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Ambitionen med RMMS ar att alla patienter med medfédd
amnesomsattningssjukdom ska fa sa bra behandling och
omvardnad som mdjligt. Med RMMS som nationellt
kvalitetsregister vill vi verka for att alla patienter far
likvardig vard inom sin diagnosgrupp oavsett
socioekonomisk eller geografisk tillhoérighet.

Arbetet med Registret f6r medfédda metabola sjukdomar
(RMMS) pabérjades under hosten 2011, och registret fick av
Beslutsgruppen fér Nationella Kvalitetsregister anslag for
forsta gangen 2012. RMMS har sedan start fram till
utgdngen av 2014 varit klassificerat som registerkandidat.

Under 2014 utférdes en formell anslutning till
registercentrat Registercentrum Sydost (RCSO) med
huvudséte i Linkdping. [ samarbete med RCSO har RMMS
kunnat motivera en certifiering pa niva 3 fran och med 1
januari 2015.

Infér 2016, som ocksa ar satsningens sista ar, fick RMMS
féorutom basanslaget dven ett utvecklingsbidrag for att
kunna tillhandahalla data frAn RMMS &ven direkt till
patient via saker inloggning.
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Moten & aktiviteter

Under 2015 har RMMS genomfort tva (2) styrgruppsmoten, ett i april och ett
i december manad.

Anvandarmanualen har uppdaterats i takt med den fortsatta utvecklingen av
registerplattformen. Support har skett fraimst 6ver e-post och telefonkontakt
for alla vara anvandare nationellt. Arbetsgruppen for RMMS kommer att
fortsatta med l6pande utbildningstillfallen f6r vidare fortbildning av befintliga
och nytillkomna anvandare. Beroende pa anvandarbehovet kan utbildning
skraddarsys for det specifika tillfdllet och da ske med olika media efter behov
och forfragan.

Under aret har medlemmar ur Styrgruppen medverkat vid ett antal olika
férelasningar, informationsméten, workshops och annat som syftar till
fortbildning och nétverkande kring nationella kvalitetsregister:

Datum (2015)

Aktivitet

20-21 januari
30 januari
23 februari

S mars

17 mars

25 mars

21 maj

1 juni

2 juni

16 september
25 september
6 oktober

4 november
11 november
4 december

10 december

Nationella Kvalitetsregisterkonferensen i Jonképing

RMMS professionsmoéte - Psykologerna

Mote i samverkansgruppen Barn- och Vuxenkvalitetsregister

QRC kvalitetsregisterforum om patientrapporterade matt och samverkan
Rundabordsmoéte pa Kansliet for Nationella Kvalitetsregister
Barnlakarféreningens arbetsgrupp for medfé6dd A&mnesomséattningssjukdom
QRC kvalitetsregisterforum om Naringslivssamverkan

Mote i samverkansgruppen Barn- och Vuxenkvalitetsregister
Rundabordsmoéte pa Kansliet for Nationella Kvalitetsregister

QRC kvalitetsregisterforum om styrgruppsmoten och effektiva métestekniker
Mote i samverkansgruppen Barn- och Vuxenkvalitetsregister

RCSO kvalitetsregisterforum

Barnldkarféreningens arbetsgrupp fér medfédd &mnesomsattningssjukdom
Rundabordsmoéte pa Kansliet for Nationella Kvalitetsregister

RMMS professionsmoéte - Psykologerna

Studiebesok vid screeninglaboratoriet i Sheffield, UK
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Drift och genomférda forandringar

RMMS bestar av en beslutsstédsdel med individdatal! och en
kvalitetsregisterdel for aggregerad data pa gruppniva. Sedan driftstart, och
fram till och med 2015 (2014) ars utgang hade RMMS 49 (47) anvandare
som tillsammans lagt in data féor 559 (450) patienter i beslutsstédet. Av
dessa inregistrerade patienter var det 241 (14 1) som hade fatt information
om kvalitetsregistret och tagit stallning f6r medverkan. Vi har valt att
informera om RMMS och dess kvalitetsregisterfunktion med samtal vid
planerade aterbesok, vilket har en fordréjande effekt pa antalet patienter i
kvalitetsregisterdelen av RMMS.

