningar av olika slag.

-Det ar viktigt att ta hansyn till manga aspekter nar man tranar olika
delar av kroppen, t ex patientens intressen, var problemen sitter och
vilka uttryck de far. Vi kan ocksa hjalpa patienten att finna ratta vilo-
lagen, som ocksa ar sa smartfria som mojligt. Framfor allt galler det
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att vara lyhord for kroppens signaler och tolka dem ratt, sa Britt-Marie
Berner.

Traningen bor framst ga ut pa att rora mycket pa sig.

-De som “tranar” for mycket och for hart far éveranstrangningsskador,
luxerade knaskalar, vrickade fétter och smartor. Efter traningen bor
man kanna efter hur det kdnns i muskler och leder.

All fysisk traning staller krav pa hjartat, men traning i armarna och
uppat ar mer pafrestande for hjartat an t ex promenader.

Ledinflammationer kan behdva behandlas med mediciner, som laka-
ren foreskriver. Smarta kan lindras med ortoser, som haller lederna pa
plats.

-Korsettbehandling vid skolios ar effektiv, om den satts in i tid och
genomfors konsekvent. En korsett provas ut av ortopedingenjor. be-
domningen av funktionen i vardagen gors av sjukgymnasten. Korset-
ten, som maste anvandas i princip 23 timmar/dygn sa lange man véx-
er, innebér inte att muskelmassan i ryggen minskar. Korsetten ar
ganska obehaglig att ha pa sig, man svettas och den skaver. Ett alter-
nativ till korsetten &r steloperation av ryggen. Det ger i de flesta fall
smartfrihet. Nackdelen ar en nagot minskad rorlighet.

Britt-Marie Berner uppmanade foraldrarna att forsoka fa kontakt med
en sjukgymnast som vidareutbildat sig och fatt en s k R1R2-uthild-
ning.

Manga foraldrar ville veta vilka fritidsaktiviteter som ar lampliga for
barn och ungdomar med Marfans syndrom.

-Kampsporter bor undvikas. Jag tycker att man ska ta hansyn till den
enskilda personens bekymmer och intressen och déarefter forsoka av-
gora vilka aktiviteter som fungerar starkande pa psyket och fysiken.
Helst bor det vara traning som ger smidighet och uthallighet och som
inte innebér att lederna tanjs i sina ytterlagen. Traningen bor ocksa
starka personens kroppsuppfattning. Simning, ridning och cykling ar
exempel pa aktiviteter som uppfyller de hér kraven, sa Britt-Marie
Berner.
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Fragor fran foraldrarna

Svend Rand- Hendriksen och Mihailo Vujic svarade pa en del av de
fragor foraldrarna sammanstallde forsta dagen.

Fraga: Kan hormonbehandling stoppa langdtillvaxten?
-Ja, det kan den, men det &r ingenting som sker rutinméssigt, eftersom
det kan innebdra att andra funktioner i kroppen paverkas.

Fraga: Ar urinlackage vanligare vid Marfans syndrom?
-Det ké&nner vi inte till. En tryckmétning visar om trycket &r hogre an
normalt och i sadana fall kan det lattare bli ett lackage.

Fraga: Vad beror den psykiska och fysiska trottheten pa?

-Langa tunna muskler och langa havarmar tréttar lattare ut muskulatu-
ren. Men det &r svart att avgéra vad som ar ”normal” trétthet och vad
som beror pa syndromet. Bekymmer i allmanhet, vilket alla manniskor
har ibland, ger trotthet.

Fraga: Om man anvander betablockerare kontinuerligt, vilka
biverkningar ar da vanliga?

-Det finns ingen medicinsk behandling som &r biverkningsfri. Vanliga
biverkningar kan vara magbesvar och kalla fotter och hénder. For
mycket betablockerare kan medféra rytmrubbningar i hjartat.

Funktioner i och kring munnen

Overtandlakare Birgitta Johansson Cahlin och logoped Lotta Sjogreen,
Mun-H-Center, Géteborg, informerade om funktioner i och kring
munnen.

Mun-H-Center &r ett nationellt orofacialt (mun och ansikte) kunskaps-
center for sallsynta diagnoser.

- | Mun-H-Centers uppgifter ingar bl a att samla in, bearbeta och spri-
da information med inriktning pa problem som har med munnen att
gora, exempelvis att prata och att ata. Bettavvikelser, dregling och
behov av sarskild munvard ar ocksa vanligt férekommande vid ovan-
liga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett nira samarbete med Agrenska sedan manga ar.

