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SAMMANFATTNING AV 2021 ARS RESULTAT*

= Totalt finns det vid 2021 ars utgang 724 (668) patienter registrerade i RMMS kvalitetsregister. Detta
innebar en fortsatt 6kning jamfort med féregdende ar. Flera patientgrupper ar nu tillrackligt stora for
att kunna goéra djupare analyser.

= Vid utgangen av 2021 fortsatter tackningsgraden gallande metabola sjukdomar att 6ka och ar nu 69 %
(67). RMMS tackningsgradsmatt avser andelen patienter i kvalitetsregistret av samtliga i Sverige kdnda
patienter med ingdende diagnoser, oavsett diagnosdatum. Arbetet med att informera och inkludera
patienter med Porfyridiagnoser ar i uppstartsfas. Under 2021 inkluderas 9 av 2195 Porfyripatienter i en
pilot, motsvarande en tackningsgrad pa 0,4 %,

= Enligt inrapporterade blodfenylalaninvarden registrerade under 2019, 2020 och 2021 har barn 0-12 ar
med PKU-diagnos en relativt jamn niva (medelvarde) av fenylalanin i blodet, under 360 umol/L. Det &r
gladjande att nivaerna ser fortsatt bra ut. Det ar mycket viktigt att vi med hjalp av RMMS-data kan félja
varden ar for ar och tidigt kan upptdcka om det skulle trenda at fel hall da vi vet att yngre patienter ar
extra kansliga for forhojda fenylalaninvarden. | tonaren 6kar vardena for att sedan stabiliseras pa en
hogre niva hos vuxna.

= Livskvalitetsintrumentet DISABKIDS bestar av 37 fragor om barnets livssituation, vilka bakas samman till
ett matt pa livskvalitet. Instrumentet har bérjat anvandas i mindre skala pa klinikerna. Fram till och med
2021 har barn fyllt i 93 (75) DISABKIDS-formuléar till RMMS, med en genomsnittlig Overgripande
livskvalitet om 78,2 (77,9) pa en 100-gradig skala. | takt med att instrumentet anvdands mer frekvent
kommer vi att kunna redovisa férandringar 6ver tid och dven uppdelat pa metabolt behandlingscenter
och/eller aktuell diagnos.

= Ett stort arbete pagar av psykologteamet i Stockhoolm for att registrera alla kognitiva tester som gjorts
vid Stockholms metabola behandlingscentrum. Nar alla finns inmatade mojliggér det kvalitativ
uppféljning av de vardprogram som forordar testning vid specifika aldrar.

= RMMS implementation av IT-plattformen Compos vidareutvecklas och férbattras:

o Lagger till fem ytterligare diagnoser: Mukopolysackaridos typ 1, mukopolysackaridos typ 2,
mukopolysackaridos typ 3, mukopolysackaridos typ 4, mukopolysackaridos typ 6.

o Funktionalitet for att en patient ska kunna féljas pa tva enheter (en primar och sekundar).
Detta innebar att vi nu har mojlighet att fa in registerdata dven fran patientens hemsjukhus,
inte enbart fran metabolt behandlingscentrum.

o Diverse justeringar och buggfixar i plattformens generella funktionalitet. Framfor allt har vi
justerat stodet for Porfyridiagnoserna (andrat variabler etc.). Vi har dven fortsatt att forfina
implementationen av det sjukdomsspecifika livskvalitetsinstrumentet PKU-QOL.

*2020 ars resultat inom parentes.
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VIKTIGA HANDELSER UNDER 2021

. RMMS lagger till fem ytterligare diagnoser for uppfoljning: Mukopolysackaridos typ 1, mukopoly-
sackaridos typ 2, mukopolysackaridos typ 3, mukopolysackaridos typ 4, mukopolysackaridos typ 6. Detta
ar en milstolpe for RMMS da det innebar att vi dven har med neurometabola sjukdomar i registret. Cirka
hundra patienter ingar i denna grupp i Sverige.

= Laboratoriet i Lund har nu i rutin att direktdverfora data till RMMS!

= Byte av CPUA vid nyar 2020-21 fran Region Ostergétland till Region J6nkdpings Lin innebar férandringar
i arbetssatt. Overgdngen har fungerat mycket val och registret dr valdigt ndjda med RIL i deras roll som
CPUA. Det har dven varit utmaningar, framfor allt gdllande ekonomihantering. Dels for att alla kostnader
ska faktureras fran arbetsgruppen till RC, vilket innebar en extra arbetsborda som &r svart att hinna
med, dels for att arbetsgruppen inte langre har direktatkomst for att se kvarvarande medel vilket
forsvarar planering.

=  RMMS aviserade att vi amnade ansdka om uppgradering till certifieringsniva 2 infér 2021. Pa grund av
pandemin gjordes inga andringar i certifieringsgrad, sa 6nskan kvarstar infér 2022. Infér 2022 dndras
dock kraven for certifieringsniva 2. RMMS uppfyller inte riktigt de nya kraven sa kommer att s6ka om
infor 2023 nar de nya kraven kan tillgodoses.

