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Faktaom TS

Tuberos skleros (TS) dr en genetisk sjukdom med mycket varierande
symtom. En person med TS kan vara allt frin helt symtomfri ill svért
funktionshindrad. De vanligaste symtomen ir karaktiristiska hudfor-
dndringar, epilepsi, utvecklingsstorning och autism. Vanligt 4r ocksa
hyperaktivitet och somnstérningar. Symtom frin njurar, hjirta och
lungor kan férekomma.

Man riknar idag med en frekvens av TS pé 1:10 000. TS drabbar
pojkar och flickor lika ofta.

Den genetiska bakrunden ir komplicerad men delvis kind. Genetisk
forskning pagar pa flera hall i virlden. Tva gener pd kromosompar 9
och 16 kan, oberoende av varandra, orsaka TS.

Sjukdomen upptrider familjirt eller sporadiskt genom sk nymutatio-
ner. Hur ofta nymutationer forekommer vet man inte idag.

\S _

Artikelbidrag till TS-bladet tar vi tacksamt emot och forbehéller oss ritten att redigera
vid behov. Annonser i bladet tar vi ocksd emot i min av plats.

Insindare och annonser skickas till:

Svenska foreningen for Tuberss Skleros,

c/o Kerstin Anderlind

Vitmadravigen 7, 194 60 Upplands Visby

anderlind@swipnet.se

Nista presstopp ska vara 31 okt 2010.

Foreningens Bankgiro: 5796-3647
Fondens Bankgiro: 5072-8914

Foreningens hemsida finns pa:
www.ts-sverige.com
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AGRENSKA

Familjevistelse for barn och ungdomar med tuberos skleros
pé Agrenska den 13 - 17 december 2010

Agrenska pa Lilla Amundén, i Goteborgs sddra skirgard, planerar en femdagarsvistelse for
familjer som har barn och ungdomar med tuberos skleros.

Familjevistelserna pi Agrenska vinder sig till familjer som har barn med sillsynta diagnoser.
Hela familjen deltar eftersom ett barns funktionsnedsittning paverkar alla familjemedlemmar.
Verksamheten erbjuder en unik majlighet for foréldrar att fa kunskap, triaffas, utbyta
erfarenheter och reflektera. Genom foreldsningar och diskussioner far fordldrarna ta del av
medicinska, pedagogiska och psykologiska aspekter av funktionsnedsattningen och dess
konsekvenser i vardagen. Barnen med diagnos och deras syskon far ocksa ett skraddarsytt
program som innehéller forskole-, skol- och fritidsverksamhet. Information om
funktionsnedséttningen, diskussioner och erfarenheter ingar dven i barnens program.

Personal fran hemorten kan under tva dagar delta i samma foreldsningar och diskussioner som
fordldrarna.

Syftet ar att deltagarna ska fa 6kad kompetens att hantera sin vardag.

Innehéllet i familjevistelsen laggs upp samrad med professor Paul Uvebrant, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus, Goteborg samt Svenska Foreningen for Tuberds Skleros.

For mer information kontakta:

Maria Svensson, sekreterare 031-750 91 46
Ingrid Fabo, sekreterare 031-750 91 62
Jenny Ranfors, koordinator 031-750 91 41
AnnCatrin Rojvik, planeringsansvarig 031-750 91 70
Marianne Alexanderson, utbildningsansvarig 031-750 91 69

Familjeverksamheten Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas.
Telefon: 031-750 91 00

E-post: agrenska@agrenska.se, www.agrenska.se
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Ordforanden har ordet.

Midsommar. Samma hinder mig varje ir. Jag
hinner inte med. Hinner inte njuta av viren
innan naturen hunnit fram till midsommar.
Perioden mellan higg och syrén vart tog den
viigen. Jag ir bra pd att ge andra rdd att njuta
varje dag och ta vara pa livet. Sjilv sitter jag hir
forvirrad och undrar hur det kunde bli s3 hir
dven detta ir att vdren bara forsvann.

Att njuta och ta vara pi alla glidestunder ir
nigot vi méste bli bittre pd... Jag blev s glad
nir jag liste Petras lilla berittelse om di hon
iakttog sina déttrar och blev si dir hirligt
varm i hjirtat...

En annan berittelse i detta nummer ir Pias
varma beskrivning av hennes familj och d&

frimst sonen. Jag har nog inte helt fel om det
ir fler av er som kommer att kiinna igen lite i
era egna TS-barn i beskrivningen. Jag kunde

det i alla fall.

Jag vetatt just de dir smd berittelserna om vira
familjer 4r uppskattade och jag dnskar att fler

skickar in bidrag till TS-bladet.

Ta nu och njut av sommaren s ses vi igen dill

hésten.

Lilian Hasselblad

Har du flyttat?

Meddela i sa fall
TS-foreningen
din nya adress!

