Att leva med Noonan Syndrom-
En sallsynt diagnos med manga ansikten

Detta ar ett forsok att pa nagra sidor sammanfatta 65 ars levnad med Noonan
syndrom, utan att veta om att man ar drabbad. Trots handikapp, standiga
sjukdomar och besvar att bekampa och forhoppningsvis bota har jag haft ett bra
liv med familj, slaktingar och vanner. Dessutom har jag under en stor del av
mitt liv fatt studera och arbeta med det som blivit mitt stora intresse,
arbetsmassigt, namligen kemi och farmaci.

Den tredje sentensen i mitt motto: Never give up har lart mig att det gar att leva
ett narmast normalt liv, trots otaliga problem samt att alla manniskor har nagon
form av fel, ingen kan vara perfekt.

Under mer an 60 ar har jag kant att nagot inte varit bra. Det har varit otaliga
sjukbesok allt fran min mammas graviditet och det fortsatter ar efter ar..., sa nu
maste det vara 1000-tals besok och behandlingar. Det har varit allt fran
allvarliga till mer vardagliga problem. P& dessa sidor finns det inte plats att ga in
mer specifikt pa sjukdomar och besvar. Da jag nu laser om Noonan syndrom kan
jag bara pricka av de organfel jag drabbats av, samt mitt specifika utseende och
beteende under olika aldersperioder, allt stammer alltfor val.

En fraga finns dock fortfarande kvar obesvarad: varfor har ingen
sjukvardskunnig kunnat se sambanden tidigare, varfor skall det behdva ta 65 ar
innan nagon inom sjukvarden intresserar sig och da ar det inte nagon lakare. Det
har vid de flesta behandlingarna mest hetat att det var simulering av mig, dalig
skotsel av min mamma, kan inte hitta ndgot fel mm, anda tills att féljden blev att
nagot allvarligare maste behandlas. For flera akommor har jag dock av
sjukvarden blivit friskforklarad, men oftast har jag ej fatt ndgon riktig forklaring
varfor jag drabbats. Naturligtvis har dessa otaliga sjukbesdék lett till ett antal
felbehandlingar under aren, men jag har aldrig haft kraft att ta tag i dessa.
Svensk sjukvard ar anda fantastisk att kunna behandla da man antligen kommer
till ratt specialistklinik. Jag trodde i min enfald att allt skulle bli battre nu med en
stalld och sakerstalld diagnos, men icke, fortfarande far man kampa hart for att
f& undersokningar och vard. Jag kan nu bara hoppas pa att de regionala centra
for sallsynta diagnoser som haller pa att inrattas pa flera hall i landet skall
forbattra situationen. Jag har engagerat mig i detta arbete i Riksférbundet
Sallsynta Diagnhoser. Har har du en lank till Séllsynta diagnoser om du vill ha mer
info om deras arbete,

Det borjade redan efter fodelsen, mamma och jag fick stanna pa sjukhuset 16
dagar innan hemkomst. Fodelsevikten, 3650 g och langden 49 cm var det inget
fel pa, och det pratades ingenting om att man kunde se nagot onormalt. Det
fortsatte med de for Noonanpatienter sa typiska besvaren med att jag inte fick i
mig nagon modersmjolk, kraktes mycket, mamma blev tvungen att mata mig
med sked flera manader for att jag skulle behalla nagot. Lakarna sade att jag
hade kramp i 6vre magmunnen. Nagon hjalp fran sjukvarden fick vi inte. Det
enda lakarna hade att saga till oss vid sjukhusbesdken var att mamma skotte
mig pa fel satt eftersom jag ej vaxte. Jag har fortfarande kvar min mammas
handskrivna viktanteckningar under 3 manader. Jag har ocksa tur da min
mamma fortfarande lever, snart 95 ar, och kan ge mig mer fakta om mina forsta
levnadsar. Mamma stannade hemma under 14 ar oavsett om att var
familjeekonomi hade matt battre av att hon arbetat. Hon foérstod att jag behdvde
tillsyn och stod under uppvaxten och pa 40-50-talet var att bli hemmamamma



det basta och enda man kunde gora i situationer som denna om man inte skulle
lamna bort barnet till institutionsvard.

Jag vet nu ocksa att jag har fel i PTPN11-genen, spontanmutation vid
befruktningen, dvs ingen av mina foréldrar har/hade syndromet.

