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Arbetet med Registret for medfédda metabola sjukdomar
(RMMS) pabérjades under hosten 2011, och registret fick av
Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister anslag for
forsta gangen 2012. Medel tilldelades aven for 2013, och
under varen 2013 sjosattes registerplattformen. Under
december manad samma ar publicerades beslutslistan for
medel till nationella kvalitetsregister. Dar konstaterades att
RMMS fick sitt forsta tvaariga anslag — fér bade 2014 och
2015 med 400 000 kr per ar. RMMS har sedan start fram till
utgangen av 2014 varit klassificerat som registerkandidat.

Under 2014 utférdes en formell anslutning till registercentrat
Registercentrum Sydost (RCSO) med huvudsate i Linképing.
En arbetsgrupp bestaende av registerhallare (Rolf
Zetterstrém), styrgruppens ordférande (Lene Sérensen) och
ytterligare en styrgruppsledamot (Anna Strandqvist), samt
registeradministratér (Fanny Huynh) tillbringade en
arbetsdag i Linképing hos RCSO i utvecklingsdialog for
registerarbetet infér inlAmnandet av Q3-rapporteringen och
budgetdskande f6r ndstkommande verksamhetsar (2015). En
justering i registerprofil och kompletteringsuppgifter i
ansOkan om medel f6r 2015 gjordes tack vare stéd och
service av RCSO, i och med utvecklingsdialogen.

Under november manad tog Beslutgruppen {6r Nationella
Kvalitetsregister beslut om vilka nationella kvalitetsregister
inklusive registerkandidater som far nationella medel under
2015/2016. Beslutet bifolls senare aven av Styrgruppen for
Nationella Kvalitetsregister i december 2014. I beslutet kan
man utldsa att RMMS &r certifierat pa niva 3 fran och med 1
januari 2015. I och med detta fick vi ocksa ett tilldggsanslag
fér 2015 med 200 000 kr.
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Moten & aktiviteter

Under 2014 har RMMS genomfort tva (2) styrgruppsmoten, ett i mars och ett
i november manad.

Under 2013 genomférde vi grundutbildning om RMMS {6r alla fem (5)
regionala centra i Sverige. Under 2014 har vi kompletterat denna
grundutbildning med workshops, samt erbjuder support 6éver telefon- och e-
post. Anvindarmanualen har uppdaterats i takt med den fortsatta
utvecklingen av registerplattformen.

Under aret har medlemmar ur styrgruppen medverkat vid ett antal olika
féreldsningar, informationsméten, workshops och annat som syftar till
fortbildning och natverkande kring nationella kvalitetsregister:

Datum (2014)

Aktivitet

16-17 januari
22 januari
3 mars

13 mars

19 mars

26-27 mars

3 april
1-2 september

1-4 september

3 september
4 september

18 september

22 september
8 oktober

22 oktober
24 november

8-9 december

Professionsmoéte - Dietisterna
Mote i samverkansgruppen for Barn- och Vuxenkvalitetsregister
Runda bord pa Kansliet for Nationella Kvalitetsregister

Kvalitetsregistercentrum Stockholms forum — Foérbéttringsarbete med stéd av
kvalitetsregister

Barnlakarféreningens arbetsgrupp fér metabola sjukdomar

Kvalitetsregistercentrum i samverkan — Kurs i méjliggérande
kvalitetsregisterkunskap

Mote i samverkansgruppen for Barn- och Vuxenkvalitetsregister

Kvalitetsregistercentrum i samverkan — Patientsamverkan; Utbildning f6r
patientféretradare

Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM) — Arlig
internationell konferens, arets upplaga i Innsbruck Osterrike

Runda bord (inklusive hearing) pa Kansliet for Nationella Kvalitetsregister
Moéte i samverkansgruppen fér Barn- och Vuxenkvalitetsregister

Kvalitetsregistercentrum Stockholms forum - Juridikens méjligeter for
kvalitetsregister

Utvecklingsdialog Registercentrum Sydost (RCSO)