= | slutet av 2019 driftsattes funktionalitet fér att kunna ta emot nio porfyridiagnoser och kopplade
uppfoljningsvariabler. Porfyricentrum Sverige laggs i samband med detta till som en egen enhet i RMMS.
Under 2020 importerades alla i Sverige kdnda patienter med ingaende diagnoser till RMMS
beslutsstodsdel, efter kvalitetssakring kvarstar totalt 2195 patienter under 2021. Arbete med
information for inkludering i kvalitetsregistret pagar.

=  RMMS har nu funktionalitet for att folja patienter pa fler 4n en enhet! Detta innebér att vi nu har
mojlighet att fa in registerdata dven fran patientens hemsjukhus, inte enbart fran metabolt
behandlingscentrum. Piloter pagar med Ostersunds sjukhus samt Sahlgrenska universitetssjukhuset for
hur vi ska arbeta med denna nya funktionalitet.

=  Pandemin innebdr att arbete med registret pa manga hall i landet fortsatt har fatt ga lite pa sparlaga. Vi
har bland annat inte kunnat arrangera professionstraffar pa samma satt som tidigare. Trots dessa
utmaningar har mycket hant under aret.
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RESULTAT 2021

RMMS anvandare har inhdmtat patientsamtycken fran totalt 724 patienter som var registrerade innan 2021 ars
utgang. Av dessa ar 56 samtycken inhamtade sedan foregaende ar (2020).

Patienten eller vardnadshavare informeras om kvalitetsregistret i samband med schemalagt aterbesok och kan
da ta stallning till medverkan.

For att stodja verksamheternas samtyckesinhdmtning paminner beslutsstddet/inmatningsvyn vardgivaren om
den aktuella patienten inte har tagit stdllning till att medverka i kvalitetsregistret. Det finns dven en lokal
urvalslista over alla patienter vid aktuell enhet som inte dnnu tagit stallning till medverkan.

Eftersom vi har valt att ge noggrann personlig information om RMMS innan en patient inkluderas i
kvalitetsregistret finns det en efterslapning fran diagnosdatum till inkludering i registret. Vi har forstatt att detta
inte ar det vanligaste tillvdgagangssattet men har dnda valt att gora sa for att minimera bortfall pa grund av
bristande fértroende eller ofullstandig information. Hittills har detta tillvagagangssatt fungerat val och bortfallet
har varit nastintill obefintligt.

TACKNINGSGRAD

RMMS kvalitetsregister har 2021 en tackningsgrad pa 69 % av kanda metabolpatienter, 715 av 1029.

Arbetet med att informera och inkludera patienter med Porfyridiagnoser ar fortfarande i uppstartsfas. Under
2021 inkluderas 9 av 2195 Porfyripatienter i en forsta pilot, motsvarande en tackningsgrad pa 0,4 %,

Den definierade tackningsgraden omfattar alla kdnda patienter i Sverige med nagon i RMMS ingaende diagnos,
oavsett diagnosdatum. Kanda patienter definieras som patienter som har fatt en faststdlld diagnos vid
diagnostiskt laboratorium i Sverige och/eller som &r i kontakt med metabolt behandlingscentrum f6r vard och
behandling. Var bild ar att det inte finns patienter i Sverige som inte tacks av denna definition.

RMMS anvéander inte samkorningar med Socialstyrelsens diagnosregister for att fa fram matt pa tackningsgrad.
Detta da dagens system for diagnoskoder (ICD10) ar for grovkornigt for att ge anvandbara resultat for RMMS.
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JAMFORELSE MELLAN REGIONER

Det finns fem regionala metabola behandlingscentra i Sverige. Dessa ar vid de sjukhus dar det finns specialiserade
behandlingsteam med kompetens inom dmnesomsattningssjukdomar. Behandlingsteamen bestar av bland
annat lakare, dietist, sjukskoterska och psykolog.

Varje metabolt centrum ar indelat i en barnenhet och en vuxenenhet, utom Uppsalas metabola centrum dar
barnenheten slogs ihop med Stockholms metabola barnenhet hosten 2017. Det finns saledes totalt 9 enheter for
behandling av patienter med medfédd metabol sjukdom i Sverige.

Vid utgangen av 2021 har anvandarna pa de nio behandlingsenheterna tillsammans registrerat och foljer upp
1029 patienter. Av dessa har vid utgangen 715 samtyckt till medverkan i kvalitetsregister vid utgangen av 2021.

Det finns i dag ett nationellt centrum for vard och uppféljning av patienter med porfyri, Porfyricentrum Sverige
vid Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm. Alla porfyripatienter tillhor primart Porfyricentrum Sverige i
RMMS. Det finns dven porfyriverksamhet bland annat vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Gteborg. Arbete
pagar for att dven de ska borja inkludera patienter i kvalitetsregistret och registrera patientdata.