Det fortsatte sedan med muskelsvaghet, cryptorchidismoperationer (testiklarna),
motoriska svarigheter och dalig tillvaxt. Vid forsta synundersdkningen i skolan
vid 12 ars alder, upptackte lakaren att jag hade keratoconus ( hornhinnefel ) pa
bada 6gonen. Pa foton kan jag se att jag alltid har varit narsynt redan i mycket
tidiga &r, men ingen reagerade for det. Det forvarrades sedan fram till 20 ars
alder och vid mina sista ar pa gymnasiet och under hoégskoletiden sag jag mycket
daligt vad som skrevs pa tavlan. | bérjan hjalpte det nagorlunda med starka
glasdgon, och under en period i 20-arsaldern prévade jag den tidens
kontaktlinser, men de kunde aldrig fas att passa mina 6gon. Synen har sedan
dess forvarrats ytterligare, jag ar nu i princip blind pa ena 6gat och har mycket
dalig syn pa det andra. Jag har opererats bade med hornhinnetransplantationer
samt flera tidiga starroperationer.

Lyckligtvis har jag mycket bra syn vid 20 cm avstand pa det 6ga som jag ser
med, vilket gor att jag fortfarande laser bocker utan problem. Synproblemen &ar
nog det som tagit hardast pa mitt psyke och forutsattningar i livet. Har aldrig
kunnat ta korkort vilket gjort att arbetsforutsattningarna forsdmrats betydligt.

Jag har haft problem med allvarliga magblédningar, hjartat, hoérseln,
urinvagarna, led-muskelvark, gikt, blodet (blamarken), aggressivitet, psyket i
stort .... Ja jag brukar skoja med att nu aterstar snart endast kancer och minnet.
Jag vaxte mellan sexton och arton ars alder, sen pubertet, blev till slut 168 cm
lang, men fram till 18 ars alder oftast den minste i klassen. Mycket av
skolresultaten paverkades av som jag nu vet av Noonansyndromet.Jag tog
studenten pa reallinjens biologiska gren, och mina betyg rackte for att komma in
pa apotekarutbildning. Jag hade verkligen haft behov av dagens synhjalpmedel
vid mitt skolarbete, och nagon bra kurator att prata med, men jag fick bara
kampa pa sa gott det gick. Jag upplevde aldrig att jag fick nagon speciell hjalp
fran larare eller klasskamrater trots mina problem, men det berodde val pa att
jag i de flesta arsklasserna tillhorde de battre eleverna, féorutom under
hogskoletiden som var en pafrestning att klara ut. Mina foraldrar hade inte nagon
akademisk utbildning sa fran sjunde klass fick jag klara mig sjalv, ibland laste
jag med min bror. Det har med skolutbildningen fran forsta klass till och med
hogskolan ar verkligen nadgot som tar pa psyket, sarskilt om man har de former
av handikapp jag led av. | mina samtal med min kurator tar jag ofta upp att jag
gjorde for litet i skolan, men det var vad jag orkade med och kunde da.

Kamratmassigt och idrottsmassigt har jag hela tiden forsokt att hitta aktiviteter
och sporter som jag trivdes med, och dar mina motoriska svagheter inte spelade
nagon storre roll. Nagra exempel: Kunde ej lara mig aka skridskor, da blev jag
istallet ishockeymalvakt, min oraddhet och aggressivitet gjorde att jag under 10
ar spelade rugby, den harda traningen gjorde att stor del av muskelsvagheten
forsvann under manga ar.

Aren mellan 10-20 &r trivdes jag dessutom med aktiviteter som friméarkssamling
och schackspel. Dar spelade min fysiska utveckling ej nagon storre roll, dessa ar



upplevde jag ocksd som de svaraste rent kanslomassigt. Jag kande mig aldrig
riktigt med.

