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Neurofibromatos

NEUROFIBROMATOS TYP |, VUXENPERSPEKTIVET

Agrenska arrangerar varije ar vistelser fér vuxna, med sallsynta dia-
gnoser, fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer som
har samma séllsynta diagnos, i det har fallet neurofibromatos typ 1.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mojlighet att utbyta erfarenhe-
ter och traffa andra i liknande situation.

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 forelésa-
re faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
syndromet ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa vistelsen.
| ssmmanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv och sam-
héllsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for gruppen. Del-
tagarna i intervjuerna har i verkligheten andra namn.

Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
www.agrenska.se.
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Foljande foreldsare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Leif Wiklund, 6verldkare vid Neurologenheten medicinska kliniken
Vastmanlands sjukhus Vasteras

Peter Tarnow, plastikkirurg Kraniofaciala enheten

Sahlgrenska Universitetssjukhuset

Camilla Ekwall, sjukgymnast, specialistkompetens inom neurologi
vid Akademiska sjukhuset, Uppsala

Tand- och munhalsa, konsultation:

Pia Dornérus, tandskoéterska Mun-H-Center Agrenska

Annette Carlsson, tandhygienist Mun-H-Center, Agrenska

Sara. A. Eriksson, handlaggare forsékringskassan, Goteborg

Pia Ekman, samordnare inom arbetsformedlingen Malndal.
AnnCatrin Rojvik, verksamhetsansvarig Agrenska och Cecilia
Stocks, socionom Agrenska

Har nar du oss

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovés
Telefon 031-750 91 00

E-post Marianne. Lesslie@agrenska.se
Redaktor Marianne Lesslie

Dokumentation nr 453 © Agrenska 2014 3



Neurofibromatos

Innehall

Genetik och medicinsk behandling vid neurofibromatos typ 1
Plastikkirurgi

Information om munhélsa och munmotorik

Information fran forsakringskassan

Information fran arbetsformedlingen

Hanna 34 ar har neurofibromatos typ 1

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser
Adresser och telefonnummer till foreldsarna

Dokumentation nr 453 © Agrenska 2014

5

16
17
20
22
25
30



Neurofibromatos

Genetik och medicinsk behandling vid neurofibromatos typ |

Det finns flera typer av neurofibromatos. Vanligast ar neurofib-
romatos typ 1 (NF1) som ar tio ganger vanligare an neurofibro-
matos typ 2 (NF2). NF1 beror pa en skada i en gen som finns pa
kromosom nummer 17. Ett av 3000 barn fods med NF1 och cirka
3000 personer i Sverige har NFL1.

— Neurofibromatos typ 1 ar ett av de vanligaste nedarvda tillstanden
inom medicinen, berattade Leif Wiklund, neurolog vid Vasteras sjuk-
hus.

Vad betyder neurofibromatos?

Ordet "neuro” betyder att det har med nervsystemet att gora och fib-
rom &r en godartad bindvavsknuta. Neurofibrom &r bindvévsknutor,
det vill sdga godartade tumérer, som utvecklas fran fina nervforgre-
ningar i huden och aven fran grévre djupare liggande nerver. Neuro-
fibromen i huden kallas kutana neurofibrom, och kan vara upphdjda,
stjalkade eller mjuka blaskimrande till utseendet. Neurofibromen be-
star av en blandning av celler, dels de sa kallade Schwannska cellerna
och dels bindvévsceller. De Schwannska cellerna ar de egentliga tu-
morcellerna, och deras normala funktion &r att bilda myelin, det vill
séga den isolerande fettskida, som gor att nervfibrerna snabbt kan fort-
leda nervimpulser. Bindvavscellerna har normalt till funktion att halla
ihop alla nervfibrerna till en nerv.

von Recklinghausens sjukdom

Neurofibromen kan finnas pa huden och langs kroppens nerver. Hu-
den kan ocksa uppvisa speciella pigmenterade flackar. Andra manifes-
tationer av NF1 kan finnas i 6gonen, langs dgonnerven, och i skelettet.
NF1 har tidigare kallats von Recklinghausens sjukdom, och dven om
lakare ar uppmanade att inte anvanda det begreppet sa forekommer
namnet fortfarande. Namnet har sjukdomen fatt av den tyske lakaren-
Friedrich von Recklinghausen, som, baserat pa tva personer med sjuk-
domen, beskrev neurofibromatos i en artikel 1882.

— Men von Recklinghausen var inte forst. Sjukdomen var k&nd redan
pa 1000-talet och beskrevs ocksa pa 1500- och 1700-talet, sa Leif
Wiklund.

Von Recklinghausen rapporterade ocksa att en av personerna han un-
dersokt hade ett syskon med samma sjukdom, berattade Leif Wiklund,
men tiden och forskningen var inte mogen for att forsta det nedarvda
sammanhanget. Forst i borjan av 1900-talet kunde andra forskare visa
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att NF1 ar en sjukdom med dominant arftlighet, dar anlaget gar fran
generation till generation.

Kaffe med mjolk—flackar

Ett ytterligare kannetecken &r de sa kallade kaffe med mjolk flackarna
eller café-au-lait-flackar som de ocksa kallas. Det &r ansamlingar av
celler med fargpigmentet melanin. Flackarna pa huden har samma farg
som kaffe med mjolk.

— De ér ofarliga och brukar vara ett av de forsta symtomen man lagger
marke till hos barn med NF1, sade Leif Wiklund.

NF1 och NF2

NF1 och NF2, blandades lange ihop, vilket gjorde det svart att forsta
sjukdomarna och att hitta arvsanlagen (generna) som orsakar dem. For
att 16sa detta problem traffades forskare fran olika delar av varlden pa
en konferens 1987. Vid konferensen definierade man klara kriterier
for att diagnosticera NF1 och NF2. Efter det gick forskningen fortare
framat. Redan 1988 kunde man rapportera att NF1- genen satt pa
kromosom nummer 17 och NF2 genen pa kromosom nummer 22. Tva
ar senare identifierades NF1-genen, man kunde beskriva genens
DNA-sekvens. 1993 kunde forskare visa att NF2 beror pa en mutation
av en speciell gen, NF2-genen, pa kromosom 22.

NF2 ar en mycket ovanligare sjukdom som bara drabbar en person pa
40 000 och har vanligen ett betydligt allvarligare forlopp an NF1. Vid
NF2 utvecklas tumorer pa de nervrétter som loper ut fran centrala
nervsystemet. Sarskilt typiska for sjukdomen &ar tumorer pa nerven for
balans och horsel. Andra typer av tumdrer utvecklas i hjarnan och
ryggmargen.

— Nu efterat, nar vi vet skillnaden, kan man undra hur vi kunde blanda
ihop NF1 och NF2 under sa lang tid. Nar vi har det klart for oss &r det
latt att skilja dem at, sa Leif Wiklund.

Mutation

NF1 orsakas av en forandring, sa kallad mutation, i en gen som finns
pa den 17:e kromosomens langa arm.

— Varfor det sker en mutation &r &nnu okant, daremot vet man att det
ganska ofta sker mutationer i denna gen, som &r storre &n de flesta
andra gener, beréttade Leif Wiklund.
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Arvsmassan

Manniskans kropp ar uppbyggd av miljarder celler. Inuti varje cell
finns en cellkarna och i den vara 46 kromosomer i par. Den ena kro-
mosomen i varje par har vi arvt fran mamma och den andra fran pap-
pa. De forsta 22 kromosomparen kallas autosomer och &r precis lika
hos man och kvinnor, medan det sista paret, konskromosomerna, skil-
jer sig at mellan kénen. Kvinnor har tva X-kromosomer, medan mén
har en X-och en Y- kromosom.