-Under Agrenskas familjevistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjalp av
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sarskilda frageformulér till foraldrarna om barnets tandvard och mun-
hygien samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

Mun-H-Centers tandlakare och logoped gor ocksa under familjeveck-
an en oversiktlig undersokning av barnens munférhallanden. Saval
observationerna vid undersokningen som uppgifterna i frageformula-
ret dokumenteras i en databas pa Mun-H-Center. Familjerna bidrar pa
sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid sall-
synta tillstand och sjukdomar.

-Genom att vanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal, annan
vardpersonal och familjer fa information och rad kring fragor om
munhélsovard, munfunktion och tandbehandling.

I Mun-H-Centers uppgifter ingar ocksa utbildning, handledning, kon-
sultation, viss behandling, forskning och metodutveckling. Informa-
tion finns pa www.mun-h-center.se Dar finns dven information om
hjalpmedel varav en del finns till forséljning.

Typiskt for barn med Marfans syndrom ar daligt med plats i munhalan
for alla tander.

-Trangstallningen kan innebdra att barnen maste anvéanda tandstéllning
och kanske ocksa ta bort en del tander. Idag har vi mycket stora moj-
ligheter att uppna ett mycket bra resultat med den behandlingen.

Hogt gomvalv, som ar mycket vanligt vid Marfans syndrom, har visat
sig vanligare hos langa manniskor i allménhet an hos kort- och nor-
malvuxna.

Instabilitet i kdkledernas ledkapslar forekommer, eftersom dessa ocksa
innehaller bindvav.

- Hela detta system kan komma i olag och det hor till en av sjuk-
domens manifestationer. Tandgnissling kan bli en extra pafrestning pa
en redan paverkad kakled. Om det férekommer knappningar, upphak-
ningar eller smarta i ké&kled eller tuggmuskulatur kan man ofta avhjal-
pa detta till viss del med en avlastande bettskena. Langa perioder av
uppgapning som exempelvis vid tandvard kan ocksa forvarra ledpro-
blemen. For att undvika detta ar det viktigt med pauser i tandbehand-
lingen samt att man anvander sig av ett bitstod.
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Aven Lilian Westling papekade vikten av att man informerar sin tand-
lakare om sjukdomen. Sarskilt viktigt ar detta infor ingrepp i munha-
lan som kan ge blédningar.

-Risken for allvarliga infektioner i hjarta och kérl ar stora om man har
hjartfel. Daligt tillslutande klaffar utgor gynnsamma stéllen for bakte-
rier att fasta pa, sa Lilian Westling. Darfér bor man ta antibiotika i
forebyggande syfte innan blodiga ingrepp t ex. tandutdragning eller
operation hos tandl&karen.

Smartans inflytande pa livskvaliteten

Socionom Bodil Davidsen, Landsforeningen for Marfans syndrom,
Danmark, informerade om en undersokning foreningen gjort betraf-
fande smartans inflytande pa livskvaliteten hos personer med Marfans
syndrom.

-Undersokningens syfte var att belysa smartans inflytande pa den en-
skildes livskvalitet, att ta reda pa om personer med syndromet far den
ratta smartbehandlingen och hur manga vuxna med Marfans syndrom
som blivit fortidspensionerade, sa Bodil Davidsen.

I undersdkningen ingick en enkatundersokning som skickades ut till
alla man kande till med syndromet (80 st), samt intervjuer med tva
medlemmar och tva lakare.

Bodil Davidsen menade att begreppet “livskvalitet” &r ett oprecist
begrepp med manga betydelser innehallande medicinska, psyko-
logiska, sociologiska och filosofiska vérden.

-Livskvalitet &r ett subjektivt fenomen som utgar fran manskliga be-
hov och som handlar mycket om att fa sina dnskemal uppfyllda. Inter-
vjupersonerna uttryckte det sa “att ha det gott, att vakna upp pa mor-
gonen och inte ha ont” och "det ar nagot att leva for”.

Nar det galler smarta, vilket paverkar livskvaliteten i stor utstrackning,
orsakas den i manga fall av 6kad langdtillvaxt, avsaknaden av fibrillin,
dverbelastning och overrorliga leder. Ofta ser man ingen Kklar orsak,
smartan kommer och gar utan att man forstar riktigt varfor. Smart-
reaktionerna ar manga; stress, angest, vrede, sorg, hoppldshet, depres-
sion, ensamhet, sOmnbesvar osv.

