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NEUROFIBROMATOS TYP 1

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amundon soder om Goteborg.

Agrenska ar en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter sasom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser. Agrenska driver ocksa
Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssakra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand
samt sprida information om dessa.

Varje &r arrangerar Agrenska saval familjevistelser som
vistelser for vuxna med sallsynta halsotillstand. De vuxna
deltagarna ges majlighet att under tre dagar méta andra i
liknande situation, utbyta erfarenheter och ta del av
expertkunskap om diagnosen.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner om
aktuella medicinska rén, psykosociala aspekter samt vilket
stdéd samhallet kan erbjuda.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med vuxenvistelsen och ar skriven av Petra Bryntesson,
redaktor vid Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for
allmanheten har varje forelasare faktagranskat texten. For att
illustrera hur det kan vara att leva med neurofibromatos typ 1
berattar en av deltagarna om sina erfarenheter. Personen i
intervjun har i verkligheten ett annat namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
dér de kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Barn som har neurofibromatos typ 1 foljs av en
barnneurolog. Vem som ar ansvarig vardgivare for
vuxna med diagnosen ar dock inte lika tydligt.

— Vuxenneurologer far mangder av remisser, men vi
jobbar bara med sjukdomar som uppstar i
nervsystemet, inte sadana som ger neurologiska
symtom. Fragan ar om NF1 egentligen kan raknas
som en neurologisk sjukdom. Det sager Ylva Kastrup,
neurolog vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg.

Neurofibromatos typ 1 (NF1) ar en genetisk sjukdom som kan
paverka olika organ. Neuro betyder nerv och fibrom betyder
godartad bindvavstumor. Ylva Kastrup sager att sjalva ordet
neuro kan misstolkas av lakare, som darfor skickar NF1-
patienter utan neurologiska symtom vidare till neurologen.

— Som neurolog kan jag till exempel gora magnetrontgen och
EEG for personer med NF1, undersdka misstankt neuropati
eller behandla tumarer och epilepsi. Utover det kan jag hjalpa
till att sortera vart ni ska.

Diagnoskriterier

Kénnetecknande for NF1 ar pigmentférandringar pa huden, sa
kallade café-au-lait-flickar. De flesta vuxna utvecklar godartade
bindvavstumorer, neurofibrom, som utgar fran hudnervernas
stodjevavnad. Neurofibrom liknar sma knutor pa huden och kan
klia eller vara dmma. Plexiforma neurofibrom ar medfdédda
tumorer som vaxer langs storre nerver, ibland djupt belagna
under huden. De forekommer hos ungefar halften av alla med
NF1.
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For att fa diagnosen NF1 kravs tva eller fler av féljande symtom:

e minst sex café-au-lait-flackar som ar minst 5 millimeter i
diameter fore puberteten, eller minst 15 millimeter i
diameter efter puberteten

e fraknar i omradet i och kring armhalorna eller ljumskarna

e minst tva neurofibrom oavsett typ, eller ett plexiformt
neurofibrom

e synnervstumor (opticusgliom)

e forandringar i 6gat, till exempel minst tva Lischs noduli (i
iris), eller minst tva koroidala foérandringar (i 6gonbotten
eller aderhinna)

o tydlig skelettavvikelse som sfenoid dysplasi (forandring
av kilbenet i 6gonhalorna), en bdjning av underbenet
eller en falsk led (pseudoartros)

e en férandring i NF1-genen som kan pavisas via ett
blodprov.

Diagnosen kan ocksa stallas ocksa nar en person har minst ett
av ovanstaende symtom och en féralder med faststalld NF1-
diagnos.

Symtom och komplikationer

Vid NF1 drabbas personer i olika stor utrackning vad galler
antalet och konsekvenserna av olika symtom. Sjukdomen kan
paverka hud, égon, blodkarl, skelett samt perifera nerver eller
det centrala nervsystemet. Symtomen varierar och ar oftast
ofarliga, men kan ge besvar av olika svarighetsgrad.

— En tumor ar inte detsamma som cancer, utan det ar en knuta
eller knol som kan orsaka obehag, sager Ylva Kastrup.

Neurologiska symtom ror exempelvis muskelstyrka, kansel, syn,
horsel och smarta. Symtomen kan vara tumarrelaterade eller
orsakas av epilepsi.

Neuropsykiatriska symtom ar vanliga, till exempel svarigheter
med koncentration, minne eller kansloreglering.

Smérta, antingen vavnads- eller nervsmarta, ar vanligt vid NF1.
Smarta kan orsakas av neurofibrom eller skolios, och da bor
grundorsaken behandlas forst.

— Smarta ar tecken pa att nervsystemet fungerar, men det kan
bli dveraktivt vid langvarig smarta, sager Ylva Kastrup.
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Hudsymtom som obehag eller dmhet kan bero pa neurofibrom
som sitter olagligt till. Personer med NF1 kan aven paverkas
psykologiskt om de upplever besvar av synliga hudsymtom.

Skelettférandringar kan uppsta i dgonhalans kilben (sfenoid
dysplasi), eller i form av en bdjning av underbenet eller en falsk
led (pseudoartros). Lindrig skolios ar vanligt. NF1 ger aven
Okad risk for benskorhet (osteoporos).

Synen kan i séllsynta fall paverkas av godartade
synnervstumoérer (opticusgliom), nar tumdérer som trycker pa
synnerven leder till nedsatt syn. Opticusgliom uppstar hos ett
fatal med NF1, och nedsatt syn drabbar farre an halften av alla
med NF1 som utvecklar opticusgliom.

Hjért- och k&rlsymtom i form av hogt blodtryck ar vanligare hos
personer med NF1 an befolkningen i 6vrigt. Hogt blodtryck kan
bero pa fortrangningar i njurkarlen, eftersom njurarna ar med i
reglering av blodtrycket.

Cancerrisken ar nagot hogre vid NF1. Elakartade plexiforma
neurofibrom kan utvecklas. Kvinnor i aldern 30-50 ar har en
nagot forhojd risk for brostcancer. Risken for blod- eller
tarmcancer samt cancer i mjukdelar ar inte patagligt foérhojd,
men om nya symtom uppstar bor man informera varden.

— Feokromocytom ar en godartad tumor i binjuren som kan ge
adrenalinpaslag, sager Ylva Kastrup.