Kromosomerna bestar av DNA, den molekyl som bér vara gener.
DNA- traden ar mycket lang och mycket tunn. En enda cellkérna in-
nehaller nastan tva meter DNA. For att den skall fa plats &r den hop-
packad med hjélp av proteiner. Den manskliga arvsmassan, det vill
saga koden for hur vi blir, innehaller cirka 30 000 gener.

DNA kan liknas vid ett recept for vilka proteiner som ska skapas. En
gen skapar ett protein som ger en viss egenskap.

Neurofibromin

NF1-genen innehaller information for bildning av ett protein som he-
ter neurofibromin. Detta protein har till funktion att kontrollera cell-
delning och celltillvéxt. Neurofibromin verkar ha sarskild betydelse
for de Schwannska cellerna, som isolerar nervfibrerna i kroppens ner-
ver. Genen ska normalt reglera tillvéxten av Schwannska celler, vilket
hindrar tumorbildning. Skadan pa neurofibromin-proteinet deaktiverar
detta bromssystem, och risken finns for utveckling av neurofibrom.

— Vad har det for betydelse att vi kanner till genen och vilket protein
den kodar for? Det fragade Leif Wiklund och svarade sjalv:

— Vi kan studera hur genen fungerar och hur sjukdomen utvecklas.
Detta kan leda till upptéckten av nya intelligentare behandlingsmoj-
ligheter for NF1. Forskningen &r livaktig, men det & omgjligt att veta
nar det kan finnas ett lakemedel pa marknaden som bromsar tumér-
bildningen vid NF1.

Olika symtom i samma familj

Hos personer med NF1 inom samma familj har alla som drabbas
samma mutation, men symtom och svarighetsgrad kan variera mellan
olika familjemedlemmar.

Det finns ett visst samband mellan typ av mutation och sjukdomens
svarighetsgrad. Mutationer kan vara sé kallade ”punktmutationer”,
vilket kan ge en lindrigare sjukdom. Andra mutationer bestar av dele-
tioner, vilket innebdr att en del av genen saknas. Deletioner, som tar
bort en stor del av eller hela NF1-genen, verkar innebéra storre risk
for att det ska bildas elakartade tumorer.
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— Patienter, som vi vet har en stor deletion, foljer vi lakare noga, sa
Leif Wiklund.

Dominant arftlighet

Ungefar halften far sjukdomen genom en nymutation, det vill saga att
den upptrader for forsta gangen i en familj. Halften arver den av en av
sina foraldrar. Arftligheten ar autosomalt dominant. Det innebér att
om en av foréldrarna har sjukdomen &r risken att fora den vidare till
barnen 50 procent vid varje graviditet.

Personer med NF1 som vill skaffa barn tycker vanligtvis inte att NF1
ar en sa svar sjukdom att man avstar fran barn eller efterfragar foster-
diagnostik.

Lakare skall inte uppmana personer att valja fosterdiagnostik, tycker
Leif Wiklund, men de bor berétta att mojligheten finns. Fosterdia-
gnostik ger bara information om fostret bar pa anlaget eller inte. Man
kan inte forutséga vilka komplikationer eller hur allvarliga symtom ett
barn far. Symtomen varierar dessutom i allvarlighetsgrad fran person
till person.

— Jag brukar avrada fran fosterdiagnostik om man inte ar séker pa att
man vill ta bort fostret. Med fosterdiagnostik okar risken for missfall
med 1,5 procent, och det &r darfor fel att ta detta cellprov bara for att
fa reda pa om fostret bar pa anlaget, sa Leif Wiklund.

Diagnos
For att faststalla diagnosen NF1 ska personen uppfylla minst tva av
sju kriterier:

e Minimum sex stycken kaffe med mjolk -flackar. Storleken ska
vara minst fem millimeter fore puberteten och 15 millimeter
efter.

e Minst tva neurofibrom eller en styck plexiformt neurofibrom,
det vill saga storre eller mindre ansvallningar pa huden.

e Pigmentflackar likt fraknar i armhalorna eller regionen runt
ljumsken.

e Lischska noduli, knutor pa 6gats regnbagshinna.

o Typiska skelettsymtom. Skolios (sned rygg) eller bojda under-
ben (tibia).

e Forélder/syskon som har NF1.

e DNA-diagnostik med blodprov som visar skada pa den speci-
fika genen pa kromosom nummer 17.

— Lischska noduli, de sma knutorna som kan forekomma pa regnbags-
hinnan, ar ofarliga och kréver ingen behandling, sa Leif Wiklund.
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Drabbar manga delar

Syndromet kan drabba manga olika delar av kroppen. Exempelvis hud
och 6gon, perifera nerver, centrala nervsystemet och hormonella sy-
stem for till exempel tillvaxt. ADHD och autism férekommer, liksom
inlarningssvarigheter. En del personer kan fa epilepsi.

Symtomen yttrar sig olika beroende pa vilken alder personen ar i.

Hos sma barn kan man forst se kaffe med mjolk-flackar och ibland
plexiforma neurofibrom. Forskolebarn kan forutom kaffe med mjolk-
flackarna ocksa ha fraknar i armhalor och ljumskar. Under forskole-
aren vaxer de plexiforma neurofibromen i storlek. Optikusgliom, kort-
vuxenhet, och underbensdysplasi (anlaggningsrubbning av skelettet)
ar andra symtom vid denna tid.

Optikusgliom é&r en tillvéaxt av stodjeceller i synnerven och férekom-
mer hos nagra fa procent. Det debuterar i fyra- till sexarsaldern. De
flesta optikusgliomen ger inte symtom alls, men kan ge synféltsbort-
fall och blindhet. Manga optikusgliom stannar av i tillvéxten utan att
ge nagra ytterligare forsamringar. Séllan fortsétter optikusgliomen att
vaxa. Bara i séllsynta fall kan det bli nédvandigt med cellgiftsbehand-
ling.

Underbensdysplasi kan orsaka en sa kallad falsk led, som visar sig i
barndomen. Det &r en benvavnadsskada, en uttunning av det yttre lag-
ret i benvavnaden i de langa rérbenen, vanligtvis i skenbenet (tibia).
Benet blir férsvagat och bryts latt.

Fler neurofibrom efter puberteten

De flesta marker en kraftig 6kning av antalet neurofibrom under eller
strax efter puberteten. Fyrtio procent av de kvinnor som f6tt barn har
upplevt att de har fatt fler fiborom under graviditeten.

Neurofibromen brukar inte ge upphov till bekymmer forrén i vuxen
alder. Manga upplever att knutorna sitter i vagen, irriterar eller ar
missprydande. De kan tas bort av kirurg eller plastikkirurg. Antalet
neurofibrom varierar fran person till person. Fran nagra fa till flera
hundra.

— Nagra personer med NF1 har mycket besvarlig klada. De river sig

blodiga pa natten. Vanliga lakemedel hjalper inte, men Zaditen (keto-
tifen fumarat) brukar hjalpa, sa Leif Wiklund.
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Ofta lindrigt

NF1 kan variera i symtom mellan olika personer. En tumregel ar att en
tredjedel av NF1-patienterna inte upplever att de har nagra problem
med sjukdomen, en tredjedel har vissa problem, och en tredjedel har
svara sjukdomssymtom.