Smaérta gar att forebygga, exempelvis genom kostnadsfri sjukgymna-
stik, motion, anpassade bord, stolar och sangar.
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-Det &r ocksa viktiga faktorer att titta pa nar man behandlar redan
uppkommen smarta. Behandlingen av smarta kan ocksa ske pa sar-
skilda rehabiliteringscentra och vara bade medicinsk och kirurgisk.

Undersokningen av hur manga vuxna som var fortidspensionerade

visade att:

a 35 % hade fortidspension (28 st)

o 63 % hade arbete, med eller utan bistand och mer eller mindre
anpassat (50 st)

a 2 % hade folkpension eller liknande (2 st)

Foljande orsaker Ig till grund for beslutet att ge personerna med Mar-

fans syndrom fortidspension:

a Ryggproblem 18 personer
a Smartor i muskler och leder 17
a Trotthet 12
a Synproblem 12
a Hjartproblem (aorta, klaffar) 11

Aldersfordelningen vid beslut om fortidspension var:
(hela befolkningen inom parentes)

18-29 ar 29 % (3 %)

30-39 ar 25 % (9 %)

40-49 ar 18 % (18 %)

50-59 ar 21 % (36 %)

60-66 ar 0 % (34 %)

oklar dlder 7%

Bodil Davidsen redovisade ocksa resultaten av en dansk undersokning
om Marfans syndrom och huvudvark (migrdn och spéannings-
huvudvark).

I undersdkningen tillskrevs 141 personer med Marfans syndrom, 110
st svarade och 84 st 6nskade ga vidare i undersokningen. Av dessa
uppfyllde 8 st inte kriterierna for syndromet och utgick.

Tva former av migran undersoktes, med och utan aura (kortvariga
synfenomen). (I befolkningen i stort har 25 % migran, 2/3 utan aura,
1/3 med aura. Det ar dubbelt s& vanligt hos kvinnor som hos mén).

Resultatet av undersékningen blev:
o 46/76 hade nagon form av migran och/eller spanningshuvudvark

a 7/16 mén hade migran med aura
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a 2/16 mén hade migrén utan aura
a 1/16 mén hade migran med och utan aura
a 14/16 méan hade spanningshuvudvark

a 11/30 kvinnor hade migrédn med aura

a 12/30 kvinnor hade migran utan aura

a 4/30 kvinnor hade migran med och utan aura
a 20/30 kvinnor hade spanningshuvudvark

Slutsats: Bade méan och kvinnor med Marfans syndrom har en storre
forekomst av migran med aura an befolkningen i 6vrigt. Kvinnor med
syndromet har mojligen en storre forekomst av migran utan aura én
befolkningen i Gvrigt.

Idag ar Anders en pigg och framat kille pa 14 ar.
-For bara nagot ar sedan fick vi antligen skor som passar Anders fotter
och det gjorde valdigt mycket for hans valbefinnande, beréttar Ingrid.

| skolan gar det valdigt bra for Anders. Hans handleder &r forsvagade,
men det medfor inte att han blir sérskilt trott av att t ex skriva. Anders
har ingen smarta och ater heller inga mediciner.

-Anders har fatt en skolios som utvecklats snabbt, pa mindre an ett
halvar. Den gar inte att behandla med korsett och darfor star Anders i
ko for steloperation av ryggen, sager Tord.

Anders aorta och defekta hjartfklaff star under kontroll. Férandringar-
na dr inte sa stora att det ar nddvandigt med hjartoperation.
-Hjartkardiologen pastar att forandringarna nastan inte alls paverkar
Anders fysiskt, séger Ingrid.

Anders har behandlats med kénshormon for att tidigareldgga puber-
teten och hejda langdtillvaxten.

-Anders ar nu inne i en ratt haftig pubertet och har gatt upp i vikt. Men
han mar bra och trivs med skolarbetet, arbetet inom scouterna och att
spela innebandy, séger Tord.
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Sjukskoterska Lotta Thomasson, Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus, Goteborg, informerade pa en tidigare familjevistelse om
”Barnens Bok”.

-Barnens Bok ér ett litet och behandigt fotoalbum som innehaller in-
formation om barnet och barnets funktionshinder. Meningen med bo-
ken, som egentligen ar ett arbetsmaterial som foraldrarna fyller i med
uppgifter, ar att underlatta for foraldrarna i kontakten med sjukvarden,
kommunen, skolan och andra institutioner som barnet kommer i kon-
takt med.