Porfyricentrum Sverige i Stockholm har lagt in 2195 patienter i RMMS, varav 9 inkluderades i kvalitetsregistret
under 2021. Totalt har saledes 724 (668) patienter samtyckt till medverkan i kvalitetsregistret under 2021:

Behandlingscentrum Antal samtyckande

patienter
Norrlands Universitetssjukhus, Umea 48 (44)
Akademiska Sjukhuset, Uppsala 27 (26)
Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm 380 (350)
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg 112 (104)
Skanes Universitetssjukhus, Lund 148 (144)
Porfyricentrum Sverige, Stockholm 9(0)

Totalt i Sverige 724 (668)
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REGISTRERINGAR PER DIAGNOS ELLER DIAGNOSGRUPP

For att kunna arbeta med kvalitetsregisterdata dven for diagnoser med mycket fa patienter har vi grupperat de
46 sjukdomarna som foljs upp med hjalp av RMMS efter diagnostyp:

1. Feliaminosyranedbrytning inkl. kofaktordefekter; 10 sjukdomar
e Fenylketonuri, homocystinuri, kobalamin C- och G-brist, MTHFR-brist, Maple Syrup Urine
Disease (MSUD), tyrosinemi typ 1, DHPR-, PTPS-, GTPC-brist
2. B-oxidationsdefekter; 3 sjukdomar
e LCHAD-, MCAD-, VLCAD-brist
3. Felikarnitinsystemet; 4 sjukdomar
e CACT-, CPT 1-, CPT 2-brist, primar karnitinbrist (CUD)
4. Organiska acidurier; 6 sjukdomar
e  B-ketothiolasbrist, glutarsyrauri typ 1, isovaleriansyrauri, metylmalonsyrauri, propionsyrauri.
Aven MAD-brist har inkluderats i denna grupp, trots att sjukdomen vanligen inte riknas som
en organisk aciduri.
5. Ureacykeldefekter; 7 sjukdomar
e Arginasbrist, argininosuccinatlyasbrist, citrullinemi, CPS 1-brist, HHH-syndrom, NAGS-brist,
OTC-brist.
6. Neurometabola sjukdomar; 5 sjukdomar
e  Mukopolysackaridos typ 1, mukopolysackaridos typ 2, mukopolysackaridos typ 3,
mukopolysackaridos typ 4, mukopolysackaridos typ 6.
7. Porfyrier; 9 sjukdomar
e Akut intermittent porfyri (AIP), ALAD-brist porfyri (ALADP), erytropoetisk protoporfyri (EPP),
hepatoerytropoetisk porfyri (HEP), hereditiar koproporfyri (HCP), kongenital erytropoetisk
porfyri (CEP), porphyria cutanea tarda (PCT), porphyria variegata (PV), X-bunden erytropoetisk
porfyri (XLEPP)
8. Andra sjukdomar; 2 sjukdomar
e Biotinidasbrist, galaktosemi

Av dessa ar den forsta gruppen, fel i aminosyranedbrytning, dven den stérsta gruppen i kvalitetsregistret. Vid
2021 3rs utgdng ar det 406 (379) patienter i denna grupp som har tackat ja till att medverka. Aven de andra
grupperna borjar nu att bli tillrackligt stora for att ge underlag for djupare analyser:

Antal patienter i kvalitetsregistret, grupperat

Diagnosgrupp 2021 2020 2019 2018 2017 2016
Fel i aminosyranedbrytning 406 379 343 305 252 200
Betaoxidationsdefekter 117 105 93 81 69 57
Fel i karnitinsystemet 32 28 23 20 16 13
Organiska acidurier 72 67 57 49 44 33
Ureacykeldefekter 40 39 37 31 26 18
Neurometabola sjukdomar 0 0 0 0 0 0
Porfyrisjukdomar 9 0 0 0 0 0
Andra sjukdomar 58 50 44 39 36 29
Totalt i Sverige 725+ 668 597 525 443 350

*Antalet 2021 blir 725, eftersom en patient har tva diagnoser i olika grupper. Totala antalet individer ar 724.
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For enskilda diagnoser redovisar vi det exakta antalet endast om det finns minst 10 i kvalitetsregistret
medverkande patienter.

Den storsta enskilda patientgruppen ar fenylketonuri (PKU) med 316 (292) patienter. Den andra storsta enskilda
patientgruppen ar patienter med MCAD-brist 67 (58) patienter. Att dessa tva diagnoser representerar de tva
storsta patientgrupperna i registret ar inte forvanande da det ar de tva diagnoserna med hogst prevalens. PKU
har dessutom screenats for langst av alla nyfoddhetsscreeningsjukdomarna, dnda sedan starten 1965.
Galaktosemi, som &r en synnerligen ovanlig sjukdom med en prevalens pa cirka 1:100 000, ar tredje storsta
patientgrupp. Detta beror sannolikt pa att det ar den andra sjukdomen vi bérjade screena for, i 1967.

Homocystinuri (HCY) med 28 patienter ar en mycket ovanlig sjukdom med en prevalens pa mellan 1:100 000 och
1:300 000. Sjukdomen har ingatt i nyfoddhetscreeningen sedan 2010. Patienter med den svara formen av
homocystinuri behover tat uppféljning for kalibrering av behandling. Detta kan forklara varfér denna
patientgrupp, trots den laga prevalensen, ar den fjarde storsta patientgruppen i kvalitetsregistret.