RMMS har en egen hemsida, http://rmms.se. PA denna sida har vi samlat
information om RMMS och om de medfédda &mnesomsattningssjukdomar
som ingar i nyféddhetsscreeningen (22 st), samt ytterligare 3 diagnoser.
Hemsidans malgrupp ar en intresserad allménhet, och syftet ar att ge de
senaste nyheterna kring RMMS och dess ingdende diagnoser. 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
beslutsstddet férklaras. Andra upplagan av denna folder trycktes under
december 2014. I foldern hanvisar vi aven till ett mer utforligt
informationsmaterial, 6versatt till flera sprak, framtaget av
samarbetsorganet Barn- och Vuxenkvalitetsregister (BoV). Bade foldern och
den utokade informationen finns tillgdngliga fér nedladdning via var
hemsida. Foldern finns aven i tryck fér bestéllning.

Ett stédsystem {f6r halvautomatisk 6verflyttning av grunddata till RMMS
beslutsstdodsdel nar en patients diagnos faststéllts ar pa plats och har
anvants i full utstrackning fran och med 1 januari, 2015. Detta har
underlattat framfor allt fé6r deltagande kliniker som nu inte behdver mata in
nydiagnostiserade patienter pa plattformen manuellt.

Utover detta har vi &ven erhallit en tilldggsfunktion dar laboratoriedata i
listformat direktkopplat till befintliga patienter i beslutsstédet kan
importeras till RMMS. Med denna tilldggsfunktion kan PKU-laboratoriet
leverera laboratorieresultat direkt till beslutsstdédet. Data blir samtidigt
tillgdngligt i kvalitetsregistret for inkluderade patienter, vilket &r en stor
kvalitets- och tidsfoérbattring fé6r datainsamlingen.

! Formellt en journalhandling, dock ingen ersattare av patientjournalen.
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Rent praktiskt gar det till sa att ansvarig vardgivare aviseras elektroniskt om
att nya resultat finns att lasa. Eftersom dessa provsvar tidigare svarats ut
via post ar detta en avsevard forbattring, bade nar det galler svarstider och
arbetsbelastning for kuvertering och registrering. Dessutom minskar risken
for fel vid manuell 6verféring bade pa PKU-laboratoriet och pa det
mottagande metabola centrat?.

Under 2014 utdkades RMMS till att omfatta ytterligare 3 diagnoser (MTHFR-
brist, kobalamin C-brist och kobalamin G-brist). Aterkopplingen fran
deltagande kliniker har varit positiv. Det har aven resulterat i att man
onskat av Styrgruppen att arbeta fram strategier for att inkludera ytterligare
sjukdomsgrupper som idag inte omfattas av nyféddhetsscreeningen med
PKU-provet, men som ar klassificerade som d&mnesomsattningssjukdom och
ar i lika stor behov av uppféljning.

Prioriteringsordning kring vilka diagnosgrupper som ar aktuella for
inkludering i RMMS har arbetats fram efter beslut i RMMS styrgrupp under
varen 2015. Styrgruppen kom 6verens om att i férsta hand prioritera
diagnoser med anknytning till ureacykelns processer.

Ureacykel-defekter som omfattas i denna omgang ar CPS1-brist, HHH-
syndrom, NAGS-brist och ornitin transcarbamylas-brist (OTC-brist). En
annu mer sallsynt ureacykel-defekt ar lysinurisk proteinintolerans (LPI), och
kommer att inkluderas i ett senare skede. Med denna utékning kommer
RMMS att mojliggora patientuppfoljning for alla nu k&nda ureacykel-
defekter.

For detta arbete har vi uppdragit leverantéren Carmona AB att utéka
nuvarande plattform till att inkludera ytterligare diagnoser enligt
specifikation under andra halvan av 2015. Vi rdknar med att leverans, pilot
och testning samt driftsdttning kommer att kunna genomféras innan
sommaren 2016.

Genom ett system med tvastegsinloggning (sdker 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”.

Barn och unga vuxna upptill 18 ar har nu mojlighet att rapportera om
upplevd livskvalitet med PROM-modulen DISABKIDS. Professionsgruppen

2 Metabolt centrum begar av RMMS att omfattas av tillaggstjansten. Det vill saga vardgivare lamnar skriftlig ansokan om
avstangning av svarsutskrift skickat med postgangen nar man lokalt har utarbetat rutin for datadverforing till patientjournalen.
Patienten (eller malsagare) erhaller fortfarande svarsutskrift med postgangen.
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for psykologerna har d&ven kommit 6verens om att koppla pa ett motsvarande
livskvalitetsinstrument f6r vuxna patienter.