=

UMNDERBTAMNDIMNG
TUBEROUS
SCLEROSIS

A comprehensive and vealuable guide
s fha mamnsgarenl ol this moli-sytem
outnsomol penatic discrder

Ni vet vil att det finns en CD-rom med TS-
information till forséljning i foreningen.

Den ér framstilld av den engelska TS-
foreningen for ldkare och annan personal, och
ger omfattande och kvalificerad information pa
engelska.

Den lékare ni har kontakt med &r sikert
intresserad. Men den passar ocksé for foréldrar
som vill veta mer om TS.

Priset &r 50:- + porto for medlemmar, Gvriga
betalar 250:- + porto.

Bestills enklast genom att skicka e-mail till
anderlind@swipnet.se och tala om hur manga ni
dr intresserade av att kopa.

Eller ring 08-590 884 92.

Systemkrav: PentiumPC med 16Mb RAM
Windows 95/98/ME/2000
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Arsmoteshelg 8-9 maj 2010
pa Clarion Hotell Kompaniet
i Nykoping

Vi samlades for att bérja drsmoteshelgen med
att dta lunch tillsammans. Lunchen blev forse-
nad p ga att ndgot i koket kringlade, s medan
vi vintade pd maten passade Lilian Hasselblad
pa att hilsa alla vilkomna och informera om
helgen. Nir vi dtit samlades vi i konferenssalen
for att ha vart drsmote. Berit Oberg valdes
till métesordférande, och sjilv blev jag vald
till att vara sekreterare. Paco Garcia och Len-
nart Pettersson valdes av métet till att justera
protokollet. Dagordningen godkindes, och
s rullade det pd punkt efter punkt. Verksam-
hetsberittelsen listes och blev efter en justering
av &rtal och tilligg av ett namn godkind. Den
lades direfter till handlingarna.

Mona Trulsson, kassér i foreningen, redo-
gjorde for resultat- och balansrapporterna,

och liste upp revisionsberittelsen. Arsmotet
godkinde handlingarna och beviljade sedan,
pA revisorernas forslag, styrelsen ansvarsfrihet
for verksamhetséret 2009.

S4 blev det dags att vija styrelseledaméter.
Lilian Hasselblad valdes till att vara ordfs-
rande i foreningen under ett 4r. Tre ordinarie
ledaméter valdes. Det blev Bo Karlberg, Sofia
Sahl och Kerstin Anderlind som valdes till att
vara styrelsemedlemmar under 2 r. Mona
Trulsson, Petra Mostrom och Mari Eriksson
har alla tre ett &r kvar av sin mandatperiod.
Pia Lundstrom fortsitter att vara suppleant i
styrelsen ytterligare ett &r, och till ny suppleant
valdes Christina Drangel. Foreningens reviso-
rer under kommande verksamhetsir fortsitter
Arto Taxell och Staffan Liljesved att vara. Till
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att vara ny valberedning valdes Annika Hall-
berg Juhlin och Elisabeth Nilsson. Styrelsen
foreslog oforindrad medlemsavgift, och &rs-
métet beslutade enligt forslaget, si arsavgiften
for 2011 blir allesd 200 kr per familj och 300
kr f6r institution.

Nista drsmotesplats och tid 4r drsmétets upp-
gift ate besluta om, men styrelsen fick i uppdrag
att ordna det. Det fanns en 6vrig friga som
gillde TS-fonden. Frigan gillde om man kan
ansoka om bidrag frin vir fond till aktiviteter
som t ex en familjehelg. I TS-fondens stadgar
stir det "Fonden har till indamal att av sina till-
gdngar limna bidrag till forskning, utbildning
och annan verksamhet som frimjar de syften
som foretrids av Svenska foreningen for TS”.

Berit Oberg forklarade drsmétet avslutat, och
direfter tackade Lilian Hasselblad for fortro-
endet att fi vara ordférande.

Lilian Hasselblad frigade sedan de nirvarade
om det finns intresse av att féreningen ordnar
en familjehelg nigon ging under ar 2011,
och om Furuboda kan vara en limplig plats.
Minga var intresserade av en sddan helg, men
alla var inte siikra pa att Furuboda var det bista

Skutskepparbusen i ]V;/kb-'ping

alternativet. Vi bestimde att Annika Hallberg
Juhlin ligger ut en link p4 hemsidan till en en-
kit, ddr de som var med p4 familjehelgen forra
dret utviirderar Furubodavistelsen. Styrelsen fir
sedan utifrin resultatet av enkiten arbeta vidare
med en eventuell familjehelg.

Efter en paus med kaffe, fruke och lite till var
det dags att hilsa Maria Ekbick Palmetun,
overlikare vid Regionsjukhuset i Orebro,
vilkommen. Hon férelidste om TS och hud-
problem. P4 en annan plats i tidningen kan
ni ldsa en artikel av Bo Karlberg, dir han sam-
manfattar foredraget.

P4 kvillen &t vi en gemensam middag, och
sedan blev det mycket prat om medicineringar,
behandlingar, och en mingd andra saker om

och kring TS.

