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P4 Agrenska arrangeras vuxenvistelser dar vuxna med funktions-
nedsattningar bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under tre dagar
traffas ett antal vuxna med samma diagnos och/eller problematik, i det
hér fallet Noonans syndrom. Vistelser med vuxna med den diagnosen
har arrangerats p& Agrenska 2006 och 2011.

Vuxenverksamheten, som vénder sig till vuxna personer med séll-
synta diagnoser, erbjuder en unik mojlighet att traffas, fa tillgang till
aktuell kunskap, utbyta erfarenheter och reflektera. Under dagarna
halls forelasningar och diskussioner om funktionsnedsattningens kon-
sekvenser 1 vardagen, psykologiska och sociala aspekter, sam-
hallsinsatser samt information om aktuell lagstiftning. Faktainnehallet
fran forelasningarna utgor grund for nyhetsbreven som skrivs av Jan
Engstrom, Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allméan-
heten har forelasarna majlighet att ldsa och lamna synpunkter pa
sammanfattningarna.

For att illustrera hur problematiken kan se ut att vara vuxna med en
funktionsnedséttning, finns en kortare intervju med en av deltagarna
pa vistelsen.

Informationsskrifterna publiceras dven p& Agrenskas hemsida,
www.agrenska.se.
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Medicinska aspekter som vuxen med Noonans syndrom
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Information om medicinska aspekter pa att vara vuxen och ha Noo-
nans syndrom har lamnats vid tva vuxenvistelser av docenterna Otto
Westphal (2006) och Jovanna Dahlgren (2011) vid Barnendokrinen-
heten vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Ett syndrom &r en samling gemensamma karaktaristiska symtom eller
sérdrag, dar vissa symtom ofta &r “tyngre”/viktigare &n andra. Idag
kanner man till ett par tusen olika syndrom. Inte séllan far syndromen
namn efter den lakare som forst beskrivit sjukdomen/tillstandet.

Det finns ett helt annat syndrom, Turners syndrom, som beror pa
andra orsaker an Noonans syndrom.

-Jag vill berétta lite om Turners syndrom, eftersom det finns en del
likheter med Noonans syndrom, bl a kortvuxenhet. Vi provade for
flera ar sedan att ge flickor med Turners syndrom tillvaxthormon. Ef-
tersom de vaxte battre kunde det vara vart att prova att behandla dven
barn med Noonans syndrom med tillvaxthormon. Det gjorde vi ocksa
och resultatet blev detsamma som vid Turners syndrom. Det var pa sa
satt vi kom att ocksa bli intresserade av. Noonans syndrom.

Noonans syndrom &r snarare ett tillstdnd &n en sjukdom och det &r
medfott. Syndromet ar uppkallat efter den amerikanska hjartspecialis-
ten och barnlédkaren Jaqueline Noonan. Tillsammans med kollegan
Doprothy Ehmke, tillika hjartspecialist, var hon den forsta, 1963, att
beskriva en grupp barn med medfétt hjartfel, kortvéxthet och likartat
utseende.

Orsaken till Noonans syndrom &r fordndringar i gener som styr bild-
ningen av speciella proteiner som spelar en viktig roll i kommunika-
tionen mellan celler och deras tillvaxt. Vanligast &r en férandring i en
sarskild gen pa kromosom 12, den s k PTPN11-genen. Noonans syn-
drom kan ocksa orsakas av forandringar i andra kénda gener, t ex RAF
1, SOS 1 och KRAS (se mer om arftliga forandringar i kapitlet
Genetik)

-Det &r saledes inga infektioner hos mamman under graviditeten, for
mycket alkohol, nagra sérskilda mediciner eller nagra andra yttre fak-
torer som orsakar Noonans syndrom. Syndrom diagnostiseras utifran
de symtom barnet har, d v s kliniskt, och hos en del (70 %) kan sedan
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diagnosen Noonans syndrom sakerstallas med hjalp av DNA-analys
(ett blodprov). Detta innebér att mutationer i andra, annu okanda ge-
ner, i kromosom 12 eller i nagon annan kromosom, kan orsaka Noo-
nans syndrom. Det &r ocksa mojligt att flera forandrade gener samver-
kar och orsakar syndromet. Det som talar for att det &r pa det sattet ar
att variationen i hur sjukdomen uttrycks (expressiviteten), & mycket
stor.

Mutationer/forandringar i arvsanlagen kan antingen érvas fran forald-
rarna eller uppstd spontant som en nymutation i &dgg eller sadesceller.
(se mer om olika arftlighet i kapitlet Genetik)

Det rader stor osékerhet om hur vanligt syndromet &r. Studier visar
siffror som varierar mellan 1/2500-1/1000.

