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Inledning — Registerhallarens forord

Sedan 1960-talet har vi 1 Sverige genom det sa kallade "PKU-
provet” kunnat diagnostisera tva av ett stort antal
behandlingsbara medfédda metabola sjukdomar, fenylketonuri
(PKU) och galaktosemi. Tack vare statistik frin PKU-
laboratoriet vet vi hur manga patienter som identifierats
genom denna nyfoddhetsscreening men det har saknats ett
systematiskt uppfoljningssystem. I och med att antalet
medfédda metabola sjukdomar som vi screenar for har 6kat
kraftigt under de senaste aren (numer 22 stycken) har behovet
blivit 4nnu stérre. Hur manga barn och vuxna med ndgon av
dessa sjukdomar finns det i Sverige? Vad far de for
behandling? Hur mar de och hur upplever de sin sjukdom och

behandling?

Tack vare stod fran beslutsgruppen f6r Nationella
Kwvalitetsregister kunde vi paborja arbetet med att bygga upp
ett register 2012, ett arbete som har varit lite annorlunda
eftersom sjukdomarna ir sillsynta (den vanligaste 4r PKU
med en incidens pa drygt 1: 16 000). Arbetet har fungerat val
och det dr med stor glidje som vi nu sedan april 2013 har ett
fungerande nationellt kvalitetsregister som mojlige6r en
kontinuerlig uppfoljning av vara patienter, ett arbete som vi
alla tror kommer att hjilpa barn och vuxna med medfédda
metabola sjukdomar till en dnnu bittre vard.

Rolf Zetterstréom,

Bitr. overlakare
Registerhallare RMMS
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Kort sammanfattning av 2013 ars resultat

® RMMS driftsattes i april 2013, med en beslutsstédsdel och en kvalitetsregisterdel.

Arsrapporten omfattar de registreringar som gjordes fran driftstarten till och med december
2013.

e Alla fem metabola centra i Sverige har anvindare i systemet och har registrerat in patienter i
beslutsstodet. Fyra av fem centra har dven registrerat patienter i kvalitetsregistret.

® RMMS tickningsgrad i kvalitetsregistret ar efter knappt 9 manader i drift 14,5% av alla
patienter som identifierats i nyféddhetsscreeningen efter 2010-11-15.

® Resultaten i arsrapporten redovisas utan indelning pa enhet eller diagnos. Detta beror pa att
manga diagnosgrupper bestar av for fa patienter (<10) for att kunna redovisas uppdelat utan
att riskera identitetsavsléjande information.

e Alla enheter kan ta fram listor pa egna patienter sorterat per diagnos, behandling, eller for att
lista patienter utan besok registrerat senaste aret. Vi har paborjat arbetet med att ta fram
dynamiska rapporter dir ingaende enheter kan jamfora sig med andra enheter och med
riksgenomsnitt.

Viktiga handelser under 2013

Efter demoversionens leverans i december 2012 f6ljer ett par manader av intensivt arbete 1
Styrgruppen med visningar och aterkoppling, samt finjusteringar pa den tekniska plattformens
funktionalitet. I april 2013 driftsitts RMMS och den fOrsta patienten registreras.

I samrad med Styrgruppen halls en nira kontakt med foretaget (Carmona AB), som levererar den
tekniska plattformen Compos for ytterligare utvecklingsarbete och justering av anvindarvinlighet
och funktionalitet.

RMMS moijligeor ett nationellt samarbete for de olika professionerna for att underlitta arbetet
med att exempelvis ta fram yrkesspecifika variabler sa att varden blir densamma oberoende av
regiontillhérighet. I december 2013 kan psykologerna fran fyra metabola behandlingscentra halla
sitt forsta nationella arbetsméte. En liknande arbetsgruppstrift for dietister pa de fem metabola
behandlingscentra planeras till januari 2014.