Kvalitetsregistertraff for kvalitetsregister anslutna till Registercentrum
Sydost (RCSO)

Professionsmote - Psykologerna
Runda bord pa Kansliet fér Nationella Kvalitetsregister

Quality Registry Meeting — Journal of Internal Medicine
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Drift och genomférda foérandringar

RMMS bestar av en beslutsstdédsdel med individdata — formellt en
journalhandling — och en kvalitetsregisterdel for aggregerad data pa
gruppniva. Sedan driftstart (april 2013), och fram till och med 2014 ars
utgang hade RMMS 47 anvandare som tillsammans lagt in 450 patienter i
beslutsstodet. Fram till och med arsskiftet 2013/2014 var det 141 patienter
som hade fatt information om kvalitetsregistret och tagit stéllning for
medverkan. Vi har valt att informera om RMMS och dess
kvalitetsregisterfunktion med samtal vid planerade aterbesoék, vilket har en
fordréjande effekt pa antalet patienter i kvalitetsregisterdelen av RMMS.

RMMS har en egen hemsida, http://rmms.se. P4 denna sida har vi samlat
information om RMMS och om de medfédda metabola sjukdomar som ingar i
nyféddhetsscreeningen. Hemsidans malgrupp ar en intresserad allméanhet,
och syftet ar att ge de senaste nyheterna kring RMMS och dess ingaende
sjukdomar. Sedan driftsattning (september 2013) har hemsidan haft cirka 1
300 unika besokare. Via hemsidan gar det ocksa att anmaéla sig for
prenumeration av vart kvartalsvisa nyhetsbrev.

Vi har tagit fram en informationsfolder riktad till patienter och
anhoriga/foradldrar dar de mest vasentliga delarna av kvalitetsregistret och
beslutsstédet férklaras. Andra upplagan av denna folder trycktes under
december 2014. I foldern hanvisar vi aven till ett mer utforligt
informationsblad framtaget av samarbetsorganet Barn- och
Vuxenkvalitetsregister (BoV). Det utékade informationsmaterialet finns
oversatt till flera sprak; arabiska, engelska, franska, spanska och turkiska.
Bade foldern och den utokade informationen finns tillgadngliga fér
nedladdning via var hemsida http://rmms.se. Foldern finns aven i tryck for
bestéllning.

Under varen 2013 paborjade vi ett arbete med att skapa ett stodsystem, for
halvautomatisk éverflyttning av grunddata till RMMS beslutsstdédsdel nar en
patients diagnos faststallts. Féorhoppningen ar att detta system dels ska
minska risken for felskrivning vid manuell inmatning, och dels forbéattra
ledtiderna for att fa in nydiagnostiserade patienter pa plattformen. For detta
fick Carmona AB i uppdrag att arbeta fram en demo under hésten 2013.

Stodsystemet levererades under varen 2014. Efter testning och en del
justeringar i funktion satte vi systemet i skarp drift under vintern 2014.


http://rmms.se/
http://rmms.se/
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Sedan start féljer RMMS upp de 22 a&mnesomsattningssjukdomarna som
ingar i nationella nyféddhetsscreeningen med det sa kallade PKU-provet. I
mars 2014 utékades detta antal med ytterligare tre (3) diagnoser; MTHFR-
brist, kobalamin C- och G-brist. Dessa sjukdomar har liknande
sjukdomsbild, och behandlas pa samma centra, som tva (2) andra
sjukdomar som sedan tidigare ingick.

For att kunna utféra jamférande studier i utfallsmatt kring hélso- och
sjukvard, men ocksa for en 6kad patientmedverkan, valde vi att inkorporera
en PROM-modul (Patient Reported Outcome Measures) till RMMS under
varen 2014. I och med att RMMS téacker ett stort spann av sjukdomar med
litet antal patienter ar det viktigt att i férsta hand kunna goéra jamférelser
mellan olika sjukdoms- och patientgrupper. Fér detta arbete valde vi darfér
ett livskvalitetsinstrument som ar generell framfor sjukdomsspecifikt. Under
andra halvan av 2014 driftsattes livskvalitetsinstrumentet DISABKIDS for
barn enligt ovan premisser.

