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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
férsta gangen 2012. RMMS ar sedan 2015 klassificerat som
kvalitetsregister pa niva 3.

Infér 2016, som ocksa ar satsningens sista ar, fick RMMS
féorutom basanslaget dven ett utvecklingsbidrag for att
kunna koppla RMMS till 1177 vardguidens e-hélsotjanster.
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Moten & aktiviteter

Under 2016 har RMMS genomfort ett fysiskt styrgruppsmote, i oktober
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, samt sprida
kunskap om RMMS till olika intressentgrupper:

Datum (2016) Aktivitet

9 mars Registermote pa lakaresallskapet

10 mars Mote i samverkansgruppen Barn- och Vuxenkvalitetsregister

S april RMMS professionsméten — Dietisterna, Sjukskoéterskorna, Lakarna

6 april Barnlakareféreningens arbetsgrupp for medfodd &mnesomsattningssjukdom
7 april RCSO Webinarium

11 april Site-visit vid G6teborgs metabola centrum

12 april Nationella Kvalitetsregisterkonferensen i Géteborg

13 april International Forum on Quality in Healthcare i G6teborg

20 april Rundabordsmoéte pa Kansliet for Nationella Kvalitetsregister

23 april Mote Nationella Kvalitetsregisterféoreningen

25 april QRC workshop om 1177 vardguidens e-hélsotjanster for kvalitetsregister
27 april Presentation och Workshop med Engelska screeninggruppen om RMMS
30 april RCSO Webinarium

1 juni Utvecklingsdialog med RCSO

S september SSIEM - Society for Inborn Errors of Metabolism i Rom

25 september  Moéte i samverkansgruppen Barn- och Vuxenkvalitetsregister

26 oktober Barnlakareféreningens arbetsgrupp fér medfédd Amnesomséttningssjukdom
27 oktober Styrgruppsmoéte RMMS

28oktober Mote i samverkansgruppen Barn- och Vuxenkvalitetsregister
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Drift och genomférda forandringar

RMMS bestar av en beslutsstodsdel med individdatal! och en
kvalitetsregisterdel for aggregerad data pa gruppniva. Sedan driftstart, och
fram till och med 2016 (2015) ars utgang hade RMMS 66 (49) anvandare
som tillsammans lagt in data féor 710 (559) patienter i beslutsstédet. Av
dessa inregistrerade patienter var det 351 (241) 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 7 diagnoser.
Totalt 29 diagnoser. Hemsidans malgrupp ar professionen och en
intresserad allmanhet, och syftet ar att ge de senaste nyheterna kring RMMS
och dess ingdende diagnoser. Via hemsidan gar det ocksa att anmala sig fér
prenumeration av vart nyhetsbrev.

Vi har tagit fram en informationsfolder riktad till patienter och
anhoriga/foradldrar dar de mest vasentliga delarna av kvalitetsregistret och
beslutsstédet férklaras. I foldern hanvisar vi aven till ett mer utférligt
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 bestallning.

Ett stédsystem {f6r halvautomatisk 6verflyttning av grunddata till RMMS
beslutsstodsdel nar en patients diagnos faststallts ar i full rutin pa samtlige
landets metabola centra. Detta har underlattat framfoér allt f6r deltagande
kliniker som nu inte behéver mata in nydiagnostiserade patienter pa
plattformen manuellt.

Utéver detta har vi d&ven nu i rutin en tilldggsfunktion dér laboratoriedata i
listformat direktkopplat till befintliga patienter i beslutsstédet kan
importeras till RMMS. Med denna tillaggsfunktion kan PKU-laboratoriet
leverera laboratorieresultat direkt till beslutsstdédet. Data blir samtidigt
tillgdngligt i kvalitetsregistret f6r inkluderade patienter, vilket &r en stor
kvalitets- och tidsforbattring fé6r datainsamlingen.

Rent praktiskt gar det till sa att ansvarig vardgivare aviseras elektroniskt om
att nya resultat finns att lasa. Eftersom dessa provsvar tidigare svarats ut

! Formellt en journalhandling, dock ingen ersattare av patientjournalen.
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via post ar detta en avsevard forbattring, bade nar det galler svarstider och
arbetsbelastning fér kuvertering och registrering. Dessutom minskar risken
for fel vid manuell 6verféring bade pa PKU-laboratoriet och pa det
mottagande metabola centrat?.

Detta system driftsattes under 2016 och finns nu i full rutin vid Lunds och
Stockholms Metabola centra. Uppsala, Umea och Goteborgs metabola centra
planeras driftsattas i systemet januari 2017

Under 2016 utokades RMMS till att omfatta ytterligare fyra diagnoser,
ureacykeldefekterna CPS1-brist, HHH-syndrom, NAGS-brist och ornitin
transcarbamylas-brist (OTC-brist). En &nnu mer sallsynt ureacykel-defekt ar
lysinurisk proteinintolerans (LPI), som kommer att inkluderas i ett senare
skede. Med denna utékning kommer RMMS att mojliggéra
patientuppfoljning fér alla nu kdnda ureacykel-defekter.

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 mdgjlighet att rapportera om upplevd
livskvalitet med PROM-modulen DISABKIDS. Professionsgruppen for
psykologerna har aven kommit 6verens om att koppla pa ett motsvarande
livskvalitetsinstrument fé6r vuxna patienter, RAND-36 (en nydversattning av
SF-36)

Vi arbetar stédndigt 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
mojligt ses som en stor och viktig del av arbetet.