Forberedande arbete for tre narliggande diagnoser till homocystinuri och metylmalonsyrauri
genomfors under hosten for ett inférande i RMMS under 2014. Patientrapporterad hilsa
(PROM), patientens upplevelse av vilbefinnande dr ocksa planerat for driftsittning under 2014.
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Om RMMS

Hosten 2010 utékades den nationella nyfoddhetsscreeningen fran fem till 24 sjukdomar. Detta
genererade en Okning av diagnostiserade fall, storre dn foérvintat. Snart efter detta borjade vi
fundera 6ver hur man pa ett bittre sitt kan fa en 6versikt 6ver hur manga patienter med dessa
diagnoser som finns i Sverige, och hur de mar. Tidigare har varje metabolt centrum endast haft
insikt 1 sin egen verksamhet. Ett systematiskt sitt att folja patienterna har inte funnits, varken pa
regional eller pa nationell niva. Intresset av ett nationellt kvalitetsregister vicktes och arbetet
startade hosten 2011.

Syftet med Registret f6r medfédda metabola sjukdomar (RMMS) ir att pa ett effektivt sitt fa en
6verblick i varden av patienter med medfédda metabola sjukdomar. Med detta vill vi férsikra oss
om att alla har tillgang till samma goda vird, och samtidigt kunna utvirdera varden som ges.
Medfédda metabola sjukdomar dr ett samlingsnamn for genetiskt betingade sjukdomar 1
imnesomsittningen, metabolismen. I den nationella nyféddhetsscreeningen, sa kallade PKU-
provet, ingar 22 medfddda metabola sjukdomar vilka ar de sjukdomar som skall f6ljas upp med
hjilp av RMMS:

Arginasbrist, Argininosuccinatlyasbrist, Betaketotiolasbrist, Biotinidasbrist, CACT-brist,
Citrullinemi, CPT 1- och 2-brist, Fenylketonuri, Galaktosemi, Glutarsyreuri typ 1,
Homocystinuri, Isovaleriansyrauri, LCHAD-brist, MCAD-brist, Metylmalonsyrauri, MSUD,
Multipel acyl-CoA dehydrogenasbrist, Primir karnitinbrist, Propionsyrauri, Tyrosinemi typ 1 och
VLCAD-brist.

De 6vriga tva sjukdomarna som ingér i nyféddhetsscreeningen dr medfodd brist pa
skoldkortelhormon, och medfodd brist pa binjurebarkshormonet kortisol.

Registrering sker i en webbaserad plattform (Compos) som levereras av féretaget Carmona AB.

Elektronisk dtkomst via https://bov.carmona.se till RMMS nis enligt ett behorighetssystem dir
tilldelning skéts av en administratér. Tilldelad behorighet ger direkt atkomst endast till enhetens

egna resultat. Inloggning med SITHS-kort ar maojligt £6r alla anvindare med tilldelad behérighet,
alternativt anvinds tvafaktorsinloggning med engingskod till e-post eller via SMS

RMMS bestar av tva delar; ett bes/utsstid kopplad till den enskilda verksamheten, och ett nationellt
kuvalitetsregister.

Beslutsstod

Den grafiska plattformen dir behériga vardgivare kan komma at data pa individniva kallas
beslutsstod, se Bi/d 1. Beslutsstodet ir ett komplement till journalen, ingen ersittare. Vardgivaren
och patienten kan anvinda beslutsstddet tillsammans f6r att f6lja till exempel laboratorievirden
pé en tidskurva och koppla dessa till andringar i behandling eller andra hindelser, till exempel
infektioner. I beslutsstodet ar man med automatiskt, men man maste aktivt samtycka till om det
skall kunna inkludera data dven frin andra vardgivare (sammanhallen journal). Malsittningen ér
att dven enskilda patienter pa sikt skall kunna anvinda delar av informationen i denna plattform
for att hemifran se exempelvis provsvar och egenrapporterade data.
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Kvalitetsregister