Hormonférdndringar kan Oka risken for att neurofibromen vaxer
till. Puberteten och under en graviditet ar exempel pa perioder
med férhdjda hormonnivaer.

— Kvinnor med NF1 som blir gravida foljs ofta av
specialistmodravarden men det kravs inga sarskilda
undersokningar under graviditeten, sager Ylva Kastrup.

Fler neurologiska symtom att vara uppmarksam pa:

e forandrad muskelstyrka som svaghet i enskilda
kroppsdelar, paverkad balans eller
koordinationssvarigheter.

e synrubbningar som skuggor i synfaltet, férlorad eller
forsamrad syn i ett synfalt.
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Behandling

Vid NF1 utgar behandlingen fran personens symtom och
behov. Det ar alltsa inte ndédvandigt med regelbundna och tata
rontgenkontroller, blodprover eller sarskilda undersékningar for
personer utan besvar.

— Hos vuxna med NF1 ar det ytterst ovanligt med nya symtom
utdéver hudférandringar. Det ar dock viktigt att halla koll pa de
som redan finns och vara uppmarksam pa om nya skulle
uppsta, sager Ylva Kastrup.

Det finns ingen sammanhallen rutin vad galler ansvarig
vardgivare eller vilka undersdkningar som kan vara aktuella for
vuxna patienter med NF1.

— Ingen kommer att kalla er till sarskilda besdk utan ni behdver
sjalva halla koll pa vilka undersékningar som ar bra att géra och
kontakta varden, sager Ylva Kastrup.

Undersdkningar som ar lampliga for vuxna personer med NF1:
e bentatshetsmatningar fran ungefar 40 ars alder
e brostcancerscreening arligen fran cirka 30-50 ar
e genetisk radgivning vid familjebildning via remiss till
klinisk genetik
e vid symtom, provtagning for binjuretumor
e kontroll av blodtrycket minst en gang per ar.

Vad som erbjuds i olika regioner ser olika ut.
Neurorehabilitering ar en egen specialitet med specialiserade
lakare som oftast ansvarar for rehabilitering efter akuta skador,
till exempel ryggmargsskador och stroke.

— NF1 ingar inte riktigt i den sjukdomsgruppen, men vid
neurologiska symtom kan det vara bra att anda fa kontakt,
sager Ylva Kastrup.

Vid NF1 ar det viktigt att ha en vardkontakt inom primarvarden
som kan remittera till olika specialister. Ylva Kastrup rader
personer med NF1 att lista sig hos en specifik lakare och inte
bara pa en vardcentral.

— Det kan underlatta att ha en och samma lakare som kanner till
diagnosen.
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Symtom och/eller Specialistsjukvard
behandling

Skolios — tumorer — Ortoped. Plastikkirurg.
skelettavvikelser — Neurokirurg.

operation

Epilepsilakemedel Distriktslakare: rutinbesok och

recept hos primarvarden.
Neurolog: vid epilepsidebut och
svarbehandlad epilepsi.

D-vitamin under Personen sjalv. Distriktslakare.

vinterhalvaret

Osteoporos Distriktslakare. Geriatriker.

Arbetsférmaga Distriktslakare/eventuell relevant
specialist, till exempel fysio- och
arbetsterapeuter.

Rehabiliteringsteam Distriktslakare. Primarvardsrehab:

ansvarar for patienter med
neurologiska sjukdomar.
Smartbehandling Distriktslakare.

Fragor till Yiva Kastrup

Finns det nagot vardprogram for NF1?
— Nej, det finns inte annu men det ar nagot som vi arbetar med.

Ar det vanligare med npf hos personer med NF1?

— Ja det ar vanligare. For att f& en adhd- eller autismdiagnos
kravs att funktionsnedsattningen gor det svart att fungera i
vardagen. Men det kan ocksa handla om lattare
inlarningssvarigheter i skolan eller dyslexi. Precis som vid NF1
behdver man en helhetsbild.

Vad ar NF1 och vad ar fibromyalgi?

— Svar fraga. Det fors mycket diskussioner om vad fibromyalgi
egentligen ar. Man forskar ocksa mycket pa vad det beror pa,
om det ar autoimmunitet eller smarttolkning, om hjarnans
impulstolkning feltolkar alla signaler som alarmerande eller
hotfulla. Man har ingen tydlig sjukdomsférklaring och har inte
hittat nagon genférandring som orsakar det. Man kan bara
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behandla symtomen. Det gar inte heller att saga att fibromyalgi
och NF1 hanger ihop.

Varfor finns inte mer forskning om NF1 i Sverige?
— NF1 tillhér ingen specialitet, och symtomen avtar oftast med
aldern.

Pia har neurofibromatos tyn 1

Redan nar Pia féddes 1967 hade hon cafe-au-lait-flackar pa
huden. Hennes lillebror fdddes fyra ar senare och hade samma
symtom. De var dock inte speciellt utmarkande eller
besvarande. Pia drabbades inte heller av andra symtom under
barndomen.

— Min uppvaxt var jattebra. Jag tankte nog inte pa mitt utseende
och det var inget jag blev mobbad for. Det var helt enkelt sa vi
sag ut i familjen, jag och min bror och var mamma, precis som
att vissa blir rodhariga eller nagot annat.

Deras mamma fick tydliga neurofibrom i huden nar hon blev
gravid med Pia. De blev annu fler under den andra graviditeten.
Nagra ar senare hittades orsaken nar hon behandlades for sina
gallstensbesvar.

— Pa 1970-talet fanns knappt nagon kunskap om NF1, sa
diagnosen var egentligen bara ett konstaterande att mamma
hade von Recklinghausens sjukdom, som den hette da.

Pias egna erfarenheter tyder pa att varden fortfarandehar
bristande kunskap om NF1. Hon har varit med om att lakare
avfardat henne med hanvisning till diagnosen, trots att hon har
sOkt vard av helt andra skal.

— Jag kan tycka att man far strida valdigt mycket for olika saker.
Alla akommor beror ju inte pa att jag har NF1, sa det kan vara
tufft emellanat. A andra sidan har val de flesta lakare knappt
traffat en person med NF1.
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— Nastan alla vuxna med NF1 har neurofibrom som i
olika stor utstrackning ger synliga hudsymtom. Det
sager Sirkku Peltonen som ar dverlakare vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Neurofibromatos typ 1 orsakas av en avvikelse i NF1-genen.
Det leder till att neurofibrom, alltsa godartade tumorer, bildas i
hudnervernas stddjevavnader. Symtomen kan vara synliga pa
det yttersta hudlagret som kallas dverhuden (epidermis). Lagret
under epidermis kallas laderhuden (dermis). Detta lager bestar
av bindvav som gor huden hallfast och téjbar. Dermis ar rikt pa
blodkarl och nervtradar (axoner).