Antal patienter i Kvalitetsregistret, enskilda diagnoser

Diagnos 2021 2020 2019 2018 2017 2016 2015
1. Fenylketonuri (PKU) 316 292 264 237 190 152 109
2. MCAD-brist 67 58 52 46 36 28 23
3. Galaktosemi (GALT-brist) 35 33 29 27 24 20 14
4. Homocystinuri (HCY) 28 28 27 26 24 21 20
5. VLCAD-brist 28 26 23 18 18 16 14
6. MSUD 26 24 19 16 14 * *
7. Glutarsyraurityp 1 (GA 1) 24 23 18 16 14 13 11
8. Biotinidasbrist (BIOT) 23 17 15 12 12 * *
9. LCHAD-brist 22 21 18 17 15 13 12
10. Primar karnitinbrist (CUD) 22 19 15 12 10 * *
11. Tyrosinemityp 1 (TYR 1) 21 21 20 15 11 10 *
12. OTC-brist 13 13 13 10 * * *
13. Isovaleriansyrauri (IVA) 14 12 11 10 * * *
14. Argininosuccinatlyasbrist (ASA) 12 11 * * * * *
15. Propionsyrauri (PA) 11 11 * * * * *
16. Metylmalonsyrauri (MMA) 10 * * * * * *

* For fa individer for att redovisa
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Av ovanstdende kan RMMS nu uppvisa en nationell tdckningsgrad pa 6ver 75 % for foljande patientgrupper:

Diagnos Tackningsgrad per 2021-12-31
Glutarsyrauri (GA 1) 86 %
Argininosuccinatlyasbrist (ASA) 92 %
Propionsyrauri (PA) 85%
Isovaleriansyrauri (IVA) 88 %
Homocystinuri (HCY) 80 %
VLCAD-brist 78 %
MSUD 84 %
Primar karnitinbrist (CUD) 79 %

Den storsta patientgruppen, fenylketonuri, har nu en tackningsgrad pa 72 %.

UPPFOLINING AV BEHANDLING

For manga av de diagnoser som inkluderas i RMMS sker uppféljningen genom rapportering av laboratoriedata,
som bland annat kan ge ett matt pa behandlingens effektivitet. Tack vare att vi anvander direktéverféring av
laboratoriedata fran Centrum for medféodda metabola sjukdomar, CMMS, ar dessa data mycket kompletta i
RMMS, framfor allt gidllande blodfenylalanin i helblod dar CMMS ar det enda laboratoriet i landet som utfor
denna analys. Sedan 2021 har vi dven direktéverforing av labdata fran laboratoriet i Lund, vilket gér data an mer
kompletta dven for andra grupper.

| takt med att data blir alltmer komplett rdknar vi med att framover kunna géra uppdelningar pa kon,
behandlingsform, graviditeter, eller metabolt behandlingscentrum alternativt koppling till specifik region.

PKU OCH BLODFENYLALANINVARDEN | OLIKA ALDERSGRUPPER

For patientgruppen med PKU &r mangden av aminosyran fenylalanin i blodet ett grundlaggande matt pa
behandlingens effekt och patienter skickar regelbundet in prover for att félja detta. For mycket fenylalanin i
blodet ar skadligt for hjarnan, och patienten riskerar att drabbas av komplikationer om hen har ett forhojt varde
under langre tid. Fenylalanin i blodet regleras med en fenylalaninfattig kost eller i vissa fall med speciallakemedlet
Kuvan®.

Enligt behandlingsstrategin for patienter med PKU-diagnos bor blodfenylalanin hallas under 360 umol/L fér barn
upp till 12 ar. Foér barn fran 13 ars alder samt for vuxna patienter ar malvardet 600 umol/L, med undantag for
kvinnor som planerar for graviditet eller som ar gravida dar malvardet ar detsamma som for barn.

Med hjélp av inrapporterade blodfenylalaninvarden kan vi visa att patienter i Sverige med PKU-diagnos har en
relativ jamn och lag niva (medelvarde) av fenylalanin i blodet fram till ca 12 ars alder. Sedan sker en stegring
under tondren for att sedan ater stabilisera sig. Kvalitetsregisterdata bekrédftar saledes att den
behandlingsstrategi som finns for varden av PKU-patienter fungerar och ar stabil pa nationell niva. Om nagot ser
det ut som att vardena for barn under 12 ar har forbattrats sedan 2019, dven om det inte ar statistiskt sakerstallt.

9 (19)
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Medelvirden blodfenylalanin i pmol/L, per &ldergrupp
1200
1000
800
600
400
0
0-14r 254r 6-124r 1317 4r 1825 4r 26-45 3r Bveras ar

= 2015 m2020 m2021

Diagram 6ver hur blodfenylalaninvardet varierar mellan aldersgrupper nationellt. Baserat pa laboratorievarden inrapporterade till
RMMS under 2019, 2020 och 2021, sorterat pa alder vid provtagning. De svarta staplarna avser standardavvikelsen. Det gra faltet
motsvarar det terapeutiska malvardet for respektive aldersgrupp.