En separat databas som bestér av data fran beslutsstodet, men endast f6r de patienter som inte
motsatt sig att inga efter att de fatt muntlig och skriftig information. Dir kan man ta fram data
for forskning och det 4r varifran avidentifierade diagram och rapporter pa gruppniva genereras.
Data fran beslutsstodet 6verfors automatiskt till kvalitetsregistret varje natt.

https://bov.carmona.se

e

e

Bild 1. Grafisk beskrivning av hur den tekniska plattformen Compos ir uppbyged. A. Registrering sker i den
webbaserade plattformen Compos DS, beslutsstodet. B. Grafisk vy 6ver registrerad data pé individniva i
beslutsstodet. Vardgivaren och patienten kan pa sa sitt tillsammans f6lja exempelvis laboratorievirden pa en
tidskurva och koppla dessa till andringar i behandling eller andra hindelser, till exempel infektioner. C. Vid
patientregistrering i RMMS sker en automatisk validering av datainmatning genom obligatoriska filt, fasta
alternativ och automatiserade rimlighetskontroller som ér inbyggda i plattformen. D. Innan avslut av varje
registrering sker dven si kallad ”Kvalitetskontroll” ddr anvindaren far indikering pd om alla obligatoriska

Varje metabolt centrum har direkt atkomst till sina resultat. Resultaten baseras pa rapporteringar
inom den tidsperiod som anvindarna sjilva viljer. De metabola centra kan pa egen hand ta fram
kvartals-, halvirs- och helarsstatistik, och kan pa bestillning av RMMS fa nationell jamférande
statistik pa exempelvis registreringsgraden.

Validering av inmatad datakvalitet styrs automatiskt genom obligatoriska filt, fasta alternativ och
automatiserade rimlighetskontroller som ar inbyggda i plattformen. For varje registrering far
aktuell anviandare indikation for en sa kallad ”Kvalitetskontroll”. Detta visualiserar for
anvindaren om alla obligatoriska matvirden ar ifyllda innan avslut.
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Resultat 2013 - registrerade patienter

Sedan nyféddhetsscreeningen inférdes 1965 har drygt 400 patienter med ndgon av de i RMMS
inkluderande diagnoserna upptickts genom screeningen. Den stérsta gruppen dr patienter med
fenylketonuri (PKU), cirka 275 personer. Tillsammans ar det ungefir 40 barn per ar i Sverige av
drygt 100 000 f6dda som diagnostiseras med nagon av de 22 sjukdomarna som skall f6ljas upp
med hjilp av RMMS. Dirtill kommer adoptiv- och invandrarbarn som i 6kande omfattning ocksa
screenas i samband med ankomst till Sverige.

Vid 2013 ars slut fanns det 349 patienter inkluderade i beslutsstédet. Av dessa 349 hade 57 (16
%) patienter eller virdnadshavare informerats om kvalitetsregistret i samband med schemalagt
aterbesok och kunnat ta stillning till om de ville tacka nej till medverkan. Hittills har ingen tackat
nej till att medverka 1 kvalitetsregistret.

Observera att detta tillvigagangssitt med noggrann information innan en patient inkluderas i
kvalitetsregistret gor att det tar lingre tid att arbeta upp tickningsgraden i kvalitetsregisterdelen av
RMMS, speciellt eftersom vissa patienter endast kommer pa ett schemalagt aterbesok per ar. Vi
har forstatt att detta inte dr gingse tillvigagangssitt men har dnda valt att géra sa for att
sikerstilla att alla patienter och vardnadshavare blir informerade, och vet var de kan hitta mer
information, innan vi gar vidare.

