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Syftet med Registret for Medfédda Metabola Sjukdomar (RMMS) &r att pa ett effektivt satt fa en
Overblick i varden av patienter med medfédda metabola sjukdomar for att sakra att alla har tillgang
till samma goda vard och samtidigt kunna utvardera varden som ges. Medfédda metabola sjukdomar
ar ett samlingsnamn for genetiskt betingade sjukdomar i amnesomsattningen, metabolismen. | den
nationella nyféddhetsscreeningen ingar 22 medfédda metabola sjukdomar vilka ar de sjukdomar som
i ska foljas upp i RMMS i det forsta steget:

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, Primdr
karnitinbrist, Propionsyrauri, Tyrosinemi typ 1, VLCAD-brist

RMMS kommer att besta av tva delar:

- Beslutsstodet ar den grafiska plattformen dar behoriga vardgivare kan komma at data pa
individniva. Beslutsstddet ar ett komplement till journalen, ingen ersattare. Vardgivaren och
patienten ska kunna anvanda beslutsstodet tillsammans for att folja till exempel
laboratorievarden pa en tidskurva och koppla dessa till andringar i behandling eller andra
hédndelser, till exempel infektioner. | beslutsstodet ar man med automatiskt, men man maste
aktivt samtycka till om den ska kunna inkludera data dven fran andra vardgivare
(sammanhallen journal). Malsattningen ar att dven enskilda patienter pa sikt ska kunna
anvanda denna plattform for att hemifran se exempelvis provsvar och egenrapporterade
data.

- Kvalitetsregistret dr en databas som bestar av alla data fran beslutsstodet, men endast for
de patienter som inte motsatt sig att inga efter att de fatt muntlig och skriftig information.
Dar kan man plocka fram data for forskning och det ar varifran avidentifierade diagram och
rapporter pa gruppniva genereras. Data fran beslutsstodet tankas Over till kvalitetsregistret
varje natt.

Registrets styrgrupp bestar av 10 personer som representerar alla fem regionala metabola
behandlingscentra, olika professioner, arbetsgivarna, samt patientgruppen.

Styrgrupp 2012:

e Eva Falk-Carlsson, PKU-féreningens ordférande, KALMAR

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

e Maria Halldin Stenlid, Overlikare, Akademiska Barnsjukhuset, UPPSALA

e Carina Heidenborg, Dietist, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Domniki Papadopoulou, Bitrddande 6verldkare, Skanes Universitetssjukhus, LUND

e Annika Reims, Overlikare, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, GOTEBORG

e Anna Strandqvist, Psykolog, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Lene Sorensen, Sjukhuskemist, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Rolf Zetterstrom, Bitradande 6verlakare, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM
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e Inger Ohlund, Dietist, Norrlands Universitetssjukhus, UMEA

RMMS fick 700 000:- fran Sveriges Kommuner och Landsting fér 2012.

2012 spenderades pa att utveckla den tekniska plattformen, kunskapsuppbyggnad om
registerarbete, forankra registret i professionen, och arbeta fram vilka parametrar som skulle foljas i
detalj. Registrets forsta demoversion levererades i december manad.