I dagsléaget registreras svaren fran patienterna i livskvalitetsinstrumenten
genom PER-inloggning. Ytterligare utvecklingspotential ar att mojliggéra for
patienter att gbéra detta genom den nationella tjdnsteplattformen 1177
Vardguidens e-halsotjanster (tidigare kallat Mina Vardkontakter). Till detta
pagar det &ven arbete for att man som patient ska kunna se sina provsvar
direkt till exempel pa en interaktiv graf. Underlaget i detta arbete kommer att

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 fér datadverforing till patientjournalen.
Patienten (eller malsagare) erhaller fortfarande svarsutskrift med postgangen.
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baseras pa en sammanstéllning av enkatsvar som tidigare distribuerats till
vara patientgrupper.

RMMS beviljades infér 2016 tilldggsmedel f6r utvecklingsarbete i
datakoppling, vilka gér det mdojligt fo6r oss att i framtiden presentera och
delta i t.ex. Varden i Siffror och lata patienter logga in med hjalp av 1177
Vardguidens e-hélsotjanster. Under 2016 har vi genomfort bestallning och
forarbetet for denna koppling, och forhoppningen ar att den ska vara pa
plats inom kort.

Genomford aterrapportering

Utoéver de nyheter som laggs upp pa RMMS hemsida, http://rmms.se,
skickar vi regelbundet ut ett nyhetsbrev. Genom ett webbformular pa
hemsidan kan alla intressenter anmaéla sig till prenumerationstjdnsten.
Aldre nyhetsbrev finns tillgédngliga fér nedladdning via hemsidan.

For en del diagnoser har vi nu tillrackligt manga medgivanden sa att vi har
kunnat boérja gora vissa statistiska analyser. Dessa analyser 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
det gallt patientgrupper dar behandling ar kopplat till hégfrekvent
provtagning for utvardering.

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
l6sas, till exempel mellan beslutsstéd och journal, och vice versa, for att
undvika dubbelregistrering sa mycket som majligt.

VAar 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 sddant samarbete blir mojligt utan att behéva bygga om datastrukturen.
Utomstdende intresse ar stort for att RMMS ska ansluta sig till flera


http://rmms.se/
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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 sbker &ven samarbete med 6vriga nordiska lander.

Lokal kvalitetsforbattring med hjalp av RMMS

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

Tack vare mdjliggérandet 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 fér 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 &mnesomséttningssjukdom i behandling.

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

Arbete for liknande moétesformer f6r sjukskéterskorna och ldkarna har
paborjats. Dar ar man intresserad av variabler f6r 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 tilldggsfunktion dir PKU-laboratoriet
kan leverera laboratorieresultat direkt till ett metabolt centrum genom
beslutsstodet. Ansvarig vardgivare aviseras sedan elektroniskt om att nya
resultat finns att ldsa. Genom att eliminera postgangen for 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.
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I dagslaget erbjuds denna tilldggstjanst for patienter med kostbehandling
med PKU-diagnos, dar det ibland kan bli mycket frekvent provtagning fér
fenylalanin for att utvardera behandlingscompliance. Pa sikt ar det tankt att
laboratoriedata &ven fran andra behandlingskontroller (6vriga diagnoser med
métbar behandling genom provtagning) ska omfattas av denna tilldggstjénst.
Tjansten ar darfor utvecklad for att kunna ta emot aven andra
laboratorievarden an fenylalanin.

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.

Ekonomisk redovisning av medelsférbrukning

Fram till och med 2016 har RMMS totalt beviljats anslag om 2 800 000 kr av
Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister. Inféor 2016 var anslaget pa
700 000 kr inklusive ett sarskilt projektanslag om 100 000 kr {for att
genomfora en koppling till 1177 vardguidens e-hélsotjanster.

Under aret féorbrukade projektet 445 409 kr.

Vid 2016 ars utgang var projektsaldot saledes
700 000 — 445 409 + 237 289 = 491 881 kr, vilket overfors till 2017 ars
budget.

Kvarvarande medel beror till viss del pa lagre 16nekostnader under aret, men
till storsta delen pa att bestallningar for pakoppling till 1177 vardguidens e-
halsotjanster samt mappning till nationellt facksprak inte kunnat
fardigstallas under aret.
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Tabell 1. Ekonomisk fordelning éver medelsforbrukning fér 2016. Det ackumulerade
overskottet dverfors till 2017 ars budget .

Ingaende saldo: 237 289

Grundanslag 2016 600 000
Projektanslag 2016 100 000
Totalt anslag 2016 700 000
Lonekostnader -229 442
Utveckling och drift av RMMS -146 500
Styrgruppsmoten -22 206
Andra moten, kurser och konferenser -46 343
Ovriga utgifter -918
Ackumulerat utfall 2016: -445 409

Utgdende saldo: 491 880

Kontaktuppgifter

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

171 76 Stockholm

e-post: kontakt@rmms.se

Nationellt kvalitetsregister #185, certifieringsniva 3
Registerhallare: Rolf Zetterstrém

CPUA: Region Ostergétland

Anslutet till Registercentrum Sydost (RCSO)