-Det skulle i sa fall innebéra att det fods 40-100 barn med syndromet
varje ar i Sverige. Hur vanligt ett syndrom eller en sjukdom é&r beror
pa var man satter granserna for det som ar friskt och det som ar avvi-
kande. | Sverige tror vi att det finns manga som har en lindrig form av
syndromet och aldrig far en diagnos.

Symtomspektrat &r stort vid Noonans syndrom, och varierar fran svara
till lindriga problem. Né&stan inga barn har alla av féljande vanligt f6-
rekommande symptom vid Noonans syndrom:
a kortvuxenhet 80-90 %
I genomsnitt blir man 15 cm kortare som vuxen jamfort med forvantad
langd. Behandling med tillvaxthormon innebér att pojkar med Noo-
nans syndrom i genomsnitt blir 13 cm och flickor 9 cm langre &n de
skulle ha blivit utan behandling
a avvikande ansiktsuttryck 100 %
Exempelvis brett isar mellan 6gonen, bred nésrot och kort nacke, lagt
och spetsformat harféaste i nacken, 6kad beharing, nagot framatrotera-
de 6rsnibbar och ett okat antal leverflackar i huden
a hjartfel 55-85 % (fértrdngning i lungartaren hos flera)
a icke nedvandrade testiklar hos pojkar 70-80 %
-Bor opereras senast nar pojkarna ar fem ar gamla, helst tidigare. Méan
med syndromet har ocksa ofta sma yttre genitalier, nedsatt kvalitet pa
sin sadesvatska och kan darfor ha svarare att fa barn.
o puberteten, flickor ar normal eller nagot tidig

pojkar &r nagot sen
o uppfodningssvarigheter ar ett stort bekymmer hos manga
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-Problemen dominerar de forsta tva levnadsaren. Barnen kan tyckas
ointresserade av mat, ha svart att suga och ha en allméant stérd mun-
motorik. En del barn &ter lite och kraks mycket. Det finns alla varian-
ter. Gemensamt 4r att det oftast tar mycket lang tid att mata dem. De
flesta blir battre efter de forsta levnadsaren, men det kan ocksa vara
tvartom.

o  forsenad psykomotorisk utveckling /begavningshandi-
kapp/mental retardation

-En del av barnen hamtar in en del av férseningen, men de allra flesta
far ett bestdende begavningshandikapp med bl a inlarningsproblem i
skolan. Merparten av barnen har en begavningsnivd som motiverar
undervisning antingen i sdrskola eller grundskola med extra stod.

a 6gonproblem (skelning, synnedsattning) 60-95 %

a okad blédningsbendgenhet 20-60%

-Problemen &r relativt lindriga och absolut inte livshotande, pa sin
hojd nagot storande darfor att barnen bloder lite mer och lattare far
blamarken.

a hangande dgonlock, ptos 50%

a bred nacke 60-80%

a deformitet i brostkorgen 60-90%

a hudpigmentflackar, séarskilt i samband med puberteten 30 %

a horselproblem med 6roninflammationer och 6kad risk for nedsatt
horsel.

-50 % av personer med Noonans syndrom har ofta en horselnedsatt-
ning av s k sensoneural form (i snackan eller hdrselbanorna) som for-
svaras med aren, men inte nodvandigtvis leder till dovhet. De flesta
med Noonans syndrom har laga nivaer av tillvaxtfaktorer (IGF-1),
vilket har betydelse i fosterstadiet nar horseln anldggs. Har man laga
IGF-I far man ett mindre antal horselceller, samre horsel samt att det
naturliga aldrandet av horseln startar tidigare 4n normalt.

Det begavningshandikapp, som nastan alla barn med syndromet har,
ar oftast av lindrig art. Manga har koncentrationssvarigheter och
inlarningssvarigheter. Eftersom de inte sallan ar mycket verbala un-
derskattar man ofta deras problem. Manga ar dessutom Gveraktiva,
lattirriterade och mycket envisa.

-Ingen har samtliga dessa uppraknade symtom. Det ar viktigt att un-
derstryka. Varje individ har sin specifika kombination av symtom, dar
svarighetsgraden kan variera mycket.



Genetiska orsaker
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Fragor

Finns det ett samband mellan tinnitus och horselnedsattning?

Ja, det gor det och risken finns att det blir mer tinnitus ju svarare hor-
selnedséattningen ér.

Sjukhusgenetiker Eva Arkblad, avdelningen for klinisk genetik, Sahl-
grenska Universitetssjukhuset/Ostra, Géteborg, informerade 2006 om
genetik (arftlighet) vid Noonans syndrom.