Efter frukosten pa séndagen fick vi lyssna till
Jenny Lexhed, forelisare, forfattare och mam-
ma till en pojke med autism. Ett sammandrag
av hennes foreldsning har Petra Mostrém skrivit
och det finns ocksd att ldsa i tidningen.

Kerstin Anderlind




v

@\/ TS-BLADET

Hudproblem vid TS

Sammanfattning av foredrag av overlikare
Maria Palmetun Ekbick, Hudkliniken, Univer-
sitetssjukhuset Orebro. Foredraget holls den 8
maj vid TS-féreningens drsméte i Nykoping.

Hudkliniken i Orebro har cirka 30 anstillda,
varav 10 likare. Man har en bred verksamhet
inom sin specialitet och bedriver en fram-
géngsrik laserdermatologisk verksamhet samt
har erfarenhet av YAG-, CO2-, VPW- och
firglaser. Kliniken har méngdrig erfarenhet av
att laserbehandla barn i narkos.

Maria gav forst en sammanfattning av TS och
de typiska hudsymptom som upptrider i sam-
band med TS som exempelvis angiofibrom i
ansiktet, vita flickar (ash leaf) och nagelfibrom.
Mindre vanliga, men mycket typiska f6r TS,
4r forhdrdnader i pannan och pd lindryggen. I
munhilan kan det férekomma tandkéttsfibrom
(gingivala fibrom) och gropar i tindernas emalj.
Tandkétesfibrom kan tas bort av tandlikare.

Behandlingsmetoder, generellt.

1. Angiofibrom. Firglaser initial, en sen linge
anvind teknik. Upphdjningar behandlas med
CO2-laser. Upprepade behandlingar krivs.
Behandlingen maéste dterupptas om hudfor-
dndringarna blir stérande pd nytt. Minimal
efterbehandling dé firglaser anvinds, sir
upptrider nistan aldrig i samband med denna
behandling. Med CO2 laser kan man behandla
utan att det bléder s8 mycket, eftersom mindre
kirl forslues av CO2 lasern. Ett alternativ for
behandling av mindre angiofibrom ir med
KTP-laser om man inte har ndgon kyla i tippen
och dubbelpulsar. KTP-lasern dr annars limp-
lig f6r behandling av ytliga blodkirl. Bist rea-
gerar tunna och ytliga blodkirl. Hudens ljusa
firg tilliter KTP-laserns effektiva bruk; hudens

-

Maria avtackas av Lilian

naturliga, kraftiga pigment eller solbrind hud
forsvagar emellertid laserstrilens effekt, samt
medfor risk fér odnskad brunpigmentering i
huden. En nyligen beskriven behandlingsform
ir ALA-PDT i kombination med firgimnesla-
ser (ALA-PDT ir topical 5-aminolevulinic acid
with photodynamic therapy) som i USA fitt
godkinnande for behandling av vanlig acne,
men som i framtiden kanske kan anvindas
dven vid behandling av angiofibrom.

2. Periunguinala fibrom. Dessa fibrom upp-
trider pd fingrar och tir och behandlas med
CO2-laser eller kirurgiskt. Fibromet aterbildas
nistan alltid varfér upprepade behandlingar
krivs.

© Dr.Dubin's Collec
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3. Fibrosa plack i pannan. Fibrosa plack bestar
av bindvivsceller, kolesterol, makrofager och
doda celler. Placken kan, vid tillricklig stor-
lek, orsaka fortringningar i kirlen. Avligsnas
kirurgiske.

4. Mjuka fibrom upptrider vanligen frin
35-40 &rs alder. Hos patienter med TS kan
de uppstd redan i tidiga tondr och i relativ
riklig mingd. Dessa fibrom ir litt att avligsna
kirurgiskt.

5. Gingivala fibrom (tandkéttsfibrom) kan tas
bort av tandlikare.

Besoksrutiner och bedovningsformer
tillimpade i Orebro

Vid Hudkliniken, Universitetssjukhuset i
Orebro, tillimpas rutinen att man vid forsta
besdket ges ingdende information om behand-
lingen. Direfter genomférs en undersskning
och slutligen gors en bedomning av en narkos-

likare. Efter detta forsta besék sitts tid upp for
behandling(ar).

Nagra bed6vningsformer:

1. EMLA anestesi. EMLA i4r namnet pa
ett lokalanestetikum (frin AstraZeneca) for
ytanestesi. En salva som liggs pd tvi timmar
innan behandling sker.

2. Lokalbedévning av omrédet, infiltrationsa-
nestesi.

3. Blockader, bedévning av omridet som ska
behandlas genom att den hudgren som stir for
kinseln i omridet bedvas

4. Sovning. Barn som ska laserbehandlas, sévs
som regel vid storre ingrepp om det inte finns
medicinska orsaker som talar emot detta. Barn
med TS s6vs i stort sett alltid, dterigen under
forutsittning att det inte finns medicinska ris-
ker i samband med nedsévning. Flera av vira
TS-medlemmar kan vittna om professionell
patientbehandling i Orebro.