Vi arbetar standigt med att hitta 16sningar som férenklar registrering, och ett
pagaende arbete finns for att fa in retroaktiv data i registret via
PKU-laboratoriet i Stockholm. Att eliminera dubbelregistrering sa langt som
moijligt ses som en stor och viktig del av arbetet.

I dagslaget registreras svaren fran patienterna i livskvalitetsinstrumenten
genom PER-inloggning. Ytterligare utvecklingspotential ar att mojliggéra for
patienter att géra detta genom den nationella tjansteplattformen 1177
Vardguidens e-halsotjanster (tidigare kallat Mina Vardkontakter). Till detta
pagar det aven arbete for att man som patient ska kunna se sina provsvar
direkt till exempel pa en interaktiv graf. Underlaget i detta arbete kommer att
baseras pa en sammanstéllning av enkatsvar som tidigare distribuerats till
vara patientgrupper.

RMMS har for 2016 blivit beviljat tillaggsmedel {6r utvecklingsarbete i
datakoppling, vilka goér det mojligt fér oss att inom snar framtid presentera
och delta i t.ex. Varden i Siffror och lata patienter logga in med hjalp av 1177
Vardguidens e-hélsotjanster.

Genomford aterrapportering

Ut6ver de nyheter som laggs upp pa RMMS hemsida, http://rmms.se,
skickar vi en gang i kvartalet ut ett nyhetsbrev. Fér ndrvande har vi 54
prenumeranter pa nyhetsbrevet. Genom ett webbformular pa hemsidan kan
alla intressenter anmaéla sig till prenumerationstjansten. Aldre nyhetsbrev
finns tillgdngliga fé6r nedladdning via hemsidan.

Som en del i &terrapporteringen till de olika verksamheter inkopplade genom
de regionala metabola centra, har vi distribuerat ett informationsbrev riktat
till ber6érda verksamhetschefer dar vi berdttar om RMMS och hur vi kan
hjalpa verksamheten med statistik och utfallsmatt.

For en del diagnoser har vi nu tillrackligt manga medgivanden sa att vi har
kunnat boérja gora vissa statistiska analyser. Dessa har vi ocksa anvant vid
olika presentationer, till exempel i méten med de olika professionerna i
behandlingsteamen.

Redovisningen har baserats pa framfor allt aldersgrupper utan
differentiering i regionstillhérighet da grupperna fortfarande har varit for
sma for en helt 6ppen jamférelse. I de fall dar resultat har kunnat visas har


http://rmms.se/
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det gallt patientgrupper dar behandling ar kopplat till hogfrekvent
provtagning fér utvardering.

Kalenderaret 2014 var forsta gdngen som vi levererade data till varje enskilt
metabolt centrum, med dganderétt for registrerad data pa egna centrat,
enligt arsbokslut for olika sammanstallningar. Denna aterrapporteringsform
har vi fortsatt med fér 2015 ars resultat till deltagande kliniker.

Redovisningen anvander patientantal enligt faktaruta 1 for
sammanstéallning.

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

n = Antalet patienter inrapporterat till kvalitetsregistret for foregaende
kalenderar

Faktaruta 1. N blir i praktiken totala antalet nydiagnostiserade patienter i en utav RMMS ing&ende diagnoser (for
narvarande 25) for foregdende kalenderar, i detta fall 2015, 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 nyfdddhetsscreeningen via
det sa kallade PKU-provet.

n forklaras som antalet insamlade samtycken till kvalitetsregistret for foregdende kalenderar for enskilt metabolt
centrum i forhallande till det totala antalet i riket. Dartill &ven totalt antal insamlade samtycken per arsskiftet for
innevarande ar, &ven har varje enskilt metabolt centrum i forhallande 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.

Var ambition ar att kunna integrera RMMS med ett eller flera internationella
natverk, och var plattform &r ocksa framtagen sa att en eventuell dataexport
i ett sddant samarbete blir mo6jligt utan att behéva bygga om datastrukturen.
Utomstaende intresse ar stort for att RMMS ska ansluta sig till flera
europeiska register och/eller nédtverk. Kontinuerlig kontakt har darfor
hallits, bland annat genom representation pa den arliga europeiska
konferensen SSIEM (Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism) i
boérjan pa september. Vi s6ker &ven samarbete med 6vriga nordiska lander.
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Lokal kvalitetsforbattring med hjalp av RMMS

Visionen ar att RMMS ska bade medverka till, och framfor allt mo6jliggéra
arbete for, att skapa nationella riktlinjer f6r hur patienter med medfédd
amnesomsattningssjukdom ska lotsas genom sjukvardssystemet. For detta
kravs det samordning men &dven samverkan mellan och inom alla
professioner som arbetar med medfédda &mnesomséattningssjukdomar,
nagot som vi ser att RMMS kan bidra till.

