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Neurofibromatos

NEUROFIBROMATOS TYP |, NFI
VUXENVISTELSE

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna, med sillsynta
diagnoser, fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet neurofibromatos
typ 1, NF1.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mgjlighet att utbyta
erfarenheter och triffa andra i1 liknande situation.

Programmet innehaller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, psykosociala aspekter samt det stod samhillet kan
erbjuda.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med syndromet ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhallsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
deltagarna i gruppen. De personer som deltar i intervjuerna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras #ven pa Agrenskas webbsida,
www.agrenska.se.
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Neurofibromatos, typ |- medicinska aspekter

Neurofibromatos typ 1, NF 1, ér ett tillstind som kan se mycket
olika ut. Det siager Barbro Westerberg, neuropediatriker vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus.

NF 1 uppticktes av den tyske patologen professor Freidrich Daniel
von Recklinghausen i borjan av 1900-talet. Sjukdomen kallades
forr von Recklinghausens sjukdom. 1987 konstaterades att NF 1
orsakas av en fordandring av en gen pa kromosom 17 (17q11.2).
NF 1 ér ett dominant arftligt syndrom, men i cirka hélften av fallen
uppstar det genom en nymutation och dr inte neddrvd. Mer om
genetik senare i dokumentationen.

Det finns tva diagnoser, neurofibromatos typ 1 (NF 1) och
neurofibromatos typ 2 (NF 2). NF 2 orsakas av en deletion pa
kromosom 22 och sjukdomarna skiljer sig at.

90 procent av alla som fatt diagnosen neurofibromatos har NF 1.
Syndromet forekommer hos ett barn av 3000 fodda.

30 nya fall per ar

I Sverige far ungefér 30 nya personer diagnosen varje ar. Cirka
3000 personer har NF 1 1 landet.

Neurofibromatos forekommer 6ver hela virlden och ér lika vanligt
hos kvinnor som hos min. NF 1 &r den vanligaste séllsynta
diagnosen, trots det kinner inte alla ldkare till den.

— Det gor att man som vuxen inte alltid triffar pd en lakare som é&r
intresserad av diagnosen, sdger Barbro Westerberg.

Diagnos
For att stélla diagnosen NF 1 krévs att minst tva av sju faststillda
kriterier dr uppfyllda.

De olika kriterierna &r:

e minst sex stycken café-au-lait-flackar, som forkortas CAL

e minst 2 neurofibrom eller ett plexiformt neurofibrom

o pigmentflackar (friknar) i armhélorna och ljumskarna

e skelettfordndringar och ibland benbrott i 1anga rérbenet (falsk
led) eller i sfenoidvingebenet (finns innanfor orat)

e gliom (tumor kring synnerven)

e fler @n tvad Lischska noduli (hamartom, som é&r ofarliga
pigmentknutor i regnbagshinnan, iris)

e fordldrar och/eller syskon som har NF1
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— Det dr enklare att komma fram till en diagnos om det finns
familjemedlemmar som har NF 1. D4 ér det troligt att barnet har
tillstandet och diagnosen kan bekriftas med ett genetiskt test, sdger
Barbro Westerberg.

Om det daremot kommer ett litet barn med fyra av de
karaktéristiska café-au lait flaickarna, som inte har en sldkting med
neurofibromatos, kan lakaren inte stélla diagnosen.

— Diagnosen dr mdjlig att stélla forst nir barnet har fler flackar och
ytterligare symtom, sdger Barbro Westerberg.

Flackarna ar ofarliga, men de &r det forsta tecknet pa att en person
har diagnosen.

Symtom

Neuro betyder nerv och fibrom betyder godartad bindvavsknuta
och det dr det mest synliga symtomet. Neurofibromatos kan drabba
olika organ i kroppen som hud, 6ga, kirl, skelett, perifera nerver,
centrala nervsystemet och hormonsystem. Aven andning, férméiga
att svélja, rost och kénsel kan paverkas. Langdtillvixten fordndras
ibland och kan ge kortvixthet. Skolios, epilepsi, hogt blodtryck och
pseudoartros (falsk led) forekommer.

Cirka femtio procent av patienterna med NF 1, har inga eller
lindriga symtom. Fyrtio procent har medicinska problem.

Skolios, det vill sdga sned rygg, forekommer hos tjugo procent.

UBO

Vid en undersdkning med magnetkamera syns vita flackar i
hjarnan. Dessa fordndringar & UBO (Unidentified Bright Objects),
ett annat namn ar hamartom. De finns, oftast i thalamus och
lillhjérnan, 1 hjarnstammen och mer séllan 1 hjarnbarken.

— De vita flackarna dr omogen myelinisering i hjdrnan, som orsakas
av brist pa en aminosyra. De kan forsvinna och har alltsd inget
samband med patientens symtom, sdger Barbro Westerberg.

Mindre vanliga symtom
Négra symtom forekommer hos mindre 4n fem procent med NF 1:

J epilepsi

o tumorer 1 hjdrnan

o pseudartros (falsk led)

o sfenoiddysplasi (férdndring i vingbenet innanfor orat)

o artarfortrangning (ofta njurartér) ger hogt blodtryck
o faokromocytom (binjurebarkstumor)
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o for tidig pubertet
o livstidsrisk att utveckla maligna tumdrer

Behandling

Vid behandling av symtomen krivs ofta samarbete mellan olika
specialister, sidana kan vara 6gonlédkare, onkolog, neurokirurg och
hudldkare (mer om huden kommer i ett senare kapitel).

— Vid forhdjt blodtryck &r det viktigt att ta reda pa orsaken. Det kan
bero pa en fortringning av artdren till ena njuren pd grund av
fibrom, en tumor i binjuren eller nagot annat, sdger Barbro
Westerberg.

For den som drabbats av skolios blir operation ibland nédvandig.
Det kan ocksa bli aktuellt att sédtta in hormonbehandling vid
kortvuxenhet.

Manga har svart att sova. Ar problemen stora kan det behova goras
en kartliggning av vad de bestar i. Smérta forekommer ocksa vid
NF 1 och det kan stéra sémnen.

— Bland annat gar det att tillféra somnhormonet melatonin, nér det
ar klarlagt vad som orsakar problemen, sédger Barbro Westerberg.

Utvecklingspsykologiska svarigheter

De flesta med neurofibromatos har normal begavning, cirka hilften
har inldrningssvarigheter. Vanligt &r brister i
koncentrationsférmaga, korttidsminne, uppmarksamhet, uthéllighet
och i formégan att planera och organisera. Drygt 30 procent anses
ha adhd-symtom medan det 4r mer osédkert hur minga som har
storningar inom autismspektrat.