Fér att fa behandling vid Universitetssjukhuset
i Orebro krivs remiss. Olika remissregler giller
for olika landsting. Man far undersska detta
pé sin hemort.

Maria berérde avslutningsvis den nya forsk-
ningen kring Rapamycin och den inhiberande
effekt som denna substans har dven for de
hudférindringar som upptrider i samband
med TS. Vi fir med stor sannolikhet anledning
att dterkomma till Rapamycin och dess effekter
i senare artiklar. Nirvarande TS-medlemmar
tackade Maria for ett intressant foredrag och for
den empati hon visar for patienter med TS.

Bo Karlberg

Kan nds pa Internet med adress
htep://www.sos.se/smkh

eller via Socialstyrelsens hemsida
htep://www.sos.se

Socialstyrelsens kunskapsbas fé6r sma
och mindre kianda handikappgrupper

Databasmaterial om Tuberds Skleros finns dir.
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En mammas kamp for sin son

Efter frukost p& sondag morgon var det dags for
Jenny Lexhed att hélla sin féreldsning.

Jenny ir civilekonom, kommunikationschef
och har tillsammans med sin man grundat
foretaget Talarforum. Men anledningen till
att hon kom till ett regnigt Nykoping denna
sondag var for att beritta om sin resa med
att f3 ett barn med autism. Jenny Lexhed har
skrivit boken “ Det ricker inte med kirlek - en
mammas kamp f6r sin son”.

Jenny och hennes man har tillsammans tre
barn : Oskar 12 4r, Emma 10 &r och Sanna 6
ar. Boken hon har skrivit handlar om hennes

forstfodda son Oskar.
Oskar foddes en kall decemberdag. Efter en

fullt normal f6rlossning var det dags for hem-
fird. Som alla nyblivna forildrar lingtade de
hem och sdg framfor sig hur mysigt de skulle
ha det tillsammans, deras lilla familj.

Men det blev inte riktigt som de hade tinkt
sig - Oskar han skrek och skek. Nog for Jenny
visste att spidbarn kunde skrika men det var
nigot som inte stimde tyckte hon. Vad de in
gjorde kunde de inte trosta Oskar. Han skrek
bade dagar och nitter - det var en jobbig td,
dels fick de inte sova och dels grilade och an-
klagade de varandra mycket.

Tiden gick och Jenny fortsatte att ha en kinsla
av att nigot inte stimde. De ginger hon for-
sokte prata med sin man om det slog han bara
bort det, inte var det nagot fel pd Oskar, kanske
var han lite annorlunda men det betyder ju
inte att det behdver vara nigot fel pd honom
for det. Men nir de andra barnen lekte med
leksakerna si hade Oskar sénder dem eller
radade upp dem bara.

Vid 2-4rsdldern drog sig Oskar undan mer och

10

mer, han bérjade fi stora utbrott och skrek
mycket. Allt var tvunget att vara i en viss ord-
ning annars si blev det kaos for Oskar.

Eftersom Jenny sedan linge kint oro fér sin
son hade hon flera ginger frigat BVC om rad
men de sa att alla barn var olika och att allt var
som det skulle. Jennys man och hennes svirmor
tyckee att hon dverdrev och sig allt negativt.

Till slut fick de dock komma till en logoped
eftersom Oskar inte bérjat prata dnnu. Men
eftersom Oskar inte sa nigot eller gav nigon
som helst respons sd kunde de inte genomféra
nigot test, de fick en ny tid veckan efter ...
men samma sak denna ging, ingen som helst
respons frin Oskar. Logopeden tyckte att
Oskar skulle genomgi en neuropsykologisk-
utredning istillet. Jenny férstod p& en ging
vad hon menade for hon hade sjilv tinke i
dessa baner men in det sista s hoppades hon
dnd§ att det kanske kunde vara nigot annat.
Nir utredningen var firdig fanns ingen tvekan
- Oskar hade autism.

Allc kiindes helt plotsligt som en svart avgrund,
ménga tankar flég runt i huvudet pd Jenny.
Hon tinkte p4 filmen “Rainman” och p4 “Eli-
sabeth” - Sveriges farligaste kvinna... var det
s& det skulle bli nu???

Att f3 en diagnos pd sitt barn ir en stor sorg,
sorgen blir mer hanterbar med tiden men den
finns alltid kvar.

Under den hir tiden féddes lillasyster Emma.
Att f ihop vardagen med tvd smabarn kan
mdnga ginger vara tufft men att ocksd klara
av att ha ett annorlunda barn som krivde si
mycket mera in andra barn och dessutom
hantera sorgen mitt alltthopa var manga ginger
outhirdligt. Manga génger satte hon barnen
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i bilen, det var ett av de fi stillen Oskar var
lugn p4, och bara gkte, barnen somnade och
Jenny grit och grit, sorgen var tvungen att
komma ut.