Ett problem for de flesta med NF1 &r att sjukvarden har for liten kun-
skap om diagnosen. Darfor géller det att etablera kontakt med en in-
tresserad och bra lakare, som har kontakt med specialister inom olika
omraden. NF1 drabbar ju ofta olika delar av kroppen. | framtiden
hoppas Leif Wiklund att det ska finnas specialiserade neurofibroma-
tosmottagningar. Genom patientforeningen NF-forbundet gar det att fa
rad om vart man ska vanda sig.

— Kontakta er lakare om nagot nytt uppkommer. Smarta, neurologiska
symtom, djupt liggande neurofibrom som blir hardare eller vaxer, av-
slutade Leif Wiklund.

Fragor till Leif Wiklund:

Hur lang tid tar det innan man far svar pa fosterdiagnostik?

— Man bor ha tagit blodprov fran den blivande mamman eller pappan
innan graviditeten, eftersom det kan vara svart att hitta den speciella
mutation som familjen har. For att gora fosterdiagnostik bér man allt-
sd i forvag ha identifierat mutationen.

Nar graviditeten konstaterats tas i tionde veckan ett prov fran moder-
kakan. For jamforelse tar man ocksa blodprov pA mamman och pap-
pan. DNA-analys av fosterprovet brukar ta en till tva veckor.

Att ta cellprov frdn moderkakan ar inte ett ofarligt ingrepp, s& man ska
inte gora det av nyfikenhet utan bara om man &r klar 6ver vad man gor
om det visar sig att sjukdomen arvts av barnet. Risken for missfall
Okar med 1,5 procent efter fosterdiagnostik.

Kan symtomen pa NF1 minska i nésta generation?
— Nej det finns inget som visar det.

Ar det storre risk att operation mot gré starr misslyckas om man har

haft Lisch noduli?
— Nej.
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Ar det vanligt med koncentrationssvarigheter nar man har NF1?

— Nej det har vi inte sett. Den som har NF1 kan ha svarare att koncent-
rera sig an andra och fa samre skolkapacitet. Samtidigt finns det man-
niskor med NF1 som klarar skolan bra och har hdg yrkesutbildning.

Ar det vanligt med ett haftigt temperament?

— Det kan det vara. Genen har betydelse for hjarnans utveckling och
funktion. Risken for autistiska drag 6kar vid NF1. ADHD forekommer
och det gar att medicinera med exempelvis metylfenidat om humor-
svangningarna ar besvérliga.

Ar det vanligt med trétthet?

— Det kan det vara, men det ar inget i sjukdomen som paverkar som-
nen. Det kan vara flera orsaker som gor att man blir trott dagtid. S6m-
napné, brist pa B12, folsyra och D-vitamin. Det &r bra att undersoka
sadana brister med ett blodprov.

Hur sent kan neurofibromen uppsta?

— Manga forskare anser att de plexiforma neurofibromen ar medfodda,
men de kan borja véxa senare i livet vilket leder till att de upptacks.
De kutana neurofibromen, de ytliga tumoérerna som sitter i huden,
uppkommer under hela livet. Dessa ytliga tumdrer brukar darfor bli
fler och fler ju dldre man blir.

Vad kan jag sjalv géra som patient?

— Ha koll pa blodtrycket som kan bli hogt vid NF1. Uppsoka lakare
for rutinkontroll en gang om aret. Annars forstas kontakta ldkare vid
behov och ha i medvetandet att tumérerna i vissa fall kan utvecklas till
att bli elakartade.

Plastikkirurgi

Med diagnosen NF1, foljer symtom som kan behéva atgardas ki-
rurgiskt. Det kan handla om funktionella eller kosmetiska besvar.
Plastikkirurg Peter Tarnow, Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg, berattade om Kkirurgiska ingrepp som ar mojliga och
ibland omgjliga att vidta.

| forsta hand star specialister inom varje omrade for Kirurgin nar det
géller NF1. Ortopeder opererar neurofibrom i kotpelare och extremite-
ter, allmankirurger opererar tumarer i bukregionen och thoraxkirurger
opererar i brostkorgen. Nér det galler neurologiska diagnoser eller de
som ror 6ron och 6gon tar respektive specialistlakare hand om sitt
omrade.
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— Som plastikkirurger blir vi oftast involverade vid kutana neurofib-
rom dér storlek, lokalisation eller mangd fordrar plastikkirurgi, vid
plexiforma neurofibrom pa olika stallen av kroppen eller vid plexi-
forma neurofibrom i huvudhalsregionen, sa Peter Tarnow.

Neurofibrom i huden

Ibland besvarar neurofibromen sa att de ger klada, smarta, skaver eller
blir infekterade. Da kan de behandlas kirurgiskt pa olika sétt.

— Naér det galler neurofibrom kan vi skara bort dem eller anvénda la-
ser. Efter ingreppet sys omradet ihop eller sa far operationsomradet
laka av sig sjélvt, sa Peter Tarnow.

Lakningen tar langre tid &n vid andra hudoperationer.

— Det &r svart att fa dem att ldka lika snabbt som den vanliga huden
och det blir ibland érrbildningar. Inte sa sallan kommer fibromen till-
baka igen pa samma stalle. Eftersom de véxer langs nerverna gar det
inte att ta bort dem i sin helhet, sa Peter Tarnow.

Dock brukar patienten trots besvaren bli n6jdare efter operationen.
— Aven om man inte far bort allt blir situationen mindre besvarlig
symptommassigt eller socialt, sa Peter Tarnow.

Plexiforma neurofibrom

Ar neurofibromen plexiforma kan orsaken till att man bestammer sig
for operation vara att de har en besvérande storlek, orsakar blédningar
eller trycker pa nagon funktion i kroppen. Plexiforma neurofibrom i
huvudhalsomradet kan ocksa paverka horseln, synen och formagan att
svalja och andas.

Ur kirurgisk synvinkel ar vavnaden speciell, eftersom den bestar av
blodkarl som saknar vanliga kérls formaga att dra ihop sig nar de blo-
der.

— Det begrénsar vad man kan gora. Neurofibromen véxer i nervsttdje-
véavnad, liksom plasten kring elledningar i huset. Magnetréntgen kan
kartlagga utbredningen. Under operationen gar det inte att se skillnad
pa nerver och fibromvavnad. Det gor det riskabelt att operera. Ibland
maste man avsta fran operation pa grund av risken att skada nerver
och karl, sa Peter Tarnow.

Falsk led

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

— Da kan vi ta ben fran det friska underbenet. Viktigt ar att genom
mikrokirurgi ta med blodkéarl som forsorjer benet sa att det kan fortsat-
ta att vaxa, sa Peter Tarnow.

Dokumentation nr 453 © Agrenska 2014 12



Neurofibromatos

Peter Tarnow sammanfattade forelasningen med att det inte gar att
operera bort sjukdomen eftersom DNA-felet sitter i varje cell. Det
finns risker med Kirurgin och resultaten ar ofta mediokra.

— Vi plastikkirurger kan hjélpa till lite men gor ingen avgérande skill-
nad. | framtiden hoppas vi istéllet pa fler medicinska behandlingar
som stoppar tumorbildningen och eftersom det forskas en hel del finns
det hopp.

Fraga till Peter Tarnow
Vilka operationer godkanner landstinget?

— Enligt min mening &r NF1 en medfodd sjukdom som orsakar mycket
lidande och som bor behandlas. Men resurserna inom sjukvarden har
krympt och det &r olika regler inom landstingen for vad man far gora.
Det blir en bedomningsfraga hos den enskilde lakaren vad man kan
godkanna och en prioritering mellan olika patienter. Som patient kan
man alltid stalla fragan till sin lakare och pa flera stéllen i landet om
man verkligen behéver ha nagot atgardat.