Den prototyp till Barnens Bok som Lotta Thomasson visade foraldrar-
na kan innehalla

a personliga uppgifter, namn, fodelsedatum, foto, grunddiagnos,
tillaggsdiagnos, overkanslighet, kommunikationsmetod, 6vriga famil-
jemedlemmar och andra viktiga personer

a barnets mediciner, aktuella mediciner, styrka, dos, vem som ordi-
nerat dem, hur de ska intas, mm

a barnets mat, vad barnet &ter/inte &ter, hur mycket, mag-tarm-
problem

a specialbehandling, ex RIK

a hjalpmedel, ex stol, korsett, tippbrador, sdng, sdngutrustning mm

a skola, personlig assistent, gruppbostad, vad barnet tycker om att
goral/inte gora, habiliteringsteam, viktiga telefonnummer, fler fo-
ton,osv

-Barnens Bok har jag tdnkt mig som en ldnk mellan familjen och alla
institutioner som kommer i kontakt med barnet. Det som star i boken
ar vad foréaldrarna vill férmedla och istéllet for att sjalva alltid behdva
beratta om sjukdomen, barnets symptom, mm, kan de dverldmna bo-
ken till personal som barnet méter. Boken ska darfor alltid vara dar
barnet ar och bor hallas aktuell av foraldrar och personal. Det ar vik-
tigt att poangtera att boken inte ar nagon journalhandling, sa Lotta
Thomasson.

Information fr&n Agrenskas barnteam

Barnen som kommer till Agrenskas familjevistelser, bade barnen med
funktionshindret och syskonen, har under dagarna aktiviteter som fol-
jer ett sarskilt schema dér skola och inomhus-/utomhusaktiviteter

Nyhetsbrev nr 287 © Agrenska 2007 26



Samhallets stod

Marfans syndrom

blandas. Det pedagogiska program Agrenskas barnpersonal schema-
lagger tar hansyn till barnens funktionshinder, individuella styrkor och
svarigheter, intressen mm.

-Infor vistelserna tar tva stycken ur barnteamet kontakt med foraldrar
och skolpersonal och inhdmtar uppgifter om vart och ett av barnen.
Personalen laser tillganglig information om funktionshindret och infor
vissa veckor far de ocksa kompletterande information genom att tréaffa
medicinsk och psykosocial expertis, sager specialpedagog Astrid Em-
ker, Agrenska.

Utifran den insamlade informationen bestams det pedagogiska inne-
hallet och barnens olika aktiviteter under familjevistelsen planeras.
-Det 6vergripande malet ar att framja sjalvstandighet, samhdrighet och
delaktighet for barnen med funktionshinder och i det fallet foljer vi
ICF, WHO:s klassifikation av hélsotillstand. Det noggranna férbered-
elsearbetet ger bade barnen och Agrenskas personal trygghet under
familjevistelserna, sdger Astrid Emker.

Socionom Anna Lindfors, Agrenska, informerade pé en tidigare famil-
jevistelse om samhallets stéd och inledde med att informera om lag-
stiftning for alla (Lagen om allman forsakring, Socialtjanstlagen,
Halso- och sjukvardslagen, Skollagen), och LSS (Lagen om stdd och
service till vissa funktionshindrade) som kom 1994.

-Ju mer stéd och hjalp och behandling ett barn med funktionshinder
behover desto fler blir barnets kontakter med personal som pa olika
satt handhar hjalp- och vardinsatser.

Det blir ofta mycket arbete for foraldrarna att ta reda pa vilken hjalp
som ar mojlig, var man ska soka hjalpen och kanske sedan ocksa
overklaga avslag nar man inte far som man vill.

-Det kravs ofta kunskap och omfattande kontakter med kommun eller
landsting for att fa hjalp och stéd och det tar mycket tid och kraft. Det
bésta man kan gora som foraldrar till ett barn med funktionshinder ar
att hitta en person som kan hjélpa till med ansékningar och liknande,
exempelvis en kurator pa sjukhuset eller en handlaggare pa forsak-
ringskassan, sa Anna Lindfors.
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Lagstiftning for alla, & exempelvis lagar dar
A/ kommunen administrerar stod och hjalp t ex:
a Skollagen

a Socialtjanstlagen, SOL

B/ landstingen administrerar stod och hjalp t ex:

o Halso- och sjukvardslagen (som inte gar att 6verklaga)

Har ingar bl a habilitering, psykiatriskt stod, rad och stéd enligt LSS,
hjalpmedel, sjukresor, mm

a  Forvaltningslagen, AFL-lagen om allmén forsékring. (Se sarskilt
kapitel)

Dérutover finns LSS, Lagen och stdd och service till vissa funktions-
hindrade, som &r en ”pluslag” som kom 1994, som ersatter Om-
sorgslagen som kom 1986. LSS administreras av kommunen.