Nu nir Oskar fétt sin diagnos trodde Jenny att
det skulle vara sjilvklart att de skulle f3 hjilp
men det var vintetid pa 6ver ett &r. Inte kunde
de vinta nu nir de vil fict diagnosen. Jenny
bérjade sjilv sitta sig in i olika terapiformer,
men o vad mycket olika det fanns; takil sti-
mulering, holding, syrgastilt, lyssna pd klassisk
musik, olika dieter m fl.

Jenny mirkte atc Oskar var intresserad av bilder
och filmer. Hon bérjade med att spela in Oskar
pa video och siga hans namn. Efter att ha visat
filmen f6r Oskar flera gdnger sa han tillslut sitt
eget namn. Vilken lycka! Det fungerade! Efter
det fortsitter Jenny att spela in fler personer i
omgivningen. Nir de skulle géra nigot nytt
introducerade Jenny det med en forinspelad
film. Allt detta tog mycket tid. Jenny bérjade

11

dven trina Oskar med Lévismetoden och
bara dir la hon ner 25-40 trining i veckan.
Hela dagarna gick 4t till att vara med barnen
och att trina med Oskar. Nitter och kvillar
dgnade hon &t att ldsa forskningsrapporter och
samla information om autism. Jenny skrev
sjilv langa uppsatser om allt hon hittade och
hon skrev ner de teorier hon hade om varfor
Oskar var som han var. Hon bérjade vid det
hir laget bli besatt. Familjen bérjade reagera
pd att Jenny blev allt mer konstig. Hon kinde
sig forfoljd, sg tecken i mycket och kinde att
hela virlden konspirerade mot henne. Jenny
trodde dven att barnen kunde lisa hennes tan-
kar. Hon inbillade sig att hennes déda pappa
levde. Detta ir bara nigra exempel pa vad som
snurrade i hennes huvud. Till slut fanns inget
annat 4n psykakuten dir hon fick diagnosen
utmattningspsykos.

Att vara pd en psykiatrisk avdelning kan vara
oticke for en person som kinner sig forfoljd
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och évervakad. Samtidigt var det sként for
Jenny att slippa Oskar. Men eftersom Jenny var
manisk tog det inte ling tid innan hon bérjade
bekymra sig f6r de andra patienterna pé avdel-
ningen och hur hon kunde vara de behjilpliga.
Hon anordnade en del olika aktiviteter for att
litta upp stimningen. Jenny var manisk vilket
innebar att hon tyckte att hon sjilv var virlds-
bist. Jennys manier fortsatte trots medicinering
och sd smaningom fick hon endast vistas p4 sitt
eget rum for att bespara de andra patienterna
och sig sjilv frin sina maniska idéer. Efter fem
veckors tvdngsvérd och efter att ha prévat flera
olika mediciner bérjade Jenny sakta men sikert
komma tillbaka till verkligheten.

Men det rickte inte dven vardagslivet med
familj och man mdste fungera. Jennys man
var tvungen att bli mer delaktig i arbetet kring
Oskar for att Jenny inte skulle riskera att hamna
i samma sits igen. Det var ett tufft jobb. Under
en period var det riktigt kritiskt och de héll
pa att gi skilda vigar. De lyckades ridda sitt
dktenskap med stdd och hjilp av en psykolog
frin Habiliteringen.

Oskar gick nu i férskolan med resurs. Tillsam-
mans med resursen och med mycket hjilp frin
farmor bérjade de pé nytt intensivirina med
Lovasmetoden och tydliggérande pedagogik.
Arbetet gav resultat! Vid et tillfille nir Jenny
ir p4 konferens med jobbet ringer telefonen
och Jenny svarar och hor Oskar siga:

- Mamma, kom hem!

Jenny struntar i konferensen och visar Oskar
att han gjort sig férstddd. Hon 4r hemma pa
en timme!

Oskar ir idag 12 &r och klarar sig ganska bra
sjilv. Han pratar inte sd mycket, men kan géra
sig forstddd och kan anvinda mobiltelefon.
Bl a kan han sjilv cykla fram och tillbaka till
képcentrat. Familjen forsoker leva ett s& vanligt

liv som méjligt. Oskar siger ofta nej till olika
saker, men tar man livet med smi steg sd gir

det bra!

Jenny avslutade sin foreldsning med f5l-

jande rad:

* Stk avlastning genom LSS.

* Ge syskon egen tid.

* Ge varandra egen och tillsammanstid.

* Ha bra dialog med férskola/skola.

* Trina med och var aktiv med barnet
med t ex IBT.

* Se dll styrkor, mégjligheter och intressen
hos barnet.

* Undvik sirbehandling.

* Slipp kontrollbehovet.

* L3t barnet ta ansvar.

Jenny avslutade med att siga: Forildrakraft

ir det starkaste som finns, det giller att sitta
grinser s3 att man inte brinner ut sig.