— Isoleringen runt axonerna bestar av sa kallade schwannceller.
Det ar de som bygger upp neurofibrom i stddjevavnaderna i
dermis, sager Sirkku Peltonen.

Genetisk bakgrund

Varje individ har fatt halften av sina arvsanlag fran mamma och
halften fran pappa. Anlagen, alltsa generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener férpackade pa
hoptvinnade DNA-spiraler. De bildar 46 kromosomer i 23
kromosompar, varav ett par ar kdonskromosomerna. Kvinnor har
tva X-kromosomer och man har en X- och en Y-kromosom.

— DNA maste folja med vid varje celldelning for att nya celler
ska kunna bildas, sager Sirkku Peltonen.

NF1-genen

Genen NF1 finns pa kromosom 17 och ar en mall for
tillverkningen av proteinet neurofibromin. Neurofibromin har
som funktion att bromsa i en signalvag (RAS-MAPK) inuti
cellerna. Signalvagen ar viktig for cellers tillvaxt och funktion,
framforallt i nervsystemet. NF1 ar en stor gen som bestar av
cirka 280 000 baspar. Pa grund av storleken ar det vanligt med
genférandringar pa NF1 — det racker med forandringar pa ett
baspar for att utveckla symtom. Hittills har man upptackt dver
3 000 mutationer spridda langs hela genen.

— Tank er att ni gar 280 000 steg pa en vit streckad linje: ett
enda snedsteg innebar att det uppstar en avvikelse.

© Agrenska 2023, nr 665 11



© Agrenska 2023, nr 665

Neurofibromatos typ 1

Forandringarna i NF1-genen forsamrar neurofibrominets
bromsande férmaga i RAS-MAPK-signalvagen. Det leder till att
cellernas tillvaxt och livslangd okar, vilket i sin tur dkar risken for
tumorutveckling.

— Signalvagen ar som ett trafikljus som normalt vaxlar mellan
rétt och gront. Om neurofibrominet inte fungerar visar trafikljuset
gront ljus hela tiden, sager Sirkku Peltonen.

Arftlighet

Sjukdomen NF1 nedarvs autosomalt dominant. Det betyder att
det racker med att den ena foéraldern har férandringen i en av
sina tva NF1-gener for att sjukdomen ska foras vidare till
barnen. Sannolikheten for saval sdbner som dottrar att arva
genfoérandringen ar 50 procent.

NF1 har fullstandig penetrans, vilket innebar att alla personer
som har den sjukdomsorsakande genvarianten uppvisar
symtom. Sjukdomens svarighetsgrad varierar dock kraftigt
mellan personer. Aven om mutationen &r den samma inom en
familj, kan symtomen skilja sig stort mellan féralder och barn.
— 100 procents penetrans gor att NF1 inte kan hoppa dver en
generation. Symtomen kan dock vara sa lindriga att de inte
upptacks. Med ny genteknik har man hittat mycket lindriga
genvarianter vilka kan uppfattas som att sjukdomen hoppar
Over generationer, sager Sirkku Peltonen.

Ungefar halften av alla med NF1 har inte arvt syndromet fran
sina foraldrar. Orsaken ar i stallet en nyuppkommen
genforandring, eller nymutation. Den har oftast uppstatt i en av
konscellerna hos mamman eller pappan. Sannolikheten att
samma foraldrar, som inte har NF1, far fler barn med NF1
uppskattas da till mindre an 1 procent. Nymutationen hos barnet
blir dock arftlig med autosomalt dominant nedarvningsmonster.
— Nymutationer uppstar slumpmassigt och man har inte hittat
nagra miljofaktorer som orsakar dem. Foraldrarna kan alltsa
inte sjalva gora nagot for att orsaka eller undvika mutationen.

Idag ar resultatet av genetisk testning ett av diagnoskriterierna
vid NF1. Det ar majligt att gora en sa kallad sekvensering av
hela NF1-genen, nagot som tidigare har varit dyrt och
komplicerat. Negativa testsvar ar dock inte 100 procent sakra —
ett barn med exempelvis flera café au lait-flackar kan ha NF1
trots att testsvaret ar negativt.
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— Aven om det gors fler gentester idag tycker jag att vi borde ta
dem annu oftare. Tyvarr finns inte tillrackligt med pengar, men
férhoppningsvis blir det battre med tiden, sager Sirkku
Peltonen.

Cafe au lait-flackar

Café au lait-flackar, CAL-flackar, kan finnas redan vid fodseln
eller komma under det forsta levnadsaret. De buktar inte ut fran
huden och ar val avgransade med tydliga kanter. CAL-flackar
uppkommer inte i ansiktet. De kan blekna med aldern och
férsvinna hos vissa vuxna. Flackarnas nyans foljer hudfargen
och morkare hud far morkare flackar. CAL-flackar ar ofarliga
och kraver inte behandling. | vissa lander kan dock kramer for
hudblekning anvandas.

— | vissa fall uppstar ovanliga CAL-flackar. De kan vara stora
med sma morka flackar, eller sa kallade "coastline Maine”-
flackar pa grund av kanterna som liknar en kustlinje.

Freckling, fraknar

Fran 5 ars alder borjar fraknar upptrada hos de flesta med NF1.
Fraknarna har samma farg som CAL-flackarna och ar ofarliga
samt ett diagnostiskt tecken. De ar vanligast i armhalor och
ljumskar. Hos vissa kan fraknar utvecklas dver hela kroppen.