Genom ett system med tva-stegsinloggning (séker inloggning med genererad
nyckel) kan patienter externt logga in och rapportera utfallsmatt om sin
kroniska sjukdom kopplat till vardagen. Uppgifterna kan sedan importeras
in i beslutsstodet av en vardgivare infor till exempel bestk. Systemet
tillhandahalls av Carmona AB och bendmns som ”patientens egen
registrering — PER”.

Plattformen utvecklas standigt och da antalet anvandare ar begransat,
eftersom det endast finns fem (5) regionala centra, har alla anvandare
mojlighet att paverka. Detta k&nner vi ar en styrka i vart utvecklingsarbete.

Vi arbetar stédndigt med att hitta 16sningar som férenklar registrering, och ett
pagaende arbete for att fa in retroaktiv data i registret pagar pa
PKU-laboratoriet i Stockholm. Att eliminera dubbelregistrering sa langt som
mojligt ses som en viktig del av arbetet. Tack vare en nédra kontakt inom
gruppen, anvandare och dven med leverantéoren Carmona AB ar vagen fran
ide till genomférande kort.

Under aret som gatt har vi uppdragit Carmona AB att utveckla en funktion
for att importera laboratoriedata i listformat och direktkoppla dessa till
befintliga patienter i beslutsstddet. Vardet av detta beddémer vi som stort i
och med att dessa data) endast svaras ut pa papper i dagslaget. Genom den
nya strukturen skulle PKU-laboratoriet saledes kunna leverera
laboratorieresultat direkt till beslutsstodet. Ansvarig vardgivare kan sedan
aviseras elektroniskt om att nya resultat finns att lasa.
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Det finns en tidsvinst att inhdmta pa detta vis da man inte behover forlita sig
pa postgangen. Den stOrsta vinsten ar dock att vi pa detta satt arbetar bort
en stor del av dubbelregistreringen, vilket i sin tur avsevart minskar risken
for felaktiga data i sjdlva kvalitetsregistret.

En ytterligare utvecklingspotential ar att maojliggéra for patienter (och i vissa
fall anhoriga), genom PER-inloggning eller Mina vardkontakter (MVK), att fa
tillgang till laboratoriedata som ligger i beslutsstédsdelen. Tanken ar att man
som patient ska kunna se sina provsvar direkt till exempel pa en interaktiv
graf. For detta arbete har vi distribuerat en patientenk&t med alternativ och
fragor pa hur data skulle kunna presenteras, exempelvis i forhallande till
den egna patientgruppen eller i relation till referensvarden.
Sammanstallningen av svaren kommer vi sedan att anvianda som underlag
till att konstruera en sadan funktion.
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Genomford aterrapportering

Ut6ver de nyheter som laggs upp pa RMMS hemsida, http://rmms.se, gor vi
kvartalsvisa utskick av nyhetsbrev till anmélda prenumeranter. For
narvande har vi 50 fasta prenumeranter av detta nyhetsbrev. Genom ett
webbformular pa hemsidan kan alla intressenter anmala sig till
prenumerationstjinsten. Aldre nyhetsbrev finns tillgdngliga fér nedladdning
via hemsidan.

Med nyhetsbrevet far man uppdaterat informationsldge om RMMS men
ocksa om genomférande av férandringar, tilldgg och uppdateringar av
kvalitetsregistret, samt eventuella nytillkommen kunskap om medfédda
metabola sjukdomar.

Som en del i aterrapporteringen till de olika verksamheter inkopplade genom
de regionala metabola centra, har vi distribuerat ett informationsbrev riktat
till berérda verksamhetschefer dar vi berattar om RMMS och hur vi kan
hjalpa verksamheten med statistik och utfallsmatt. . Vi bifogade dven en
lagesrapport pa RMMS totala storlek, och hur det sag ut pa ens egna centra i
jamforelse. Denna lagesrapport ar tankt att regelbundet uppdateras och
skickas ut till berérda verksamhetschefer. Variabler som ar med i denna
statistik ar; antal registreringsanvandare, antal patienter i beslutsstédet och
antal diagnoser (av totalt 25) som finns registrerat. Vad géller
kvalitetsregisterdata far man veta antalet patienter som samtyckt och hur
manga registrerade bestk som utforts.