Mycket trost har jag under aren fatt av Stagnelius dikter, och dom om min
forvaning da jag laste en artikel i lakartidningen om Stagnelius, dar man forsoker
bevisa att Stagnelius led av Noonan syndrom. Jag tvekar dock ej, jag kanner sa
stor samkansla med hans diktning och laser nu Stagnelius med annu storre
behallning. Lank till Stagneliusartikel far ni har:

http://www.lakartidningen.se/0OldWebArticlePdf/7/7221 /1 KTOQ732s22
65 2269.pdf

Mitt motto har under aren utvecklats till:
Don” t fence me in, help your neighbor and never give up

Detta motto har under aren hjalpt mig att alltid g& vidare trots allt, vad som &an
hander och att alltid gora vad du sjalv vill och kanns ratt, men ocksa férsoka
tanka pa din nasta. Detta innebar ju att jag mycket ofta tar forhastade beslut,
men det ar mitt satt att leva. Jag ar ocksd mycket av en ensamvarg.

Arbetslivserfarenhet:

Jag har haft formanen att f arbeta med arbetsuppgifter som verkligen
intresserat mig och fortsatter aven nu efter pensioneringen. Familjen och arbetet
har alltid varit de stottepelare som betytt mest fér mig och hela tiden fatt mig att
kunna se framat.

Har mangarig erfarenhet av analytisk kemi i olika befattningar, men har under
arens lopp arbetat med miljo-halsobedomningar, kemisk probleml6sning,
kemisk/farmaceutisk produktutveckling, kvalitetsarbete samt QP-ansvarig
(ansvarig mot lakemedelsverket vid lakemedelsproduktion). Min akademiska
bakgrund ar Apotekarexamen med utdkade studier i analytisk farmaceutisk kemi,
slutexamen 1973. Har drivit ett konsultlaboratorium, Vadstena Kemanalys, i
kemi och mikrobiologi under mer an 25 ar, med till slut 6 anstallda. Laboratoriet
var valutrustat med up-to-date instrument. Under dessa ar utforde vi ett stort
antal uppdrag till kunder inom och utom Sverige. Vi arbetade inom olika
omraden sasom lakemedel, naturlakemedel, hudvardsprodukter, livsmedel,
miljoanalyser, material-produktanalyser samt tvatt-rengéringsmedel. Las mer
under sidan Kemikonsult vilken erfarenhet jag har.

Trivs att arbeta tvarvetenskapligt. Detta har varit ett av mina riktmarken under
aren. Har skrivit och publicerat ett flertal utredningar och artiklar inom relevanta
omraden ofta tilsammans med universitet, myndigheter och organisationer.

Jag har under arens lopp arbetat med att bygga upp referenssamlingar och
databaser av litteratur inom olika omraden, varfor jag tycker att det ar mycket
stimulerande att nu forsdka bygga upp ett bra referensbibliotek om all den
publicerade mangd artiklar som finns om Noonan syndrom runt om i varlden. Det
kommer att omfatta material fran sent 1800-tal till dags dato.

Ar 2004 6vertog det internationella laboratorieféretaget Eurofins mitt foretag.
Min funktion blev laboratoriechef. En stor orsak till att jag lamnade
foretagarbanan var att jag fick mer och mer kanning av olika organproblem men
aven att nya och moderna instrumentinkop blev for kostsamma for ett litet


http://www.lakartidningen.se/OldWebArticlePdf/7/7221/LKT0732s2265_2269.pdf
http://www.lakartidningen.se/OldWebArticlePdf/7/7221/LKT0732s2265_2269.pdf

foretag. Maj 2009 uppho6érde min anstallning som laboratoriechef i samband med
att Eurofins kopte analysforetaget Analycen i Lidképing och mitt pensionéarsliv
skulle borja.....

MEN

For en som alltid vill ha manga jarn i elden hela tiden. Det har med att bli
pensionar och dra ner pa aktiviteter var inget for mig, sa jag har nu forsokt hitta
lampliga goromal vid sidan av familj, fritidsintressen och syndrombehandlingar.

Under 1 ar laste jag filosofi/teologi pa Newmaninstitutet i Uppsala samt
undervisade p& gymnasieniva, Vadstena, i en kurs i smaforetagande.

Sedan hosten 2012 laser jag dessutom tva halvdagar i veckan pa Vadstena
Folkhogskola, for daglediga. Jag laser de &mnen som alltid intresserat mig,
forutom naturvetenskap, dvs religion, filosofi, historia, musik och litteratur.
Dessutom far jag traffa alla ungdomar pa skolan och laser da och da tillsammans
med dem. Det ar mycket stimulerande och det ar sa intressant att diskutera och
jamfora sina egna asikter och erfarenheter av 50-och 60-talets Stockholm med
ungdomarnas situation idag. Jag har ocksa formanen att kunna ga och lyssna pa
musikelevernas framtradande i piano och sang, deras musikaliska salonger.