Kutana neurofibrom

Kutana neurofibrom ar ofarliga tumoérer som vanligtvis borjar
vaxa i tonaren i form av sma, mjuka knélar pa huden. Storleken
blir sallan storre an 3 centimeter i diameter. Kutana neurofibrom
hos vuxna ar det mest karaktaristiska symtomet vid NF1.
Antalet varierar mellan olika individer, fran hundratals till ett fatal
eller inga alls. Fler kan uppkomma under en graviditet.
Tumodrerna uppstar i hudens dermislager och innehaller
schwannceller och bindvav. Kutana neurofibrom utvecklas
aldrig till cancer och behdver darfor inte tas bort. En del
personer kan dock besvaras av klada eller dmhet om kndlarna
irriteras av exempelvis skor eller klader. Andra kan besvaras av
knolar som ar synliga. Om man valjer att avlagsna kutana
neurofibrom kan de opereras bort kirurgiskt. Hela tumoren
maste avlagsnas, annars kan den aterkomma. Om den inte
sitter nere i hudens fettvavnad kan den avlagsnas med CO2-
laser. Ingreppen lamnar alltid arr.
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Synliga neurofibrom kan ge mer besvar och negativ paverkan
pa sjalvfortroendet, kroppsbilden och det sociala livet. Enligt en
fransk studie utgér kutana neurofibrom den storsta
sjukdomsbordan for vuxna patienter — med risk for depression,
social isolering och samre livskvalitet.

— Synliga neurofibrom ger mer besvar, vissa gar aldrig och
badar. Jag har hort om nagra personer med NF1 som I6ser det
genom en gruppbokning i simhallen, sager Sirkku Peltonen.

Andra hudsymtom

Nevus anemicus ar vita flackar i rdda hudomraden och finns
hos 25-50 procent av alla med NF1. Det ar ofarligt och kan
uppsta nar huden skrapas eller blir varm.

Juvenil xanthogranulom ar orangefargade flackar, eller knutor,
som uppstar under det forsta levnadsaret. De finns vanligtvis pa
huvudet och halsen. Antalet varierar fran nagon enstaka upp till
30, och ar som flest vid 1.5 ars alder. Knutorna ar ofarliga och
brukar férsvinna med tiden.

Plexiforma neurofibrom

Plexiforma neurofibrom ar medfédda tumaorer som vaxer langs
storre nerver. Magnetkameraundersdkning visar plexiforma
neurofibrom hos ungefar halften av alla med NF1. De kan
uppsta varsomhelst, saval ytligt som djupt, i kroppen.
Plexiforma neurofibrom syns inte alltid hos nyfédda, men bdrjar
vaxa under barndomen. Vaxande plexiforma neurofibrom kan
orsaka asymmetri i ansiktet eller visa sig som mjuka massor i
armar och hander samt i ben och fotsulor. Underliggande
plexiforma neurofibrom kan ge hudsymtom i form av olika
flackar eller pigmentering med har. Flackarna kan vara
upphdjda, morka, ha lila farg eller vitfargad kant. Huden kan
omma. Vid nervpaverkan uppstar symtom som smarta eller
domningar. Det ar svart att operera bort ett plexiformt
neurofibrom eftersom det ofta sitter langs med nerverna.

— Tumorerna brukar vaxa ganska langsamt och slutar ofta vaxa
efter 18 ars alder. | vuxen alder uppstar inte heller nya tumoérer.
Om de inte ger nagra symtom behdvs ingen kontinuerlig
kontroll, sager Sirkku Peltonen.

Plexiforma neurofibrom har hogre risk att utvecklas till

elakartade (maligna) tumorer. Symtom pa detta kan vara snabb
tillvaxt i ett litet omrade, Gmmande kndl i tumér och smarta som
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exempelvis paverkar somnen samt neurologiska symtom. Detta
kan ske fran och med tonaren. Enligt EU-riktlinjer bor en
magnetkameraundersdkning goras innan tonaringen flyttar éver
till vuxenvarden. Da kan man ha uppsikt dver tumorernas
storlek och eventuell tillvaxt.

— Riktlinjerna skiljer sig mellan landerna, men jag hoppas att
Sverige kan utforma riktlinjer som rekommenderar bland annat
en helkropps-MR vid 16—-18 ars alder. Om inga plexiforma
neurofibrom finns da kan man kanna sig lite lugnare.

Forskning

Sirkku Peltonen tror att mycket kommer handa inom tio ar, med
hanvisning till dagens forskning pa andra behandlingsmetoder.
Man testar bland annat att behandla utatvaxande knélar med
hdgintensitetsultraljud som kallas HIFU. | en annan studie
anvands en kram som innehaller MEK-hammare.

— Fullvuxna neurofibrom vaxer inte och minskar troligtvis inte
med MEK-hammare. Det blir intressant att félja barnen som
behandlas med MEK-hammare nu fér se om det har nagon
effekt pa tumorernas tillvaxt, sager Sirkku Peltonen.

Fragor till Sirkku Peltonen

Kan NF1 oka risken for demens?

— Patientregistret i Finland har 1400 patienter mellan aren
1987-2014. Det visade en nagot 6kad férekomst av
demenssjukdomar som Alzheimers och vaskular demens. Det
behdver dock undersdkas annu mer, och det ska vi fortsatta
gora. Det finns valdigt lite forskning om vuxna och aldre med
NF1.

Finns det nagon salva som hjalper mot klada?
— Man kan prova med hydrokortison. Om det lindrar kladan kan
man anvanda det da och da, men inte varje eller varannan dag.

Kan plexiforma tumorer borja vdaxa nar man kommer in i
klimakteriet?

— Det finns inga rapporter om nagot sadant och jag har inte
heller hort om det fran mina patienter.
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Pia far egna bam

Arftlighetsaspekten vid NF1 var inget som paverkade Pias egen
barnlangtan. Nar hon traffade sin man pratade de om att deras
framtida barn kan arva syndromet.

— Vi kom fram till att ja, da blir det sa. Jag hade ju levt ett bra liv
och vi hade ett bra liv tillsammans, sa vi sag inte den risken
som nagot hinder.

Ungefar 20 ar efter att Pias mamma fatt diagnosen var det
hennes egen tur att ga igenom tva graviditeter som medférde
flera fibrom — ett scenario hon hade forlikat sig med innan hon
blev gravid.

— Mina forsta fibrom kom innan dess, men nar jag fick barn dok
de upp over hela kroppen. Jag visste redan att det inte fanns
nagot att géra at dem, sa da kan man lika garna gilla laget.

Parets forsta son kom 1993. Pia reagerade omedelbart pa
krékningen av hans ena ben. Till en bérjan fick Pia inget gehor
fran personalen, men hon visste att missbildning av underbenet
kan vara ett symtom vid NF1.