— Dessa problem ér lite vanligare hos barn med NF 1 dn det ar hos
barn i allménhet, siger Barbro Westerberg.

Den sprakliga utvecklingen &r ibland forsenad och otydligt tal och
stamning &dr vanligt.

1Q-virdet ar sdllan under 70 (en genomsnittligt intelligent person
har ett IQ-vidrde pa 100). De flesta personer med NF 1 har inga
svérigheter alls med stavning och att ldsa, medan manga har svért
for matematik. 65 procent av personerna med NF 1 har svarigheter
med studier pa hogskola och universitet.

Riktlinjer for uppfoljning

Patienter med NF 1 bor fa en arlig uppfoljning hos ldkare som har
kunskap om diagnosen. Undersokningen dr viktig for att finga upp
alla symtom som smirta, synforéndring, eventuella tumdrer och
neurologiska symtom.
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— Kvinnor bor géra mammografi en gdng om 4ret eftersom risken
for brostcancer dr forhdjd vid NF1, sdger Barbro Westerberg.

Nir det giller behandling av olika symtom finns det tydliga
riktlinjer f6r barn, men dnnu inte fér vuxna.

— Det finns men de &r inte formulerade 1 skrift &nnu. De behdvs sa
att ni kan visa dem for er ldkare pa vardcentralen. Efter att ha varit
hiar kommer jag att se till att det blir verklighet, sdger Barbro
Westerberg.

Centrum for séllsynta diagnoser

Centrum f0r séllsynta diagnoser, CSD, vixer fram vid landets sju
universitetssjukhus, med tillhdrande expertteam. Visserligen dr NF
1 inte nagon séllsynt diagnos, men ndr komplikationer férekommer
behovs specialkompetens.

— Vi forsoker skapa ett expertteam eller kunskapscentrum for NF 1,
dér vi kan samla alla specialister som behdvs i behandlingen. Det dr
mycket angeldget och forutsétter samarbete med andra
universitetssjukhus. Teamet ska bestd av barn- och hudlékare,
ogonldkare, endokrinolog, ortoped, neurolog, neuro- och
plastikkirurg, psykopedagog och genetiker, sédger Barbro
Westerberg.

Fragor till Barbro Westerberg:

Jag har hort att liingden paverkas av dalig nattsomn?
— Nej, det har inte med saken att gora.

Hur ska man gora for att fi sova?

— Det dr viktigt att ha det lugnt och tyst omkring sig. Sedan kan
somnhormonet melatonin vara bra. Melatonin &r ett hormon som
produceras av tallkottkorteln. Melatoninets effekt r att man blir
somnig, och utsondringen av melatonin &r troligen kroppens
viktigaste mekanism for att fi oss somniga. Det finns i tablettform.
Melatonin ger insomning och fyra till fem timmar sémn. Det &r
viktigt att man hittar sitt eget sitt att sova bra.

Ar blodarsjuka och hypotyreos vanligt hos patienter med NF1?

— Nej det dr inte vanligare &n hos andra. Vid blodarsjuka dr det
ytterligare en gen som dr fordndrad. Hypotyreos ska man alltid vara
uppmaérksam pé, for det fir manga vuxna. Typiskt for hypotyreos ar
trotthet, viktuppgang och att man &r trog 1 magen. Det behandlas
med hormoner.
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Genetiska aspekter vid NFl

NF 1 orsakas av en forindring av en gen som finns pa
kromosom 17 (17q11.2).

— Varfor det hos en viss person uppstitt en mutation dér gir
inte att siiga, men det ir ett kiinsligt omrade och det uppstir
ganska ofta fel i den genen, berittar Jesper Ottosson, ST-
likare vid Klinisk genetik p4 Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Mainniskans kropp dr uppbyggd av miljarder celler. Inuti varje cell
finns en cellkdrna och i den véra 46 kromosomer 1 par. Den ena
kromosomen 1 varje par har vi drvt fran mamma och den andra frén
pappa. De forsta 22 kromosomparen kallas autosomer och ir precis
lika hos mén och kvinnor, medan det sista paret,
konskromosomerna, skiljer sig 4t mellan kdnen. Kvinnor har tvd X-
kromosomer, medan mén har en X-och en Y- kromosom.
Kromosomerna bestar av DNA, den molekyl som bér vara gener.
DNA- traden dr mycket lang och mycket tunn. En enda cellkdrna
innehaller nistan tvd meter DNA. For att den skall fa plats dr den
hoppackad med hjélp av proteiner. Den ménskliga arvsmassan
innehéller cirka 25 000 gener.

— Varje gen ser till att ett visst &mne skapas i kroppen och péverkar
en viss egenskap. NF 1-genen innehaller information for bildandet
av ett amne som heter neurofibromin. Detta har till funktion att
kontrollera celldelning och celltillvéxt, vilket hindrar
tumorbildning. Fordndringar i neurofibromin kan paverka detta
bromssystem, och risken finns for utveckling av neurofibrom, sager
Jesper Ottosson.

NF1 nedérvs autosomalt dominant.

— Om den ena fordldern har sjukdomen, det vill sdga har en normal
gen och en fordndrad gen, finns det risk att fa barn med sjukdomen.
Vid varje graviditet foljer antingen den normala genen eller den
forandrade genen med, vilket gor att risken blir femtio procent. De
barn som inte fir den muterade genen far inte sjukdomen och for
den heller inte vidare, sdger Jesper Ottosson.

Ungefir hilften av alla med NF1 har en nymutation, det vill séga
att en forandring av genen upptrader for forsta gangen hos personen
sjdlv och inte dr neddrvd fran ndgon av fordldrarna. Foréldrar till ett
barn med en nymutation har endast en mycket 14g risk att fora
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anlaget vidare. Den nyuppkomna fordndringen i arvsmassan hos
barnet blir dock arftlig, och som vuxen riskerar personen att fora
den muterade genen vidare till sina barn.

Om man har funderingar kring &rftlighet eller annat runt sjukdomen
gar det att fa genetisk viagledning pa Klinisk genetik vid
universitetssjukhusen.

Fosterdiagnostik kan ge svar pa om fostret ar barare av den
muterade genen och gors vanligen med ett moderkaksprov tidigt i
graviditeten, runt graviditetsvecka 11.

Ett ytterligare alternativ for par dar fordlder bar pa anlaget &r PGD-
preimplantatorisk genetisk diagnostik. Det dr en form av
provrorsbefruktning som utfors vid ndgra av landets
universitetssjukhus.