-Pa avdelningen for klinisk genetik hjalper vi till med diagnostik av
arftliga sjukdomar och syndrom, genetisk vagledning och laboratorie-
analyser av blodprover.

Genetisk vagledning kan ges

a till familjer d&r det fotts ett barn med skada eller syndrommisstanke
o familjer med nagot kant eller misstankt arftligt syndrom, eller sjuk-
dom

a nér en familjemedlem &r barare av en kromosomal avvikelse

-1 sadana fall kan vi ge information om syndromet och éarftligheten,
hjélpa till med information om mdojligheter till fosterdiagnostik infor
graviditeter, samt informera behandlande l&kare, skolpersonal, arbets-
givare samt forsékringskassa, sa Eva Arkblad.

-Till att borja med fragar vi foradldrarna om eventuell arftlighet och
ritar upp ett slakttrad som visar vilken arftlighet det kan vara fraga
om.

Arftlighet

De olika organen i kroppen byggs upp av ansamlingar av celler. | var-
je cell finns en cellkarna som innehaller hela det arftliga materialet i
form av kromosomer och gener.

-Kromosomerna som ar 22 till antalet, finns i dubbel uppséttning. Dar-
till har man en X och en Y- kromosom och kvinnor tva X-kromo-
somer. Totalt blir det 46 kromosomer i varierande storlekar. Ett barn
far den ena kromosomen i varje par fran pappan och den andra fran
mamman. Kromosomerna, som hanger ihop i ett tva meter langt invi-
rat nystan, innehaller méanniskans alla arvsanlag (gener) som idag an-
tas vara cirka 20 000. | generna finns all information kroppen behdver
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for att bygga upp alla olika organ och for kroppens alla funktioner, sa
Eva Arkblad.

Generna kan innehalla sma, men betydelsefulla fel, som antingen upp-
statt i samband med befruktningen (tillfalligt uppkommen mutation)
eller arvts fran den ena eller bada foraldrarna.

-Dessa sma fel leder till att kroppens byggstenar, proteinerna, blir fel-
aktiga och barnet far symptom, t ex av det slag som barn med Noo-
nans syndrom far.

Nér det galler Noonans syndrom vet man att

a syndromet forekommer hos 1/1500-2500 levande fodda barn

a de tillfalligt uppkomna mutationerna ar vanligaste orsaken

a 50 % av alla med syndromet har en mutation i den s k PTPN11-
genen

o 30 % har en mutation i nagon av generna SOS 1, KRAS, NRAS
eller RAF 1

a orsaken &r okéand i dvriga 20 % av fallen

a minst ytterligare en gen kan orsaka Noonans syndrom

a Noonans syndrom &rvs i alla kanda fall med dominant arftlighet

a mutationer i PTPN11-genen &r vanligast i de familjara fallen

a det ar lika vanligt hos pojkar som hos flickor

a en tillfalligt uppkommen mutation blir darefter arftlig

a det varierar hur drabbad man blir, &ven inom familjer med samma
mutation

Dominant arftlighet innebér att en av féraldrarna har sjukdomen och
overfor kromosomen med det sjuka anlaget till sitt barn.

-Eftersom foréldrarna har alla anlag i dubbel uppséattning och slumpen
avgor vilka anlag ett barn far, finns det fyra méjliga kombinationer av
gener. | tvd av kombinationerna ingar den sjuka genen och barnet far
sjukdomen, eftersom den sjuka gen barnet far dominerar Gver den
friska som barnet far fran den andra foraldern. Detta innebér vid do-
minant nedarvning att risken att fa ett sjukt barn ar 50 % vid varje
graviditet och mojligheten att fa ett helt friskt barn 50 %, sa Eva Ark-
blad.

Om man hittar mutationen/férandringen hos ett sjukt barn kan man
undersoka foraldrarna for att se om nagon av dem ocksa har mutatio-
nen.

-Har de inte mutationen har den troligtvis uppstatt spontant och risken
att fa fler barn med sjukdomen &ar da mycket liten.



Bekymmer/problem/behandling i vuxen alder
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Otto Westphal och Jovanna Dahlgren informerade ocksa om bekym-
mer/problem i vuxen alder nar man har Noonans syndrom.

Hjartfel: De hjartfel man kan ha som vuxen &r fértrangning i lungar-
tarklaffen (pulmonalisstenos) och fortjockad hjartmuskel (hypertrofisk
kardiomyopati).

-Andra hjartfel forekommer, de flesta av relativt enkel karaktar. Det
man kan séga allméant ar att hjartat blir slitet nagot tidigare an hos
andra.

Amnesomsattningsproblem: Problem med amnesomséttningen &r
relativt vanligt hos vuxna personer med Noonans syndrom.