— Aven om det ar ovanligt sa kan det ju fdrekomma. Jag stod péa
mig tills de undersokte benet ordentligt, och da konstaterade de
att det ena underbenet saknade benstruktur.

Mikael var 18 manader nar lakarna transplanterade benstruktur
fran det friska underbenet till det andra. Pia berattar att han var
deras forsta "orérda” patient.

— Det var forsta gangen lakarna testade det har nya sattet att
byta skelett pa en patient dar ingen annan hade varit och gravt
innan.

Transplantationen blev lyckad. Mikaels ben vaxte med honom
och idag har han inga problem med sitt ben.

— Overlag har Mikael kortare ben &n vad han skulle haft utan
sjukdomen, men kroppen ar ju sa fantastisk. Den har
kompenserat for det nagot kortare underbenet genom att
larbenet vaxte sig lite langre istallet.
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— Manga personer som lever med ett annorlunda
utseende far odnskad uppmarksamhet. For att starka
sin sjalvbild och motverka stigmatisering behover man
utveckla strategier for att bemota uppmarksamheten.
Det sager Marizela Kljaji¢ som ar psykolog vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Pa Plastikkirurgiska kliniken traffar Marizela Kljaji¢ personer
som har medfédda tillstdnd som innebar ett annorlunda
utseende. De flesta som kommer till mottagningen ar barn vars
medfodda tillstdnd paverkar ansiktet eller huvudet och kraver
olika plastikkirurgiska ingrepp. Manga operationer syftar till en
forbattrad funktion, men aven till att minska social stigmatisering
kring utseende.

Sjalvkansla och kroppsideal

Ens sjalvbild ar den samlade bilden av hur en person uppfattar
sig sjalv. Det finna alltsa mycket annat an utseende som kan
paverka sjalvbilden. Sjalvkansla handlar om ens egna tankar
och kanslor om sig sjalv, och nar vi talar om sjalvfértroende ar
det ens egen uppfattning om sin férmaga som star i fokus.

— En stark sjalvkansla ar att kanna att du duger som du ar,
oavsett dina styrkor och svagheter. Du kan gladjas at andras
och dina egna framgangar och tar dina egna behov pa allvar,
sager Marizela Kljajic.

| samhallet finns en utseendekultur, ett kroppsideal, som styr
normen kring hur en person "bor” se ut. Ett "attraktivt” utseende
ar forknippat med fordelar och positiva egenskaper. Idealet ar i
grunden koénsstereotypt och ouppnaeligt.

— Hur kroppar och manniskor ser ut har en stor variation, men
det portratteras valdigt smalt i medier idag. Unga utsatts sarskilt
mycket for den har utseendekulturen genom sociala medier,
sager Marizela Kljajic.
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Missnoje med sin kropp kan leda till konsekvenser som lag
sjalvkansla, angest, depression, atstorningar och éverdriven
traning.

— Motiven till att trana spelar roll. Regelbunden traning kan ge
hdgre psykologiskt valbefinnande och en mer positiv
kroppsuppfattning, men det ar viktigt att fraga sig om du tranar
for att ma bra eller for att uppna samhallets ideal?

Positiv kroppsuppfattning

Att ha en positiv kroppsuppfattning handlar om att acceptera
hur man ser ut och se positivt pa sin kropp och sitt utseende.
For att uppna en positiv kroppsuppfattning galler det att hitta
strategier for att hantera negativa kommentarer eller eget
missnoje med kroppen. Marizela Kljaji¢ uppmanar de unga
vuxna hon traffar att fokusera pa kroppen ur ett
funktionsperspektiv, det vill saga forstarka pa vilka satt kroppen
ar meningsfull.

— En strategi kan vara att tanka kritiskt kring, och ifragasatta,
ideal och normer i samhallet och hitta sociala sammanhang dar
man kan kanna sig accepterad for den man ar.

Som enskild individ ar det ett svart, for att inte sdga omajligt,
uppdrag att forandra samhallets normer. Trots det betonar
Marizela Kljaji¢ vikten av att formedla en positiv attityd till saval
sin egen som andras kroppar, sarskilt som foralder eller forebild
till barn.

— Det ar viktigt att vi i omgivningen tanker pa hur vi uttrycker oss
kring vara kroppar. Genom att utmana stereotypa
forestallningar om utseende och kon och ifragasatta normer kan
vi gemensamt na en storre acceptans och motverka mobbing
och trakasserier.

Psykologiska aspekter vid annorlunda utseende

Personer som fods med ett annorlunda utseende, till exempel
vid NF1, far ofta genomga sjukhusvistelser, kontroller och
operationer. Fér manga innebar tillstandet oonskad
uppmarksamhet pa grund av utseendet. Fragor och
kommentarer kan komma fran bade bekanta och okanda.

— Under ett livsperspektiv ar det fullstandigt normalt att
genomga olika stadier av sorg och ilska 6ver att se annorlunda
ut. Men for att ma bra psykiskt ar det viktigt att na acceptans for
den man ar, sager Marizela Kljajic.
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Ett annorlunda utseende kan paverka sjalvbilden och den
sociala formagan. Det kan vara svart att vara anonym nar folk
stirrar, kommenterar och fragar. Vissa kan ocksa visa olust eller
forvaning. Det kan 6ka osakerheten och orsaka en social
sarbarhet, vilket riskerar att skapa angest och radsla infor att
traffa nya manniskor och skapa relationer. Darfor ar det viktigt
att hitta strategier for att hantera jobbiga sociala sammanhang. |
langden kan det starka sjalvbilden hos personer med ett
annorlunda utseende. Marizela Kljaji¢ ger ett exempel pa en
sadan strategi:

— Man kan fundera ut vad man ska svara personer som
kommenterar ens utseende. Att faktiskt bemota kommentarerna
kan vara viktigt for att starka sjalvbilden.

Marizela Kljaji¢ betonar att utseendet ar en hogst personlig
upplevelse och darfor svart att mata objektivt, vilket hon
illustrerar med ett citat fran en intervjustudie:

"Mitt utseende star ofta i vagen, sa da férsbker jag att visa
andra ménniskor vem jag &r pa riktigt genom att anvénda min
personlighet.”