PKU-patienter per aldersgrupp, 2021

34

0-1ar
m2-53r

6-12 ar

w1317 ar
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26 m 26-45 ar
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41

Fordelning 6ver hur manga patienter med PKU som finns i de olika aldersgrupperna nationellt. Avser antal 2021.
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Med hjalp av kvalitetsregisterdata kan vi dven goéra jamforelser mellan metabola behandlingsenheter:

1300 Medelvarden blodfenylalanini pmol/L, fér vuxna, per

metabolt centrum, 2021
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Medelvarden blodfenylalanin i pmol/L, per aldersgrupp barn, per
metabolt centrum, 2021

-

0-12 &r 13-18 &r
m MC Stockholm ® MC Gdteborg m MC Lund

Exempel pa hur kvalitetsregisterdata kan anvandas for att folja upp varden av patienter med amnesomsattningssjukdom, i detta fall
fenylketonuri, PKU. Medelvarden av blodfenylalaninvarden inrapporterade till RMMS under 2021, sorterat pa behandlingsenhet.
Umeds metabola behandlingsenhet hade for fa patienter med inrapporterade varden 2021 for att kunna redovisa ett medelvérde.
Uppsala har ingen enhet for behandling och uppféljning av barn, varfér Uppsala enbart finns med i diagrammet 6ver patienter 6ver 19
ar.

11 (19)
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ANTAL PATIENTER MED PKU PER METABOLT CENTRUM

Antalet patienter i RMMS kvalitetsregister fordelar sig olika mellan olika behandlingscentra, och fordelningen ar
inte likadan i alla dldersgrupper. Skillnaderna beror forstas till storsta delen pa att man har olika manga patienter

knutna till sig, men dven pa att man kommit olika langt i arbetet med att samla in samtycken till medverkan i
kvalitetsregistret.

PKU-patienter per metabolt centrum, barn 2021

m MC Stockholm
m MC Géteborg
= MC Lund

71

PKU-patienter per metabolt centrum, vuxna 2021

m MC Stockholm
m MIC Géteborg
= MC Lund

MC Uppsala

Antal patienter med PKU som skéts via de olika metabola behandlingscentra under 2021. Férdelat pa barn (0-18 ar) och
vuxna. Umea hade for fa inrapporterade for att redovisa exakt antal. Uppsala har ingen enhet for behandling och
uppfdljning av barn, varfor denna enhet enbart finns med i bilden pa vuxna patienter.
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OVRIGA DIAGNOSER OCH DERAS UPPFOLININGSMATT

Med stadigt 6kande tackningsgrad fér RMMS deltagande sjukdomsdiagnoser 6kar mojligheten till att gbra utdrag
ur kvalitetsregistret for redovisning av 6gonblicksbild éver diagnos och diagnosgrupp.

FORBATTRINGSARBETE

RMMS foljer en till antalet liten patientgrupp vilket innebar unika utmaningar nar det galler sma tal och
patientsdkerhet vid anvandning av registerdata. Tidigare har det praktiska forbattringsarbetet darfér framst varit
i form av regelbundna professionstraffar.

Vid dessa traffar har olika professioner fran hela landet involverade i varden av patienter med medfédda
metabola sjukdomar deltagit i workshops dar de jamfor arbetssatt, arbetar fram uppféljningsparametrar, samt
kommer 6verens om utfallsmatt. Professioner som traffats pa detta satt har varit barnldkare, dietister,
sjukskoterskor och psykologer.

| takt med att RMMS vaxer har emellertid mojligheterna till mer riktat forbattringsarbete 6kat. For tillfallet ar
arbetet med att infora livskvalitetsinstrument i rutin ett omradde med stor aktivitet.

ANVANDANDE AV LIVSKVALITETSINSTRUMENT | RUTIN

RMMS erbjuder sedan tidigare livskvalitetsinstrumenten DISABKIDS samt RAND-36 for digital ifylinad via PER,
patientens egenregistrering. Under 2021 inférde vi dven instrumentet EQ5D, vilket framfor allt kommer att
anvandas inom Porfyrigruppen. Vi har dven det sjukdomsspecifika instrumentet PKU-QOL dar det pagar ett
valideringsprojekt via RMMS.

DISABKIS &r ett generellt PROM-instrument for barn och ungdomar med olika kroniska tillstand. Instrumentet
bestar av 37 fragor om barnets livssituation. Dessa fragor bakas samman till matt pa livskvalitet inom olika
sektorer samt ett generellt matt pa overgripande livskvalitet pa en 100-gradig skala 0-100. Det finns tva varianter
av DISABKIDS: ett som barnet sjélv fyller i och ett som férédldrarna kan fylla i & barnets vagnar. Bada dessa
varianter har gradvis inforts i landet med goda resultat.

Fram till och med 2020 har barn fyllt i 93 (75) DISABKIDS-formular till RMMS kvalitetsregister. Féraldrar har fyllt
i 53 (46) stycken. Enligt de formular som barnen fyllt i sjalva sa var den genomesnittliga 6vergripande livskvaliteten
78,2 (77,9). Enligt foraldraformulédren var den genomsnittliga livskvaliteten 83,0 (83,4). Att det ar nagot olika
resultat fran barn- respektive féraldraformularen ska tolkas med forsiktighet da det inte &r samma patienter i de
bada grupperna.