-Symptomen kan vara trotthet, stripigt har och skora naglar. Proble-
men, som beror pa skoldkortelunderfunktion, kan atgardas genom
medicinering med skoldkortelhormon i tablettform, sa Otto Westphal.

Ledbekymmer: Ledbekymmer i form av 6verrorlighet, slitskador och
vark i de stora lederna, i axlar, armbagar, knan och hofter, ar vanligt.
-1 dagslaget vet vi inte riktigt orsakerna till att vuxna med syndromet
far de har bekymren.

Horseln: Horselnedséattning och tinnitus forekommer som resttillstand
efter manga 6roninflammationer. Horseln bor undersokas pa en hor-
selmottagning pa sjukhus.

Fertilitet: Man med Noonans syndrom kan ha nedsatt fertilitet, bero-
ende pa nedsatt kvalitet pa sin sadesvatska, vilket innebér att de kan
behdva fa hjalp att bli pappa till egna barn.

Forsenad pubertet: Puberteten kan vara mycket forsenad vid Noo-
nans syndrom och detta &r mera vanligt hos pojkar an hos flickor.
-Puberteten kan komma valdigt sent, men den kommer nastan alltid
till slut. En del patienter behandlar vi med kénshormon for att fa igang
puberteten.



Samlad kunskap

-Idag finns det stora brister inom sjukvarden nar det galler samord-
ningen av insatser vid Noonans syndrom. Sarskilda centra vid univer-
sitetssjukhusen, med samlad kunskap och kompetens, bér inrattas vid
Noonans syndrom, sa som skett vid andra ovanliga sjukdomar och
syndrom. Istéllet for att patienterna ska tvingas aka runt for att traffa
de olika specialisterna ska specialisterna finnas pa en plats.

Det finns en europeisk hemsida med rekommendationer hur patienter

med Noonans syndrom bor féljas:
http://www.dyscerne.org/dysc/digitalAssets/0/265 Noonan_Guidelines.pdf
med rekommendationer nar det galler uppfdljning och behandling av vuxna
personer med Noonans syndrom. Har foljer ndgra exempel pa uppféljande
rekommendationer:

Skoldkdrtelunderfunktion: blodprov for att screena skéldkortelavvikelser
vart 3:e ar

Lymfodem: eftersom det finns en 6kad risk vid Noonans syndrom att ut-
veckla lymfédem

Hudproblem: undvik uttorkad hud, vilket kan férvarras av langa, heta bad,
parfymerad tval och torrt inomhusklimat. Retinoider, en grupp hudlakemedel
som bl a patienter med svar psoriasis anvander, ar inget forstahandsval for
patienter med Noonans syndrom, eftersom de visat sig ha dalig effekt hos
manga personer med Noonans syndrom.

Synproblem: patienter med Noonans syndrom bér ha regelbunden uppfolj-
ning av dgonlékare pa grund av skelning och nedsatt syn

Tandproblem: regelbunden uppféljning och undersokning av tandvards-
team ar viktigt darfor att Noonans syndrom innebéar en dkad risk for karies

Skellett: eftersom skolios &r vanligt forekommande

Hjartproblem: framfér allt p g a 6kad risk for fortrangningar i lungartarklaf-
fen och fortjockad hjartmuskel

Information och radgivning om tand- och munhalsa
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Marianne Bergius, Overtandlékare och specialist i tandreglering (orto-
donti) och tandhygienist Annette Carlsson, Mun-H-Center, Géteborg,
informerade om Mun-H-Center och om tand- och munhélsa vid Noo-
nans syndrom.
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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 &ta. Bettavvikelser, dregling och
behov av sarskild munvard &r ocksa vanligt forekommande vid ovan-
liga medfédda sjukdomar och syndrom.

Mun-H-Center har ett ndra samarbete med Agrenska sedan manga ar.
-Under Agrenskas vuxenvistelser delar vi med oss av de kunskaper vi
redan har om diagnosen. Vi samlar ocksa in ny kunskap med hjélp av
sarskilda frageformular till deltagarna om tandvard och munhygien
samt eventuell problematik kring munmotorik och munhélsa.

-Genom att véanda sig till Mun-H-Center kan tandvardspersonal och
enskilda fa rad kring fragor om munhélsovard, munfunktion och tand-
behandling.

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

-Under vuxenvistelsen tittade vi pa deltagarnas orofaciala funktioner
inklusive bett och munhdlsa. Utmdrkande fér Noonans syndrom kan
vara:

o sma kakar

a hég gom

a pettavvikelser

o att tdnderna kan komma sent och i annorlunda ordning

o 0kad risk for karies (hal i tanderna)

a okad bloédningsrisk

o |ag muskelspanning

o forsenad tal- och sprakutveckling

o sug-, tugg- och svaljsvarigheter (framst hos yngre barn)

-Alla med Noonans syndrom har inte alla dessa problem och om man
har problem sa varierar det ofta valdigt mycket i svarighetsgrad.