Vi var flera som redan hade list boken innan
och visste lite om vad Jenny skulle prata om.
Sjilv hade jag héga férvintningar och jag blev
inte besviken. Tvé timmar med Jenny gick fort,
hon berittade sin historia med mycket virme
och en del humor. Ménga av oss kinde nog
igen sig i flera situationer.

Fér er som inte ldst boken kan jag inte annat
dn att uppmana er att gora det - ni kommer
inte att bli besvikna!

Petra Mostrom
Nykiping
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Klackskor

For ett tag sedan skrev jag ett inldgg pa varat
forum under fliken vardag. Eftersom alla inte
har tillgdng till dator och diirmed v&r hemsida
och forum s3 skriver jag det hir i vérat blad

ocksa.

Att vara lillasyster i var familj 4r inte alltid s&
litt. Jag har ménga ginger daligt samvete for
att jag inte hinner ge lillasyster lika mycket tid
och uppmirksamhet som jag 6nskar men s 4r

det i en TS-familj.

Men tink dnd4 si mycket syskon lir sig som de
inte skulle géra i en “vanlig” familj.

En eftermiddag for ett tag sedan sd linade
lillasyster Moa ut sin finaste klackskor till sin
storasyster Maja. For forsta gdngen skulle Moa
ta med sig Maja till en tjej pd gatan for att

friga om att leka. Sjilv stod jag gomd bakom
husknuten fr att se att allt gick bra.

Med en stédjande arm av Moa stapplande
Maja fram pd gatan i klackskorna. Det bérjade
bldsa ordentligt och Maja ropade hogt “ fy
fasen vad kallt det 4r”. Snabbt tog Moa av sig
sin kofta och satte pi Maja den och knippte
omsorgsfullt. Ingen éppnade hos grannen si
de gick hemdt, Maja med lillasysterns kofta
och stodjande arm, for klackskor 4r inte litta
gd med!

Det virmer verkligen i mitt hjirta att se denna
omsorg som min lilla 6-dring visar sin storasys-
ter. Att bara l8na ut sina finaste klackskor kan
jag tycka ir stort nog!

/1 Petra, stolt mamma till tvd underbara tjejer
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PRESSMEDDELANDE

2010-06-07
Lovande behandling mot sallsynt hjarntumoér hos unga

Tuberés skleros dr en medfodd sjukdom som orsakar tumérliknande férandringar i
flera organ i kroppen. Sarskilt barn och unga kan fa en typ av hjarntumoér, kallad
SEGA. Nu visar en ny studie presenterad vid den pagaende amerikanska
cancerkongressen ASCO att hos tre av fyra patienter som behandlas med Afinitor
minskade tumoren med minst 30 procent. Tidigare har kirurgi varit enda

alternativet.

| Sverige finns omkring 500 personer med svar tuberds skleros och varje ar fods ett tiotal
barn med denna form av sjukdomen. Tuberés skleros karaktariseras av tumérliknande
férandringar i hjarnan och andra organ i kroppen. | sin allvarligaste form kan sjukdomen
ge svara kroppsliga och mentala funktionsnedsattningar som epilepsi,

utvecklingsstdérning och adhd.

Krympande tumor

SEGA ar en hjarntumér som utvecklas hos mellan 5 och 20 procent av patienterna med
Tuberds skleros, framst barn och unga. Tuméren ar i sig godartad men kan genom sin
vaxt 6ka trycket i hjarnan och orsaka olika neurologiska symtom. Hittills har kirurgi varit

den enda behandlingen. SEGA ar en forkortning fér subependymal giant cell astrocytom.

| den nu aktuella fas ll-studien ingick 28 patienter mellan 3 och 34 ar som behandlades
med cancerlakemedlet Afinitor (everolimus). Resultaten visar att efter sex manader hade
tumoren krympt med minst 30 procent hos tre av fyra patienter (p<0.001). Inte nagon

behdvde opereras och ingen utvecklade nya tumérer. (1)
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”Explosionsartad utveckling”

— Resultaten ar intressanta pa manga satt och gér mig optimistisk infor framtiden, sager
Berit Oberg, svensk representant i den internationella patientféreningen Tuberous
Sclerosis International. Hon har som foralder till ett barn med tuberds skleros i mer &n 20
ars tid foljt den internationella forskningsfronten och &r aven grundare av Svenska
féreningen for tuberds skleros.

— Utvecklingen har varit explosionsartad. Nu ar det viktigt med fortsatta

forskningsinsatser. Den stora utmaningen blir att hitta nsta generations behandling.

Mot bakgrund av resultaten ska nu en ansékan om godkannande for behandling av

SEGA lamnas till den amerikanska lakemedelsmyndigheten FDA.

Tuberds skleros

Tuberds skleros ar en medfédd genetisk sjukdom som innebar att ojamna férhardnader
bildas i hjarnbarken och omogna celler hamnar pa fel plats under fosterutvecklingen.
Féljden blir tumérliknande férandringar i olika organ i kroppen, men framfor allt i hjarna,
njurar, hjarta, égon, lungor och hud. Svarighetsgraden kan variera fran lindriga symtom
med bara sma hudférandringar till svara funktionsstérningar som epilepsi,
utvecklingsstdrning och adhd. Tuberds skleros kan inte botas och darfor riktas
behandlingen in pa att lindra symtomen. Omkring 500 personer i Sverige berdknas ha en
svar form av sjukdomen.