Tackningsgrad
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Bild 2. Illustration Gver andel patienter med diagnos sedan 2010-11-15 som registrerats i RMMS tva delar
med vald definition pa tickningsgrad. 1. Totalt antal (100 %) patienter som diagnostiserats med ndgon av de
22 sjukdomarna sedan 2010-11-15, 103 patienter enligt PKU-laboratoriet. 2. Andel (86 %) patienter som
registrerats i RMMS beslutsstod, 89 patienter per 2013-12-31. 3. Andel (14,5 %) patienter som medverkar i
kvalitetsregisterdelen, 15 patienter per 2013-12-31.
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Vi definierar tickningsgraden som andelen patienter registrerade i kvalitetsregistret av alla
patienter som har identifierats via nyfoddhetsscreeningen sedan 2010-11-15', d4 vi utékade
antalet medfédda metabola sjukdomar fran tre till 22 sjukdomar. Med denna definition 4r den
totala tickningsgraden for 2013 1 kvalitetsregistret 14,5 %. Se Bild 2 6ver f6rdelningen mellan
totala antalet patienter enligt definition kontra antal patienter som registrerats i RMMS tva delar.

Anledningen till att vi har gjort sa idr att det finns en osikerhet kring totala antalet patienter 1
Sverige med ndgon av de 22 metabola sjukdomarna. Diremot vet vi hur manga patienter som har
diagnostiserats sedan nyféddhetsscreeningens utdkning®, och far da ett exakt matt att jimfora
med.

Pa grund av vart beskrivna tillvigagingssitt med samtalsinformation innan patienten inkluderas i
kvalitetsregistret finns det en efterslipning i tickningsgradsokningen jaimfért med beslutsstodet.
For att illustrera denna efterslipning kan nimnas att registreringsgraden i RMMS beslutsstédsdel,
med samma definition som for tickningsgraden, ir hela 86 %b.

Vi raknar med att kunna dstadkomma en pataglig tickningsgradsokning under 2014 i takt med att

allt fler patienter informeras i samband med schemalagt aterbesok, och att de olika anvindarna
blir mer bekvima med hur RMMS fungerar.

! Datumet d4 PKU-laboratoriet pabérjade den sd kallade “utSkade screeningen”. Vid detta tllfille ut6kades
nyféddhetsscreeningen fran fem till totalt 24 sjukdomar pa en ging, varav 22 f6ljs upp i RMMS.

2 Enligt statistik frain PKU-laboratoriet har totalt 103 patienter diagnostiserats med nigon av de 22 sjukdomatrna som
foljs upp i RMMS sedan 2010-11-15 till 2013 ars slut.
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Resultat 2013 — jamforelse mellan regioner

Det finns fem regionala metabola behandlingscentra i Sverige. Dessa ér de sjukhus dar det finns
specialiserade behandlingsteam inkluderande bland annat likare, dietist, sjukskoterska och
psykolog med kompetens inom dmnesomsittningssjukdomar.

Datainsamling till RMMS startades 1 april 2013 med anvindare fran samtliga fem metabola centra,
se Tabell 1 £61r geografiskt lige och foérdelning pa antalet anvandare.

Tabell 1. Antal anvindare per metabolt centrum.

Metabolt centrum Antal anvindare
Norrlands Universitetssjukhus, Umea 8
Akademiska Sjukhuset, Uppsala 11
Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm 15
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, G6teborg 38
Skanes Universitetssjukhus, Lund 4
Totalt i Sverige 46

Under 2013 har totalt 57 patienter inkluderats till RMMS kvalitetsregisterdel, se Bild 3 for
fordelning. Ambitionen dr pa sikt att alla patienter som diagnostiserats med nagon av de
sjukdomar som PKU-laboratoriet screenar for skall registreras i RMMS. Aven de som inte
uppticktes genom nyféddhetsscreeningen utan som identifierades pa grund av kliniska symptom
ska alltsa inga. Dir ligger darfor ett stort arbete med att retroaktivt féra in uppgifter och att
informera infér medverkan i kvalitetsregistret.

0%

4%

B Norrlands Uni.sjh.

m Akademiska Sjh.

m Karolinska Uni.sjh.

M Sahlgrenska Uni.sjh.

m Skanes Uni.sjh.