Behandling
o Forstarkt forebyggande tandvard
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Idag finns det manga bra metoder som motverkar uppkomsten av kari-
es. Vi rekommenderar ofta en tandborste som borstar in- och utsidan
pa tanderna samtidigt, vilket underlattar tandborstningen. Téanderna
skall alltid borstas med fluortandkram.

-Dessutom kan det ibland vara viktigt att komplettera med regelbun-
den fluorlackning, fluortuggummi eller fluortabletter. Téta tandvards-
besok da man polerar tanderna och tar bort tandsten bidrar ocksa till
att motverka uppkomsten av karies och tandkdéttsinflammation. Vad
man ater och dricker, och hur ofta man gor det, har ocksa betydelse
om man vill undvika karies. For dem som ar muntorra rekommenderar
vi smorjande preparat, sasom Proxident munspray med solrosolja och
fuktgel. Fluortuggummi och fluortabletter ar bra for salivstimulering-
en. Ibland behovs forstarkt profylax, da kan man gora en individuellt
anpassad plastskena som man kan ha fluorgel i.

a Tandreglering
Felaktigt bett kan ibland behdva korrigeras med hjélp av tandre-
glering.

g Munmotorisk traning

-Munmotorisk tréaning kan vara till stor hjalp om muskelspénningen i
och kring munnen &r lag Sadan tréaning lars ut av sarskilt utbildade
logopeder eller annan personal som arbetar i oralmotoriska team.
Overkinslighet i munnen kan ddampas med hjalp av munmassage.

o Viktigt att tdnka pa vid tandvardsbehandling

-Personer med hjartfel kan, enligt anvisningar fran ansvarig hjartlaka-
re, behova antibiotika i forebyggande syfte vid blodiga ingrepp i mun-
hélan

-Okad blddningsbenigenhet kan forekomma.

o Tandvard for personer med behov av sarskilda tandvardsinsat-
ser
-specialiserad barntandvard, pedodonti, t o m 19 ar

-sjukhustandvard fr o m 20 ar

o Tandvardsforsakringen
Tandvardsforsakringen fran 1 jan 1999 innebar att personer med funk-
tionshinder kan fa reducerad tandvardsavgift.



-Personer med stort omvardnadsbehov kan fa s k gront kort, vilket
innebar ett hogkostnadsskydd pa 900 kronor. Det ar da mojligt att lag-
ga ihop utgifter for tandvard och sjukvard och darmed inte betala mer
an totalt 900 kronor/ar.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Nyhetsbrev nr © Agrenska

Gruppdiskussionen om vardagsliv och samhallsinsatser pa vuxenvis-
telsen Noonans syndrom 2006 kan sammanfattas enligt nedan. Grupp-
diskussionen 2011 kom i stort sett fram till samma slutsatser, men
med en del ytterligare synpunkter (kursiv stil):

Skola/utbildning/yrkesliv

-det finns ett stort behov av planering, struktur och ordning, samt moj-
ligheter att fa arbeta i sin egen takt och slippa stress

-noggranna forberedelser ar viktiga for ett bra resultat

-mer uttalade svarigheter har deltagarna med minne, koncentration
och inlarning

-las- och skrivsvarigheter ar vanligt forekommande

-ledproblem och vérk paverkar skolresultaten

-det finns ett stort behov av hjalp med praktisk samordning och struk-
turering i skolarbete och yrkesliv

-det finns ett behov av 6kad tid for repetition vid inlarning av ny kun-
skap och nya uppgifter

-det &ar svart for manga att arbeta heltid och klara mycket stress
-behovet av anpassningar finns, t ex i form av mojlighet att vila ndgon
gang under dagen, men tillgodoses séllan

Boende och vardagsliv

-det finns ett behov av stdd och hjélp i boendet, framfor allt med disk,
tvatt och stadning

-detta behov kan tillgodoses i egen lagenhet som tillhér en gruppbo-
stad, om man bor i kollektiv med personal

-nagon enstaka i gruppen klarar sig helt sjalv utan hjélp, men maste
da sta ut med viss oordning i hemmet

-en av deltagarna bor hemma hos foréaldrarna, en annan hos sin sys-
ter

-en av deltagarna bor med fastman som da far skéta stadning mm
-ingen i gruppen tycks vilja/kunna halla ordning i lagenheten

Somn/aterhamtning, fritid
-nastan alla har somnproblem och/eller extra stort somnbehov
-somnproblemen beror till stor del pa vark i kroppen
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-mojligheten att ha fysiska fritidsaktiviteter begrénsas vark, muskel-
svaghet, inflammationer i leder och fotter, samt i nagot fall av hjart-
problem