Sjukgymnastik— rorelse och halsa

Den som har NF1 bor bland annat starka bal- och ryggmuskler
eftersom ryggdkommor ar vanligt forekommande, sa fysiotera-
peuten/sjukgymnasten Camilla Ekwall, som arbetar pa neurolog-
kliniken, vid Akademiska sjukhuset i Uppsala.

Hon borjade med att definiera god hélsa.

— Det ar sa mycket mer an franvaro av sjukdom. Enligt WHO:s defini-
tion fran 1946, som star sig annu, ar det ett tillstdnd av fullt fysiskt,
psykiskt och socialt valbefinnande, sa Camilla Ekwall.

Till begreppet god hélsa hor dessutom bra mat, god sémn, regelbun-
den fysisk aktivitet, stimulerande miljo, att inga i ett sasmmanhang och
kénslomassiga moten och kontakter. Halsa ar ocksa “lagom” av allt,
tillade Camilla Ekwall. Begransat med alkohol, ingen tobak och att
undvika langvarig stress.
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| fysisk aktivitet ingar:
e Muskelstyrka
e Koordination

e Balans

e Belastning

e Rorlighet

e Kondition
Fysisk aktivitet:

e lindrar smarta
e dr positiv for stamningsléget
e QOr att vi sover battre

— Fysisk aktivitet ar enligt forskning val sa bra som blodtryckssankan-
de medicin och forbéttrar sjukdomsbilden vid diabetes. Nar det géller
overvikt och stress ar det ocksa val belagt hur mycket battre man mar
av att rora pa sig, sa Camilla Ekwall.

Belastning av skelettet

Nar det géller NF1 radde hon var och en att ta kontakt med en fysiote-
rapeut som ar specialiserad pa neurologiska sjukdomar.

— Sa att ni far specifika rad som géller just er. NF1 ser ju olika ut fran
person till person. Det &r viktigt att konsultera en kunnig fysioterapeut
som kan forklara hur NF1 ter sig dver lag och varfor det ar bra att tra-
na viss muskulatur, sa Camilla Ekwall.

Forutom att trana upp muskulaturen i rygg och bal, for att motverka-
ryggvark senare i livet, ar det viktigt att regelbundet belasta skelettet.
Det gor man enklast genom att ofta sta upp, jogga eller ga promena-
der.

— Né&r man blir aldre sjunker dessutom diskarna i ryggraden ihop.

Hallningsframjande 6vningar, god ergonomi pa arbetsplatsen och att
inte forbli sittande for Iange motverkar det, sa Camilla Ekwall.
Skolios, krokt ryggrad med som féljd asymmetrier i ryggmusklerna ar

ocksa vanligt vid NF1. Det géller att genom bra rorelser for ryggmus-
kulaturen se till att skoliosen inte utvecklas fér mycket.

Nar det galler vark i ryggmuskulaturen kan det bero pa snedbelast-
ningar eller 6veranstrangning. Domningar i benen kan handla om da-
lig cirkulation.

— Da galler det att fa igang cirkulationen igen genom att fa in Gvningar
i vardagen, sa Camilla Ekwall.
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Tensapparat mot smarta

En fysioterapeut kan ocksa vid behov skriva en remiss till en ortope-
disk verkstad.

Nér det galler diffus vark 6ver stora delar av kroppen rekommendera-
de Camilla Ekwall anvandning av en tens-apparat. Det &r en liten dosa
som ger svag elstimulering via kablar och elektrodplattor, och som
appliceras pa huden éver smartande omraden. En tens-apparat kan
skrivas ut av till exempel en legitimerad fysioterapeut. Utprovningen
ska vara individuellt anpassad och placering, program och anvénd-
ningsomraden ska anges.

Camilla Ekwall instruerade avslutningsvis hur man kan géra for att
latt fa in starkande rorelser i vardagen.

Tips pa traning i vardagen:

Sittande:
e Béckentippningar i sittande, hitta medelpunkten under sittkno-
larna

e Sitt rakt men avslappat utan ryggstdd och hitta en lugn andning

e | denna position: lyft den ena foten fran underlaget samtidigt
som du pressar ned den andra foten i golvet. VVéxla fot. Uppre-
pa 10x3 ganger.

[ ]

Upprest:

e Satt armarna i kors 6ver brostet. Gor sedan en uppresning fran

sittande till stdende och sétt dig igen. Upprepa 10x3 ganger.

Staende:
e Ta-hal 15 ganger
e Nigningar
e Tyngdoverforingar med raka respektive bojda ben. 1 sidled.
Sedan framat-bakat
e Svajningsévning
e Tank pa hallningen!

Fragor till Camilla Ekwall

Ar det bra att trana pilates?
— Absolut, det tranar bal mage och rygg.
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Ar det bast att cykla snabbt eller lange?

— Cykla sa att du blir trétt och vila sedan. Da far hjartat arbeta och du
far bra kondition. Den som vill forbranna fett och kalorier bor cykla
lange.

Information om munhalsa och munmotorik

Manga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill siga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center &r ett nationellt oro-
facialt kunskapscenter vars syfte &r att samla, dokumentera och ut-
veckla kunskapen inom detta omrade nér det galler sallsynta diagno-
ser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett battre omhé&nderta-
gande och en hégre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och
deras anhoriga. Mun-H-Center ar ocksa ett nationellt resurscenter for
orofaciala hjalpmedel for personer med funktionsnedsattningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center traffat manga personer med séllsynta diagnoser och
har kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Deltagarna far under vistelsen fylla i ett frageformular
om tandvard och munhygien och eventuell problematik kring
munmotorik och munhalsa.

Deltagarna fick traffa tandskoterska Pia Dornérus och tandhygienist
Annette Carlsson, Mun-H-Center, Agrenska. Annette och Pia infor-
merade i grupp om munvard och munhalsa generellt. De visade och
gav forslag pa passande hjalpmedel.

Tillsammans diskuterade de olika fragestallningar bade i grupp och
individuellt.

De poangterade vikten av den dagliga munhygienen bade med tand-
borste och av mellanrumsrengoring samt tillskott av fluor.

Det ar viktigt att ha en regelbunden kontakt med tandvarden.
Deltagarna fyllde i Mun-H-Centers frageformular dar uppgifterna se-
dan dokumenteras i en databas.

Dessa observationer och uppgifter i frageformularet dokumenteras
sedan i en databas. Den vuxne med neurofibromatos typ 1 bidrar pa sa
vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid séllsynta
diagnoser. Denna information sprids via Mun-H-Centers webbplats
(www.mun-h-center.se) och via MHC-appen
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Information fran forsakringskassan

Sara. A. Eriksson fran forsakringskassan, Goteborg, informerade
om de ekonomiska stod vuxna med funktionsnedséattning kan fa
genom forsakringskassan.

Vid sjukpenning far den som &r sjuk 80 procent av inkomsten i 365
dagar. Utokad sjukpenning kan personen fa som langst i 914 dagar.
De forsta tva veckorna betalas av arbetsgivaren. Den som ar arbetslos
har en karensdag och sedan betalar forsakringskassan. De forsta 90
dagarna har personen rétt till sjukpenning om hen inte klarar sitt ordi-
narie arbete. Darefter far den som inte klarar nagot arbete alls ersatt-
ning i upp till 180 dagar.