—Bland nackdelarna finns att det ibland kan vara svart att bli gravid
pa detta sétt, samt att processen inom sjukvérden kan vara ganska
lang séger Jesper Ottosson.

Fragor till Jesper Ottosson:

Varfor drabbas syskon olika allvarligt av NF1?
— Man vet inte sékert, men det beror sannolikt pa andra delar av
arvsmassan, pa slumpen och pa icke-genetiska faktorer.

Ar det vanligt att en person med NF1 ocksd har Noonans
syndrom?

— Det dr inte vanligt, men det forekommer. De tva sjukdomarna
paverkar system i cellen som har mycket med varandra att gora.

Hudlakarens perspektiv

— Huden ir vart storsta synliga organ. De flesta som har NF1
har problem med huden pa olika sitt, konstaterar Sara
Lattanzi, hudlikare vid Frolunda specialistsjukhus i Vistra
Frolunda.

Nastan alla med NF1 har café au lait- flaickar, CAL-flackar, fran
fodseln.
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— Kriteriet for NF1 ar att de ska vara en halv centimeter stora och
att individen ska ha minst sex flackar. Men det ser olika ut. En del
har knappt ndgon andra har endast en stor fliack. Variationerna ar
ménga, sdger Sara Lattanzi.

En pé 100 med NF1 har sma gula eller orangea noduler, pigment-
cell- upphdjningar fran fodseln. De kan sitta var som helst pa
kroppen och vara som en nagel i storlek och ibland sé stora som en
femkrona.

— De som har dem har en ndgot 6kad risk att utveckla en kronisk
leukemi. Aven om risken ir liten #r det bra att vara uppmérksam pa
det, sdger Sara Lattanzi.

Nér barnen véxer upp blir CAL-flackarna ofta stérre och mer
synliga. Personer med NF1 far friknar i armhalorna, 1 ljumskarna
och 1 ansiktet. Med aldern kommer alltfler kutana neurofibrom,
som dr godartade tumdrer som kan uppsté langs kroppens nerver.
Sa kallade plexiforma neurofibrom, som ocksa ér godartade och
paminner om neurofibrom, kan finnas redan vid fédseln. De ér
storre dn de kutana neurofibromen, som ar oavgrénsade, och har en
tendens att bilda blasor. De kan ge upphov till kosmetiska och
lokala besvir (tryck, smértor med mera) och i sdllsynta fall
utvecklar de sig elakartat. 40 procent av alla gravida kvinnor
upplever att neurofibromen blir fler under graviditeten.

— Man ska vara uppmérksam pa om de forst dmmar och sedan
upphor att mma. De &r ocksé lite annorlunda i konsistensen dn de
andra. Det dr hand- eller plastikkirurg som tar bort dem, séger Sara
Lattanzi.

Neurofibromerna sétter sig ibland i munnen, pd tandkott saval som
tungan.

— Om man har besvir med dem vinder man sig till avdelningarna
for oralmedicin pé universitetssjukhusen. Fibromerna sétter sig pa
nerver och muskler i munnen och kan gora att det blir svart att
uttala vissa ord. CAL-flackar forekommer ocksa i munnens
slemhinna, séger Sara Lattanzi.

Ibland kan NF1 visa sig s& sent som i sen tonar eller tidig
vuxenélder.

Mottot nir man har NF1 ar att vara beredd, inte radd!

— Det giller en sjilv och det giller omgivningen. Det viktigaste ar
att etablera en bra kontakt med en ldkare. Husldkare, 6gonlakare,
hudlékare eller neurolog. Det ska vara ndgon som kéanner till NF1,
ar intresserad och vet ens historia.
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Sen &r det bra att trina in ett fardigt svar sé att man inte blir
svarslds ndr omgivningen stiller frdgor om varfor man ser ut som
man gor.

— Jag hade en patient som formulerade ett bra svar till alla nyfikna:
’Jag dr hélften leopard, svarade hen.” Mycket gar att 16sa med lite
humor.

Fragor till Sara Lattanzi:

Varfor blir det CAL-fliickar. Vad dir det som hinder?

— Det dr melanocyter, det vill sédga celler som gor pigmentet, som
klumpar ihop sig. Men vi vet inte varfor det blir flickar. Det vi vet
ar att melanocyterna utvecklas samtidigt som nervsystemet.

Gar det att ta bort CAL-flickarna med laser?

— Det kan man, men de kan komma tillbaka. Neurofibromer,
didremot, tas inte bort med laser eftersom laserstralarna inte kidnner
av dem och ofta inte gar tillrackligt djupt.

Gar det att operera bort alla fibrom?

— Det gér, men det dr inte att rekommendera. Dels kommer de
gdrna tillbaka, men det &r ocksa riskabelt att transplantera hud,
eftersom det blir drrbildningar och det gor att huden forlorar 1
elasticitet och blir hard. Man kan ocksa fa sar pa huden eller
problem med musklerna som finns under och som blir
komprimerade av drren. Man far tdnka pd om man tycker att det ar
viart det. Vi brukar ta bort enstaka fibrom, nir de orsakar smérta
eller forhindrar kroppsrorelse.

Finns det bra metoder att fd bort klida?

— Ofta beror klada pa att nerverna blir retade. Det ger ocksé
domningar och dr svar att komma tillratta med. Da brukar vi ta bort
den plexiforma neurofibromen som orsakar klddan. Nér det géller
klada som beror pa att det blir svettigt eller att det finns finnar
under fibromen eller att fibromen skaver mot ett kladesplagg, kan
man anvénda salva som torkar ut, utan att huden blir tunnare.
Zinksalva eller en mildare kortisonsalva i ansiktet och en starkare
kortisonsalva i hdrbottnen. Kapsaicin ér en salva som beddvar och
det verksamma dmnet dr extrakt av chili.

Varfor dr huden mork runt égonen?
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— Det kan vara mork hud béde runt 6gon och mun. Det dr
melanocyter som &r kdnsligare mot hormoner sérskilt under
graviditeten. Da produceras mer melanocyter. Nér det géller NF1
sa dr melanocyterna redan igdng och gér CAL-fldckarna. Det blir
da dubbel belastning pa melanocyterna, s att de producerar dnnu
mer pigment.

Ar det farligt att tatuera sig for den som har NF1?
— Nej inte alls.

Kirurgisk behandling av NF|

Med diagnosen NF1, foljer symtom som kan behova atgardas
kirurgiskt. Det kan handla om funktionella eller kosmetiska
besvar.