Om foraldrar exempelvis anser att deras barn behdver personlig assi-
stent i skolan, och inte far det, bor de forst och framst ta reda pa vad
som star i Skollagen om detta stod. Men det &r inte enkelt gjort. La-
garna ar inte skrivna sa att man direkt kan se vilka rattigheter man har.
De ar mer resonerande och 6vergripande och darmed svara att tolka.
For att forsta vilka rattigheter de innehaller maste man lasa forarbeten
till lagarna och domstolsutslag.

Ett ytterligare problem &r att man andrar standigt i lagarna och inte
sallan far dessa andringar "dominoeffekt”, andra lagar férandras utan
att detta framgar tydligt. Bast ar det om man lyckas skaffa sig en bra
kontaktperson som arbetar med de har fragorna, t ex nagon person pa
Forsakringskassan som man alltid vander sig till.

LSS &r en rattighetslag, d v s beslut om insatser kan dverklagas. Av-
sikten med LSS &r att ge ménniskor med funktionshinder mojlighet att
leva som andra. Ansdkan lamnas till sérskild tjansteman i kommunen,
s k LSS-handlaggare.

LSS ar avsedd for en sérskild personkrets som delas in i foljande tre

grupper:
a personer med utvecklingsstérning och personer med autism eller

autismliknande tillstand.
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o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskada i vuxen alder, féranledd av yttre vald eller
kroppslig sjukdom.

a personer som till foljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stdd och
service.

-1 den sista stora gruppen ska alla tre kraven vara uppfyllda for att
man ska komma ifraga for stod och hjalp.

I den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

o radgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

a ledsagarservice

a kontaktperson

a avldsarservice i hemmet

a korttidsvistelse utanfor hemmet

o korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 ar

a boende i familjehem eller i bostad med sarskild service for barn och
ungdom

a bostad med sarskild service for vuxna eller annat sérskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nya lagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjélp i lagen fran
1994. For att fa tillgang till olika insatser kravs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om std och hjalp.

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av LSS-hand-
ldggaren i kommunen.

-Som anstkande forédldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
aldrig no6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan dverklaga det om ni inte &r nojda.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i kommu-
nerna finns informationsbroschyrer om LSS och annat stéd fran sam-
héllet. RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar har ocksa givit ut en
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mycket bra informationsskrift om samhallets stéd. Den heter "Rattig-

heter/mdéjligheter”.
-Det gar bra att kontakta forsakringskassan och socialtjansten och be

om mer information. Se dessutom sarskilt kapitel ”Information fran
forsékringskassan”, sa Anna Lindfors.

Socialpedagog Patrik Sjogren, Agrenska, gav ungefarligen samma
information som ovanstaende. Dessutom gav han om féljande tips till
foraldrar i moéten med myndigheter och organisationer:

-Ni foraldrar ar experter pa era barn. Det innebér att ni inte ska lata er
tystas i motet med andra experter. De behdver er kunskap likavéal som
ni behdver deras.

- Utga fran att alla vill ditt barn val

- Lyssna aktivt pa representanter for myndigheter och organisationer
nar ni traffas pd maoten for att se vad ni kan komma Gverens om och
hitta l6sningar pa.

-Var alltid val forberedd infor méten med myndigheter och organisa-
tioner. Gor ett forslag pa dagordning med punkter pa sadant som ni
vill ska behandlas.

-Krav att fa tillgang till tolk om ni har svart med spraket. Ta garna
med nagon egen “expert” eller “stédperson”, men meddela detta i for-
vag.

- Godtag aldrig muntliga beslut pa telefon, varken positiva eller nega-
tiva beslut. Begar alltid skriftligt beslut, inklusive motiveringar for
beslutet, sa att ni kan dverklaga.

- Krdv att olika myndigheter samarbetar om ni tror att det ddrmed kan
bli en béttre 16sning pa problemen.

Information fran forsakringskassan

Handlaggare Britt Akerstrom, Forsakringskassan, Géteborg, informe-
rade om det ekonomiska stod familjer som har barn med funktions-
hinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handikapper-
séttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig foraldrapenning.
-Vardbidrag kan foraldrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sjukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har mer-
kostnader. Ett krav ar att den sarskilda insatsen behdvs under minst
sex manader.