— Vi forsoker vara aktiva sa att vi snabbt vet om personen behéver ha
stod av forsakringskassan for att komma tillbaka, sa Sara. A. Eriksson.
Den som é&r arbetslds kan fa sjukpenning om arbetsformagan ar ned-
satt pa grund av sjukdom. Den som ar beréattigad till sjukpenning ska
ha nedsatt arbetsformaga med minst en fjardedel i alla arbeten pa hela
arbetsmarknaden.

Aktivitetsersattning

Aktivitetsersattning ar till for unga vuxna mellan 19 ar och manaden
innan de fyller 30 ar. For att vara berattigade till aktivitetsersattning
ska man inte kunna arbeta pa minst ett ar pa grund av sjukdom, skada
eller en funktionsnedséttning. Vid aktivitetsersattning ska arbetsfor-
magan vara nedsatt med minst en fjardedel.

— Den som beviljas aktivitetsersattning kan fa det i minst ett ar, max
tre ar. Under tiden med aktivitetsersattning, vid nedsatt arbetsformaga,
ska det finnas en tydlig rehabiliteringsplanering.

Det gar ocksa att ansoka om aktivitetsersattning om man inte kunnat
genomfora sina studier pa grund av funktionsnedsattning. Da kan man
ha ratt till aktivitetsersattning under den tiden det tar att avsluta grund-
skolan eller gymnasiestudierna.

Under tiden med beviljad aktivitetserséttning gar det att soka sérskild
ersattning for aktivitet. Aktiviteten ska ha en positiv inverkan pa sjuk-
domstillstandet, den fysiska eller psykiska prestationsformagan. Akti-
viteterna ska ha till syfte att 6ka forutsattningarna att forbéattra arbets-
formagan sa att personen kan ta nasta steg i sin utveckling. Det kan

handla om en kurs i ett sprak pa ett studieforbund eller fysisk traning.
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Sjukersattning

e Enersattning for personer mellan 30-64 ar som troligen aldrig
kommer att kunna arbeta heltid pa grund av sjukdom, skada el-
ler funktionsnedsattning.

e Arbetsformagan ska vara nedsatt med minst en fjardedel i alla
arbeten pa hela arbetsmarknaden.

e Personen kan sjalv ansoka om sjukersattning eller sa kan for-
sékringskassan besluta att byta ut en sjukpenning mot sjuker-
séttning.

Pensionsgrundande

Sjuk- och aktivitetsersattning kan betalas ut i form av inkomstrelate-
rad ersattning och garantierséttning. Garantiersattningen ar inte pen-
sionsgrundande. Den inkomstrelaterade erséttning som betalas ut ar
pensionsgrundande inkomst av anstéllning (59 kap. 13 8§ SFB).

Har en person aldrig arbetat och enbart uppbér sjuk- eller aktivitetser-
sattning med garantiersattning &r inte ersattningen pensionsgrundande.
Sjukpenningen daremot dr pensionsgrundande. Det &r ju en erséttning
for forlorad arbetsinkomst.

Vilande ersattning

e Sjukersattning kan vara vilande nér man har haft aktivitetser-
sattning eller sjukersattning minst ett ar och vill studera eller
prova pa ett arbete.

e Manadsbelopp i tolv manader nér ersattning &r vilande vid ar-
bete (25 procent av den erséttning som ar vilande)

e Vilande aktivitetsersattning kan beviljas for langre tid an be-
slutat.

Handikappersattning kan den fa som har nedsatt funktionsférmaga i
minst ett ar. Det gar att fa frdn och med juni det ar personen fyller 19
ar och fram till 65 ar. Funktionsformagan ska vara sa nedsatt att per-
sonen i sin vardag behover hjalp av annan person eller har betydande
merkostnader pa grund av sin sjukdom.
Sadana merkostnader kan vara:
o Kostnader for hjalpmedel och lakemedel
o Kostnader upp till h6gkostnadsskydd for hélso- och
sjukvard
Kostnader for specialkost
Kostnader for resor
Forbrukningsartiklar
Slitage med mera
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Det ska finnas ett direkt samband mellan kostnaden och funktionsned-
sattningen och det maste vara en extra kostnad inte en kostnad som de
flesta méanniskor har.

Handikappersattningen ar skattefri och indelad i tre olika nivaer. Be-
loppen galler per manad ar 2014.

o 69 procent (2553 kr)

o 53 procent (1961 kr)

J 36 procent (1332 kr)

Ansokan om handikappersattning ska vara skriftlig och innehalla per-
sonuppgifter och personnummer. Till ansokan ska dven bifogas ett
aktuellt lakarutlatande som styrker diagnos, funktionsnedsattning och
aktivitetsbegrénsning.

Handikappersattning handlaggs av personliga handlaggare pa forsak-
ringskassans lokala forsakringskontor.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Det &r till for att under-
latta tillvaron for den som har svarigheter att anvanda allmanna kom-
munikationer. Bidraget bestar av ett grundbidrag for att kopa bil pa 60
000 kr, samt ett inkomstprovat anskaffningsbidrag. Det gar ocksa att
fa bidrag till korkortsutbildning. Bilstodet handlaggs av forsakrings-
kassan i Véstervik.

Assistansersattning

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger de personer med de
allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig assistans for
att kunna leva ett mer sjéalvstandigt liv.

Man ansoker hos kommunen eller forsakringskassan. Kommunen har
ansvaret da de grundlaggande behoven uppgar till hogst 20 timmar per
vecka. Staten (forsdkringskassan) kan bevilja assistansersattning for
personlig assistent nér de grundlaggande behoven 6verstiger 20 tim-
mar per vecka.

Avslag

Vid avslag kan alla &renden omprovas vid férsédkringskassans om-
provningsenhet. Far man avslag dven dar kan arendet dverklagas i
Forvaltningsrétten, darefter i Kammarréatten och Hogsta Forvaltnings-
domstolen. De avgor om provningstillstand lamnas eller inte. Forvalt-
ningsratten kan bli den sista instansen.

Mer information finns pa forsakringskassans hemsida:
www. forsakringskassan.se
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Tips pa bra webbsidor:

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsakringskassan

www.1177.se — Sjukvardsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se - Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjalpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och lakemedelsférmansverket
www.notisum.se — Lagar pa natet

www.varsam.se — Varsam

Information fran arbetsférmedlingen

Samordnaren pa arbetsformedlingen, Pia Ekman, informerade
om hjéalp och stéd nar det galler personer som har funktionsned-
sattningar.

Pia Ekman paminde om vikten av att ta med sig ett lakarutlatande vid
forsta besoket pa arbetsformedlingen. | utlatandet ska lakaren beskriva
aktuell diagnos/prognos och om besvéren ar 6vergaende eller bestaen-
de. Det kan ocksa gédrna sta om begransningarna paverkar arbetsfor-
magan. Vilka arbetsuppgifter som passar och vilka som inte passar.
Om det ar nagot som absolut skall undvikas? Ar atergang till tidigare
yrke mojligt? Ar det realistiskt med heltidsarbete? Om deltid &r aktu-
ellt, i sa fall i vilken omfattning? Eventuella begransningar i mojlighe-
ten att ta sig till och fran ett arbete och sa vidare. Ett utforligt lakarut-
latande ar av godo menade Pia Ekman.

Personlig handlaggare

Efter inskrivning pa arbetsférmedlingen, far den arbetssokande en
personlig handlaggare, en arbetsformedlare, som arbetar med personer
som har funktionsnedsattningar.

— Tillsammans gor de en framtidsplanering. Arbetsformedlaren ser till
individen. Vad hon/han vill? Vad hon/han klarar av? Kanske behdver
den arbetsstkande prova andra mojligheter an tidigare, sa Pia Ekman.

