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Marfans syndrom

MARFANS SYNDROM,
VUXENVISTELSE

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna med sallsynta
diagnoser fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Marfans syndrom.
Under tre dagar far deltagarna kunskap, méjlighet att traffa andra i
liknande situation och utbyta erfarenheter.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter samt det
stdd samhéllet kan erbjuda.

Faktainnehéllet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med Marfans syndrom, ingar kortare intervjuer med nagra av
deltagarna pa vistelsen. | ssmmanfattningen av gruppdiskussionen om
vardagsliv och samhéllsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer
generellt for gruppen. Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten
andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbsida, dar de
kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se.
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Genetik och medicinsk bakgrund

Marfans syndrom ar en genetiskt nedarvd bindvavssjukdom.
Eftersom bindvav finns i hela kroppen kan syndromet ge
symtom i manga olika organsystem. De vanligaste symtomen
kommer fran hjart- och karlsystemet, skelettet, lederna och
ogonen, men aven huden, tanderna och lungorna kan paverkas.

Ungeféar en person av 5000 har Marfans syndrom. Det innebar att
det idag finns cirka 2000 personer i Sverige som har sjukdomen.

— Siffrorna ar nagot osakra eftersom det kan vara svart att stalla ratt
diagnos, séger Cecilia Gunnarsson, docent och dverlakare vid
Klinisk genetik pa Link6pings Universitetssjukhus och vid
Centrum for sallsynta diagnoser vid Syddstra sjukvardsregionen i
Region Jonkopings lan.

Det finns andra diagnoser, sa kallade differentialdiagnoser som
ibland tas fér Marfans syndrom till exempel Ehlers-Danlos
syndrom av karltyp, Loeys Dietz syndrom och familjara
aortasyndrom.

— Det ar viktigt att diagnosen blir rétt eftersom prognoserna ser
olika ut for dessa sjukdomar och da blir uppféljningen annorlunda,
séger Cecilia Gunnarsson.

Arftlighet

Den franske barnlékaren Antoine Marfan beskrev 1896 ett antal
patienter med gemensamma symtom, bland annat hade de langa
och smala armar och ben.

1931 konstaterades att syndromet i de flesta fall &r nedarvd fran
en foralder, genom sa kallad autosomal dominant nedarvning.
Det innebér att om den ena féraldern har sjukdomen, det vill sdga
en normal gen och en férandrad gen, blir risken for saval soner
som dottrar att drva sjukdomsanlaget 50 procent. Det barn som
inte fatt den muterade genen far inte sjukdomen och for den inte
vidare.

Tre fjardedelar av alla med diagnosen Marfans syndrom, har
syndromet nedarvt fran en av foraldrarna. Hos ungefar en
fjardedel har férandringen i genen uppkommit som en
nymutation, en forandring av genen som upptrader for forsta
gangen hos personen sjalv.

— Foréldrar till ett barn med en nymutation har ingen 6kad risk att
fa ytterligare barn med sjukdomen. Men den nyuppkomna
forandringen hos barnet blir arftlig, och som vuxen riskerar
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personen att fora den muterade genen vidare, sager Cecilia
Gunnarsson.

Genetik

| varje cell i var kropp finns en DNA-molekyl som innehaller
vara arvsanlag eller gener. DNA-strangen ar ett kompakt
informationspaket som har en central roll for hur vi fungerar
och hur vi blir som ménniskor. Strangen delas upp i
kromosomer. Generna har sina bestamda platser pa
kromosomerna. Det genetiska materialet upptréader alltid i
dubbel uppséttning utom i kénscellerna, alltsa agg respektive
spermie, dar de férekommer i enkel uppsattning.

Vid befruktningen kommer 23 kromosomer fran den manliga
sadescellen och 23 kromosomer fran kvinnans &gg, Dessa
celler bildar 23 kromosompar och cellen far 46 kromosomer.
DNA-molekylen har en formaga att kopiera sig sjalv, vilket ar
nddvandigt nar informationen ska foras vidare till nya celler.
Saknas en gen, det finns en gen for mycket, eller om det blir
nagot fel i ett anlag, kan personen fa en allvarlig sjukdom.

Orsak

Vid Marfans syndrom leder den bristande funktionen i proteinet
fibrillin till att bindvaven blir forsvagad, mindre elastisk och mer
strackbar.

1991 identifierades fibrillingenen, FBN1 pa kromosom nummer
15 (15021.1).

— Forst da kunde vi se de genetiska forandringarna som orsakade
tillstandet, tidigare stalldes diagnosen enbart pa kliniska grunder,
séger Cecilia Gunnarsson.

Fibrillingenen kodar for proteinet fibrillin som ingar i kroppens
bindvav och som &r skadat vid Marfans syndrom. Fibrillin bestar
av tunna tradar som haller ssmman véavnaderna i muskler, leder,
skelett, faster hjartklaffar och 6gonlinser och haller kroppens
organ pa plats.

Diagnoskriterierna

1996 bestdmdes diagnoskriterierna for Marfans syndrom, De kallas
for Gentkriterierna eftersom de formulerades i staden Gent i
Belgien. De uppdaterades 2010 och anvands fortfarande.

| kriterierna laggs vikt vid hjart- och kéarlproblem, om
aortaroten &r utvidgad och linsluxation, att dgats lins inte
riktigt & pa plats. For att diagnosen Marfans syndrom, ska
kunna stéllas maste minst tva huvudkriterier i tva olika
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organsystem vara uppfyllda. Utover det ska ytterligare ett
organsystem vara paverkat. For varje symtom pa Marfans
syndrom pa nagot organ ges poang, enligt ett sarskilt
podngsystem (scooringsystem).

— Det ar svart att fa en diagnos stalld om patienten inte har en
aortavidgning, 6gonpaverkan eller arftlighet. Nagot av detta
maste vara uppfyllt, sager Cecilia Gunnarsson.
Scooringsystemet och den genetiska testningen har forandrats.

— FOr nagra ar sen kunde vi bara titta pa en gen vid den genetiska
testningen och det tog lang tid innan vi fick svar. Nu finns en annan
teknik som innebar att om vi skulle titta pa individer med klinisk
Marfans syndrom idag, skulle vi gora en hel panel av olika gener
for att utesluta differentialdiagnoser, sédger Cecilia Gunnarsson.

| poangsystemet som ror 6vriga symtom inkluderas flera mer
osakra symtom, till exempel fran hud, mun, skelett och
tillvaxt.

Ett av tecknen pa Marfans syndrom ar att tummen om
personen viker in den, ar sd lang att den racker over hela
handflatan och ut pa andra sidan nedanfor lillfingret.

— Hela 6versta leden pa tummen ska befinna sig utanfor
handflatan for att det ska vara ett tecken pa Marfan, enligt
Gentkriterierna, sager Cecilia Gunnarsson.

Variationer

De individuella variationerna vid Marfans syndrom &r stora.

Nagra fa har symtom fran fodseln. Vanligast ar att sjukdomen

visar sig under uppvéxten eller i vuxen alder. De olika

symtomen behdver inte vara samma inom en familj.