Vi har valt att i dagsléaget inte aterrapportera mer ingaende, exempelvis hur
manga patienter per diagnos det finns. Anledningen till detta ar att vi
arbetar med mycket ovanliga diagnoser med fa antal patienter per grupp (sa
kallad smatalsproblematik). Av samma anledning har vi &ven valt att 4n sa
lange inte redovisa hur manga patienter som finns registrerade per diagnos
pa riksniva.

Kontakt ar tagen med vart anslutna registercentrum! i denna fraga foér att
statistiskt kunna kringgd ndmnda problematik med smatal i aggregerad
data. Det ar ocksa en fraga om att lata kvalitetsregisterdelen av RMMS fa
mogna fram och férhoppningsvis komma i kapp nyregistreringen, sa att den
definierade tdckningsgraden aterspeglar registreringsgraden mer rattvist.
Detta da vi, som tidigare ndmnt, har valt att informera patienterna om
RMMS kvalitetsregister vid bokade aterbesok.

! RMMS ar formellt anslutet till Registercentrum Sydost (RCSO).


http://rmms.se/
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Kalenderaret 2014 ar forsta gangen som vi levererar data till varje enskilt
metabolt centrum, med dganderétt for registrerad data pa egna centrat,
enligt arsbokslut for olika sammanstallningar. Redovisningen ar gjord enligt
satta resultatvariabler, se faktaruta 1. Rapporteringen ar uppdelad i dels
relevans till RMMS beslutsstdd for varje enskilt metabolt centrum (5 st), och
dels i férhallande till totalt resultat pa riksniva.

N = Totalt antal patienter som varit relevanta for registret under féregaende
kalenderar (2014)

n = Antalet patienter inrapporterat till kvalitetsregistret for foregaende
kalenderar (2014)

Faktaruta 1. N blir i praktiken totala antalet nydiagnostiserade patienter i en utav RMMS ingdende diagnoser (for
narvarande 25) for foregdende kalenderdr, i detta fall 2014, for enskilt metabolt centra mot antalet i riket. Detta tal
blir absolut i och med att det &r statistik genererad av ett nationellt laboratorium (PKU-laboratoriet vid Centrum for
medfédda metabola sjukdomar, Karolinska Universitetslaboratoriet Solna) som utfér nyféddhetsscreeningen via
det s kallade PKU-provet.

n forklaras som antalet insamlade samtycken till kvalitetsregistret for foregdende kalenderar (2014) for enskilt
metabolt centrum i forhallande till det totala antalet i riket. Dartill &ven totalt antal insamlade samtycken per
arsskiftet for innevarande ar (2014/2015), dven har varje enskilt metabolt centrum i férhallande till riket.
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Deltagande i projekt

Arbetet med att sprida kunskap om RMMS och fa det att bli en naturlig del
av den nationella varden av patienter med metabol sjukdom fortskrider.
Styrgruppen beslutade i ett tidigt skede att fokusera utvecklingsarbetet kring
systemets anvidndarvanlighet och hur tekniska hinder till datadverfoéring ska
16sas, till exempel mellan beslutsstéd och journal, och vice versa, for att
undvika dubbelregistrering sa mycket som mojligt.

Sedan start (2012) har RMMS medverkat i den 6vergripande
paraplyorganisationen “Nationellt kvalitetsregister for barn och ungdomar
med kroniska sjukdomar” (#133), &ven kallad Barn- o Vuxenkvalitetsregister
(BoV), som haft separat stdd fran Beslutsgruppen {6r Nationella
Kvalitetsregister fér sin verksamhet fram till 2014.