Rehabiliteringsteam
Som arbetsformedlare har man mojlighet att ta in specialistkompetens.
Arbetsformedlingen har ett rehabiliteringsteam som bestar av arbetste-
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rapeut, arbetspsykolog, sjukgymnast, socialkonsulent och utdver det
aven en SIUS- konsulent (Sarskild Introduktions- och Uppféljnings-
stod).

Den som har haft praktikplats eller jobbat extra ska beratta det.

— Allt &r vardefullt! Inte bara for att personen har testat pa att komma
varje dag i tid till ett arbete, utan for att personen har fatt erfarenheter
och vet vad den trivs med och inte. Arbetspsykologen i specialisttea-
met kan sedan gora en individuell yrkesvalsutredning.

Praktikplats

Arbetsformedlaren hjalper till med att se till att den arbetssokande far
en praktikplats som kan leda till en tillsvidareanstéllning.

Kanske vet personen inte riktigt vad han/hon vill géra och har da moj-
lighet att radgora med en arbetspsykolog, nar det galler yrkesvalet.
Arbetspsykologen gor en individuell yrkesvalsutredning utifran intres-
sen, fallenhet och funktionsnedsattning. Efter samtalen kommer den
arbetssOkande och arbetsférmedlaren fram till en [amplig arbetsplats
pa lagom avstand frdn hemmet. Arbetsformedlaren ringer till arbets-
platsen och hor om det gar att gora studiebesok dar. Den arbetssokan-
de avgor forstas sjalv om hon/han vill arbetstrana pa praktikplatsen.

— Efter arbetstraningen kommer kanske arbetstagaren och arbetsgiva-
ren val Gverens och sa smaningom kan det bli en tillsvidareanstall-
ning. Da kan arbetspsykologen aterigen stétta. Tillsammans kan de
diskutera om hur och nér den nyanstéllde ska beratta om sin funk-
tionsnedséattning pa sin arbetsplats, sa Pia Ekman.

Anpassning av arbetsplatsen

En arbetsterapeut kan sedan anpassa arbetsplatsen efter behov. Det
kan handla om att ratta till belysningen, eller géra arbetsplatsens ut-
formning mera funktionell. Andra ventilation, férandra olika arbets-
redskaps funktioner och sa vidare.

En fraga som kan dyka upp &r:

Varfor skulle en arbetsgivare ta mig, en sjuk person, nar det finns
hur manga som helst som vill ha jobbet?

Ett svar pa det kan vara att genom arbetsformedlingen far arbetsgiva-
ren en person som ar noga utprovad och som passar for jobbet. Dess-
utom kan arbetsférmedlingen bidra med kompensation, for till exem-
pel arbetstidsbortfall pa grund av funktionsnedsattningen.

SIUS-konsulent
SIUS- konsulenten kan i borjan av anstallningen stotta den nyanstéllde
pa arbetsplatsen och se till att allt fungerar som det ska. En SIUS-
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konsulent gor under en tid aterkommande besok pa arbetsplatsen och
blir ett stod till bade arbetsgivaren och arbetstagaren.

— Vid behov kan SIUS-konsulenten forklara sadant for arbetsgivaren
och arbetskamraterna, som kan vara svart for den nyanstallde att prata
om, sa Pia Ekman.

Arbetsterapeut

Arbetsterapeuten kan gora arbetsplatsanpassning med till exempel
arbetstekniska hjalpmedel.

— Arbetsférmedlingen kan hjélpa till med anpassningen det forsta aret,
sedan &r det arbetsgivaren som tar 6ver, sa Pia Ekman.

| vissa fall gor funktionsnedsattningen att man inte kan arbeta fullt ut.
Da kan arbetsformedlingen ga in och bidra med en del av I6nen, sa
kallat I6nebidrag.

Allteftersom arbetstagaren blir mer varm i klédderna fasas I6nebidraget
ut. Det varar i hogst fyra ar. Vid den tiden kontaktar arbetsgivaren
arbetsformedlingen for en arbetsanalys och en bedémning. Dérefter
kan beslut om fortsatt stod tas sa att arbetsgivaren kan anstélla perso-
nen med funktionsnedsattning. Sa kallad utvecklingsanstallning ut-
gar till arbetsgivaren i ett ar och da handlar det om en speciell arbets-
uppgift som ska tranas in. Kvarstar funktionsnedsattningen och det
hindrar en del av arbetsuppgifterna kan personen bli féremal for en
trygghetsanstalining. Den varar till pensionen och behdver inte om-
provas.

For att gora en bedomning av nivan for det ekonomiska stodet gor
arbetsformedlingen en arbetsanalys.

Pa arbetsformedlingens hemsida www.arbetsformedlingen.se, finns
mycket information att hamta.

Hanna 34 ar har neurofibromatos typ |

Det var ndr Hanna var liten som hennes mamma upptéckte kaffe
med mjolk-flacken pa kroppens hégra sida och fraknar i armha-
lor och ljumskar. N&ar hon var sju ar opererade lakaren bort ett
neurofibrom fran handen och Hanna fick diagnosen neurofibro-
matos.

— L&karen var dvertygad om att jag hade NF2, men det har jag sjalv

aldrig trott. Jag har alla typiska tecken pa NF1 och har precis skickat
in ett blodprov for att fa det utrett en gang for alla, sager Hanna.
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Vare sig foréldrarna eller de tre syskonen har neurofibromatos. Hanna
tillhér den halvan av patienter med neurofibromatos som har en nymu-
tation.

Mobbad i skolan

Typiska tecken for NF1 ar koncentrationssvarigheter och det kénner
hon igen sig i.

— Jag tyckte inte om att ga i skolan eftersom jag hade las- och skriv-
svarigheter. Idag har jag inga problem med det.

Vantrivseln berodde ocksa pa att hon blev mobbad av nagra av
klasskamraterna.

— Jag hade besvar med mandlarna och pratade grotigt. Det rackte for
att de skulle ge sig pa mig. Néar jag 6ppnade munnen harmade de mitt
sétt att tala. Men jag hade kompisar och de stéllde upp for mig, sager
Hanna.

Hon opererade bort mandlarna och idag ar det l&tt att hora vad hon
sager.

Hon séger ocksa att hon har ett annat typiskt tecken nar det géller
NF1. Kort stubin.

— Ja visst sa har det alltid varit. Jag tander pa alla cylindrar. Men bara
nar jag ar med de som kanner mig val. Pa arbetsplatsen kan jag be-
harska mig, sager hon.

Olika symtom

Neurofibromen 0kade i antal under puberteten och efter graviditeten.
Hanna har svar klada och ibland kliar hon sig sa att hon bldder. En del
ytliga blodkarl brukar ga sonder nar de skaver mot nagot kladesplagg.
Ibland gor det ont i ryggen och det tror hon beror pé en sned rygg och
neurofibrom det vill sdga godartade tumdrer som sitter i nerverna ut-
med ryggraden.

Egentligen har hon inte sa noga koll pa vilka symtom som beror pa
vad eftersom hon hamnade utanfér sjukvarden nar hon fyllde 18 ar
och hamnade i vuxensjukvarden.

— Under uppvaxten kallades jag en gang om aret. Nar jag fyllde 18 ar
var det stopp med det och vare sig mamma eller nagon annan hjélpte
mig att ta mig in i varden. Sjalv var jag som andra tonaringar upptagen
av annat just da, sager Hanna.

Ointresserad sjukvard

Forsta besoket inom vuxensjukvarden var nar hon var 25 ar och hade
fatt problem med en extremt svar klada pa benen.