— Det har visat sig att kvinnor och man paverkas olika nér det galler
Marfans syndrom. Aortadilatation, det vill sdga utvidgningen av
aortan, utvecklas ibland snabbare hos mén. Darfor har man
spekulerat i om det har med de olika kdnshormonerna att géra. Men
det finns mycket vi inte har kunskap om annu, séger Cecilia
Gunnarsson.

Marfans syndrom &r i grunden en Kklinisk diagnos, det vill

saga baserad pa en persons symtom. En genanalys kan

bekréfta den kliniska diagnosen. Men inte alltid. I en studie

kunde diagnosen Marfans syndrom bara stéllas hos 93 av 100
personer, trots att alla hade kliniska tecken pa sjukdomen.

Hos sju personer hittades inte nagon skada pa fibrillin 1

genen pa kromosom 15.

— Det kan bero pa flera saker. Fibrillingenen ar ibland svar att
undersoka genetiskt. Aven om véra analyser har forbéattrats
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har de fortfarande svagheter. Det kan ocksa vara andra
genetiska forandringar som indirekt paverkar fibrillingenen,
sdger Cecilia Gunnarsson.

Olika symtom

Vidgad aortarot, sa kallad aortadilatation, &r vanligt. Denna
hjart- och karlpaverkan ar en av de allvarligaste riskerna med
syndromet och kan leda till att aortan brister, sa kallad
aortadissektion. Hjartats klaffar kan ocksa vara paverkade,
med eller utan lackage.

Synproblem, med narsynthet (myopia) eller linsluxation (att
linsen forlorar sin plats) eller nathinneavlossning ingar i
symtomen.

Andra tecken ar langvuxenhet med mycket smal och spenslig
konstitution, langa armar och ben. Langa fingrar och
langsmalt ansikte.

Skelettet &r ofta paverkat och kan ge sa kallat “fagelbrost”,
nir brostet buktar utat, eller “trattbrost” nir det buktar inat.
Skolios, ryggradskrokning, forekommer vid Marfans
syndrom. Nedsjunkna och felstéllda fotvalv ar ocksa

vanligt.

Behandling

Eftersom kombinationen av symtom och deras
svarighetsgrad skiljer sig fran person till person varierar
behandlingen och stddinsatserna. De flesta behdver kontakt
med flera olika specialister, till exempel barnlakare,
hjartlakare, dgonlakare, ortoped, endokrinolog och klinisk
genetiker.

— Det ar viktigt att insatserna samordnas, avslutar Cecilia
Gunnarsson.

Fragor till Cecilia Gunnarsson:

Vem ska stalla diagnosen?

— Ett multidiciplinart team, som vi hoppas snart ska finnas pa
Universitetssjukhusen over landet. Det &r det vi forsoker att bygga
upp nu. Kardiologen gor en klinisk beddmning ofta tillsammans
med en klinisk fysiolog. De bedémer om aortaroten ser ut som den
brukar géra vid Marfans syndrom och kontrollerar om det finns
klaffpaverkan. Ortopeden kontrollerar rontgenbilderna pa
hoftlederna och bedémer eventuell skolios. Idag i Linkdping &r det
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jag som genetiker som stéller diagnosen utifran scooringsystemet
och ett genetisk test, men det sker alltid i samrad med 6vriga
kollegor. Hur varden &r upplagd ser olika ut i olika delar av landet.

Vilka undersokningar bor vuxna med Marfans syndrom géra?
— Uppfdéljningen ar individuellt anpassad. Det kan vara kardiolog
nagon gang per ar, ortoped (skolios och fotter) vid behov,
ogonkontroller vart tredje ar, kontakt med smértrehabilitering vid
behov.

Var hittar vi formularet med scooringsystemet och
Gentkriterierna?
— P& www. marfan.org, hemsidan for Marfan foundation.

Varfor finns det inte nagot vardprogram for Marfans syndrom?
— Det finns internationella riktlinjer. Men inget svenskt
vardprogram for Marfans. Vi forsoker gora ett individuellt
vardprogram for varje patient.

Hur far jag en remiss till gonlakare?
— Genom din lakare, till exempel kardiologen. Idag kan man som
patient ocksa skriva egenremiss det vill sdga en privat vardbegaran.

Hur manga med Marfans syndrom har problem med 6gonen?

— Cirka 80 procent har nagot problem med sina 6gon, vanligast ar
myopi (ndrsynthet), som ses hos cirka 60 procent av individer med
Marfans syndrom. De flesta synproblem gar att korrigera med
glasogon.

Vad betyder linsluxation?

— Linsluxation ar ett tecken pd Marfans syndrom och ingar som ett
av huvudkriterierna. Det betyder att linsen har forlorat sin plats.
Den kan glida lite at sidan, falla bakat eller framat. Det gar att
atgarda kirurgiskt beroende pa hur problemet ser ut.

Hur vanligt &r det med depression?

— Manga av mina patienter har eller har haft depressiva besvar.
Ofta handlar det om att prognosen med en hotande aortadissektion
ar osaker. FOr manga ar sen var det risk for akuta handelser, men sa
ar det inte idag, prognosen avseende detta har forbéattrats avsevart.
De familjer vi foljer kliniskt har samma livslangd som 6vriga enligt
en stor studie.
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Ar migran vanligt vid Marfans syndrom?
— Migrén &r ett av kriterierna och ett av de vanligaste bekymren hos
den som har Marfan.

Hur &ar det med smartor i ryggslutet?

— Det ar vanligt och det ar bra att kdnna till. Runt ryggmargen finns
en hinna som innehaller hjarnvatskan, epiduralvatskan. Den hinnan
har samma genetiska forandring som alla andra organ i kroppen.
Genom mutationen av fibrillingenen kan hinnan bli tunn och inte
lika elastisk och ge ett brack som ger en smartproblematik. Det &r
samma med huvudvérk och 6gonmigrén. Det ar hinnorna i hjarnan
och runt 6gonen som &r paverkade.

Ar det vanligt med trétthet vid Marfans syndrom?

— Manga beskriver det och vad exakt som &r orsaken ar svart att
veta. Det ar som en muskeluttrottbarhet. Nagot de flesta har med
sig fran borjan och far lara sig att leva med. Det &r bra att ha
kontakt med en duktig fysioterapeut. Det handlar om att
systematiskt ga igenom nar och vid vilka tillfallen det gor ont, lara
kanna sin sméartproblematik helt enkelt.

Behov av klinisk uppfoljning, varfor?

| aortan, det vi kallar stora kroppspulsadern finns bindvav som
innehaller mycket fibrillin, vilket gor att karlvaggen forsvagas
och riskerar att vidgas hos personer med Marfans sjukdom.

— En person med vidgad aorta bor féljas noggrant med arliga
kontroller och blodtryckssankande medicin. Behdvs kirurgiskt
ingrepp sa ar det basta en planerad operation, sager Gunnar
Svensson, hjartkirurg vid Thoraxkliniken, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Kraftig vidgning av aortan dr typisk vid Marfans syndrom.
Aortavidgningen sker ofta i borjan av aortan nara hjértat. Det ger
inga symtom, men utgdr en stor risk och en fara for livet.
Vidgningen upptécks vid en ultraljudundersokning eller via en CT,
en skiktréntgen.