Under 2014 omstrukturerades medelstilldelningen och BoV: s tidigare
uppdrag inkluderades i ett regionalt registercentrums verksamhet. Det
beslutades under hésten 2014 att BoV ska omfattas av Registercentrum
Sydosts (RCSO) verksamhetsomrade. I praktiken innebar detta ingen storre
forandring for RMMS, da vi redan ar anslutna till RCSO. Samverkan mellan
de olika nationella kvalitetsregister som valt leverantéren Carmona AB
fortsatter aven den i oférandrad form.

Var ambition ar att kunna integrera RMMS med ett eller flera internationella
natverk, och var plattform &ar ocksa framtagen sa att en eventuell dataexport
i ett sadant samarbete blir mojligt utan att behéva bygga om datastrukturen.
Utomstaende intresse ar stort for att RMMS ska ansluta sig till flera
europeiska register och/eller ndtverk. Kontinuerlig kontakt har darfér
hallits, bland annat genom representation pa den arliga europeiska
konferensen SSIEM (Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism) i
borjan pa september. Vi soker dven samarbete med 6vriga nordiska lander.

Med hjalp av Svenska PKU-féreningen genom ordférande Eva Falk-Carlsson,
som aven ar patientféretrddare i RMMS styrgrupp, har vi under aret fatt
tillgang till “E.S.P.K.U.2 Travel Passport” for vara patienter att gratis
utkvittera vid varje metabolt centrum. Likt vaccinationskortet kan nu all
viktig dokumentation och/eller intyg kring medfédda metabola sjukdomar
samlas i detta resepass. Foldern innehdaller &ven en kortfattad
sjukdomsinformation och vikten av ordinerad /medtagen medicinering fér
resendren, som kan vara bra att ha med sig som resedokumentation vid
pass- och tullkontroll vid utlandsresor.

2E.S.PKU. = European Society of Phenylketonuria
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For tillfallet ar detta resepass gemensamt utformat fér sjukdomarna
fenylketonuri (PKU), maple syrup urine disease (MSUD), tyrosinemi typ 1
(TYR1), homocystinuri (HCY), glutarsyreuri typ 1 (GA1), isovaleriansyreuri
(IVA) och metylmalonsyreuri (MMA) samt propionsyreuri (PA). Den
kortfattade sjukdomsinformationen finns pa engelska, franska, spanska,
portugisiska, tyska, turkiska och ryska.

E.S.P.K.U. Travel Passport ar det forsta i sitt slag och vi hoppas att gensvaret
fran patienter, och aven andra patientféreningar kopplade till RMMS
ingaende diagnoser, blir tillrackligt positivt for en nyutgava. Forhoppningen
fran RMMS arbetsgrupp ar att kunna utveckla liknande resepass aven till
ovriga patientgrupper som f6ljs upp i RMMS.
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Lokal kvalitetsforbattring med hjalp av RMMS

I december 2013 kunde psykologer knutna till vara fem (5) regionala
metabola centra genomfora sitt allra férsta nationella arbetsméte.
Aterkopplingen fran professionsgruppen har varit 6vervildigande positivt,
och RMMS har fortsatt frdmja ytterligare nationella traffar fé6r psykologerna.
Tack vare mojliggdérandet av nationella arbetsmoéten i professionsgrupp har
psykologerna kunnat sjosétta arbetet med att utveckla en kognitiv modul
kopplat till RMMS.

Under dessa professionsmoéten har psykologerna gemensamt beslutat om
driftsattning av livskvalitetsinstrument, exempelvis for DISABKIDS.
Forhoppningsvis finns det en motsvarighet fér vuxna patienter att ta beslut
om langre fram under 2015.

Aven dietistgruppen har kunnat genomféra ett nationellt arbetsméte i bérjan
pa aret. Professionen tog da tillsammans fram samstdmmiga
behandlingsatgirder for alla patienter med anknytning till ett metabolt
centrum i Sverige.