Arbetar nu deltid, sedan mars 2013, som QP-ansvarig pa Sterisol i Vadstena,
Sterisol ar en av de storre tillverkarna av hudvardsprodukter for storférbrukare i
Sverige.

Hjalper sedan Juni 2013, Vadstena Kloster Pax Mariae, samt Tautra Mariakloster,
Trondheim med dokumentationsarbete. Klostren har sedan en tid tillbaka bdrjat
tillverka kosmetiska produkter med halso-och ortprofil ( gamla klostervéaxter ).
Detta trivs jag med, jag kanner nunnorna i Vadstena sedan manga ar och har
aven sjalv konverterat till katolicismen sedan nagra ar tillbaka. Da jag traffar
dem far jag verkligen kanna vad Retreat for sjalen ar.

Min boksamling omfattar fér ndrvarande i storleksordningen 60000 bécker. Jag
skall nu forsoka avveckla storre delen av detta innehav darfor ar jag nu pa gang
med att starta upp ett bokantikvariat pa natet.

Samtidigt startar jag upp en hemsida, med férutom antikvariatet aven info om
Noonan syndrom, Kemikonsult, Blog. Har under ett ar nu arbetat med att bygga
upp ett mycket stort referensbibliotek for Noonanlitteratur

Bestk garna min hemsida och bli medlem p& min
speciella sida for Noonan syndrom. Dar kommer du att kunna lasa mer om mitt
referensbibliotek och hur du kan fa material tillskickat.

Min Profil:

Anser mig vara malinriktad, ( da jag vill nagot ) trivs med utmaningar och att
I6sa kniviga kemiska problem.

Under arens lopp har jag pa mitt laboratorium haft formanen att lara upp ett
antal kemister, som sedan gatt vidare i arbetslivet eller sin forskarbana, glads at
att kunna formedla min kunskap till andra.


http://www.antikvariet.com/

Bor sedan 1976 i Vadstena tillsammans med min fru Barbro, vi flyttade bort fran
Stockholm. Vi har tva vuxna adopterade barn, Nayana, 34 ar, Sri Lanka och Erik,
30 ar, Indien. De bor i Motala, 1,5 mil frAn Vadstena.

Min dotter har sedan 2 ar ett tvillingpar, Adrian och Luca, som verkligen har givit
en ny dimension pa livet.

Tid som blir dver da familj, arbete, skola och kyrka fatt sitt agnar jag at
matlagning, foreningsliv, resor, fritidshus i Stockholms skargard samt att lasa
och varda min mycket stora boksamling inom naturvetenskap, historia,
kulturhistoria, foretagshistoria, topografi. Att lyssna pa musik ar ett annat stort
intresse men det gor jag oftast samtidigt med andra aktiviteter, och med dagens
teknik ar det sa latt att lyssna pa det man vill om man har ratt utrustning.

Det senaste aret galler det ocksa att fa tillrackligt med tid 6ver for allt jag vill
gora betraffande Noonan Syndrom, bade for mig sjalv och andra. Lasa och
katalogisera material, fundera pa lakemedelskombinationer, functional foods
etc., allt for att forbattra det dagliga livet for oss diagnosbéarare. Jag forsoker
komma ihdg sddant jag dykt p& under min forskarbana, och som skulle kunna
vara till nytta, men det ar s& mycket nytt man maste uppdatera sig om speciellt
da det galler den genetiska kunskapen.

Slutsatser:

Tankar givna i mitt inlagg pa Facebook september 2013, da jag fatt
genetiksvaret fran Linkoping, nagot omformulerat dock:

Att vid 65 ars alder antligen fa ett besked fran den svenska sjukvarden vad som
till stor del ligger bakom mina problem under alla &r kanns skont. Jag drabbades
redan i fosterstadiet av en genforandring som gar under beteckningen Noonan
syndrom. | Sverige fods cirka 50-100 barn arligen med Noonan.