Plastikkirurg Peter Tarnow, Sahlgrenska Universitetssjukhuset
i Goteborg, berittade om kirurgiska ingrepp som ar mojliga
och ibland omdjliga att vidta.

I forsta hand star specialister inom varje omrade for kirurgin nér
det géller NF1. Ortopeder opererar neurofibrom i kotpelare och
extremiteter, allménkirurger opererar tumorer i bukregionen och
thoraxkirurger opererar i brostkorgen. Nar det géller neurologiska
diagnoser eller de som rér 6ron och 6gon tar respektive
specialistlikare hand om sitt omréde.

— Som plastikkirurger blir vi oftast involverade vid kutana
neurofibrom dér storlek, lokalisation eller mdngd fordrar
plastikkirurgi, vid plexiforma neurofibrom pa olika stillen av
kroppen eller vid plexiforma neurofibrom i huvudhalsregionen, sa
Peter Tarnow.

Neurofibrom i huden

Ibland besvérar neurofibromen sa att de ger klada, smaérta, skaver
eller blir infekterade. Da kan de behandlas kirurgiskt pé olika sitt.
— Naér det giller neurofibrom kan vi skidra bort dem eller anvénda
laser. Efter ingreppet sys omradet ihop eller sé far
operationsomradet ldka av sig sjilvt, sa Peter Tarnow.

Lakningen tar ldngre tid dn vid andra hudoperationer.

— Det ar svart att f4 dem att ldka lika snabbt som den vanliga huden
och det blir ibland drrbildningar. Inte sd séllan kommer fibromen
tillbaka igen pd samma stille. Eftersom de véxer lings nerverna gér
det inte att ta bort dem 1 sin helhet, sa Peter Tarnow.
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Dock brukar patienten trots besvéren bli ndjdare efter operationen.
— Aven om man inte fir bort allt blir situationen mindre besvirlig
symtomméssigt eller socialt, sa Peter Tarnow.

Plexiforma neurofibrom

Ar neurofibromen plexiforma kan orsaken till att man bestimmer
sig for operation vara att de har en besvarande storlek, orsakar
blodningar eller trycker pa ndgon funktion i kroppen. Plexiforma
neurofibrom i huvudhalsomridet kan ocksa paverka horseln, synen
och formégan att svélja och andas.

Ur kirurgisk synvinkel dr vivnaden speciell, eftersom den bestér av
blodkérl som saknar vanliga kirls formaga att dra thop sig nér de
bloder.

— Det begransar vad man kan gora. Neurofibromen vixer 1
nervstodjevdvnad, liksom plasten kring elledningar 1 huset.
Magnetrontgen kan kartlagga utbredningen. Under operationen gar
det inte att se skillnad pa nerver och fibromvivnad. Det gor det
riskabelt att operera. Ibland méste man avsta fran operation pé
grund av risken att skada nerver och kérl, sa Peter Tarnow.

Falsk led

Andra orsaker till operation kan vara sa kallad falsk led. Falsk led
orsakas av att det pa grund av NF1 saknas benstruktur. Hos barn
kan underbenet vara drabbat.

— D4 kan vi ta ben frin det friska underbenet. Viktigt r att genom
mikrokirurgi ta med blodkérl som forsorjer benet sé att det kan
fortsdtta att vidxa, sa Peter Tarnow.

Det finns risker med kirurgin och resultaten ar inte alltid de bésta.
— Vi plastikkirurger kan hjélpa till lite men gor ingen avgorande
skillnad. I framtiden hoppas vi istdllet pa fler medicinska
behandlingar som stoppar tumorbildningen och eftersom det
forskas en hel del finns det hopp.

Fraga till Peter Tarnow:

Vilka operationer godkiinner landstinget?

— Enligt min mening dr NF1 en medfodd sjukdom som orsakar
mycket lidande och som bdr behandlas. Men resurserna inom
sjukvérden har krympt och det dr olika regler inom landstingen for
vad man far gora. Det blir en beddmningsfraga hos den enskilde
lakaren vad man kan godkénna och en prioritering mellan olika
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patienter. Som patient kan man alltid stélla fragan till sin ldkare och
pa flera stéllen i landet om man verkligen behdver ha nagot
atgérdat.

Foreningsinformation, NF-forbundet

NF-forbundet ér en forening for alla med NF1 och NF2.
— Det ir en plats att dela erfarenheter, siiger Barbro Svedell,
kassor i NF-forbundet.

NF-foreningen bildades 1991 och bytte namn till NF-forbundet
2002. Da fanns redan ett tiotal regionala foreningar runt om i
landet, bland annat ABI-regionen som omfattar Stockholms léan,
Gotland och FEH som omfattar Jonkopings lan.

Medlemskapet pd 300 kronor, ger forutom gemenskap NF-bladet
fyra gdnger per ar och mgjligheter att vara med pa drsmotet. Varje
ar arrangeras dessutom familjeldger, informationskonferens och
ungdomsldger. NF-forbundets symbol ér en igelkott.

— Igelkotten har taggar men de sticks inte. Den som har NF har
hudflackar och tumoérer pa huden. De syns men de sticks inte och
smittar inte, sdger Barbro Svedell.

Mer information pa nf-forbundet.se

Arbetsformedlingen — stod vid funktionsnedsattning

Arbetsformedlingen har ett tydligt uppdrag frian regeringen att
prioritera de som har svart att etablera sig pa
arbetsmarknaden, bland annat personer med
funktionsnedsittning.

— Ett annat viktigt uppdrag ir att 6ka sysselsittningen i landet
och sammanfora individer som soker arbete med foretag som
soker arbetskraft, siger Helena Nilsson Magrino, handliggare
pa Arbetsformedlingen i Varberg.

Sarskilda insatser ar riktade till personer med nedsatt
arbetsformaga.

— Det dr minga saker som paverkar arbetsformagan. Bland annat
individens styrkor och svagheter. Arbetsmiljon och hur den ser ut.
Sedan handlar det om arbetsuppgiften, vad personen ska gora, hur
tungt arbetet dr och hur snabbt det méste ga, sdger Helena Nilsson
Magrino.
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Genom att dndra de hér tre variablerna pé olika sétt kan
forutsattningarna bli battre. Kanske behdvs mer utbildning, eller en
fordndring av arbetsmiljon eller kanske ska arbetsuppgifterna
anpassas bdttre efter den arbetssokande.