Aven livskvalitetsinstrumentet RAND-36, ett generellt PROM-instrument fér vuxna bestdende av 36 fragor, har
borjat anvandas. Har har det dock inte registrerats tillrackligt manga formular bland de samtyckande patienterna
for att kunna gora nagra generella analyser.

Under 2020 inforde vi ett instrument for att mata foraldrars livskvalitet; FIM Family impact module. FIM ar ett
internationellt valanvant formuldr som anvands for att mata livskvalitet hos foraldrar till barn med kronisk
sjukdom och funktionsnedsattning. Instrumentet bestar av 36 pastaenden som varderas pa en femgradig skala.
Resultaten ar indelade i 8 delskalor/domaner; 15 fragor som tacker tre domaner; fysiska funktioner, sociala
funktioner, kognitiva funktioner. Instrumentet bedémer dven upplevd familjebelastning med 16 fragor som
indelas i fyra domaner; dagliga aktiviteter, familjerelationer, kommunikation, oro i familjen. Antalet ifyllda
formular ar annu inte tillrdckligt for att redovisa nagra resultat.
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Instrument Deltagare Antal Genomsnittlig podng
Disabkids Barn 93 registreringar/72 individer 78,2
Foraldrar 53 registreringar/51 individer 83,0
RAND 36 Vuxna 8 registreringar/6 individer *

* For fa individer for att redovisa

REGISTRERING AV KOGNITIVA BEDOMNINGAR VID ARSKONTROLL

Flera medfédda metabola sjukdomar medfér en risk for stor kognitiv paverkan om de inte behandlas och vissa
kan trots behandling paverka utvecklingen av kognitiva férmagor. Darfér ingar kognitiva test och
utvecklingsbedomningar i den reguljara uppfoljningen och ar dven ett satt att pa gruppniva utvardera
behandling. Det har tidigare funnits och finns i viss man olika uppféljningsprogram i de olika teamen i Sverige.
Nu pagar ett langsiktigt projekt att harmoniera uppféljningsprogrammen nationellt, parallellt med att
mojliggora registrering av resultat i registret. Bedomningar gors vid behov och infor skolstart samt nagon gang
under mellanstadietiden.

Under 2021 har psykologerna vid Stockholms metabola centrum initierat ett projekt att retrospektivt registrera
in alla kognitiva bedomningar som gjorts pa aktuella patienter. Detta arbete blev klart under férsta halvan av
2022, dvs efter rapportperioden men innan arsrapportens publicering. Till och med 2021 finns 129 (83)
kognitiva bedémningar av patienter registrerade i RMMS. An s& lange &r det frimst Stockholms metabola
centrum som har registrerat dessa data i RMMS.

Instrument Deltagare Antal

Vineland Foraldraskattning 9 registreringar / 9 individer
Utvecklingsbeddmning

Utvecklingsbedémning Neuropsykologiska test 62 registreringar / 55 individer
forskolealder

Utvecklingsbeddmning Neuropsykologiska test 58 registreringar / 33 individer
skolalder

Antal registreringar av deltagande i arskontroll som innefattar utvecklingsbedémning eller kognitiv uppféljning av barn
och vuxna med medfédda metabola sjukdomar.

INFORANDE AV PKU-QOL | SVERIGE

Vi har tidigare gjort en svensk 6versattning av ett sjukdomsspecifikt livskvalitetsinstrument for patienter med
PKU, PKU-QOL. Det ar sedan tidigare digitaliserat och patienter kan nu fylla i det digitalt via var patientportal
PER. Ifyllda formuldr importeras automatiskt in i RMMS.

Behov av att kunna jamféra resultaten med en svensk normalgrupp har uppstatt. Darfor inleddes under 2020 ett
arbete for att gora en svensk psykometrisk validering av instrumentet. Vi fullféljde de praktiska férberedelserna
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under 2021, bland annat genom att s6ka etiskt tillstand. Tillstdnd har beviljats av Etikprévningsnamnden och
arbetet fortgar under 2022.

En digital enkat har skapats baserat pa webenkaterna i patientens egen registrering, PER. Denna enkéaten
kommer att administreras till alla kdnda patienter i Sverige tillsammans med det generiska
livskvalitetsinstrumentet Disabkids fér barn och RAND-36 for vuxna och FIM for férédldrar. Baserat pa svenska
patienters skattningar kan man sedan berdkna normalvarden for svenska forhallanden. Under 2021 bedémdes
patienters livskvalitet kunna vara paverkad av samhallets nedstangning, hemskolning och andra faktorer
relaterade till Covid-19. Darfoér planerar vi att genomféra valideringen av PKU-QOL nér pandemin &r under
kontroll s3 att livsforhallanden i vardagen inte ar paverkade i stort av pandemin i sig.

ATERRAPPORTERING TILL DELTAGANDE ENHETER

Varje metabolt centrum har direktatkomst till sina egna resultat via en kraftfull och flexibel rapportgenerator.
Metabola centra kan pa egen hand ta fram exempelvis kvartals-, halvars- och helarsstatistik, och kan genom
bestallning till RMMS fa nationellt jamférande statistik pa exempelvis registreringsgraden eller utfall av
behandling.