Afinitor

Afinitor (everolimus) verkar genom att blockera aktiviteten hos proteinet mTOR som ar
Overaktivt vid tuberds skleros. mTOR har normalt en central roll fér reglering av
celldelning, nytillvaxt av blodkéarl och cellens @mnesomséttning. Men vid den genetiska
féréandring (mutation) som ligger bakom tuberds skleros stérs denna funktion. Féljden blir
att mTOR i stéllet driver fram en 6kad produktion av hormoner, cytokiner, tillvaxtfaktorer
och férhéjd &mnesomsattning — stérningar som ar karaktaristiska for utvecklingen av
tumorer. Afinitor ar en mTOR-hammare.

Frans DN et al. Everolimus for subependymal giant-cell astrocytomas (SEGAS) in
tuberous sclerosis (TS). Abstract 2004. American Society of Clinical Oncology 2010
Annual Meeting, Chicago.

Presskontakt

Bengt Gustavsson, nordisk medicinsk chef, Novartis Onkologi

Mobil: 0708-89 33 97, e-post: bengt.gustavsson@novartis.com
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Novartis

Med tydligt fokus pa vaxande omraden erbjuder Novartis en bred produktportfdlj: innovativa lakemedel,

férebyggande vaccin, diagnostiska verktyg, kostnadsbesparande generiska produkter och receptfria

lakemedel for egenvard. Novartis ar det enda lakemedelsféretaget med en ledande position inom alla dessa

omraden. Omsattningen for hela féretagsgruppen uppgick 2009 till 44,3 miljarder USD och investeringar i

forskning och utveckling till 7,5 miljarder USD. Novartis har sitt huvudkontor i Basel, Schweiz och finns

representerat i mer @n 140 lander med sammanlagt omkring 100 000 anstéllda.

For ytterligare information om foretaget: www.novartis.se

Arsmote Riksforbundet
Sallsynta Diagnoser

Lordagen den 24 april holl Riksférbundet
Sillsynta Diagnoser 4rsméte i Sensus lokaler
pa Klara sédra kyrkogata mitt i Stockholm.
Representanter frin TS-foreningen var Mari
och David Eriksson.

Vid &rsmotet omvaldes ordférande Elisabeth
Wallenius enhilligt.

Det fastslogs ocksé vid drsmétet att antalet
medlemsforeningar 6kat till 22, vilket ger
sammanlagt drygt 8000 medlemmar. Det ger
riksférbundet Sillsynta Diagnoser styrka i
kampen f6r kompetenscenter {6r alla Sillsynta
Diagnoser.

Efter lunch forde métesdeltagarna en diskus-
sion om vad vi som medlemsf6reningar vill att
Sillsynta Diagnoser ska gora.

Det framkom att man vill att Sillsynta Diag-
noser ska fortsitta sitt arbete f6r medicinska
kompetenscenter. Man vill ocksd att de ska
fortsitta sitt arbete med att uppvakta politiker
och beslutsfattare, framfor allt nu infér valet.
Sillsynta Diagnoser ska ocksd fortsitta ha
kontakt med Socialstyrelsen, olika virdgivare
och férsoka utdka sina kontakter med kom-
muner och landsting (det senare gir dock
vildigt trogt). Métet ville ocksd att man skulle
fortsitta det paborjade arbetet gillande sirli-
kemedel, dir man kimpar for att det ir staten
och inte enskilda landsting som ska bekosta
sirlikemedel.

Mari Eriksson



@/ TS-BLADET

Presentation Pia

Hej! Hir dr en hilsning frin Pia nyinvald i
styrelsen sedan i fjol. Jag bor vid sundets pirla,
nimligen i Helsingborg tillsammans med min
man Jarl, vir 15-driga son Anton, som har
TS, och var 20-3riga dotter Manda, som just
nu reser runt i den stora kontinenten "Down
Under”.

Vi fick diagnos pa Anton nir han var ca dtta
mdinader. Han har en utvecklingsstérning,
epilepsi, med mycket aktivitet just nu under
sémn som gor honom tréte pd dagarna. Vi 4r
remitterade till Lund f6r att se hur vi ska g
vidare. Han har mycket problem med fibrom
i ansiktet i kombination med acne. Han har
laserbehandlats tvi ginger i Malmg. Han har
angiomyolipom p4 njurarna och ena njuren har
emboliserats tvd gdnger. Hans rabdomyom pa
hjirtat har blivit mindre.