— For att den anpassningen ska ske krivs det att vi pa
Arbetsformedlingen far veta vad personen behdver ha hjilp med
och da behovs ett medicinskt underlag fran en lékare, psykolog
eller logoped, beroende pa vilken funktionsnedséttning det giller,
sdger Helena Nilsson Magrino.

Arbetsformedlingen gor ocksa en egen utredning.

— Det handlar inte bara om att fa jobbet, personen ska ockséd kunna
vara kvar pa jobbet ldnge!

De flesta arbetsformedlingar har arbetsférmedlare som arbetar med
arbetslivsinriktad rehabilitering for personer som har en
funktionsnedséttning. Deras uppgift dr bland annat att utreda pa
vilket sétt funktionsnedsdttningen paverkar arbetet och hur man pa
olika sétt kan kompensera for detta sa att arbetet fungerar.
Arbetsformedlingen har ocksé ett sirskilt uppdrag for unga
personer med funktionsnedsdttning. Det uppdraget innebar:

e Att fanga upp unga mellan 16 och 29 ar redan i skolan och
att tillsammans med skolan stotta ungdomen att etablera sig
pa arbetsmarknaden.

e Att samverka med kommunens dagliga verksamhet i syfte
att underlétta for personer upp till 30 &r som har insatsen
daglig verksamhet enligt LSS, att komma ut i reguljér
anstéllning.

e Att samverka med Forsdkringskassan i syfte att kartligga
och stdtta personer som har aktivitetsersittning att komma
ut pa arbetsmarknaden eller i studier.

Négra viktiga yrkeskategorier som sérskilt stodjer personer med
funktionsnedséttning:

SIUS - Sdrskild stodperson for introduktions- och uppfoljningsstod,
har till uppgift att hjdlpa den arbetssékande, som har behov av det,
att finna, fa och behélla ett jobb dver tid. Oftast borjar sjédlva arbetet
med en praktik men tanken &r att det ska ga dver i en anstdllning.

— Det dr en mjukstart for arbetsgivaren och den arbetssokande.
SIUS finns kvar som stdd i tva &r. Det dr en lang insats, sdger
Helena Nilsson Magrino.

Arbetsterapeutens uppgift ar att gora en arbetsanalys.
Arbetsterapeuten kan dka ut pad arbetsplatsen och ge ergonomisk
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rddgivning, bade till arbetsgivare och arbetstagare. Det kan handla
om rétt belysning, att underldtta tunga lyft eller kanske att anpassa
arbetsmarknadsutbildningar till exempel med inldsningsstod.

Arbetspsykologen hjilper till med en arbetspsykologisk utredning,
vilket ar en kartliggning och en végledning till vad personen ska
syssla med.

— Alla méanniskor har potential, ingen &r bra pa allt men alla &r bra
pa nagot. D4 kan det behdvas en kartldggning for att fa fram var i
begavningen ligger. Arbetspsykologen hjélper ocksa till med att se
vilket anpassningsstdd som kan behdvas och kan ga in med ett
psykosocialt anpassningsstod. Det ér en enskild insats pa
arbetsplatsen for att 10sa ett problem som kan ha uppstatt.
Arbetspsykologen kan ocksé ge stodsamtal vid behov.

Socialkonsulentens uppgift ar att stotta nér den sociala situationen
strular. Halla reda pd myndighetskontakter till exempel. Eller gé in
med samtal och rdd om arbetstagaren har en tuff hemsituation.
Socialkonsulenten gér ocksé ibland in med motiverande samtal.

Personligt bitrdde och handledning ar ett ekonomiskt bidrag till
arbetsgivaren nér det behovs extra handledning i1 en praktik eller en
anstdllning. Arbetsgivaren ska ldmna kostnadsunderlag och
Arbetsformedlingen godkinna det.

Lonebidrag @r paraplynamnet pé insatser dér arbetsgivaren
kompenseras for den anstélldes nedsatta arbetsforméga.

— Man gor alltid en individuell prévning i forhdllande till arbetet
som ska goras och omprovningar med jimna mellanrum. Sa ldnge
behovet av 16nebidraget fortloper, finns det kvar, avslutar Helena
Nilsson Magrino.

Pa Arbetsformedlingens hemsida finns mer information och
faktablad:

arbetsformedlingen.se/For-arbetssokande/Stod-och-
service/Blanketter-och-broschyrer/Faktablad.html

Linnea ar 48 ar och har NF|

Linnea ér 48 ar och har NF1. Det ir en sjukdom hon blev
medveten om forst i vuxen alder, men som hon nu kan se har
paverkat henne hela livet. P4 vuxenvistelsen pa Agrenska
berittade hon om sin sjukdom och vad den inneburit for
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henne.

— Ingen lakare har egentligen gett mig diagnosen eller behandlat
mig for den, men det star i mina papper att jag har NF1, séger hon.
Det borjade med att dottern, hennes tredje barn 1 ordningen hade
ovanligt manga mollusker. De gick till vardcentralen och fick en
remiss till en hudlékare.

— Efter att ha tittat pa henne frdgade hudldkaren mig och min man
om det var ndgon mer i familjen som hade liknande bruna flackar
pa kroppen, som dem hon kunde se pa min flicka. *Jag har det’, sa
jag.

Da tog lékaren fram en stor tjock bok och visade Linnea och
hennes man bilder pd ménniskor som hade plexiforma neurofibrom
over hela ansiktet.

— Sedan vinde hon sig till oss och sa allvarligt: ’Skaffa inga fler
barn’, beréttar Linnea. Men det kom ett barn till och sedan var det
trevligt med ett jamnarigt syskon till det barnet. Linnea och hennes
man har fem barn nu. Alla utom ett har diagnosen NF1. Vad de vet
finns ingen i slékten som har sjukdomen.

— Kanske dr det en nymutation som uppkommit hos mig, sdger
Linnea.

Genom aren har det varit mycket med barnens sjukdomar, det har
inte riktigt funnits tid att tdnka pd Linneas diagnos. Flickan med
molluskerna som visade sig ha NF fick en godartad hjarntumor,
som behandlades med kirurgi 2013 med lyckat resultat. En annan
flicka har opererat bort plexiforma neurofibrom ur ryggen. De
ovriga barnen har olika typiska symtom, men hos dem har
symtomen inte varit allvarliga. Nu &r forsta kullen barn vuxna och
de tva eftersléntrarna étta och elva ar.

Linnea har haft fullt upp med barnen och arbetar heltid som kock.
Hon har inte riktigt hunnit bry sig om sig sjélv, trots att hon har
ndstan alla symtom som gar att fa.