Tack vare mojliggbrandet av nationella arbetsméten i professionsgrupper har
psykologerna kunnat sjésétta arbetet med att utveckla en kognitiv modul
kopplat till RMMS. Arbete med detta fortskrider och man har under 2015
tagit ytterligare beslut om att driftsatta livskvalitetsinstrument f6r vuxna
patienter. Med hjalp av RMMS har man i psykologgruppen ocksa kunnat
visa tidigare olikheter i landet géllande psykologresurs knutna till de fem (5)
regionala centra. Psykologkontakt &r numera en sjalvklar resurs for alla
patienter med Amnesomsattningssjukdom i behandling.

Aven dietistgruppen har kunnat genomféra nationellt arbetsméte.
Professionen har tillsammans tagit fram samstdmmiga behandlingsatgérder
och riktlinjer for alla patienter med anknytning till ett metabolt centrum i
Sverige.

Arbete for liknande moétesformer for sjukskoterskorna och lakarna har
paborjats. Dar &r man intresserad av variabler for omvardnad och
behandlingsstrategier, samt om man kan samsas sa att nationell riktlinje
kan nas for de ingdende diagnoserna i RMMS.

RMMS har bidragit till att lansera en tillaggsfunktion dar PKU-laboratoriet
kan leverera laboratorieresultat direkt till ett metabolt centrum genom
beslutsstodet. Ansvarig vardgivare aviseras sedan elektroniskt om att nya
resultat finns att lasa. Genom att eliminera postgangen fér dessa
svarsutskrifter har RMMS medverkat till att minska dubbelarbete hos
deltagande kliniker och minskat svarstiderna. Detta i sig har ytterligare
bidragit till 6kad datasdkerhet och &ndrade arbetsfléden for
behandlingsteamet.

I dagsléget erbjuds denna tilldggstjénst f6r patienter med kostbehandling
med PKU-diagnos, dar det ibland kan bli mycket frekvent provtagning fér
fenylalanin for att utvardera behandlingscompliance. P4 sikt ar det tankt att
laboratoriedata dven fran andra behandlingskontroller (6vriga diagnoser med
matbar behandling genom provtagning) ska omfattas av denna tillaggstjanst.
Tjansten ar darfér utvecklad fér att kunna ta emot aven andra
laboratorievdrden &n fenylalanin.
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For narvarande ar det regionala centrat i Lund (MC Skanes
Universitetssjukhus) som aktivt ansékt om att omfattas av denna service.
Forhoppningen ar att inom kort &ven ansluta 6vriga regionala centra.
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Ekonomisk redovisning av medelsforbrukning

Fram till och med 2015 har RMMS beviljats anslag med 2 100 000 kr av
Beslutsgruppen fér Nationella Kvalitetsregister med foljande f6rdelning;
700 000 kr for 2012, 400 000 kr féor 2013 och det tvaariga anslaget pa
800 000 kr for 2014-2015, samt ett tillagg infér 2015 pa 200 000 kr vid
uppgradering av certifieringsniva till niva 3.

Under aret férbrukade projektet 359 881 kr av anslaget pa 600 000 kr
(400 000 + 200 000 extranslag).

Vid 2015 ars utgang var saledes projektsaldot (600 000 — 359 558 — 2 830 =)
237 289 kr, vilket 6verfors till 2016 ars budget.

Kvarvarande medel beror till viss del pa lagre 16nekostnader under aret, men
aven till stor del pa att en stoérre IT-bestéllning som féorbereddes under
hosten 2015 inte hann kostnadsbokforas under innevarande budgetar, utan
hamnar pa 2016 ars resultat.

Tabell 1. Ekonomisk fordelning éver medelsférbrukning fér 2015. 2 830 kr tas fran det
sammanlagda underskottet efter utgdngen av verksamhetsaret 2014. Overskottet om 237
289 kr 6verfors till 2016 ars budget .

Ingaende saldo: -2830

Anslag 2015 600 000
Lonekostnader -254 393
Utveckling och drift av RMMS -79 000
Styrgruppsmoten -7432
Andra moten -18 305
Ovriga utgifter -751
Ackumulerat utfall 2015: -359 881

Utgaende saldo: 237 289

12
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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: Region Ostergdtland

Anslutet till Registercentrum Sydost (RCSO)
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