Nyhetsbrev nr 287 © Agrenska 2007 30



Marfans syndrom

Vardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (100 750 kr/ar,
2007), tre fjardedels (75 563), halvt (50 375) och en fjardedels
(25 188). Bidraget ar pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhallas som skattefri del om det finns merkostnader. Vardbi-
draget omprévas normalt vartannat ar och kan betalas ut till och med
juni manad det ar barnet fyller 19 ar. Darefter kan den unga manni-
skan sjélv, eventuellt, erhalla handikappersattning.

Bilstod ar ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Foralder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan adka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestaende eller i vart fall berdknas vara
under minst nio ars tid. Darefter finns det mojligheter att ansoka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag samt ett inkomst-
provat anskaffningsbidrag. Dessutom kan extra bidrag utga for att
anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personen med
funktionshinder ratt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
sjalvstandigt liv. Om det grundlaggande behovet, d v s hjalp med per-
sonlig hygien, pa- och avkladning, att ata och kommunicera samt att
assistenten ska vara val fértrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar ersattning fran forsakringskassan for de
timmar som Overstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersétter i sddana fall assistansen de 20 for-
sta timmarna/vecka. Nar det galler barn maste dess behov av hjélp och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning ar erséttning for inkomstbortfall néar en
foralder maste avsta fran arbete for bl a vard av sjukt barn. Ersatt-
ningen kan utgd maximalt 120 dagar/ ar och barn. Ersattningen kan
betalas ut till dess att barnet fyller 12 ar och i vissa fall upp till 16 ar.
-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stdd och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskilda regler. Fér dem kan ersattning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Foraldrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och ar. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis fordldrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet, sa Britt Akerstrom.
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Foreningsinformation

Lise Murphy, ordférande i Svenska Marfanféreningen, Stockholm,
informerade om foreningen och dess arbete.

Svenska Marfanforeningen bildades 1993 av bade patienter och léka-
re. Idag bestar foreningen av patienter och anhdriga och har cirka 135
medlemmar.

Foreningens andamal &r att erbjuda stod till personer som har syndro-
met, samt deras narstdende och utifran personernas hjélpbehov verka
for deras intressen hos myndigheter och institutioner.

-Just nu arbetar vi mycket med kravet pa rikstackande vard for mar-
fanpatienter samt en rikspott med pengar for undersdkningar och
provtagningar, sa Lisa Murphy.

Foreningen arrangerar traffar och utbildnings- eller temadagar och
andra, for medlemmarna, intressanta aktiviteter. FGreningen ingar i
paraplyorganisationen Séllsynta diagnoser.

Foreningen ger ut informationsbroschyrer vilka kan bestallas pa fore-
ningens hemsida: www.marfanforeningen.se

Adressen till féreningen ar:

Svenska Marfanfoéreningen

Ulla Frick

St Eriksgatan 50 a

112 34 Stockholm

E-postadress: bertil.frick@swipnet.se

Har kan man f& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: sos.order@special.lagerhus.se
internetadress: www.so0s.se/smkh

Center for sma handikappgrupper, Danmark
internetadress: www.csh.dk

Frambu, center for sallsynta funktionshinder
internetadress: www.frambu.no
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National Library of Medicin i USA producerar PUB Med som &r en
databas med medicinska artiklar fran vetenskapliga tidskrifter
internetadress: www.nlm.nih.gov./

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man). Internetadress:
www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Svend Rand-Hendriksen
Synnaas sykehus IF

N-1450 Nesoddtangen

Norge

Tel: +47 669 691 91

Overlikare Mihailo Vujic

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlakare Bertil Romanus
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Ostra
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overlikare Jan Sunnegardh

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Overtandlikare Birgitta Johansson Cahlin
logoped Lotta Sjogreen,

Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel:031- 750 92 00

Overlékare Anna-Lena Hard

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00
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Handlaggare Britt Akerstrém
Forsakringskassan

Rehab

405 12 Goteborg

Tel: 031-700 67 31

Foreningsrepresentant Lise Murphy
Svenska Marfanféreningen

St Eriksgatan 50 a

112 34 Stockholm

Socionom Bodil Davidsen
Landsforeningen for Marfan Syndrom
Fredrikshave 34 st.th

DK-3400 Hilleréd, Danmark

Tel: +45 48 26 36 52

Sjukskoterska Lotta Thomasson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
416 85 Goteborg

Tel: 031- 343 40 00

Specialpedagog Astrid Emker
socionom Anna Lindfors
Agrenska

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 91 00
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