— I borjan léste jag en del om NF1, men sedan har jag forsokt att
inte tdnka pa det. Jag har nog varit délig pa att ta hand om mig
sjdlv. Det har gjort att jag egentligen inte sokt vard. Formodligen
for att jag dr radd.

For Linnea startade det i tondren med fréaknar och fldckar pd mage
och rygg. Hon tinkte da att det var normalt. Alla tonaringar har ju
finnar i perioder. Sékert var det en variant av det. Skillnaden var att
Linneas utslag stannade kvar pa kroppen. Nér hon blev gravid 1
tjugodrsaldern kom fler utslag och huden fick en brun ton runt mun
och 0gon. Efter graviditeten dok det upp utslag ocksa i ansiktet.
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— Mina vénner undrade vad det var och jag visste inte men sa att
det dr ndgot som jag har. Efter det har det kommit fler besvér. Jag
tror att jag har alla kriterier som gér att fa. Allt utom tumorer i
ogonen.

Det virsta dr den sténdiga varken. Hon beskriver den som diffus
och som att den drabbar hela kroppen. Den stralar ut fran ryggen
och ner i benen. Nuddar nidgon henne lite pa fel stélle vill hon
skrika, for att det gor sé ont.

— Jag tar Alvedon ndgon gang men forsoker lata bli vérktabletter
och masserar mig sjélv istdllet. Ingen annan kan gora det for da gor
det for ont. De kénner inte det jag kénner.

Den stindiga viarken och somnldsheten som hor samman med NF1
gOr henne véldigt trott. Trottheten tir pa det goda humoret och det
blir en ond cirkel. Det plagar henne att hon som egentligen har det
bra kan kénna sig sa elandig ibland. Det svajiga humoret beror
formodligen péd diagnosen men Linnea har inte ndjt sig med det
utan gor sitt basta for att forbattra tillvaron.

Linnea var rejélt overviktig och gick ner 1 vikt for ndgra ar sedan
med hjdlp av en bantningsmetod. Det har fatt henne att ma fysiskt
och psykiskt bittre. For ett par ar sedan gick hon i terapi hos en
kognitiv beteendeterapeut. Terapeuten gav henne bra tips om hur
hon skulle hantera livet. Ett av raden hjdlpte henne att fa sinnesro.
Hon larde sig en anvindbar metod att sluta dlta problem.

— Terapeuten sa att ett bra sitt att sluta grubbla och dlta problem ar
att dgna en timma &t allt grubbleri, vid ett bestamt tillfdlle pa en
sarskilt utvald plats. Det som véxte och blev problem under dagen
skrev jag ner pé lappar som jag sparade och sa tittade jag bara pa
dem under den timmen. Nar jag héllit pa i ett par manader kdndes
det lattare.

Linnea grubblar fortfarande en timme dé och da, samlar ihop allt
som skaver som hon sedan kan Idmna bakom sig.

— Det fungerar bra for mig.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under tva vistelser pa Agrenska for vuxna med
neurofibromatos typ 1, deltar tio kvinnor och fyra mén i
fokusgruppdiskussioner. Under denna vistelse idr det
specialpedagog AnnCatrin Réjvik fran Agrenska, som leder
gruppdiskussionen.

Foljande ir ett urval av de synpunkter som deltagarna lamnar
vid de tva tillfillena. Diskussionen har teman som skola,
utbildning, yrkesliv, boende, somn och dterhimtning, socialt liv
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och kontakter inom sjukvirden, Forsikringskassan och andra
sambhaillsinstanser.

Skolan

Samtliga har haft inldrnings- och koncentrationssvarigheter under
skoléren.

— Jag hann inte med, det var som att jag hade ett [ldangsammare
tempo dn de andra. Det blev ocksa si att jag ldste allmdn matematik
istéllet for sérskild, séger en person.

De flesta saknade stdd fran klasskamrater eller lérare.

— Lédraren kallade mig till och med sl6 och jag fick ingen extra
hjélp, trots att hen visste att jag hade neurofibromatos. Det hade
hjalpt om jag fétt lite mer forstaelse fran omgivningen.

En person berittar att hon bara kunde koncentrera sig korta stunder.
— Sé fort det hdnde négot, ett ljud i klassrummet, att ndgon kom in 1
rummet eller ljud utifrdn skolgérden tappade jag koncentrationen.
En ung kille séger att det blev béttre med aren.

— Jag fattade inget i skolan, men jag forstar numera att jag maste
vara intresserad av &mnet for att kunna koncentrera mig och ldara
mig. Det ska vara kul annars fungerar det inte!

Idrott

Det ar blandade kénslor i1 gruppen infor idrotten. En kille som hor
till dem som har véldigt lite besvér av diagnosen, gillade idrotten.
Han blev ocksa hockeyspelare, nistan pa elitniva.

— Jag vann allt jag gav mig pa. Anda fick jag bara G i betyg, det vill
sdga precis godként. Jag har aldrig forstatt varfor?

De flesta sag dock idrottstimmarna pa skolan som en plaga, mer
eller mindre.

— Det gjorde fysiskt ont pa kroppen. Speciellt nér vi skulle spela
spokboll. Da ska man ju kasta bollen pd nagon annan och nér jag
blev triffad fick jag ont och da tyckte de andra att det var dnnu
roligare och fortsatte kasta pa mig.

Hon blev trétt pd det och slutade vara med pa
gymnastiklektionerna.

En kvinna har svart med balansen och det blev inte béttre av att hon
tvingades vara med pa gymnastiken.

— Man skulle ju vara snabb och kunna hoppa h6jd- och ldangdhopp.
Inget av det var jag sérskilt bra pa. Jag kom sist och blev retad for
det av de andra. Nér vi skulle spela brannboll blev jag alltid vald
sist. Sddant sitter 1 hela livet.

Det hade varit bra om liraren hade haft mer kunskap om den
medicinska diagnosen, tycker de.
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— Formodligen hade vi d& fatt mer forstaelse. De kunde vént sig till
skolldkaren och fatt reda pa mer.

— Grundskolan var ett kimpande for att fa den hjélp jag aldrig fick.
I gymnasiet blev det battre, da fick jag hjalp med matten och en del
material inldst.