Gangbara strategier for en starkare sjalvbild

Marizela Kljaji¢ traffar unga vuxna som forestaller sig att kirurgi
ska l6sa den negativa sjalvbilden och ge dem ett nytt ansikte,
som ska ge dem mod att ta plats i sociala sammanhang.
Kirurgin kan vara till stor hjalp for att fa den dar extra skjutsen
att vaga, men den eliminerar inte osékerheten och radslan infor
sociala sammanhang helt och hallet.

— En operation gor inte att man blir en helt ny person med
andra tankar och kanslor. Det ar ocksa viktigt att trana pa sin
sociala féormaga och arbeta med att utsatta sig for sadant som
upplevs som obehagligt.

Forsok att hitta verktyg for hur man ska hantera andras blickar
och fragor. Skapa strategier genom att testa olika
svarsalternativ, till exempel "min hud ser annorlunda ut
eftersom jag foddes med NF1”. Kunskap om tillstandet ar
valdigt viktigt, att sjalv veta om orsaken till symtomen. Att fa
traffa andra med samma diagnos kan ocksa starka sjalvbilden.
Via patientforeningar kan man fa hjalp med tips och strategier
som andra utvecklat och som kan vara hjalpsamma.
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— Det betyder mycket att fa veta att det finns andra med ett
annorlunda utseende eller samma tillstand, sager Marizela
Kljajic.

Marizela Kiljaji¢ tipsar om
e podcasten Barnpsykologerna — Marizela Kljaji¢
medverkar sjalv i avsnitten 156 och 157, dar bland annat
en person berattar om hur det ar att vaxa upp med en
synlig funktionsnedsattning.
e Instagramkontot Face Equality International.

Smartan dr det virsta med NF1

Pia lever med standig smarta, framfér allt i sin ena hand. Den
har orakneliga mangder fiborom Hon ar ganska saker pa att de
orsakar smartan, aven om det annu inte har kunnat faststallas.
— Jag har ont dygnet runt och det ar manga dagar som jag
grater av smartan. Da brukar jag tanka att det ar bara att ta sig
igenom det. Kanske ar det battre imorgon.

Pias synliga fiborom kan ibland bemotas av ogenomtankta
kommentarer. Da har hon inga problem med att ge svar pa tal.
— Jag har ju valdigt mycket fibrom, kanske fler an de flesta. Och
vissa manniskor beter sig korkat, helt enkelt. Sa ar det bara och
jag kan inte gora nagot at det. Och skulle jag fa valja mellan att
bli av med knutorna eller smartan sa hade jag valt bort smartan
alla ganger.

Pia har aldrig gatt i terapi for smartan eller andra besvar. Hon
har dock utvecklat copingstrategier genom aren som hjalper
henne i jobbiga perioder.

— Allting blir Iattare om man forsoker att inte lagga energi pa
saker man inte kan paverka. Men det kommer ju inte av sig
sjalv, utan jag har fatt jobba mycket mentalt med att ha den
installningen.

Det hjalper ocksa att ha en son som "ar fédd med ett fullt glas”.
— Mikael har haft det mycket varre an oss andra, men han ser
aldrig nagra problem. Har jag en dalig dag kan jag tanka "what
would Mikael do?”
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Plastikkirurgi vid NF1

© Agrenska 2023, nr 665

— Kirurgi av plexiforma neurofibrom ar forknippat med
vissa risker. Ibland ar det trots allt nodvandigt, sarskilt i
ansiktsregionen, da tumorerna kan orsaka allvarliga
symtom. Det sager Peter Tarnow som ar overlakare
vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goéteborg.

Olika specialister ansvarar for kirurgin vid NF1. Ortopeder
opererar neurofibrom i kotpelare och extremiteter,
allmankirurger opererar tumorer i bukregionen och
thoraxkirurger opererar i brostkorgen. Nar det galler
neurologiska symtom eller symtom som involverar 6ron och
ogon tar respektive specialistlakare hand om sitt omrade.

— Som plastikkirurger blir vi oftast involverade vid neurofibrom
dar storlek, lokalisation eller mangd fordrar plastikkirurgi, samt
vid plexiforma neurofibrom pa olika stallen av kroppen eller i
ansiktsregionen, sager Peter Tarnow.

Neurofibrom i huden

Kirurgi av neurofibrom i huden kan vara en viktig del av
behandlingen vid NF1. Om besvar som klada, smarta, skav
eller infektioner uppstar kan neurofiboromen behandlas kirurgiskt
pa olika satt. Hudlakare kan skara, frysa eller skrapa bort
neurofibrom och ibland anvanda laser. Vissa forandringar
opereras av plastikkirurger.

— Efter ingreppet sys omradet ihop eller sa far det laka av sig
sjalvt, sager Peter Tarnow.

Vid storre forandringar kan kirurgin foregas av en
hudexpansion. Da téjer man ut den existerande huden for att
senare kunna tacka den delen som behdver avliagsnas. Aven
hudtransplantationer och mikrokirurgi ar vanliga metoder vid
stérre hudférandringar. Lakningstiden ar langre an vid andra
hudoperationer. Arrbildning &r vanligt och fibromen kan komma
tillbaka pa samma stalle.

— Aven om man inte far bort allt blir patienten oftast néjdare
efter operationen eftersom besvaren minskar.
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Plexiforma neurofibrom

Cirka 30 procent av alla med NF1 har plexiforma neurofibrom.
De uppkommer ofta fére fem ars alder och sallan i vuxen alder.
Plexiforma neurofibrom kan orsaka symtom, men inte for alla.
Vanliga anledningar till kirurgi av plexiforma neurofibrom ar
bland annat smarta eller tryck pa mjukdelar. Tumorerna kan
aven paverka nervfunktioner i kroppen, vilket kan ge olika
symtom och riskera neurologiska skador. Om det finns
plexiforma neurofibrom i ansiktet ar det sarskilt kansligt pa
grund av de manga nerverna som involverar kansel, doft, syn
och horsel.

— Tumdrerna sitter i dessa nerver. Darfér maste vi som kirurger
alltid noga overvaga nyttan av operation kontra risken for ett
funktionsbortfall, sager Peter Tarnow.

Ur kirurgisk synvinkel ar vavnaden speciell i plexiforma
neurofibrom. Till skillnad fran vanliga karl saknar de stora
blodkarlen féormaga att dra ihop sig nar de bléder, vilket aven
forsamrar koagulationen. Darfor ar det ofta svart att stilla
bloédningar i tumoren. Det begransar aven vad kirurgen kan
gOra under en operation.