Bild 3. Hur andelen patienter i kvalitetsregistret fordelas under 2013 mellan de fem metabola centra, antal i parentes.
Norrlands Universitetssjukhus 7 % (4), Akademiska sjukhuset 4 % (2), Karolinska Universitetssjukhuset 68 % (39),
Sahlgrenska Universitetssjukhuset 21 % (12), samt Skanes Universitetssjukhus 0 % (0).
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Organisation

RMMS ir vil férankrat genom Barnlikarforeningens Arbetsgrupp f6r Medfédda
Amnesomsittningssjukdomar (BLF: s metabola arbetsgrupp) som bestér av flera olika
professioner (barnlakare, dietister, vuxenlikare, genetiker, kliniska kemister), samt 6vriga med ett
gemensamt intresse for medfédda imnesomsittningssjukdomar.

Registrets styrgrupp bestar av 10 personer som representerar alla fem regionala metabola
behandlingscentra, olika professioner, arbetsgivarna, samt representant for en patientférening.

® FBva Falk-Carlsson, PKU-foreningens ordférande, KALMAR

Ulrika von Débeln, Overlikare, verksamhetschef, Karolinska Universitetssjukhuset,
STOCKHOLM

Maria Halldin Stenlid, Overlikare, Akademiska Barnsjukhuset, UPPSALA

Carina Heidenborg, Dietist, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

Domniki Papadopoulou, Bitridande 6verlidkare, Skanes Universitetssjukhus, LUND

Annika Reims, Overlikare, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, GOTEBORG

Anna Strandqvist, Psykolog, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

Lene Sorensen, Sjukhuskemist, Ordférande for Styrgruppen, Karolinska

Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

® Rolf Zetterstréom, Bitridande 6verlikare, Registerhallare, Karolinska
Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Inger Ohlund, Dietist, Norrlands Universitetssjukhus, UMEA

RMMS drivs och underhills av en arbetsgrupp som bestar av styrgruppens ordférande,
registerhallare och en registersjukskoterska.

RMMS ir dven ansluten till den 6vergripande paraplyorganisationen “Nationellt kvalitetsregister
fér barn och ungdomar med kroniska sjukdomar” (#133)°, som har separat stéd frin Nationella
Kvalitetsregister. Registerhallare dr Per Lewander. Genom denna anslutning har RMMS
Landstinget i Osterg6tland som huvudman.

I och med RMMS samverkan med Barn- och Vuxenkvalitetsregister har vi haft tillang till
RegisterCentrum SydOst (RCSO) som resurs i de kompetensomraden som saknats i
Arbetsgruppen f6r RMMS, eller Styrgruppen.

Numera bendmnt som Barn- och Vuxenkvalitetsregister (BoV), och utgér en samverkan mellan flera olika
kvalitetsregister, som valt att gd samman och utveckla register pd en gemensam teknisk It-plattform (Compos)
tillhandahillen av leverantéren Carmona AB.
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Sedan start har finansiellt stod f6r RMMS beviljats med 1,1 miljon kronor, varav 400 000 kronor
for 2013. Forutom det direkta finansiella stédet bistar deltagande kliniker och metabola centra
med arbetstid for utveckling, registrering, och utvirdering.

Information om RMMS

Information om RMMS finns dels i de foldrar som redan delas ut pa provmottagningar, och dels
som en separat folder som kan rekvireras av PKU-laboratoriet. Nyheter och uppdateringar, eller
annan viktig information, till alla anvindare av RMMS sker genom stiende nyhetsbrev per kvartal

via e-post.

Arbetsgruppen for RMMS underhiller aven den egna hemsidan, www.rmms.se, samt erbjuder
support och stod genom telefonkontakt, per e-post samt regelbundna besok.

Kontakt

Registret f6r medfédda metabola sjukdomar, RMMS
Karolinska Universitetssjukhuset, 1.7:05
171 76 Stockholm

kontakt(@rmms.se

WWW.ImMms.S€
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