75 procent av alla patienter med Marfans syndrom far en vidgning
av aortan, en aortadilatation. 15 procent drabbas av en
aortadissektion, och att k&rlvaggen darmed spricker.
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Aortan vid Marfans syndrom

Ju storre diameter aortan har desto hogre risk ar det att den brister.
Ar aortan mindre &n 5,5 centimeter i diameter gors i allménhet
ingenting, mer &n medicinering.

— Det ar som att blasa upp en ballong. Forst gar det trogt sedan gar
det lattare och lattare. Nar aortan utvidgas blir vdggen tunnare och
blodet tranger igenom det innersta lagret. Det farliga ar nar det
kommer blod utanfor hjértat i hjartsacken. Det blodet har samma
hoga tryck som blodet inne i kérlet och da klarar inte hjartat av att
pumpa och det blir hotfullt nar aortadissektionen spricker, sdger
Gunnar Svensson.

Medicinering

Hjartlakarens behandling gar ut pa att forhindra att vidgningen
av aortan dkar. Som forebyggande behandling anvands
betablockerare och/eller annan medicin som sénker

blodtrycket. Vid lagre blodtryck minskar pafrestningen pa
aortan.

Nar diametern pa aortan éverstiger 5,5 centimeter ar det en
operationsindikation. Ar den 8 till 10 centimeter ar det brattom.
— Det bésta ar om vi i tid upptacker att aortan vidgas for mycket
och planerar in en operation. Da &r det de kirurger som har mest
erfarenhet som kan goéra det kirurgiska ingreppet och vi kan gora
det i lugn och ro. Jag séger inte att det inte gar bra vid en akut
operation. Forutséttningarna ar bara mycket battre om vi kan gora
en planerad operation, séger Gunnar Svensson.

Kirurgiskt ingrepp

Den vidgade delen av aortan opereras ut, ibland tillsammans med
klaffen, och en ersattning med ett syntetiskt ror sétts in.

— Forr togs alltid hjartklaffen bort det gors inte langre. Sjéalva
klaffbladen ar oftast inte sjuka. Férdelen med att spara kroppens
egna hjartklaffar ar bland annat att personen inte behdver
medicinera med blodfértunnande medicin, sdger Gunnar Svensson.
Om aortan med tiden vidgas langre ner och det redan finns en
rorforstarkning gar det att ga in fran ljumsken och forstarka nedre
delen av aortan, med ett stent. Ett stent &r ett ror av metallringar
som klams ihop vid inforseln och som pa plats utvidgas och atertar
sitt rétta lage.

— Det &r ett betydligt enklare ingrepp &n en operation, sager Gunnar
Svensson.
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Arliga kontroller

Kontroller gors sedan for att i tid upptécka nya forandringar i
aortan, som eventuellt kan behdva atgardas.

Personer med vidgad aorta och Marfans syndrom, vare sig de ar
opererade eller inte, foljs noga upp av hjartlakare arligen med
ultraljud eller CT, skiktrontgen.

— Ultraljudundersdkning ar en bra metod att rutinmassigt folja
patienten med vidgning i aortan. For att se aortan langre ner kravs
en skiktrontgen, CT. Skiktréntgen ger stralning och for den som ar
ung ar det bra att snala med stralningen med tanke pa cancerrisk
och valja ultraljud sa mycket som det & mdjligt, sager Gunnar
Svensson.

Manga av deltagarna pa vuxenvistelsen vill ha uppféljningar och
kontroller pa det universitetssjukhus som opererade dem. Garna
ocksa specialistmottagningar for personer med Marfans syndrom,
som har opererats for aortadissektion.

— Det borde finnas sadana kontroller som ni efterséker, framférallt
behdver ni kontinuerliga CT-réntgenundersokningar varje ar. Men
det krévs intresserade l&dkare och CT-rontgen ar dyrt och resurserna
inom sjukvarden begransade. Det basta &r att fortsatta patala
behoven genom Marfanféreningen, sa att dessa undersokningar
prioriteras, séger Gunnar Svensson.

Fragor till Gunnar Svensson:

Ska man opereras for vidgad aorta innan graviditeten?

— Vi beddmer flera saker nar vi ska bestdmma om vi ska gora en
operation eller inte. Hur stor personen &r, hur lang personen ar, om
det &r en kvinna eller en man. All information samlas ihop innan
operation. En Marfanpatient med vidgad aorta opererar vi alltid
innan graviditet.

Jag har haft en aorta som ar 4,7 centimeter i diameter sen jag var
sju ar. Nu ar jag 21 ar och den ar fortfarande utvidgad 4,7
centimeter. Ar det réatt att avvakta med operation?

— 4,7 centimeter ar mycket for en sjuaring men helst opererar vi
inte barn och ungdomar. Vid 21 ar &r 4,7 centimeter pa gransen for
det acceptabla, men en operation ar inte alltid nédvéndigt.
Antagligen har kroppspulsadern inte vidgat sig under alla dessa ar
och da minskar anledningen till operation och man kan kanna sig
lugnare.
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Marfans syndrom

Min mamma dog av att aortan sprack i magen. Lakarna sager att
det ar svart att se aortan langre ner med ultraljud. Borde jag fa
en CT-rontgen?

— Det viktigaste ar alltid att undersoka den forsta biten av
kroppspulsadern och det gors med ultraljud. Om ultraljudet inte
visar nagot pa stora kroppspulsadern sa langt det gar att se i buken,
brukar det inte vara nagon fara. Men det ar sjalvklart att vid
Marfans syndrom, ska en skiktrontgen goras nagon gang, sa att
man vet hur hela kroppspulsadern ser ut.

Jag har en dissektion som slutar vid laret, sen kan de inte se hur
den ser ut langre ned pa skiktrontgen. Den ar inte atgardad och
jag gar pa kontroller. Hur lange kan det vara sa?

— Det mesta gar att atgarda idag. Men vid varije fall bedémer vi hur
farligt &r det att ha det kvar har och hur farligt det &r att operera.
Ibland &r det farligare att operera. Om atgarden ar for omfattande &r
det battre att lata bli och att istallet medicinera och ga pa kontroller.

Vilken &r din erfarenhet av att fa stroke efter inopererade
hjartklaffar i metall, trots att man &ter blodfértunnande?

— Klaffar i metall kan ge proppar, darfor ska man ta
blodfértunnade, men blodfértunnande ger ocksa komplikationer.
Ater man for lite kranglar det, dter man for mycket kranglar det.
Darfor behaller jag garna den biologiska klaffen for att slippa det.

Hur undersoker man karl som ska opereras?
— Med en CT undersokning.

Finns det risk att gora en aderbracksoperation vid Marfans
syndrom?
— Inte med endovends laserteknik.

Hur farligt ar det med G-krafter och bergochdalbana?
— Har man en vidgad kroppspulsader och risk for blodtryckshojning
ar det inte bra. Jag avrader fran det.

— Bindvaven ar mer téjbar hos en person med Marfan och
det kan leda till en 6verrorlighet i diverse leder, rygg,
fotter, knéan, hofter och kakar.