Utbildning och yrkesliv

De flesta har ként till sin sjukdom, sen de var sma. En tjej som &r
strax over 30 &r tycker att arbetslivet har varit enkelt. Sjukdomen
har inte paverkat hennes forméga att jobba eller att fa jobb och det
trots att hon bade har ont i ryggen och ménga synliga neurofibrom.
En man i fyrtiodrsaldern tycker att han hela tiden hamnar

fel pé sina olika praktikplatser, som it-konsult, ett jobb han fatt
genom Arbetsformedlingen. Ofta har det berott pd dalig
kommunikation mellan Arbetsformedlingen och arbetsplatsen, tror
han. Innan praktiken har arbetsgivaren gett sken av att det ar
mycket jobb och det har néstan inte varit nadgot att gora alls nér han
vél kommit dit. Han har ként sig isolerad, det har varit trékigt och
pa grund av arbetsbristen har han inte fatt fortsatt arbete. Han
tycker ocksa att han har haft otur nir det géller handlaggare pa
Arbetsformedlingen. Manga har slutat och de har inte lamnat 6ver
information om honom till nista person.

En man som nu dr 6ver 70 ar fick sin diagnos vid 40 ars alder.

Han har ett I&ngt och bra arbetsliv bakom sig. Han har haft
kontorsarbete och arbetat inom idrottsrorelsen och har klarat det
bra trots sjukdomen. Han har ként sig uppskattad. Nér
samtalsledaren frdgar om sjukdomen begriansat honom, svarar han
direkt nej.

— Jag har alltid valt jobb utifrén intresse.

De flesta i gruppen har bestimt vad de vill syssla med och sedan
forsokt uppna sina mal s& gott de kunnat. En kvinna som &r 45 ér,
har haft sjukdomen 1 hela livet men fick diagnosen forst 1 somras.
For henne ér allt lite snurrigt just nu. Hon forsdker bena ut vad som
berott pd vad genom ett helt liv. For elva ar sedan utbildade hon sig
till arbetsterapeut och har arbetat som det sedan dess. Efter att hon
fatt ont 1 ryggen och diagnosen NF1har hon fatt tinka dver sin
arbetssituation. Hon arbetar med reumatiker och det innebér inga
tunga lyft, hon tycker det fungerar. Men hon behdver ha tid for
sjukgymnastik och behover ga ner lite 1 arbetstid. Hon tycker inte
att hon har fatt den forstaelse hon hade hoppats pé fran
arbetsgivaren.

— Vi har haft diskussioner med Forsékringskassan inblandad.
Arbetsgivaren tycker att jag ska ha sjukerséttning eftersom jag inte
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orkar arbeta lika mycket som forut. Just nu ar det beslutet lagt pa is
och min arbetsgivare har godként att jag jobbar 90 procent sa att
jag far tid att tréna, vilket 4r en nddvéandighet for mig just nu.

En av de yngre, en tjej 1 tjugoarsaldern, har just nu en praktikplats
pa ett bensinforetag, som hon stortrivs med. Hon kan dock inte vara
kvar eftersom hon bara kan jobba fyra timmar varje dag.
Bensinforetaget vill ha anstéllda pa 100 procent. Hon ér valdigt
ndjd med Arbetsformedlingen som har gett henne en sirskild
handldggare for funktionshindrade. Just nu letar handldggaren och
en SIUS-konsulent jobb for henne.

— Fram till att jag har fatt ett annat jobb fér jag vara kvar pa
bensinstationen. Mina handléggare hjdlper mig att hitta ett arbete
som passar mig. Det &r bra.

P& fragan om gruppdeltagarna har beréttat for arbetsgivaren att de
har NF1, kommer det olika svar. De flesta som har fatt jobb har
gjort det, fast forst efter ett tag.

— Inte direkt vid fOrsta jobbintervjun, lite senare och

pa mitt sdtt, sdger en av kvinnorna.

For en av dem uppdagades det for arbetskamraterna

att hon hade NF1, nér hon var med 1 ett teveprogram och beréttade
om sjukdomen.

— De blev forvanade och intresserade.

Boende och vardagsrutiner

Ingen har nigra storre anpassningar hemma. Lite starkare belysning
bara for de med dalig syn. En extra kdkspall eftersom ménga med
NF1 ér korta till vixten.

— Jag slutade dammsuga for fem ar sedan. Det sliter for mycket.
Som tur &r, dr jag gift med en som kan dammsuga, sdger en kvinna.
Den yngsta 1 sédllskapet berittar att hon stddar sjalv men har hjélp
av mamma och mormor nér hon handlar. De bor i ndrheten sa det ar
inga storre problem.

En kvinna bor i ett dldre hus med tre trappor och onskar att hon
hade ett annat boende. En enplansvilla hade varit bra. Det gor ont i
benen att anvénda trapporna. Yngste mannen i sillskapet dr 19 ar
och gér sista aret i gymnasiet. Han bor fortfarande hemma hos
fordldrarna, men vill snart flytta hemifran.

— Jag planerar 1 huvudet hur det ska bli. Idag skoter mina forédldrar
min ekonomi.

Flera av dem berittar att de har svérigheter att planera ekonomin.
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— Jag har svart att se konsekvenserna av att jag handlar. Kan inte
hantera pengar och tinker kortsiktigt. Jag skulle behova nagon som
hjélper mig med det.

En annan tycker att hon &r slarvig med pengar.

— Jag dr en shopaholic, det dr ingen hejd pa mig nir jag handlar.
Som tur dr har jag en sambo som ser till att rdkningarna blir
betalda.

En kvinna 1 sdllskapet tipsar de andra om en kurs pa
Handikappcentrum (handikappcentrum.se), dir hon bor och som
hon har gatt.

— Den heter ”Antligen hemifrdn” och l4r ut det mesta om
matlagning och ekonomi. Bland annat far man tips om hjélpmedel
for att klara ekonomin. Det kanske finns liknande kurser pa andra
orter.

Somn och dterhdmtning

Manga ligger och grubblar och har dalig somn.

— Jag sover inte den djupa somnen. Vaknar aldrig utvilad.

— I perioder sover jag riktigt daligt, i andra perioder som en
klubbad sal.

Flera har vérk pa nitterna. ’I benen, om jag har gatt mycket och i
ryggen’. For ett par av dem ar klddan av neurofibromen ett gissel.
De kliar sig pd nitterna sa att de bloder.

Under gruppsamtalet delger de varandra sina metoder for att somna
n.

— Jag brukar lyssna pd musik for att komma till ro. Det skingrar
tankarna.

— Jag provar att andas i fyrkant. Det brukar hjdlpa mig.

En av dem gor upp ett schema i huvudet nir hon skall sova, sa att
hon vet vad hon ska gora dagen déarpa.

— Nar jag gjort det kidnner jag mig lugn och forberedd och sé brukar
jag somna.