— Neurofibrom vaxer i nervstddjevavnad och en magnetrontgen
kan kartlagga utbredningen. Under operationen gar det dock
inte att se skillnad pa nerver och fibromvavnad, vilket gor det
riskabelt att operera. Ibland maste man avsta fran kirurgi pa
grund av risken att skada nerver och karl, sager Peter Tarnow.

Skelettavvikelser

NF1 kan orsaka avvikelser i skelettet. Till exempel kan
benstruktur saknas i underbenet vilket gor att benet inte vaxer
som det ska, sa kallad falsk led. Det leder till felstallningar i
benen, vilket pa sikt kan utveckla skolios, det vill saga sned
ryggrad.

— Vi kan ta ben fran det friska underbenet. Viktigt ar att genom
mikrokirurgi ta med blodkarl som férsoérjer benet sa att det kan
fortsatta att vaxa, sager Peter Tarnow.
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Plastikkirurgi ar inte botande men lindrande

Avslutningsvis sager Peter Tarnow att det finns risker med
plastikkirurgi vid NF1. Operationer behdver ofta upprepas
eftersom det kommer nya forandringar och tillvaxt i existerande
neurofibrom.

— Vi plastikkirurger kan lindra besvaren, men vi kan inte bota.
De stora framstegen kommer ske inom medicinsk behandling
som stoppar tumorbildningen.

Fragor till Peter Tarnow

Om man tar bort neurofibrom, kan det trigga och snabba pa
tillvaxten av nya?

— Det ar inte ovanligt att vi kirurger tar bort neurofibrom och sa
kommer samma patient tillbaka efter ett par ar med lika mycket
neurofibrom pa samma stélle. Det finns dock inga belagg for att
tillvaxten triggas utan den ar snarare spontan.

Ar det bara vissa kirurger som kan operera plexiforma
neurofibrom?

— Det beror pa var de sitter och hur stora de ar. Pa kansliga
stallen som i ansiktet ar det viktigt att specialister inom till
exempel plastikkirurgi eller neurokirurgi ar involverade, eftersom
operationerna ar omfattande och tekniskt kravande.

Hur far man remiss till en plastikkirurg?

— Det kravs antingen en egenremiss eller en remiss fran lakare,
eller en specialistvardsremiss om man soker till annan region.
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Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planering av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stéd som
finns att fa for personer med NF1.

Forsakringskassan

Aktivitetserséttning ar en ersattning som personer upp till 30 ars
alder kan fa vid nedsatt arbetsférmaga under minst ett ar. Det
gar att fa pa olika nivaer.

Sjukerséttning ar en ersattning for personer mellan 19 och 64 ar
som troligen aldrig kommer att kunna arbeta heltid pa grund av
sjukdom, skada eller funktionsnedsattning. Det gar att fa pa
olika nivaer.

Férebyggande sjukpenning gar att soka for olika sjukvardande
insatser som en del av en behandlingsplan. Det ar till exempel
mojligt att soka ersattning for vuxenvistelsen pa Agrenska. Ett
lakarutldtande kravs, men anstkan kan goras i efterhand.

— Vid alla typer av ersattningar fran Forsakringskassan ar det
viktigt med bra lakarintyg. Forsok att fa intyg som tar hansyn till
hela livet och se till att ni far en personlig handlaggare om ni har
langa och aterkommande sjukskrivningar, sager Louise Jeltin.

Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for 6kade
kostnader som beror pa personens funktionsnedsattning.
Forsakringskassan beddmer vad som raknas som
merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och
resor med egen bil. Man behdver komma upp i en viss summa
per ar, sager Louise Jeltin.

Sérskilt hégriskskydd innebar att en arbetsgivare som har en
anstalld som ofta ar sjuk eller sjuk i langre perioder har
mojlighet att fa ersattning fran Forsakringskassan for

sjuklénekostnader och karensavdrag.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se
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Arbete och studier

Arbetsgivaren har ansvar att anpassa arbetsmiljon och arbetets
innehall efter den anstalldes behov. Arbetsgivaren har aven
rehabiliteringsansvar vid sjukdom. Férsakringskassan kan ge
bidrag till arbetshjalpmedel. Arbetsférmedlingen kan bistad med
I6nebidrag for arbetsgivare som anstaller en person med
funktionsnedsattning. Arbetsformedlingen har aven olika typer
av stdd och insatser for de som star utanfor arbetsmarknaden,
till exempel arbetstraning och utbildningar, eller mojlighet till
praktik for att under handledning kunna prova pa jobb.

Las mer pa arbetsformedlingen.se

Vid studier pa universitet och hogskola ska olika typer av
pedagogiska och/eller praktiska stod vara tillgangliga. Det kan
till exempel vara anpassad litteratur eller extra handledning. Vid
alla universitet och hogskolor finns sarskilda samordnare som
man kan kontakta vid fragor.

Las mer pa Universitets- och hdogskoleradet: studera.nu

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur halso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att félja bestammelserna i HSL.
Patientlagen ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard eller specialistvard
i en annan region an hemregionen. Den ger ocksa patienten
ratt att begara en ny medicinsk bedémning.

— Kravet pa sjukvarden att informera patienterna har ocksa blivit
mer tydligt. Man har ratt att fa information pa ett satt som man
forstar, sager Louise Jeltin.

Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt som kan sakerstalla patientens behov av
samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser och férmedla kontakter. Den fasta
vardkontakten kan vara en lakare eller nagon annan som
arbetar inom varden, som en sjukskoterska eller kurator.
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SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
behov av samordning mellan olika instanser och dar
ansvarsfordelningen behdéver tydliggoras. Planen upprattas vid
moten dar de professionella fran de beroérda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla en
funktion eller en formaga. De kan ocksa skrivas ut for att
kompensera for en nedsatt eller férlorad formaga att klara det
dagliga livet. Det galler dock inte produkter som ar vanliga i
hemmet, exempelvis datorer.

Hjalpmedel ar oftast regionens ansvar och vid utprovning kravs
halso- eller sjukvardskompetens, ofta av en arbetsterapeut eller
fysioterapeut. Besluten kan inte dverklagas.