Det berattar dverlakare Bertil Romanus som arbetar pa
Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.
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Skolios &r en ryggradskrékning som drabbar dver halften av

alla med Marfans syndrom. Det kan ge felstéallningar i bade
brostrygg och landrygg.

— Fran sidan &r ryggraden normalt krokt i svanken. Men bakifran ar
den helt rak. En vridning av ryggraden, pa grund av ojamna
muskelkrafter, som vid Marfans syndrom, ger en krokning av
ryggraden, sett bakifran. Skolios forekommer nastan bara hos dem
som ar langre an normallanga och néastan inte alls hos kortvuxna
personer. Hos langa personer kan ryggraden bli en relativt instabil
pelare, séger Bertil Romanus.

Vid skolios undersdks benens langd och om ryggen ar i

balans.

— Vi héller ett lod i nacken och om det inte hamnar mitt pa

rumpan finns en krokning pa ryggraden. Huvudet ska

balansera dver fotterna. Men man kan vara i balans och darfor

inte ha mycket besvar, trots en dubbel krok pa ryggraden. Det

ar nar man ar ur balans som nagot maste goras, sager Bertil
Romanus.

Korsett eller operation

Med okade kunskaper och oOkad uppmérksamhet gar det att
upptécka och forhindra en vidareutveckling av en skolios i ett tidigt
stadium.

— Ibland &r det lampligt att anvanda en speciell korsett. Ibland &r
det nodvandigt att operera ryggen sa att den blir stel och rak. Det ar
dock relativt ovanligt att personer med Marfans syndrom tvingas
operera skolios.

— Cirka tio procent av alla som opereras for skolios har Marfans
syndrom, sager Bertil Romanus.

Trotthet i ryggen gar att lindra genom fysisk aktivitet och mattlig
koordinationstréning.

Balans och koordinationsformaga gar att trana upp, bland annat
genom att personen star pa ett ben nagra ganger varje dag.

Plattrygg, som férekommer hos cirka 25 procent av de med
Marfans syndrom, innebdr att man saknar landryggsvank, vilken
behdvs for att ge kroppen viss stétdampning och fjadring.

Trattbrost eller fagelbrost, ar en deformitet i brostkorgen som
forekommer vid Marfans syndrom.
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— Det &r ingenting som behdver atgardas. Men i vissa fall kanske
man anda bestammer sig for att operera deformiteten av kosmetiska
skal.

Problem med hofterna forekommer, men ar mindre vanligt.

— Ledskalarna blir for djupa, buktar indt och blir stérre in en “halv
boll”, vilket begrinsar rorligheten i hoftlederna. Detta maste inte
heller atgardas. Det ses oftast enbart som ett diagnoskriterium.

Manga har storre eller mindre besvar med fétterna.

— Det finns 30 ben i varje fot, varav 20 ar viktiga for stabiliteten.
Funktionen i foten & mycket komplicerad. Pa senare tid har
kunskapen om fotens funktion utvecklats enormt, framst tack vare
en brittisk ortoped, David Stainsby. Han har visat hur stor betydelse
rakheten i foten har for stabiliteten. S snart en fot borjar vika ut,
glida ut &t sidan, forsamras stabiliteten, balansen och
koordinationsformagan drastiskt. N&r ledbanden t6js ut ar det svart
att fa tillbaka balansen enbart med hjélp av 6kat muskelarbete.

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

— Krokiga tar stor inte s3 mycket nar man gar, men beroende pa att
skor ser ut som de gor, kan man fa problem med att det skaver. |
vilket fall ar krokiga tar mojliga att atgard kirurgiskt genom en
steloperation, sager Bertil Romanus.

Langa fotter far mycket mer belastning pa framfétterna an Kkorta
fotter och det innebar problem.

| kombination med langa och tojbara ledband forvarras problemen.
| normalfallet stoppar ledkapslarna dvertojbarheten. Men i de sma
lederna i fotterna fungerar inte detta. Det ar darfor fotterna vid
Marfans syndrom kan bli 06verbelastade och é&ndra form.
Tyngdpunkten forandras och det blir en snedbelastning som inte
ens halfotsinlagg klarar av att férandra.

— En forskjuten tyngdpunktslinje i foten gar att atgarda kirurgiskt,
genom att man delar hélen och skjuter 6ver den nedre delen mot
mitten, sa Bertil Romanus.

Bra och stadiga skor

Eftersom det ar sa gott som omajligt att trana upp fotens stabilitet
rekommenderar 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. | Sverige &r skosortimentet begrénsat,
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eftersom man utgar fran att alla fotter ser likadana ut, vilket de inte
gor. Ortopedverkstaden kan ibland hjalpa till med att importera
skor med bredd och l&ngd som battre passar fotterna.

Vad géller skor i handeln géller det att skaffa skor som &r bra for
fotterna. Helst skor i naturliga material, sdsom lader. Moderna skor
i plastmaterial stanger in fukten.

— En sko ska vara stabil och boja sig dar framme dér tarna bojer sig
och inte mitt pa. Det ska vara en sko som andas och som inte
stanger inne fukt. Inldggen ska formgjutas med gips och tillverkas
pa en ortopedverkstad, sager Bertil Romanus.

Fysioterapi vid Marfans syndrom

Vid Marfans syndrom paverkas manga delar av kroppen,
hjarta och karl, lungor, ledband, senor, muskelfasten,
ledkapslar och benhinnor. For att behalla eller 6ka styrka,
kondition, smidighet och balans kréavs kontinuerlig traning.

— Traning ar en farskvara, tyvarr gar det inte att spara pa
muskler, pdminner fysioterapeuten Britt-Marie Rydh-Berner,
som arbetar pa Rehabiliteringsmedicin vid Danderyds sjukhus
i Stockholm.

Kroppen &r byggd for rérelse, vi vill réra oss och mar bra av det.
Psyket behdver ha en kropp som ar i sa god balans som majligt for
att trivas. Trots att vi vet detta, sitter de flesta alldeles for mycket
eftersom det moderna samhallet inte &r anpassat for rorelse, for de
allra flesta. Darfor behover vi ta egna initiativ.

Den normala utvecklingskurvan ar att vi gradvis blir starkare

och nar var fysiska topp nar vi ar 20-25 ar. Sedan gar det
langsamt utfor. Den fysiska toppen nas ungefar samtidigt for
personer med funktionsnedsattning, som for andra, men
kurvan dalar med en brantare lutning for de med en
funktionsnedséttning.

De flesta med Marfans syndrom har en medfodd skorhet.
Fibrillinet kan liknas vid ett gummiband som blir alltmer

uttanjt. Exakt var i kroppen det kommer att markas vet ingen pa
forhand. Darfor géller det att forebygga uttdnjningen med en

bra muskelkorsett och sa god kondition som mojligt.

— Forskning visar att med traning kan kurvan plana ut och bli
mindre brant, darfor ar det viktigt att fa in aktiviteter som en
vana. Har man fatt in vanan att trana &r det lattare sedan att
fortsétta trana livet ut, sdger Britt-Marie Rydh-Berner.
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Fa hjalp av fysioterapeut

Har kommer sjukgymnasten/fysioterapeuten in. Det &r en
yrkesgrupp som jobbar med rorlighet, styrka, kondition, balans,
koordination, kroppskannedom, kansel och smarta.