For intresserade finns det hur mycket information som helst att lasa pa natet, da
det fods barn med Noonansyndromet Over hela varlden, och i ungefar samma
andel i alla lander. D& mutationerna i de gener som skadas kan ske sa olika fran
patient till patient, sa ar det ocksa en stor spannvidd pa hur stora skador pa olika
organ som de drabbade far, men jag har fatt min beskarda del under mina
levnadsar, som ju en del av er ar medvetna om, och det fortsatter ju tyvarr.

Nu da jag vet exakt var mutationen (skadan) sitter gar det lattare att folja
patienter med liknande livssituation och genférandring och se hur livet utvecklas
for dem. Detta med att l6sa och férklara komplexa problem har varit en av
drivkrafterna for mig under mina yrkesverksamma ar, sa det har med att félja
forskningen inom mitt syndrom kanns bara stimulerande.

Det var min kurator som vid arsskiftet 2012-2013 fick mig pa ratt spar, och i
Januari 2013 kunde jag aven traffa och diskutera med Dr Jaqueline Noonan
(amerikansk kvinnlig barnkardiolog, 84 ar ), som redan 1963 beskrev
hjartpatienter med liknande utseende och sjukdomspanorama, darav
beteckningen Noonan syndrom.

Jag fick i april i ar ett intyg fran Dr Noonan dar hon beskriver och intygar med
utgangspunkt fran fotografier under mina barnaar och min sjukdomsbild att jag



passar in fortraffligt i Noonanfamiljen, men att jag anda har haft tur som kunnat
utbilda mig och ha fatt ha det arbete jag haft under alla ar, och att jag
fortfarande vill f4 ny kunskap och vara nara min familj. Jag har da och da
mailkontakt med Dr Noonan, vilket ar mycket gladjande for mig.

Har nu borjat engagera mig i diverse organisationer for att fa fram i samhallet
hur det har varit att leva med ett syndrom utan att veta om det. Det finns ju
tyvarr inte s& manga i livet i min alder som har Noonan och kan beskriva som en
pensionar hur ett liv med detta syndrom har varit. En av de roligaste
aktiviteterna under senare ar var det forsta vuxenmotet for oss diagnosbarare
(Noonan) i Alingsas i slutet av forra aret. Ser nu fram emot Sommarlagret i
Bollnas. Allt detta och mycket dartill gors tillgangligt for oss med Noonan
Syndrom av Svenska Noonanfdoreningen, som jag har upptackt vara en verkligt
livaktig forening, lank till svenska noonanféreningen,

Min profilbild pa facebook visar hur mina barnbarn, Adrian och Luca, forsoker fa
morfar att vara snabbare med att fa fram filmer pa plattan. Det galler att hela
tiden folja med i utvecklingen och jag vill leva lange till, speciellt nu nar jag kan
borja forsta mig sjalv.

Tack ocksa till alla som kom ihdg mig pa min fodelsedag, den basta
fodelsedagspresenten var dock intyget fran genetiken pa US i Link6ping, som
kom lagligt till 65-arsdagen. Det tog dock bara 9 manader for sjukvarden att ge
mig slutbeskedet, de kunde ej godtaga Dr Noonans intyg utan var tvungna att
invanta genetiksvaret, vilken byrakrati. Det hela stammer sa val 6verens med
det jag skrivit tidigare i denna lilla skrift:

En fraga finns dock fortfarande kvar obesvarad: varfor har ingen
sjukvardskunnig kunnat se sambanden tidigare, utan varfor skall det
behova ta 65 ar innan nagon inom sjukvarden intresserar sig och da ar
det inte nagon lakare.

Det finns ocksad mycket att ratta till for oss med séllsynta diagnoser speciellt
kanske nar man idag gar in i vuxenlivet, Riksforbundet Sallsynta Diagnoser
behovs verkligen.

Ett slutligt tack till vuxenhabiliteringen pa Motala Lasarett och min kurator dar
Barbro Samuelsson-Jansson, utan henne hade jag inte varit en Noonan
diagnosbarare, utan bara kant ett stort morker att forsta varfor mitt liv ar som
det ar.

Hoppas nu att dessa rader ger hopp i livet till andra i samma situation och manga
halsningar fran

Magnus Molander

Mailadress: molvad@antikvariet.se

eller g4 in pa min hemsida www.antikvariet.com

Kontakta mig garna med fragor och synpunkter.


mailto:molvad@antikvariet.se