STATUS CERTIFIERINGSNIVA

RMMS har innehaft certifieringsniva 3 sedan 2015. Vi har sedan dess arbetat for att uppfylla kraven for
certifieringsniva 2. Vi uppfyllde infor verksamhetsaret 2022 de krav som gallde for verksamhetsaret 2021, men
da kraven for certifieringsnivaer uppdaterades infor verksamhetsaret 2022 sa nadde vi inte riktigt &nda fram
den gangen. Vi ar dock glada att meddela att vi i och med inskickande av denna arsrapport anser oss vara i mal
och uppfyller dven de uppdaterade kraven! Vi uppfyller dven nagra av kraven for certifieringsniva 1.

Vi hoppas darfor kunna meddela om uppflyttning till certifieringsniva 2 infor verksamhetsaret 2023.

OM RMMS

Syftet med Registret for medfédda metabola sjukdomar (RMMS) ar att félja upp varden av patienter med arftlig
amnesomsattningssjukdom, med malet att forbattra varden for denna patientgrupp. Medfédda metabola
sjukdomar &r ett samlingsnamn for arftliga sjukdomar i amnesomsattningen, metabolismen. Fér manga av dessa
sjukdomar finns inga tydliga nationella vardprogram och det finns regionala skillnader i vilken vard och vilka
lakemedel som erbjuds.

GRUNDFAKTA: Registernummer: 185.
Registerhallare: Rolf Zetterstrom.
Certifieringsniva: 3 (sedan 2015)

Centralt personuppgiftsansvarig: Region Jonkopings Lan.




Registret for medfédda metabola sjukdomar | RMMS | 16 (19)
Arsrapport 2021

SIJUKDOMAR SOM FOLJS UPP | RMMS

| dag foljs 46 medfodda metabola sjukdomar upp via RMMS. Av dessa ingar 22 stycken i den nationella
nyféddhetsscreeningen med PKU-prov.

SEDAN STARTEN 2013: Arginasbrist, argininosuccinatlyasbrist, betaketotiolasbrist, biotinidasbrist, CACT-
brist, citrullinemi, CPT 1- och 2-brist, fenylketonuri, galaktosemi, glutarsyreuri typ 1, homocystinuri,
isovaleriansyrauri, LCHAD-brist, MCAD-brist, metylmalonsyrauri, Maple Syrup Urine Disease, multipel acyl-CoA
dehydrogenas-brist, primar karnitin-brist, propionsyrauri, tyrosinemi typ 1 och VLCAD-brist.

SEDAN 2014 AVEN: MTHFR-brist, kobalamin C- och kobalamin G-brist.
SEDAN 2016 AVEN: CPS 1-brist, HHH-syndrom, NAGS-brist och OTC-brist.

SEDAN 2019 AVEN: DHPR-, PTPS- och GTPC-brist

SEDAN 2020 AVEN: Nio porfyrisjukdomar: Akut intermittent porfyri, ALAD-brist porfyri, Erytropoetisk
protoporfyri, Hepatoerytropetisk porfyri, Hereditar koproporfyri, Kongenital erytropetisk profyri, Porphyria

cutanea tarda, Porphyria variegata och X-bunden erytropoetisk porfyri.

SEDAN 2021 AVEN: Fem neurometabola sjukdomar: Mukopolysackaridos typ 1, mukopolysackaridos typ 2,
mukopolysackaridos typ 3, mukopolysackaridos typ 4, mukopolysackaridos typ 6.

Varje ar diagnosticeras ungefar 50 personer i Sverige, framst barn, med nagon av de 46 sjukdomarna som kan
foljas upp i RMMS. Tack vare en val fungerande screeningverksamhet i Sverige ar de allra flesta barnen nyfédda
vid diagnos. Varje ar fods cirka 115 000 barn i Sverige. Till detta kommer invandrade barn som screenas vid
ankomst till Sverige.

Nyfoddhetsscreening med PKU-prov innefattar totalt 25 sjukdomar. De sjukdomarna som ingar i
nyféddhetsscreeningen men som inte f6ljs upp med hjalp av RMMS ar medfodd brist pa skéldkértelhormon (KH),
medfodd brist pa binjurebarkshormonet kortisol (CAH) och svar kombinerad immunbristsjukdom (SCID).

PLATTFORMENS UPPBYGGNAD

All registrering till RMMS gors via den webbaserade plattformen Compos DS, som levereras av féretaget Carmona
AB. Plattformens webbadress ar https://bov.carmona.se. Behoriga anvdndare kan logga in i RMMS med siker

tjanstekortinloggning alternativt tvafaktorsinloggning med anvandarnamn, l6senord och engangskod till e-post
eller via SMS.