Tréaning ska valjas efter intresse. Det géller att se mojligheter, inte
svarigheter. Verkar en aktivitet lockande men svar géller det att ta
till hjalp eller hjalpmedel for att kunna utéva sin sport.

— Det finns professionella som vet vilket stdd och vilken hjalp som
passar i olika sporter, vare sig det handlar om skyddsvast, glaségon
eller redskap for att skydda eller avlasta kroppen vid dverrorlighet,
rygg-, kné- eller problem med fotterna, sdger Britt-Marie Rydh-
Berner.

De flesta personer med Marfans syndrom kan utéva de flesta
sporter till en viss niva.

—Jag vill inte avrada fran extremsporter. Men det ar i sadana fall att
rekommendera att ha kontinuerlig kontakt med hjartlékare och
fysioterapeut, som haller koll, sager hon.

Funktionell traning innebar att trana pa det man har nytta av i
vardagen. Det har med kroppskannedom att gora och att utga fran
sig sjalv och den skoérhet som finns i kroppen.

— Det galler for var och en att komma pa vad den behdver for att
fungera battre, sager Britt-Marie Rydh-Berner.

Vid konditionstréaning ska pulsen upp nagot och helst ligga pa
mellan 120 till 150 slag per minut eller ndgot 6ver.

— Konditionstraning ar bra for den som har Marfans syndrom och
var och en hittar latt sin maximala puls genom traningen. Men det
ar inte dar en person med Marfans syndrom ska ligga, utan cirka 25
procent under maxgréansen i puls, sager Britt-Marie Rydh-Berner.

Att intensivtrana ar ett bra satt att fa igang sig. Det gar till sa
att man tranar nagot minst tre ganger i veckan i mellan fyra
och atta veckor. Efter den perioden racker det att trdna en gang
i veckan.

— Detta gors i tva perioder om aret. Forsta gangen i januari-
februari och kanske nésta i september- oktober. Det har visat
sig fungera bra for personer med funktionsnedséttning, battre
an att trana pa samma niva aret runt, sager Britt-Marie Rydh-
Berner.
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Den som har bekymmer med hjarta och karl, leder eller smarta
kan behova reflektera Gver valet av aktivitet i samrad med sin
lakare.

Vid forstorad aorta ar det viktigt att undvika maximal puls.
Darfor ar tyngdlyftning med stora tyngder och en plétslig
anstrangning inte bra.

Vid overrorlighet eller inskrankt rorlighet kan det vara en
fordel att samrada med en fysioterapeut for att fa tips om
rorelser som ar starkande. Vid mattliga problem racker det att
ga pa kontroll en gang om aret, vid storre problem en gang i
halvaret.

Smarta ska alltid tas pa allvar, men traning ar ocksa viktig for
att halla smartan stangen. Till exempel mar de som har ont i
knéna bra av stabiliseringstraning.

— Enkel vardagstraning ar att sta pa ett ben nar man borstar
tanderna, sager Britt-Marie Rydh-Berner.

Hon uppmanade alla att anvanda traningen for att l&ra

kénna sin kropp och vad den formar.

— Lar er garna aktiv avspanning. Da kan ni fanga upp tidiga
tecken pa smarta och gora nagot at den i tid.

Fragor till Britt-Marie Rydh-Berner:

Varfor har de flesta av oss med Marfans syndrom sendrag?

— Den som har Marfans syndrom har en 6kad tillvéxt i armar och
ben. Allt blir extra ldngt. Men musklerna har ett standardmatt,
darfor blir musklerna langa och utdragna. Har man anvant muskeln
en dag och inte stretchat den, eller inte tagit ut rorligheten i
muskeln, smartar den.

Kan funktionell traning innefatta att lara sig ga pa ett annat satt i
till exempel uppférsbackar?

— Ja absolut, och att lyfta pa ratt sétt och att aka skridskor pa ett satt
som gor att det inte gor ont i knéna, och sa vidare.

Har all pulsokande traning paverkan pa aortan?

— Pratar vi om vidgning av aortan ar det mer blodtryck &n puls som
paverkar. Konditionstraning okar inte trycket i systemet, daremot
kan styrkelyft gora det. Det handlar om att halla traningen inom
vissa granser och det 1ar man sig. Nar du anvéander din
muskelmassa vid styrkelyft anvéander du all kraft du har och da
okar trycket i kroppen och du far en sekundéar paverkan. Det &r
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maximal traning vi pratar om da och dit ska inte den som har
Marfans syndrom och paverkan av aorta pressa sig.

Vad ska fysioterapeuter veta om Marfans syndrom?

— De behdver kéanna till hjartpaverkan vid Marfans syndrom och att
patienten har en skdrhet i bindvédven. Vet de det racker deras
utbildning gott for att kunna ta hand om en patient med Marfans
syndrom.

Hur kollar man sin kondition om man &ter betablockerare?

— Det gar inte att ga efter tabeller, utan det handlar om att se vad du
klarar i forhallande till dig sjalv. Ett bra satt ar att gora ett sex
minuters gangtest, det vill sdga ga sa langt du hinner pa sex minuter
och gora det da och da. DA ser du hur konditionen forbéttras dver
tid.

Det ar vanligt med en hog, och ibland smal, gom och daligt med
plats for tdnderna. Snarkning och 6kad risk fér smnapné kan
forekomma. Tranga kanaler till bihalorna 6kar risken for bihale-
och éroninflammationer. Kéaklederna &r ofta paverkade. Instabilitet
i kakledernas ledkapslar kan férekomma. Tandgnissling eller
pressning medfor extra stor belastning pa kéaklederna och kan 6ka
ledproblemen. Av samma anledning kan det vara besvarligt for
patienten att gapa stort och lange under tandvardsbesok.

Behandling

Forstarkt forebyggande tandvard kan vara aktuellt for att i
framtiden slippa langa tandbehandlingar som pafrestar kakleden.
Aven risken for bakteriespridning fran munhalan till defekta
hjartklaffar med efterfoljande endokardit, talar for behov av extra
forebyggande insatser for att undvika ingrepp i munhalan dar
bakterier riskerar na blodbanan.

Personer med hjértfel kan behdva antibiotikaprofylax vid blodiga
ingrepp i munnen.

Tand- och bettutveckling ska foljas. Vid avvikelser ska ortodontist
konsulteras pa tidigt stadium for planering av eventuell
bettkorrigerande behandling.

Bettfysiologisk behandling med bettskena kan vara aktuellt vid
problem fran kakleden. Snarkproblematik bor foljas upp av lakare.
Lakarkontakt rekommenderas vid medicinska tillstand, som till
exempel vid hjartfel.
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Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med Marfans syndrom,
deltar fem kvinnor och fyra méan i en fokusgruppdiskussion
med specialpedagog AnnCatrin Rojvik fran Agrenska.
Diskussionen har teman som skola, yrkesliv, boende, stéd i
vardagen, socialt liv, kontakter inom sjukvarden,
Forsakringskassan och andra samhallsinstanser.