Visionen ar att RMMS ska bade medverka till, och framfor allt mojliggoéra
arbete for, att skapa nationella riktlinjer f6r hur patienter med medfédd
metabol sjukdom ska lotsas genom sjukvardssystemet. For detta kravs det
samordning men dven samverkan mellan och inom alla professioner som
arbetar med medfédda metabol sjukdomar, nagot som vi ser att RMMS kan
bidra till.

12
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Ekonomisk redovisning av medelsforbrukning

Fram till och med 2014 har RMMS beviljats anslag med 1 500 000 kr av
Beslutsgruppen fér Nationella Kvalitetsregister med foljande f6rdelning;
700 000 kr for 2012, och 400 000 kr vardera for 2013 samt 2014. Nedan
féljer var ekonomiska redogorelse 6ver den sammanlagda
medelsféorbrukningen i omvand kronologisk ordning.

Under aret forbrukade projektet 688 698 kr, varav 285 868 kr togs fran

tidigare ars 6verskott. Det ekonomiska utfallet fér verksamhetsaret 2014
slutade ddrmed sammanlagt pa -2 830 kr, det vill sdga att alla beviljade

medel var forbrukade vid arsslutet och projektet nu ligger i fas.

Tabell 1. Ekonomisk fordelning éver medelsférbrukning for 2014. 285 868 kr tas fran det
sammanlagda éverskottet efter utgdngen av verksamhetsaret 2013. Underskottet om 2 830
kr overfors till 2015 &rs budget .

Lonekostnader 490043
Utbildning av anvandare 2315
Utveckling och drift av RMMS 149 202
Styrgruppsmoten 14 063
Andra moéten 32 846
Ovriga utgifter 1529

Totalt: 689 998

Kostnaderna for verksamhetsaret 2013 uppgick till 402 495 kr, varav den
overskjutande delen (2 495 kr) har tagits av 6verskottet fran 2012. Att ta i
beaktning ar att vi hade lagre l6nekostnader fér de tre (3) forsta manaderna
pa grund av foraldraledighet (ersattare boérjade 21 mars 2013). Se tabell 2 for
redovisning 2013.

Vid 2013 ars utgang var saledes det ackumulerade utfallet (288 364 kr —
2 495 kr =) 285 868 kr, vilket overfors till 2014 ars budget.3

% Observera att RMMS projektar Ioper fr&n april till mars i stallet for p& kalenderdr. Detta ger intrycket av ett stérre ackumulerat
Overskott an spenderingstakten borde innebéra, eftersom 2012 endast omfattade nio (9) projektmanader.

13



s REGISTRET FOR MEDFODDA METABOLA SJUKDOMAR | RMMS 14

iMeltnlda Verksamhetsberattelse RMMS 2014
Metabola |

o Sjukdomar

Tabell 2. Ekonomisk fordelning dver medelsforbrukning for 2013. Underskottet pa 2 495 kr
tas fran overskottet fr&n verksamhetséret 2012.

Lonekostnader 284 422
Utbildning av anviandare 21234
Utveckling och driftsattning RMMS 68 000
Styrgruppsmoten 10 586
Andra moéten 18014
Webbplatsen rmms.se 239

Totalt: 402 495

Medlen gjordes tillgangligt f6r RMMS fran och med april 2012, och under
detta ar forbrukades totalt 411 636 kr med ett 6verskott pa 288 364 kr som
fordes over till budgeten for 2013 (se tabell 3).

Tabell 3. Ekonomisk férdelning éver medelsférbrukning for 2012. Overskottet p& 288 364 kr
overfors till verksamhetsaret 2013.

Lonekostnader 391742
Styrgruppsmaoten 18 220
Registertraff i Nassjo 1674

Totalt: 411 636
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Kontaktuppgifter

Registret for medf6édda metabola sjukdomar - RMMS
L7:05, Karolinska Universitetslaboratoriet

171 76 Stockholm

e-post: kontakt@rmms.se

Nationellt kvalitetsregister #1835, certifieringsniva 3
Registerhallare: Rolf Zetterstrom

CPUA: Landstinget i Ostergétland

Anslutet till Registercentrum Sydost (RCSO)