Fritid och egen tid

De flesta har inte det sociala liv de hade velat ha.

Ofta dr de for trotta efter arbetet och tycker att umginge stéller krav
pa dem. En del har haft problem med mobbing, framforallt i
hogstadiet och pd gymnasiet.

De klagar 6ver sin passivitet, efter jobbet hamnar jag i soffan
framfor teven”. Andra har manga fritidsintressen. De sportar pa
fritiden; spelar badminton eller I6ptranar. Nagon tycker om pilates.
En kvinna sjunger i kor och en annan kvinna reser en hel del och
gdrna med vininnorna. En dldre herre sléktforskar.
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Flera av dem Onskar att de kunde vara mer sociala, men vet inte
riktigt hur de ska gora.

— Det dr roligt att gd bort, men nér jag ska ha gister blir jag nervos
och da gar det fel, som en av dem séger.

En ung tjej hade svarigheter med kompisarna i gymnasiet och lider
av det fortfarande. De som hon umgicks med tidigare tog avstand
frén henne.

— De vénde ryggen at mig. Kanske berodde det pa att jag inte var
intresserad av samma saker som de. Jag brydde mig inte om smink
och kldder utan var mer intresserad av djur.

Idag har jag fortfarande husdjur, mina tre bebisar som jag brukar
kalla dem. Jag har ocksé en kontaktperson som jag traffar en gang i
veckan. Vi har mycket att prata om och det kinns bra.

Flera har varit mobbade och nagra kédnner sig fortfarande utanfor
gemenskapen.

— Folk stirrar pa mig och jag kdnner mig som en apa i bur. Ibland
hinder det att de ber mig forsvinna, for att jag dcklar dem.

En flicka blev mobbad av killarna i skolan for sin huvudforms
skull.

— Det sitter i, jag ar véldigt forsiktig med nya ménniskor, sirskilt
med killar.

For ménga ar foreningslivet en rdddning. Dar far de sin sociala
gemenskap.

— Det ar foreningslivet som haller mig uppe. Det ir ett bra séitt bra
att komma ut.

Alla deltagarna dr mer eller mindre engagerade i NF-forbundet.

Klader

Manga beskriver att de foredrar naturliga material, som bomull och
plaggen ska inte skava pa neurofibromen. Fotterna virker ofta sa
det ar svart med skor. Men de ska vara lagom stora och bekvima.
Inga stilettklackar har!

Smirta

Manga har stindig smérta och hanterar det pa olika sétt. Vila och
vérme, att massera sig sjdlv och ta smirtstillande medicin gor de
flesta. En man har Hortons huvudvérk dygnet runt och fér syrgas.
— Ibland &r det sé svart att jag gér in 1 mitt inre rum och foérsvinner
frdn omgivningen. Jag far anpassa livet efter viarken. Kénner att jag
inte kan ha for ménga synintryck.

En tjej har huvudvirk, migrén, vérk i kroppen och ont i fibromen.
Hon vilar s ofta hon kan, men det fér inte bli ndgon léng vila.
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— Dé fér jag ont av att jag legat for linge. Det méste vara en balans
mellan vila och rorlighet.

Virktabletter dr ett maste for det gor att hon slappnar av.

— Annars spanner jag mig av vérken.

Sjukvarden

Vérden har de blandade erfarenheter av. Nagra ar ngjda.

— Behover jag hjélp ringer jag bara. Inga problem.

— I bérjan var det rorigt och da fick jag ingen hjilp, men sé satte
min mamma ner foten. Idag samordnar de min vard och jag har
kontakt med ordentliga, pélésta, trevliga likare.

De flesta kédnner sig som en spelpjis som bollas runt. En hel del
hamnade i ett intet nér de gick over fran barn till vuxensjukvarden.
— Forr kallades jag en gang om dret och nu méste jag sjilv ta
kontakt. Eftersom det ingér i sjukdomsbilden att vi létt blir passiva
och har svért att ta kontakt, borde sjukvarden forsta att vi behover
en extra puff.

Det blev betydligt battre sedan sjukhuset skaffat medicinska
assistenter, sdger en av dem.

— Jag har manga fibrom och har tagit bort ndgra som ar extra
besvirliga. Men nu gar det inte langre. Nar jag kommer till
vardcentralen sdger de bara att det far du gora ndgon annanstans, vi
ar ingen skonhetssalong.

Deltagarnas rad till liikare som har hand om personer med
NF1:

e Tala tydligt och inte med for minga konstiga medicinska termer
e Se individen

e Repetera i slutet av varje mote och still fragan: Har du forstatt
vad jag har sagt?

De flesta tycker att det &r daligt med information om séllsynta
sjukdomar och att det behdvs mer om deras speciella sjukdom,
neurofibromatos typ 1.

— Om skolan hade haft information hade jag kanske sluppit att bli
retad.

— Arbetsplatserna behover fa informationsmaterial sé att
arbetskamraterna fOrstar varfor jag ér trott och inte sarskilt social.
— Myndigheterna behover ta till sig av den information som finns
om NF1.
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ir en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrickning ocksa okinda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
Informationscentrum goér kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsliget tillsammans med ledande specialister,
intresseorganisationer och patientforeningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen,
socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs en
informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat dess
forekomst, behandling och forskning.

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

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

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ar att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 0kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till andra berorda
samhdllsinstanser samt till patienter och anhoriga

- 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 ldnder och internationella
organisationer.

Dokumentation nr 542 © Agrenska 2017



Neurofibromatos

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
sattning, deras familjer samt professionella som de méter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd nfsd.se
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Neurofibhromatos tyn 1

En sammanfattning av dokumentation nr 542

Neurofibromatos ar ett samlingsnamn for en grupp éarftliga
sjukdomar som kinnetecknas av att godartade tumorer
(neurofibrom) utvecklas utmed nervvavnaden. Det finns tva
vilkdnda former av neurofibromatos, NF1 och NF2.

NF1, som ér tio ganger vanligare én NF2, kan ge symtom
pa hud, 6gon, skelett och nervsystem.

Symtomen varierar mellan olika personer som har
sjukdomen. Ménga vuxna har kontakt med

kirurg eller plastikkirurg som kan ta bort besvirande
neurofibrom. Symtom som huvudvirk,
koncentrationssvarighet, vérk i kroppen och horsel- och
synnedsittningar forkommer. Arlig kontakt med

lakare som ar insatt i NF1 rekommenderas.

I Sverige har en person pa 3000

Individer NF1.
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