Skolan

Deltagarna har alla erfarenhet av att bédnkarna och stolarna var for
laga under skoltiden.

— Lararna fixade en hogre stol och jag fick de andras blickar pa
mig.

En kvinna minns att det var svart att sitta still och hon fick manga
tillsagelser.

— Det var obekvamt och jag kasade runt pa stolen. Kroppen var inte
anpassad efter dem. Jag hade ju ocksa skolios, det kan ha berott pa
det.

— For mig var det ett stort problem néar man skulle sitta i aulan i
fasta bankar. Det gick verkligen inte att fa plats och att fa ner benen
mellan bankarna.

Deltagarna beréttar att det var svart att halla i pennor och de fick
ont i fingrarna nér de krampaktigt férsokte det. En tjej var tvungen
att ”’knécka” fingrarna nar hon skulle skriva annars gick det inte.
Lararna sa alltid till henne att hon skulle sluta med det. ”D4a hade
jag fatt sluta skriva ocksa.”

—Jag skulle behovt skrivhjalpmedel, men idag ar det annorlunda,
tror jag. Det ar mycket battre pa manga satt. Det ar lattare med alla
elektroniska hjalpmedel som finns nu, till exempel surfplattan. Det
finns mycket hjalpmedel som inte fanns nér jag gick i skolan,
Power Points, datorer med Google Drive och Google Classrom.

— Jag fick sitta langst fram, men ibland gick det anda inte att se vad
lararen skrev. Det &r viktigt att lararen skriver med en svart penna
inte gront och rott for det gick inte att se.

Synproblematiken har genomgaende gjort dem mer utsatta. Att sitta
langt fram for att man inte ser, nar man tillhor de langsta i klassen
var inte sjélvklart.
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— Jag som hade kraftig tillvaxt hamnade i en paradox. Ldrarna sa
till mig att du som &r lang ska sitta langst bak i klassen. Men da sag
jag inget. Jag hamnade alltid langst bak i klassrummet och pa
skolfotot.

Nér det galler gymnastiken orkade de inte lika mycket som
klasskamraterna.

— Du som ér lang kan spela basket, sa lararen till mig. Men jag hade
svart att orka med i tempot. Det ar klart att du ska vara med pa det,
sade de och hotade med icke godkant betyg.

—Jag fick simma 400 meter utan paus och utan att ta tag i kanten.
Eftersom jag gar pa betablockerare kommer jag inte hogre i puls
och om jag anstranger mig for mycket svimmar jag. Men jag skulle
anda gora det andra gjorde.

En man hade mycket véaxtvark som ung, kunde inte delta i
gymnastiken och kénde att han pa grund av det blev utanfor
gruppgemenskapen.

—Jag fick namnet ’ldngben’.

Néstan alla blev mobbade i skolan for sin langd.

— Men kanske mer for att jag var smal ocksa och hade glaségon.
Jag kallades for ”glasogonorm”. Det var inte bara klasskamraterna
utan skolhalsovarden papekade ocksa att jag var for smal och
behdvde dta mer. Det var krénkande.

Den som ér storre till vaxten forvéntas klara mer &n den som ar
mindre.

— Folk hade hogre forvantningar pa en och det kan vara jobbigt
sérskilt n&r man &r yngre och inte riktigt kan leva upp till de
forvantningarna. Jag utsags ofta till ordningsman. Hall ordning pa
Klassen, sa lararen. Den som sticker ut och syns har man storre
forvantningar pa. Jag har varit tva meter lang sen sjatte klass.

En av kvinnorna beréttade att hon var tvungen att skaffa
legitimation nér hon skulle med kompisarna till Leklandet.

—Jag var tvungen att bevisa att jag var tillrackligt ung.

A andra sidan tycker en man att det ocksé kan vara en fordel att
vara langst.

— Om ndagon sa nagot taskigt var det bara att stracka pa sig, titta ner
pa den personen och myndigt sdga, Vad var det du sa?

Det var lite si och sa med informationen till larare och de andra
eleverna om Marfans syndrom. Nagon fick broschyrer fran sin
lakare att dela ut till skolan.

— Information fanns inte nér jag gick i skolan, men min dotter hade
stor hjélp av barnhabiliteringen som kom ut till skolan och
informerade. Det blev en tyngd i informationen nar de kom ut och
beréttade om Marfan.
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Vad saknade ni i skolan?

— Inlevelseférmaga. Lararna saknade formagan att tanka att folk ar
olika. Det &r svart att fa forstaelse nar det inte syns tydligt utanpa
hur vi &r inuti.

Yrkesval

En man som arbetar som drifttekniker och som fick sin diagnos
sent, markte stor skillnad pa hur han sjalv och kollegerna klarade
nattpassen.

— Jag var alltid trétt och jag forstod inte varfor jag inte kunde halla
mig vaken pa natterna nar de andra kunde det.

Numera kor han jeep pa jobbet och har fatt automatvéxlad for att
slippa anvéanda handerna som varker av anstrangningen.

— Pé en arbetsdag kan det bli tre till fyrahundra vaxlingar och det
klarar inte handerna av. Jag slipper ocksa att bara tunga sackar.
Idag har jag gatt ner i arbetstid. Jag arbetar 25 procent.

En kvinna som ocksa fick diagnosen sent arbetade som lakare och
orkade inte med jourer.

— Det gick sa langt att jag blev utbrand och kollegerna blev sura for
att jag inte ville jobba lika mycket som de. Jag hade ju inget riktigt
skal. Hade jag haft min diagnos, som jag har nu, hade det varit en
helt annan sak.

Genomgaende ar det nastan ingen som Iatit sig hindras i yrkeslivet
av diagnosen. En kvinna startade till exempel ett vandrarhem och
ett dppelmusteri med sin man, tre manader efter sin hjartoperation.
En annan kvinna har bestamt sig for att inte lata sig hindras.

— Jag sag min mamma som var mycket sangliggande och som dog
av Marfans syndrom och jag har alltid tankt att sa vill jag inte ha
det!

En av personerna ar marknadsansvarig for ett foretag, aker runt i bil
och traffar kunder och haller forelasningar.

— Jag arbetade tidigare pa verkstadsgolvet med tunga saker, men
fick byta yrke efter min operation av aortan.

Skribenten i séllskapet har ont i landryggen. Hon séger att hon
maste tanka mer pa hur hon sitter.

— Jag flyttar runt pa olika stallen fran kontorsstolen, till soffan och
séngen. Det tycker jag kanns bra.

Boende och vardagsliv

Deltagarna listar vad de behdver i vardagen. Bland annat ndmns
hogt i tak, langre séang (norska sangforetaget Svane har extra langa
sangar), ett superlangt tacke sa att inte fotterna maste vara utanfor,
ett djupt badkar sa att kroppen kan bli tackt hela vagen upp av
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vatten, hogre arbetsbankar i koket, mojlighet till hiss i trapphus for
den som bor i lagenhet (kndna gor ont).

Flera av dem har hus med tradgard och behdver hjalp. Garna nagon
som klipper hacken eftersom det &r for tungt fér armarna med
belastningen och ndgon annan som putsar fonstren.