— Tyvarr mottes jag av en lakare som inte visste nagot om neurofib-
romatos och som var helt ointresserad av mig. Han ordinerade mig en
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salva som inte hjélpte och efter det har jag bara sokt upp varden nar
det varit akut, séger hon.

Hanna valde estetiskt gymnasium och fick mojlighet att lara sig
mycket om teater. Under en period var hon med i en teatergrupp som
upptradde pa aldreboenden. Efter praktik i en handsk- och- vaskaffar
blev hon kvar dar under manga ar. Nar hela personalen till slut sades
upp var hon en av dem.

— Jag har aldrig sarbehandlats i arbetslivet pa grund av min sjukdom.
Det har gatt latt for mig. Jag har alltid haft arbete, sager Hanna.

Nu &r Hanna personlig assistent atminstone fram till nasta sommar och
trivs bra med det.

— Sen far vi se. Antingen far jag fortsatt eller sa skriver jag in mig pa
arbetsformedlingen, sdger hon med tillforsikt.

Dotter

For tio ar sedan traffade Hanna sin sambo och de fick en dotter for sju
ar sedan.

Var ni oroliga att ocksa hon skulle fa neurofibromatos?

— Min sambo och jag diskuterade om vi skulle skaffa barn 6verhuvud-
taget, eftersom vi visste att det var arftligt, men vi bestamde oss for
det efter manga langa diskussioner. Han var nog den som var mest
orolig innan. Under graviditeten oroade jag mig. Jag ténkte pa sjuk-
domen varje dag kan jag sdga utan att 6verdriva, och 6nskade innerligt
att hon inte skulle fa NF. Hon har heller inga tecken pa neurofibroma-
tos, sager Hanna.

Tror du att ni skaffar fler barn?

— Nej det har vi bestamt oss for att inte gora, trots att var dotter absolut
vill. Hon vill gérna ha ett syskon. Men min man och jag har syskon
och hon far noja sig med sina kusiner.

Trott

Hanna ar bekymrad eftersom hon tycker att hon blir allt trottare efter
jobbet ju aldre hon blir. De flesta kvallar hamnar hon framfér teven
och gor inget annat och det k&nns otillfredsstallande. Hon tycker att
hon ar mer passiv och mar samre idag psykiskt an vad hon gjorde forr.
Den senaste tiden har hon funderat pa att soka upp en psykolog.
Hanna har fatt manga fler neurofibrom som ploppar upp, ar harda och
latt gar sonder. Flera av dem sitter synliga i ansiktet och det kanns
jobbigt, tycker hon.

—Jag bryr mig mera om dem nu an forr och det &r val for att de ar fler.

Nagon hjalp med att ta bort sina fibrom far hon inte inom sitt lands-
ting.
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— Det ar svart att fa plastikkirurgi som jag skulle behéva och jag har
inte rad att ga privat och betala sjalv, sager hon.

Uttittad

Nar barn stirrar pa henne kan hon férdra det. Barn &r ju nyfikna, som
hon séger och ska sa vara. Men nar ungdomar och vuxna tittar ofor-
stéllt tycker hon att det ar obehagligt.

— Det hade varit battre om de kom fram och fragade vad det ar for
nagot med mig, sager hon.

Till andra med sjukdomen vill hon s&ga att man ska leva som vem
som helst och forsoka lata bli att skammas for fibromen.

— Mar man daligt ar mitt rad att forsoka fa hjalp av en psykolog. NF-
forbundet ar ocksa en bra forening att engagera sig i. Vi hjalper var-
andra och man kan stélla vilka dumma fragor som helst. Vi patienter
maste ocksa stélla krav pa sjukvarden att de laser pa om NF innan vi
kommer dit. De kan sa lite och anda ar det en av de vanligaste neuro-
logiska sjukdomarna som finns, avslutar Hanna.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pd Agrenska fér vuxna med NF1, deltog sex kvinnor
och tre man, i ett erfarenhetsutbyte med socionom Cecilia Stocks fran
Agrenska.

Foljande ar ett urval av de synpunkter som deltagarna lamnade. Dis-
kussionerna handlade om upplevelsen av yrkesliv, boende, vardagsliv,
soémn, aterhamtning, fritid, socialt liv, familj, vanner samt sjukvard.

Arbetsliv

De flesta har vetat om sin diagnos sen de var smabarn. En tjej strax
over 30 ar tycker att arbetslivet har varit enkelt for henne. Sjukdomen
har inte paverkat hennes formaga att jobba eller att fa jobb och det
trots att hon bade har ont i ryggen och har manga synliga neurofibrom.

En man i fyrtiodrsaldern tycker att han hela tiden har hamnar fel pa
sina olika praktikplatser, som it-konsult, som han fatt genom arbets-
formedlingen. Ofta har det berott pa dalig kommunikation mellan ar-
betsférmedlingen och arbetsplatsen, tror han. Han har alltid forespeg-
lats ordentligt med jobb innan praktiken och sa har det nastan inte
varit nagot att gora alls nar han val kommit dit. Han har ként sig isole-
rad, det har varit trakigt och pa grund av arbetsbrist har han inte fatt
fortsatt arbete. Han tycker ocksa att han har haft otur nar det galler
handlaggare pa arbetsférmedlingen. Manga har slutat och de har inte
lamnat 6ver information till ndsta person om honom.
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En man som nu &r éver 70 ar fick sin diagnos vid 40 ars alder. Han har
ett 1angt och bra arbetsliv bakom sig. Han har haft kontorsarbete och
arbetat inom idrottsrérelsen och klarat det bra trots sjukdomen. Han
har kant sig uppskattad. Nar samtalsledaren fragade om sjukdomen
begransat honom, svarar han direkt nej.

—Jag har alltid valt jobb utifran intresse.

Det verkar vara sa for alla i gruppen. | forsta hand har de tankt pa vad
de vill syssla med och sedan forsokt uppna sina mal sa gott de kunnat.

En kvinna som ar 45 ar, har haft sjukdomen i hela livet men fick dia-
gnosen i somras. For henne &r allt lite snurrigt just nu. Hon forsoker
bena ut vad som berott pa vad genom ett helt liv. For elva ar sedan
utbildade hon sig till arbetsterapeut och har arbetat som det sedan
dess. Efter att hon fick ont i ryggen och diagnosen NF1har hon fatt
tanka Over sin arbetssituation. Hon arbetar med reumatiker och det
innebdr inga tunga lyft, sa det tycker hon fungerar. Men hon behéver
ha tid for sjukgymnastik och behdver ga ner lite i arbetstid. Hon tyck-
er inte att hon har fatt den forstaelse hon hade hoppats pa att fa fran
arbetsgivaren.

— Vi har haft diskussioner med forsékringskassan inblandad. Arbets-
givaren tycker att jag ska ha sjukersattning eftersom jag inte orkar
arbeta lika mycket som forut. Just nu &r det beslutet lagt pa is och min
arbetsgivare har godkant att jag ska fa jobba 90 procent sa att jag far
tid att tréna, vilket &r en nddvandighet for mig just nu.

En av de yngre, en tjej i tjugoarsaldern, har just nu en praktikplats pa
ett bensinféretag, som hon stortrivs med. Hon kan dock inte vara kvar
eftersom hon bara kan jobba fyra timmar varje dag. Bensinforetaget
vill ha anstéllda pd 100 procent. Hon &r valdigt ndjd med arbetsfor-
medlingen som har gett henne en sérskild handl&ggare for funktions-
hindrade. Just nu letar handlaggaren och en SIUS-konsulent jobb for
henne.