RMMS bestar av tre delar. De delar dar varden arbetar ar dels en inmatningsmodul som &ven har en
patientoversikt/ beslutsstdd (DS; decision support) kopplad till den enskilda verksamheten, dels det nationella
kvalitetsregister (QR; quality registry) varifran man kan ta fram aggregerade rapporter pa gruppniva. Endast
patienter som tackat ja till att medverka i kvalitetsregisterdelen bidrar med data till rapporter pa gruppniva.
Dessa tva moduler har separata databaser och anvandarna kan inte komma at data som finns i andra enheters
inmatningsmodul/patientéversikt. Det finns dven en patientmodul, patientens egenregistrering PER, dér
patienten kan digitalt fylla i olika formular till RMMS. Patienten kan vidare se sina egna ifyllda formular och egna
laboratoriedata som finns i RMMS via PER.
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Det finns en anslutningsavgift for de enheter som anvander de system som ingar i sammanslutningen Barn- och
Vuxen kvalitetsregister, till exempel RMMS. Avgiften administreras av registercentrum SydOst. Denna avgift
motsvarar i stora drag den kostnad som kan hérledas till beslutsstodsfunktionaliteten (dvs sjdlva
patientoversikten) i inmatningsmodulen.

RMMS ORGANISATION

RMMS ar val forankrat i professionerna genom Barnldkarféreningens arbetsgrupp for medfédda
amnesomsattningssjukdomar (BLF:s metabola arbetsgrupp). Arbetsgruppen bestar av barnldkare, dietister,
vuxenldkare, genetiker och kliniska kemister, samt ovriga med ett gemensamt intresse fér medfédda metabola
sjukdomar.

Registrets styrgrupp har under 2021 haft samma grundlaggande sammansattning med representanter fran
metabola behandlingscentra, olika professioner och patientféretradare

STYRGRUPP 2021

e Helena Eriksson, patientforetradare, SUNDSVALL

e  Maria Halldin Stenlid, Overlikare, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Marika Kanthe, Dietist, Skanes Universitetssjukhus, LUND

e Mikael Oscarson, Overlidkare, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Domniki Papadopoulou, Overlikare, Skanes Universitetssjukhus, LUND

e Annika Reims, Overldkare, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, GOTEBORG

e Anna Strandqvist, Psykolog, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Lene Sorensen, Chefskemist (Ordf. for Styrgruppen), Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Rolf Zetterstréom, Overlikare (Registerhallare), Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

DRIFT OCH VERKSAMHET

RMMS &r ansluten till paraplyorganisationen Barn- och Vuxenkvalitetsregister (BoV) som ar en del av
RegisterCentrum SydOst (RCSO). Genom denna anslutning hade RMMS till och med 2020 Region Ostergétland
som centralt personuppgiftsansvarig, CPUA. Fran 2021 &r CPUA Region Jonkopings lan. Sjalva registerplattformen
driftas av Carmona AB via RCSO, som vidarefakturerar RMMS for dessa kostnader.

Det dagliga arbetet for RMMS utférs av en arbetsgrupp som bestar av styrgruppens ordférande, registerhallare
och en registersamordnare. Dessa personer ar anstallda vid Karolinska Universitetssjukhuset.

Registrets ekonomi skots av RCSO pa delegering fran CPUA. Alla fakturor granskas av ordférande for styrgruppen
innan betalning sker.
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FINANSIERING

Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister har sedan starten 2012 fram till och med 2021 tilldelat RMMS
5 650 000 kronor i finansiellt stéd for drift och utveckling:

e 2012:700 000 kr.
e 2013:400 000 kr.
e 2014:400 000 kr.
e 2015: 400 000 kr. + 200 000 kr. for uppflyttning till certifieringsniva 3.
e 2016: 700 000 kr.
e 2017:600 000 kr.
e 2018:500 000 kr
e 2019: 600 000 kr
e 2020: 650 000 kr
e 2021:500 000 kr

Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister beslutade under slutet av 2021 att bevilja medel till RMMS fér
2022 ars drift, underhall och utveckling med 700 000 kr.

Forutom det direkta finansiella stédet bistar deltagande kliniker och metabola centra med arbetstid for
utveckling, registrering, utvardering samt anvandarutbildningar.

BoV, via RCSO, fakturerar en mindre summa fran deltagande enheter for tillgang till systemet. Dessa medel
kommer inte RMMS direkt till del utan anvands fér BoV-gemensamma kostnader.

RMMS har fee-for-service-avtal med tva lakemedelsbolag: Biomarin och Alnylam. Dessa bolag betalar RMMS for
arbetsinsatser i samband med framtagande av rapporter gdllande anvandning av specifika sarlakemedel.

INFORMATIONSKANALER

Information om kvalitetsregister riktat till patienter finns dels i generella informationsblad framtagna av BoV,
dels som en separat folder om RMMS som kan rekvireras via arbetsgruppen.

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

RMMS informerar regelbundet professionen vid BLF:s metabola arbetsgrupps arsmoten.



http://www.rmms.se/
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KONTAKT

Registret for medfédda metabola sjukdomar, RMMS
Karolinska Universitetssjukhuset, Solna

Anna Steckséns gata 47, L7:05

171 76 Stockholm

kontakt@rmms.se

Vﬁsterbotten AKADEMISKA UNIVERSITETSSJUKHUSET
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