En ung kvinna arbetar med textil och sitter mycket framfor
symaskinen och har fatt en del hjalpmedel.

— Jag har fatt en kyldyna att sitta pa genom habiliteringen den &r
bra om man har problem med ryggen. Den gor att jag kan sitta sa
uppratt som det bara gar i stolen. Sen anvénder jag stédstrumpor
och stodtights om jag vet att jag ska sta eller ga mycket. Jag har
ocksa problem med mina fotter och behover inlagg i skor och skor
fran ortopedtekniska.

— Jag som &r dver tva meter och kor mycket bil behdver ha en
bekvam bil dar jag far plats med mina langa ben. De bilar som ar
bekvama for langa personer ar Audi och BMW eller SUV-bilar. De
ar justerbara bade nar det galler bredd och svank och det gar att dra
ut en langre sittdyna sa att benen far ratt stod.

Det &r svart att hitta klader med ratt passform. Extra stort blir extra
brett ocksa. Det blir inte snyggt pa en smal person. Det man kdper
sitter ofta inte sa bra, sa det allra bésta ar att sy sjalv om man kan
det. Fingervantar ar hopplost eftersom de egna fingrarna ofta ar
betydligt mycket langre dn vantarnas. Armarna ar ocksa langa och
armarna alltid for korta. Stickade muddar &r bra att forlanga
armarna med, tipsar en person om. Vissa marken, som Helly
Hansen har armar som réacker anda ner till handleden. Nagra syr
upp klader hos skraddare, speciellt pa resa i Thailand.

— Jag syr upp nagra kostymer och skjortor att ta med hem. Det
kostar som att ga till billigaste affaren hemma. Ett tips! Ta visitkort
fran skraddaren for det gar att bestalla Gver natet. De har matten.
Skor &r svarast. En kvinna med Marfans syndrom har kanske
storlek 43 till 44, en man kan ha 48 till 50. Det &r inte helt latt att fa
tag pa skor i de storlekarna.

— Det gar inte bara att bestamma sig for att ga till staden och képa
ett par skor. Det dr svart att hitta nagra fina och till slut blir man
bara forbannad och trott.

Friluftsklader ar lattare att fa tag i, i ratt storlek.

— Fjallraven séljer pa ralangd, som det heter. Det &r bara att fa
plagget upplagt i ratt langd.

Matlagning kan ha sina sidor. Skala potatis ar svart, bast ar att lata
bli tycker en av dem.

— Jag forsoker kopa stora potatisar och gronsaker, da blir det lite
lattare, séger en annan.
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Husdjur &r bra. Med en hund kommer man ut &ven om det ar
jobbigt att rora sig.

— Att ga pa pa annat an asfalt ar bra for mig. Skogsmark starker
mina fotleder.

Snoskottning med skyffel och tung blét sné kan vara riskabelt for
alla som har hjartakommor.

— Jag har gatt in for snoslade istéllet nar jag skottar. Den skjuter jag
framfor mig och slipper lyfta skoveln.

Att ga upp och nedfor trappor &r svart.

—Jag far alltid trappstegskanten i halfoten och tvingas ga pa
snedden nedfor trapporna. Trappstegen ar for smala.

En cykel som passar ar svart att fa tag pa.

— Hollandska mérken &r lite hogre, lite battre, séger nagon.

— Via barnhabiliteringen kopte vi en specialstang sa att vi kunde
hoja sadeln och vi kopte en hogre styrstang ocksa.

S6mn och aterhamtning

De flesta kanner av en kronisk trétthet, sa kallad fatigue. Det
varierar mycket hur bra de sover.

— Det kan handa att jag far sendrag en kvéll och da ar det kort med
somnen, séager en man.

— Lékaren sa till mig att ju mer smartproblematik desto mer
behdver jag sova. Inte bara pa natten utan ocksa mellan ett och tva
pa dagen. Varden ordinerade sémn och traning som medicin mitt
pa dagen.

—Jag blev piggare efter sista hjartoperationen nér jag bytte till
mekanisk klaff, och hjartat fungerar som det ska nu.

Socialt liv och vénner

Att vara langre &n andra var ett stort problem i grundskolan, men &r
det inte langre, tycker de flesta.

Far ni kommentarer? Nej séger de. Ibland svarar nagon.

— Jag far kommentarer da och da om att jag ar smal, men jag
forklarar aldrig varfor.

— Jag blev kallad ’ldngben’ forra helgen av en paverkad person. Det
var inte roligt.

Manga kan skamta och fraga om hur kallt det &r ddruppe”, men
det &r egentligen inget att bry sig om, tycker en annan.

Ingen brukar prata med andra om sin sjukdom. En av de yngsta
beréttar att hon tar hjartmedicin, nar hon sover borta hos andra.

— Annars undrar de vad det &r for piller jag knaprar i mig.
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En annan person tycker att det &r bra att folk har koll pa att han gar
pa blodfértunnade.

Det kan vara problem att soka nytt jobb. Vad ska de sédga
egentligen?

— Skulle jag beratta om min sjukdom tror de att jag kommer vara
mycket borta och da far jag aldrig jobbet.

— Jag skulle inte sédga nagot, sager en av mannen. Jag har haft
kanske tva sjukdagar pa fem ar.

Fritidsaktiviteter

Alla i gruppen ar aktiva personer pa olika satt och de har anpassat
sina intressen efter vad de orkar med. Flera av dem &r intresserade
av att laga mat och dricka vin, nagon &r konstnarligt intresserad, en
kvinna sjunger i kor och deltar i féreningslivet. Samtliga ror pa sig,
de simmar, vandrar och tranar boxning bland annat.

— Fitness-boxning rekommenderar jag till alla med Marfans
syndrom, sager en av de yngre kvinnorna.

De &r kreativa, malar, arbetar med datorn och véaver. En kvinna
skapar fantasifulla drakter, som hon saljer.

Vardkontakter

De har en del vardkontakter varav kardiolog med arliga kontroller
ar den viktigaste. De gar till: 6gonlakare, vardcentralen,
distriktslékare, antikoagulationsmottagning, fysioterapeut,
arbetsterapeut, ortoped, pacemakerkontroll, karlkirurg,
ortopedtekniska, kurator, psykolog, Forsakringskassan och
Arbetsformedlingen.

Anna har Marfans syndrom

Anna ar 60 ar och har innerst inne kéant att hon har Marfans
syndrom sedan hon var tonaring. Men det tog lang tid innan
hon fick diagnosen. Hon var néstan 45 ar da.

Marfans syndrom har funnits i slakten. Kusinen i USA, Annas
mosters barn, fick diagnosen nar han var tva ar och dog i brusten
aorta vid 25 ars alder.

—Jag var i USA hos den familjen under ett par somrar och har alltid
ként mig beslédktad med min kusin, séger hon.

Nar kusinen utreddes trodde man att Marfans syndrom kom fran
hans pappas sida.

— Var sida av slékten blev darfor aldrig aktuell for en genetisk
undersokning, sdger Anna.
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Annas moster i USA informerade sina sléktingar i Sverige om
Marfans syndrom. Bland annat skickade hon tidningar fran The
Marfan Foundation till Anna och hennes familj.