Anton gir i en trevlig sirskoleklass i Helsing-
borg med engagerad personal. Anton ir en
lugn, snill, blyg, kille med hirlig humor. Hans

_"‘
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stora intresse ir att teckna, girna insekeer, ske-
lett, miljoer och robotar/monster. Han spelar
girna tv-spel eller letar upp olika bilder p
nitet som kan inspirera honom. Han bygger
fantastiska saker i papper, stdlerdd, plac eller
annat material och dr mycket uppfinningsrik.
Han trivs bist hemma och det iir inte s Litt att

f3 med honom ut pé dventyr. Han ir ljus- och
ljudkinslig och blir Litt tréte nir vi byter miljs.
Insekter ir ett stort intresse, ett intresse som
vickts dven hos mig. Ett r s lyfte han pi alla
plattor runt huset for att hitta spindlar, det sig
ut som en mindre jordbivning uppstétt.

I virt gamla hus flyttar spindlarna girna in och
bositter sig och som det inte rickte s& bygger
Anton girna egna nit i fonsterkarmar och
smi utrymmen Sveralle. N§ja allt skapande ir
utvecklande!

Under det forsta dret med Anton, mitt i allt
elinde, s var det skont att hitta till TS-féren-
ingen och genom den triffa andra fantastiska
minniskor, alla med den gemensamma erfa-
renheten att leva med TS i familjen.

Pia Lundstrom
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25-arsjubileum i den Norska
Foreningen for Tuberos Skleros

An en ging har jag haft formanen att fa ta del
av styrkan och entusiasmen i den norska T'S-
foreningen. De firade 25-4rs jubileum den 24
april och dagen till 4ra sken en strdlande sol pd
hundratals hurtiga norrmin som samlats i Oslo
for en l5partivling.

Denna ging f6ljde dven min styrelsekollega Pia
Lundstrdm med och pé sondagen som dock var
ndgot mer mulen, tog vi en rejil promenad runt
Oslo. Vi bytte erfarenheter om véra liv med
TS och avslutade med en lunch i operahuset
som lyste med sin hdpnadsvickande arkitektur
mot himlen.

Jubileumsmiddagen hélls pa Radisson Blu
hotell och tal hélls av bla Cecilie Kjerland,
ordférande i den norska féreningen, Stein-

Are Osnes vice ordf och Ketil Heimdal,
genetiker.

Nistfoljande dag hade vi ett informellt nordiskt
méte som tyvirr dnnu saknar tre deltagarlinder
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for att bli "komplett”. Vi pratade dven denna
ging om de olika férutsittningar vi har att be-
driva féreningsarbete. Norrminnen har starke
politiskt och ekonomiskt stéd, men sjilvklart 4r
detimponerande att se vilken kraft som gror d&
manga hiingivna personer engagerar sig i ndgot
som berér dem pa det personliga planet.

Vi dr eniga om att foreningarnas medlemmar
bor fA mojlighet act métas. Den sista helgen
i augusti i &r, har alla svenska medlemmar
méojlighet att delta i en familjehelg som den
norska TS-foreningen anordnar pé djurparken
i Kristiansand.

Hall utkik efter mer information pé vir hem-
sida www.ts-sverige.com.

Titta girna in pd den norska féreningens hem-
sida www.nfts.no.

TS-norden representant Sofia Sahl
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Ekebyvagen 23 Ugglebodavagen 224
186 34 Vallentuna 293 93 Olofstrom
Tfn 0708-95 13 02 Tfn 0454-32 70 80
lilianhasselbladf@hotmail.com mari.eriksson@oktv.se
= V. ordf. Ord
' Bo Karlberg Petra Mostrom
Platdvagen 34 Lugnagatan 5
191 36 Sollentuna 611 57 Nykoping
Tfn 08-35 53 20 Tfn 0155-605 595
bo.karlberg@anchem.su.se laguna7@spray.se
Kassor Suppl.
Mona Trulsson Christina Drangel
g Coldinuvagen 20 Engelbrektsgatan 10
371 42 Karlskrona 114 32 Stockholm
Tfn 0455-151 58 Tfn 0707-785 485
mona@trulsson.se christinadrangel@gmail.com
Sekr. Suppl.
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J
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CD-rom Kvalificerad information pa engelska for likare och andra
professionella. Framstilld av den engelska TS-foreningen.
[ ] kép familj/enskild medlem 50:-
[] kép icke medlem 250:-
Film “Tuberss Skleros- en sjukdom med minga ansikten”
[[] kép familj/enskild medlem VHS 50:-
[] kop familj/enskild medlem DVD 50:-
[ ] med engelsk 6versittning VHS 50:-
[] kép icke medlem 150:-
[] Tuberous Sclerosis complex with Differential Diagnosis 40:-
[[] TS-bladet 10:-
[] Information frin socialstyrelsen Gratis
[ ] Medlem [ ] Icke medlem
Porto tillkommer.
Kryssa i 6nskat material och sind listan till:
Goran Anderlind
Vitmaravigen 7
194 60 Upplands Visby
S 08-590 884 92
anderlind@swipnet.se
Materialet sindes till:
Namn:
Adress:
L Postadress: )
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