Hjalpmedel finns bland annat pa vardcentralen, habiliteringen,
hjalpmedelscentraler, datatek, datakommunikationscenter samt
syn- och horselcentraler.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se

Ovrigt kommunalt stod

Kommunen ansvarar for flertalet 6vriga insatser som bostads-
anpassning, anhorigstdd och fardtjanst. | kommunen ansvarar
overformyndarverksamheten for godmanskap. Att vara god man
ar ett uppdrag som gar ut pa att ansvara for en persons
juridiska och ekonomiska rattigheter. Det sker med
huvudmannens samtycke.

Kontakta kommunens bistandshandlaggare eller
overformyndigverksamheten for information och ansdkan.

Personligt stod

Vid behov av stdd har man alltid mdéjlighet att vanda sig till
kurator for vagledning. Genom vardcentral och
foretagshalsovard ar det ocksa mojligt att soka samtalsstdd
med psykolog. Familjeradgivning och samtalsstdd ar ocksa
nagot som kommun eller kyrka erbjuder. Det gar ocksa att soka
stdd som betalas med privata medel.
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En deltagare tipsar om Mindler — en digital psykologmottagning
som erbjuder stdd och behandling i Mindler-appen.
Hogkostnadsskydd galler. Las mer pa mindler.se

Fonder

Fonder kan sOkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
inkdp av hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset kan
man fa hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att
sOka pengar ur. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas
dar man kan soka efter lampliga fonder. Vissa foretag hjalper
ocksa till att hitta ratt fonder fér en mindre summa.

— Det kan I6na sig att sdka fonder eftersom stiftelserna vill
avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa stiftelser.lansstyrelsen.se

Trots problemen som syndromet medfér vagrar Pia att lata
detta dverskugga resten av livet. Hon fokuserar hellre pa det
positiva hon har.

—Jag har en bra familj och goda vanner. Det ar ju det som jag
tycker ar viktigast av allt har i livet. Saklart ar ju inte alla dagar
solsken. Samtidigt vill man val inte ata oxfilé varje dag, eller
hur? Jag tycker inte att man ska ignorera alla problem, men jag
behdver inte heller ga och vanta pa att saker och ting ska bli
samre.

Ibland funderar Pia pa om hennes positiva installning kan
misstolkas som att hon inte tar diagnosen pa allvar eller att hon
tycker att andra med NF1 klagar. Hon tycker darfor att det ar
viktigt att ha forstaelse for att NF1 innebar ett stort lidande for
andra.

— Det ar svart att ga i nagon annans skor, att veta hur den
personen upplever och kanner. Alla kdmpar ju med sitt och gar
igenom saker som gor deras ryggsack tyngre an min.
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NF-forbundet ar en ideell och riksomfattande
sammanslutning av personer med NF1 och NF2 och
deras anhoriga.

— Det finns en kraft i att dela erfarenheter med
varandra, sager Camilla Staxgard som ar
styrelseledamot i NF-forbundet.

NF-foreningen bildades 1991. Bildandet av regionala foreningar
ledde till foreningens namnbyte till NF-forbundet 2002. |dag har
NF-férbundet atta regionféreningar som arrangerar traffar och
aktiviteter for omkring 450 medlemmar.

— Medlemsantalet paverkar majligheten till bland annat
ekonomiska bidrag. Det gar aven att vara stédmedlem utan att
sjalv ha nagon av diagnoserna, sager Camilla Staxgard.

NF-forbundets tre huvudsakliga syften ar att
o forbattra levnadsvillkoren for personer med NF1 och NF2
e framja forskning och utveckling
e sprida information till medlemmarna och till det
omgivande samhallet.

NF-forbundet ar medlem i Riksforbundet Sallsynta diagnoser
samt i den internationella organisationen INFA.

— Vi har deltagit i europeiska konferenser som ar bra stallen for
att bygga ut natverket och hitta samarbeten. Det pagar
diskussioner om NF-forbundet ska bli medlem i NF-Europé,
som samlar NF-féreningar fran flera europeiska lander. Vi har
ockséa kontakt med NF-foreningar i Norden och dar finns tankar
om att skapa ett nordiskt samarbete, sager Camilla Staxgard.

NF-forbundet har varit delaktigt i att skapa och publicera olika
skrifter om neurofibromatos, bland annat en broschyr, en
handbok for barn och en bok som heter "Att leva med
neurofibromatos”.

— Som medlem i NF-férbundet far man tillgang till en privat
Facebookgrupp. Det finns ocksa en Facebookgrupp for
personer utan medlemskap, sager Camilla Staxgard.

Las mer pa NF-forbundet webbplats nf-forbundet.se
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 25 ar
sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det ar en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som rér personer med funktions-
nedsattning samt sprida kunskap om sallsynta diagnoser.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s4 mycket om
deras situation. Férbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan goéra en sa
kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar dver 100 olika
diagnoser som sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att
alla halsotillstand ar livslanga, sa gott som alltid obotliga och
nastan alltid har genetiska orsaker.

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna,
inte sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kanna sig
ensam om man ar den enda i sin hemstad som lever med ett
sallsynt halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager
Malin Grande, kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotillstind

Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand och
sprida information om dessa.

Informationen ar till fér personer som arbetar inom vard,
omsorg, skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som
lever med ett séllsynt halsotillstand, deras narstaende och
andra som de har kontakt med. Kunskapsdatabasen kan aven
vara anvandbar for personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 sallsynta halsotillstdnd. Nya diagnostexter tillkommer varje
ar, och befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till
texterna skrivs av medicinska specialister i Sverige.
Informationen bearbetas av redaktorer vid Informationscentrum
och faktagranskas av en sarskild expertgrupp. Berorda
intresseorganisationer ges ocksa mojlighet att Iamna
synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum fér sallsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Neurofibromatos
tni

En sammanfattning av dokumentation nr 665

Neurofibromatos typ 1 (NF1) innebar att
godartade bindvavstumorer (neurofibrom)
uppstar langs nervrétter och perifera nerver.
Tillstandet orsakas av en forandring pa
genen NF1.

NF1 ar en av de vanligaste arftliga
sjukdomarna. | Sverige finns sannolikt
cirka 3000 personer med NF1.

Symtomen varierar mellan vuxna med NF1.
Behandling utgar fran symtom, som bland
annat smartbehandling eller kirurgi for att ta
bort besvarande neurofibrom.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
medicinsk information, relevanta
undersokningar for vuxna samt det stod
samhallet kan erbjuda. Har ges dessutom en
inblick i hur det ar att leva med
neurofibromatos typ 1.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
2 Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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