-en av deltagarna anvander C-pap pa natterna pa grund av dalig syr-
sattning

-flera uppger att de har problem med att varva ned och far for lite
somn

-en annan av deltagarna sover bra ibland, men oftast for daligt
-nagra uttryckte att hela kroppen tog stryk av for lite somn

-de flesta hade fa fritidsaktiviteter och dalig kondition pa grund av for
lite fysisk traning

-nagon enstaka har varit aktiv inom flera sporter, men slutat med allt

Socialt liv/familj/vanner

-vanligast sociala kontakten med andra har man med familj och slékt,
eftersom man ofta saknar kamrater

-flera uppger att vuxna manniskor forstar dem battre och darfér kanns
tryggare

-mail, sms, chat pa natet och telefon ar de vanligaste sattet att halla
kontakt med slakt vanner

-sociala media sdsom face-book, mail, telefon anvands flitigt i grup-
pen

-bildtelefon &r ett mycket bra hjalpmedel i kontakten med bl a lakare
och myndighetspersoner, mgjligheten att ga via tolk uppskattas

-flera uppger att de inte orkar med for mycket socialt liv, att halla
kontakt med gamla vanner, eftersom de ofta ar valdigt trotta efter en
arbetsdag/skoldag

Sjukvardkontakter

-sa gott som samtliga uppgav att de haft bra kontakt med sjukvarden
under uppvéxten

-en naturlig fortsatt bra sjukvardskontakt saknades i vuxenvarden,
vilket samtliga saknade mycket

-det var darfor ocksa kanslomassigt svart att acceptera att man inte
fick vara kvar i barnsjukvarden nar den naturliga uppféljningen ute-
blev

-vuxenkontakten med sjukvarden via allmanna vardcentraler, med
manga olika lakare, som inte var sarskilt insatta i Noonans syndrom,
kunde inte ersatta barnspecialistsjukvarden, ansag nastan alla.

-tva deltagare var dock ndjda med den behandling de fick pa vardcen-
traler och de remisser de fick dar

-flera uppger att de inte har nagon kontakt alls med sjukvarden

-man vet i allménhet inte vart man ska vanda sig med olika problem
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-pa horselvarden hade nagon enstaka fatt ett bra och professionellt
bemdtande

-en av deltagarna har bra kontakt med koagulationsmottagning, med
ortoped, sjukgymnast, hjartlakare och med horselvarden, de kontak-
terna hade inte férmedlats via vardcentral utan via privata kontakter

Kontakt andra myndigheter

-flera uppger att de har bra kontakt med Arbetsformedlingen och att
de fatt viktig hjélp av sin fackforening

-en uppger att hjalp fran arbetspsykolog varit givande

med forsakringskassan och arbetsformedlingen

Samverkansansvarig Agneta Malmsten, Forsakringskassan, Géteborg
Hisingen, arbetsformedlare Mats Gronlund, Arbetsformedlingen Sam-
verkan informerade och diskuterade med vistelsedeltagarna i fragor
som bl a rorde sjuk- och aktivitetsersattning, mojligheterna att fa arbe-
te, stodbehov samt samordning arbetsférmedling och forsék-
ringskassa.

-Vi har en samverkan mellan arbetsférmedlingen och forsékrings-
kassan som ar inriktat pa rehabiliteringsdarenden for de som berdrs av
sjukforsakringen. Jag kommer fran en specialarbetsférmedling dér det
finns flera olika specialkompetenser, sa Mats Gronlund.

- Forsakringskassan och arbetsformedlingen har sedan flera ar tillbaka
i tiden ett uppdrag att samarbeta, men nu &r det tydligare hur mycket
samarbete det bor vara, sa Agneta Malmsten.

Inom arbetsformedlingen, avdelning rehabilitering till arbete, enheten
syn/dov/horsel, arbetar specialister som internkonsulter till arbets-
formedlare som tréffar sokande med dessa funktionsnedsattningar.

-Vi far ocksa uppdrag av enskilda personer eller arbetsgivare som be-
hover hjalp att utreda behov av exempelvis hjalpmedel pa arbetsplat-
sen. Det ar Arbetsformedlingen som har ansvaret att utreda och anpas-
sa arbetsplatsen initialt. Dar det finns ett beslut om I6nebidrag i an-
stallningen har Arbetsformedlingen ocksa det fortlopande ansvaret att
komplettera anpassningarna vartefter det finns ett behov for det, sa
Mats Gronlund.
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For redan anstéllda utan 16nestdd har Forsékringskassan, tillsammans
med arbetsgivaren, ansvar for hjalpmedel och anpassningar

Dérefter berattade deltagarna var for sig om sin levnads- och arbetssi-
tuation, sina privata 6nskemal, vad man behdver hjalp med och fragor
de ville ha svar pa. Har foljer en del av de fragor och svar som be-
handlades.