— Fram till att jag har fatt ett annat jobb far jag vara kvar pa bensinsta-
tionen. Mina handlaggare hjalper mig att hitta ett arbete som passar
mig. Det &r bra.

Pa fragan om de 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 satt, sa
en av kvinnorna.

For en av kvinnorna uppdagades det for arbetskamraterna att hon hade
NF1, ndr hon var med i ett teveprogram och berattade om sjukdomen.
— De blev forvanade och intresserade.
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Boende och vardagsliv

Ingen har nagra storre anpassningar hemma. Lite starkare belysning
bara for de med dalig syn. En extra kokspall eftersom manga med
NF1 &r korta till véxten.

— Jag slutade dammsuga for fem ar sedan. Det sliter for mycket. Som
tur &r, ar jag gift med en som kan dammsuga, sager en kvinna.

Den yngsta i séllskapet berattar att hon stadar sjalv men har hjalp av
mamma och mormor nar hon handlar. De bor i narheten sa det &r inga
storre problem.

Yngste mannen i sallskapet ar 19 ar gar sista aret i gymnasiet, bor fort-
farande hemma hos foraldrarna, men vill snart flytta hemifran.

—Jag planerar i huvudet hur det ska bli. Idag skoter féraldrarna min
ekonomi.

Flera beréttar att de har svarigheter att planera ekonomin.

— Jag har svart att se konsekvenserna av att jag handlar. Kan inte han-
tera pengar, tanker kortsiktigt. Skulle behéva ndgon som hjélper mig
med det.

En annan tycker att hon ar slarvig med pengar.

— En shopaholic, det ar ingen hejd pa mig nar jag handlar. Som tur ar
har jag en sambo som ser till att rdkningarna blir betalda.

Den yngsta tjejen i séllskapet tipsar de andra om en kurs pa Handi-
kappcentrum dar hon bor och som hon har gatt.

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

S6mn och aterhamtning

Manga har dalig sémn.

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

— | perioder sover jag riktigt daligt, i andra som en klubbad sél.
Flera har vérk pa natterna. | benen (om jag gatt mycket) och ryggen.
For ett par ar kladan av neurofibromen ett gissel. De kliar sig pa nat-
terna sa att de bloder.

De delgav varandra sina metoder for att somna in.

— Jag brukar lyssna pa musik for att komma till ro. Det skingrar tan-
karna.

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

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

— Nar jag gjort det kanner jag mig lugn och férberedd och sa brukar
jag somna.
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Socialt liv och vanner.

De flesta har inte det sociala liv de hade velat ha. Ofta &r de for trotta
efter arbetet och tycker att umgange stéller krav pa dem. En del har
haft problem med mobbing, framforallt i hogstadiet och pa gymnasiet.
Flera av dem onskar att de kunde vara mer sociala, men vet inte riktigt
hur de ska gora.

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

Den yngsta tjejen hade svarigheter med kompisarna i gymnasiet och
lider av det fortfarande. De som hon umgicks med tidigare tog avstand
fran henne.

— De vande ryggen at mig. Kanske berodde det pa att jag inte var in-
tresserad av samma saker som de. Jag brydde mig inte om smink och
Klader utan var mer intresserad av djur. ldag har jag fortfarande hus-
djur, mina tre bebisar som jag brukar kalla dem. Jag har ocksa en kon-
taktperson som jag traffar en gang i veckan. Vi har mycket att prata
om och det k&nns bra.

For en av dem &r foreningslivet en raddning. Dér far han sin sociala
gemenskap.

— Det ar foreningslivet som haller mig uppe. Det ar bra att komma ut.
Alla deltagarna ar mer eller mindre engagerade i NF-férbundet.

Fritid

Flera klagar dver sin passivitet, “efter jobbet hamnar jag i soffan fram-
for teven”. Andra har manga fritidsintressen. De har djur som de tar
hand om och gar skogspromenader. De sportar pa fritiden; spelar
badminton eller I6ptranar. Nagon tycker om pilates. En kvinna sjunger
i kdr och en annan reser en hel del och garna med véaninnorna. En &ld-
re herre sléktforskar.

Sjukvarden

Varden har de blandade erfarenheter av. Nagra ar nojda.

— Behover jag hjélp ringer jag bara. Inga problem.

— | borjan var det rorigt och da fick jag ingen hjalp, men sa satte min
mamma ner foten. Idag samordnar de min vard och jag har kontakt
med ordentliga, palasta, trevliga lakare.

De flesta kanner sig som en spelpjas som bollas runt. En hel del ham-
nade i ett intet nar de gick éver fran barn- till vuxensjukvarden.

— Forr kallades jag en gang om aret nu maste jag sjalv ta kontakt. Ef-
tersom det ingar i sjukdomsbilden att vi latt blir passiva och har svart
att ta kontakt, borde sjukvarden forsta att vi behéver en extra puff.
For en av dem blev det betydligt battre sedan sjukhuset skaffat sa kal-
lade Medicinska assistenter.
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Rad till lakare som har hand om NF1 patienter:

e Tala tydligt och inte for mycket konstiga medicinska termer

e Seindividen

e Repetera i slutet av varje mote och stéll fragan: Har du forstatt

vad jag har sagt?

De flesta tycker att det ar daligt med information om sallsynta sjuk-
domar och att det behdvs mer om deras speciella sjukdom, neurofibr-
matos typ 1.
— Om skolan hade haft information hade jag kanske sluppit att bli re-
tad.
— Arbetsplatserna behover fa informationsmaterial sa att arbetskamra-
terna forstar varfor jag ar trott och osocial.
— Myndigheterna behdéver ta till sig av den information som finns om
NF1.
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Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlakare Leif Wiklund
Neurologenheten medicinska kliniken
Vastmanlands lans sjukhus

721 89 Vasteras

Tel: 021 17 30 00

Overlikare Peter Tarnow
Plastikkirurgen, Kraniofaciala enheten
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 Goteborg

Tel: 031-342 10 00

Fysioterapeut Camilla Ekwall
Neurodivisionen, ing 85
Akademiska sjukhuset

751 85 Uppsala

Tel: 018 -611 00 00

Tandskoterska Pia Dornérus
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Tandhygienist Annette Carlsson
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Handl&ggare Sara. A. Eriksson,
Forsakringskassan,

Goteborg

Tel: 0101195450
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Samordnare Pia Ekman,
Arbetsformedlingen
Molndal

Tel: 0104862446

Verksamhetsansvarig
AnnCatrin Rgjvik och
socionom Cecilia Stocks,
Vuxenverksamheten
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

telefon 031 7509170
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typ |

En sammanfattning av dokumentation nr 453
Neurofibromatos ar ett samlingsnamn for en grupp arftliga
sjukdomar som kénnetecknas av att godartade tumdrer
(neurofibrom) utvecklas utmed nervvavnad. Det finns tva
valkénda former av neurofibromatos, NF1 och NF2.

NF1, som &r tio ganger vanligare an NF2, kan ge symtom
pa hud, dgon, skelett och nervsystem.

Det finns stora variationer pa symtom mellan olika
personer, som har sjukdomen.

Idag finns ingen medicinsk behandling som kan hindra
sjukdomsutvecklingen. Méanga vuxna tar kontakt med
kirurg eller plastikkirurg som kan ta bort besvérande
neurofibrom. Arlig kontakt med likare som &r insatt i
NF1 rekommenderas.

NF1 forekommer i Sverige hos en person pa 3000
individer.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
© Agrenska 2014

AGRENSKA

www.agrenska.se