— Vi laste tidningarna och diskuterade om anda inte jag hade
sjukdomen. Mamma som var sjukskoterska trodde absolut det,
sager Anna.

Skolan

Anna hade problem i skolan. Mycket mer an de andra barnen,
tyckte hon sjalv. Hon kénde sig annorlunda &n de. Hon var narsynt,
hade tjocka glasdgon och fick sitta langst fram i klassrummet for
att hon sag daligt.

— Jag sag annorlunda ut, var lang och smal med skolios och hade
inte samma ork som de andra i till exempel gymnastiken. | tonaren
Iag jag inne pa sjukhus for en hjartmuskelinflammation som jag
tror berodde pa Marfans syndrom.

Yrkeslivet

Anna har alltid velat bli ldkare och nar hon gick lakarutbildningen
tog hon chansen att lara sig sa mycket som det bara gick om
Marfans syndrom. Under kardiologkursen fragade hon till exempel
en specialist om hen trodde att hon hade Marfans syndrom? Anna
fick gora ett ultraljud och det konstaterades att aortan inte var
vidgad, sa da var det inte det.

Anna borjade arbeta som lékare, traffade sin man och fick en dotter
vid 38 ars alder.

Diagnos

Annas bror ar 1ang, ver tva meter, och en av hans tre pojkar ar lika
lang och ganglig. En dag nar brodern och sonen var pa sjukhuset i
ett helt annat arende, sag en genetiker dem i sjukhuskorridoren och
reagerade pa att de var langa. ”Ni ser ut som att ni har Marfans
syndrom”, sa han till dem.

— De blev undersokta och val var det for da upptackte de att min
bror hade en vidgad aorta och han fick gora en planerad operation,
ett halvar senare. Tack vare att den personen upptéckte sjukdomen
blev han opererad i tid. Jag undersoktes senare och det visade sig
att ocksa jag hade en vidgad aorta da, men inte sa mycket som min
bror, sa jag slapp operation. Under aren som gatt sedan dess har
aortan vidgats ytterligare och jag har hittills sluppit operation, séger
Anna.
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Annas dotter har ocksa syndromet men ingen vidgad aorta.
Déremot fick hon skolios tidigt och blev stelopererad redan vid tio
ars alder.

Né&r Annas pappa dog i en hjarntumaor, upptécktes en vidgad aorta
och ett hjartfel som kan stdamma 6verens med Marfans syndrom.
Troligtvis var det fran honom sjukdomen harrérde.

— Det ar konstigt att vi i var familj hade en s& ovanlig sjukdom fran
tva olika hall, sager Anna.

Kristillstand

Efter Annas dotters skoliosoperation akte familjen till Agrenska pa
en familjevecka. Dottern var da 12 ar.

— Jag tyckte egentligen att det var onddigt att aka dit. Hade fram till
dess fornekat sjukdomen nér det gallde mig sjalv. Jag sa till och
med till min man att vi har val inga problem. Vad ska vi aka dit
for? Da tyckte han att jag fick ge mig. *Tva av tre i en familj har
Marfans syndrom, det maste val vara tillrackligt for att vi ska aka
dit’, sa han. Under vistelsen pa Agrenska forstod Anna for forsta
gangen vidden av att ha en sjukdom som hela tiden blir vérre.

— Jag ké&nde igen mig i allt som sades och fick en chock. Jag grét
mer eller mindre i ett helt ar efter det, séager hon.

Anna forstod varfér hon alltid hade varit sa trott och varfor hon
drabbats av utmattningssyndrom som lakare. Alla jourer pa
sjukhuset och stressen inom lakaryrket hade paverkat henne mycket
pa grund av sjukdomen.

— Séa smaningom fick jag en samtalskontakt pa
vuxenrehabiliteringen och det hjalpte mig att komma Gver krisen
och framforallt inse mina begrénsningar.

Aktiv pensionar

Foljden blev att hon sa upp sig fran sin tjanst pa sjukhuset och
startade en privat lakarmottagning.

— Det var véldigt bra for da kunde jag bestamma allt sjalv och slapp
alla moten och onddig administration. Jag jobbade mellan 9 och 15
med patienterna och kunde sedan ga hem och vila.

Hon arbetade pa sin privata lakarmottagning tills hon fick
ytterligare en komplikation av Marfan, en duraektasi, som ar en
utvidgning av de bindvéavshinnor som omger ryggmargen och
ryggvétskan. Duraektasin gav ett kroniskt smarttillstand i nedre
ryggen och backenbotten. Anna fick svart att sitta och tvingades
lagga ner sin lakarmottagning. Nu ar hon pensionar pa heltid sedan
fem ar tillbaka.

— Det gick inte att ha vark och samtidigt arbeta, sdger hon.
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Marfans syndrom

Idag sover Anna en stund varje eftermiddag. Da blir det béttre.

— Det hander nagot med smartan nar jag somnar. Det larde jag mig
pa smartlindringsavdelningen, séger hon.

Anna &r aktiv i Svenska Marfanféreningen, trdnar Qi gong, simmar
och promenerar.

Jobbigast med sjukdomen &r att den &r oviss och att det hela tiden
kommer nya dverraskningar hon maste ta itu med.

Anna vaver, sjunger i rockkdr och gor en langre vandring
tillsammans med ett gang andra pensionarer en gang i manaden.
Hon passar ocksa pa att resa sa mycket som det bara gar.

— Eftersom jag kanske inte kan det om nagra ar, sager hon.

Senast var Anna och dottern pa Svalbard och dar traffade de pa
isbjornar.

for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for nirvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretrddare for patientorganisationer.
Kvalitetssdkring sker genom granskning av en sirskild expertgrupp
utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna oversitts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns dven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.De
som skriver texterna svarar dven pd frdgor och hjélper till att soka
information, och nés pa telefonnummer 031-786 55 90 eller via
mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Lds mer pa: www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet séllsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrattat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.
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NFSDs uppgift &r att:

bidra till 6kad samordning och koordinering av hdlso- och
sjukvardens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjénst och
frivilligorganisationer.

bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av halso- och sjukvarden och till andra berérda
samhéllsinstanser samt till patienter och anhériga

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l&nder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med

helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-

séttning, deras familjer samt professionella som de moter.
Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 530

Marfans syndrom &r en genetiskt nedéarvd bindvévssjukdom.

Eftersom bindvav finns i hela kroppen kan personen fa
symtom fran manga olika organsystem.

| Sverige har en person av 5000 Marfans syndrom.
Det innebaér att det finns cirka 2000 personer

med Marfans syndrom.

Personer med Marfans syndrom dr oftast langre och

spensligare an genomsnittet. De har langa fingrar och fotter.

Till de allvarligare komplikationerna hor hjart- och
karlproblem, som vidgad aorta, som kan leda till akut
aortadissektion och hjartklafflackage. Linsluxation och
synproblem &r ocksa vanliga.

Synfelen justeras med operation, kontaktlinser eller
glaségon. Hjartproblemen halls under kontroll med arliga
undersokningar och mediciner.
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