Fragor

Kan man fa mojlighet att arbeta deltid nar man har Noonans
syndrom och inte orkar lika mycket nu som tidigare?

- Man far prata med sin arbetsgivaren och forsoka skapa forstaelse for
de problem man har. Arbetsgivaren har ansvar for rehabilitering och
anpassning av arbetet. Om man pa grund av sjukdom inte kan arbeta
med nagot alls pa arbetsmarknaden och det ar varaktigt sa kan man
ansbka om sjukersattning, f d fortidspension utan tidsbegrénsning.
Den finns i fyra nivaer; 25, 50, 75 och 100 %. Det vanligaste ar en
period med sjukskrivning innan, sa Agneta Malmsten.

- Sjukersattning beror alltid pa sjukdom och det ar behandlande lakare
som kan beskriva pa vilket satt nedsattningen paverkar arbets-
formagan, vilka sysslor patienten inte kan arbeta med, nedséttningens
varaktighet, o s v. Nar vi pa forsakringskassan sedan gor vara bedom-
ningar ar det viktigt att vi inte beaktar arbetsmarknadsskél samt socia-
la och aldermassiga skal. Vid ansokan om sjukersattning lamnar man
alla handlingar till oss och darefter far man ett beslut inom tre-fyra
manader, sa Agneta Malmsten.

Hur ska man béra sig at for att fa ett passande arbete?

- Det ar en fraga manga arbetslosa stéller sig. Det &r ju arbetsgivaren
som anstaller personal. For att bli intressant for arbetsgivaren kravs att
man tar reda pa vilken utbildning som kravs for jobbet och att man
skaffar sig den utbildningen. Krévs det ingen sérskild utbildning hand-
lar det mer om tur, vilket personligt intryck man gor pa arbetsgivaren,
samt en férmaga att vilja och kunna utféra arbetet for att fa jobbet, sa
Mats Gronlund.

- Har man en idé vad man vill gora bér man forst och framst ta reda pa
vilka krav arbetsmarknaden stéller for just det yrket. Arbetsfor-
medlingen kan hjalpa till att lotsa er fram till ratt utbildningar. Har
man ett stddbehov maste man ta reda pa vem pa arbetsformedlingen
som man kan ringa och fa hjalp, sa Mats Gronlund.



- Pa forsakringskassan har vi ocksa personliga handlaggare som kan
hjélpa till n&r man behdver rehabilitering, sa Agneta Malmsten.

Hur far man praktikplats?

- En praktikplats kan vara ett satt att vacka intresset for en person hos
en arbetsgivare utan att vanta pa en ledig plats. Vi har i vissa fall moj-
lighet att hjalpa till att ordna praktikplatser och vart uppdrag ar egent-
ligen Gver forst nér vi ordnat en anstéallning med eller utan 16nestdd, sa
Mats Gronlund.

Hur bar man sig at for att fa mer tid med ledsagare?

-Vand er till att bérja med till nagon som kan forklara vad det star i
det tidigare beslutet. Alla beslut i sadana har arenden gar att ompréva
och da far man gora en ny ansokan, sa Agneta Malmsten.

Hur bar man sig at for att flytta “pappadagar” till mig som har
ensam vardnad om vart barn?

-Jag foreslar att du ringer forsakringskassans kundtjanst och begér att
fa hjalp med flerpartssamtal, sa Agneta Malmsten.

Finns det mojligheter att testa ett nytt jobb &ven nar man har
sjukersattning?

-Ja, den ratten har man om man sjalv har en bra idé och kontakt med
en arbetsgivare. Blir det en langre period kan man lata sjukersattning-
en vila. Om man fick sitt beslut om stadigvarande sjukersattning fore
1 juli 2008 (gamla regler) har man dessutom rétt att tjana upp till ca
40 000 kr/ar utan att sjukersattningen paverkas, men man maste med-
dela forsakringskassan att man testar ett jobb, sa Agneta Malmsten.

Cattis ar vuxen och har Noonans syndrom
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En kort intervju, med inriktning pa hur det ar att leva med Noonans
syndrom som vuxen, gjordes med en av deltagarna, Cattis, 38 ar, pa
Agrenskavistelsen.

Hur ar det att vara vuxen kvinna och ha Noonans syndrom?

-Ja, hittills har det inte varit sa positivt. Det ar ofta sa att man stangar
huvudet i vaggen i kontakten med myndigheter, t ex forsakringskas-
san. Det kdnns som om vi "hamnar mellan stolarna”, det finns ingen-
ting for oss, varken arbete eller ekonomiska bidrag som gar att leva

pa.
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-Idag far man traffa olika lakare beroende pa vilka problem man har.
Det &r ganska jobbigt att beratta om syndromet och de problem jag har
for standigt nya manniskor. Det skulle underlatta enormt om man hade
en lakare som holl i alla tradar och fungerade som samordnare, det
som jag maste skota sjalv idag.

-En annan sak som ocksa ar jobbig &r att man i sjukvarden ofta menar
att mina problem beror pa min 6vervikt och inte pA Noonans syndrom.

Har du nagon gang haft ett riktigt jobb?

-Ja, just nu har jag det, men det ar ett jobb med I6nebidrag som om-
provas varje ar. Innan dess hade jag bara praktikplatser som tog slut
efter tre manader. Man fick inte en chans att visa vad man kunde, att
jag klarar manga jobb. De jobb jag har haft tidigare har kants som
nddlosningar, inga riktiga jobb. Nu har jag antligen ett jobb jag trivs
med och dér jag far nytta av mina kunskaper, men da ar det inte sakert
att jag far behalla det. Det har blivit hardare regler for att fa 16nebi-
drag. Vérst av allt r att inte ha ndgonting att gora, da “klattrar jag pa
vaggarna”. Det mar jag inte bra av.

Det ar svart for manga vuxna att fa jobb, hur mycket tror du det
har berott pa syndromet att du haft sa svart att fa ett riktigt jobb?
-Jag har ju svart att koncentrera mig och jag har valdigt liten uthallig-
het. Jag har las- och skrivsvarigheter, vilket innebar att jag maste fa
mycket mer tid an andra att lara in nya saker. Las- och skrivsvarighe-
terna ar mitt storsta bekymmer idag. Det tar t ex valdigt lang tid att
bara fylla i en blankett. Manga myndighetspersoner forstar inte att det
ar jobbigt pa flera olika satt att ha Noonans syndrom. De tycker “att
jag ar sa lite drabbad”. Men det &r jag inte, &ven om det kanske ser ut
sa.

Du har skaffat dig en lite ovanlig utbildning, en hdgskoleexamen i
informatik, design och digitala media. Har du nytta av det pa ditt
nuvarande jobb?

-Ja, det marker jag att jag har mer och mer, eftersom jag ar foretagets
webbansvarig. Det var en valdigt intressant utbildning dar jag fick
mycket stdd och hjalp av handikappsamordnaren. Det vore synd om
jag inte fick behalla jobbet. Hur det blir vet jag inte i nulaget. Det ar
svart att prata med arbetsformedlingen dr jag bor.

Vad ger dig kraft att kAmpa vidare?
-Min tro, min envishet, mina kamrater, familjen och inte minst mitt
nuvarande jobb.
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Hur ser din fritid ut?

-Jag har nastan ingen fritid, sa kanns det. Nar jag kommer hem fran
jobbet ar jag sa trott att jag inte orkar gora sa mycket. Jag 6ppnar da-
torn och laser eventuell e-post. Sedan galler det att halla sig vaken sa
pass lange att jag kan laga lite mat. Nar jag &tit ar det ofta tack och
godnatt. Jag orkar inte ta mig ut och traffa kamrater och gora nagot
annat, inte ens pa helgerna.

Behover du nagon hjalp i hemmet?

-Ja, och jag far lite hjalp da och da av det som forut hette boendesto-
det, med bl a tunga lyft. Jag har ju ett hjartfel, och det var det storsta
problemet nar jag fick diagnosen for 30 ar sedan. Idag &r jag friskfor-
klarad i det avseendet, men kanske bidrar det dnda till att jag ar sa
trott.

Hur ser du pa framtiden?

-For mig ar det har och nu som géller. Jag skulle vilja bilda familj,
men nar ska jag fa tid och ork till det? Det kommer i andra hand, vik-
tigast for mig just nu ar att behalla jobbet.

Vad Onskar du dig mest av allt just nu?

-Att arbetsformedlingen hjalper mig att fa behalla mitt jobb med lone-
bidrag. Det later sa bra och positivt nar man informerar om mina moj-
ligheter att fa hjalp, men sedan blir det alltid svarigheter. Blanketter
fylls inte i som regelverket kraver eller sa anvéands fel blanketter nar
sjukvarden ska intyga vilka problem syndromet ger. Det ar for mycket
strul med myndighetskontakter. Ibland gar det battre om jag har
mamma med mig, men sa ska det val inte vara? Det ar fornedrande,
séger Cattis.
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