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Inledning — Registerhallarens forord

Malsittningen med RMMS ir att bidra till att alla patienter med
medfodd amnesomsattningssjukdom ska fa sa bra behandling och
omvirdnad som mojligt. Detta genom att £6lja upp vardens insatser
och utfall, inklusive livskvalitetmatt, for hela patientgruppen.

Vi dr dirfor mycket glada for att vi under aret har kunnat inkludera
ytterligare fyra diagnoser for uppfoljning i RMMS; CPS1-brist,
HHH-syndrom, NAGS-brist och ornitin transcarbamylas-brist
(OTC-brist). Med detta ar det nu 29 olika diagnoser som ingar i
RMMS upptoljningsprogram!

Under 2016 har vi i rask takt vidareutvecklat vart koncept med
direktoverforing av biokemiska data frin PKU-laboratoriet till
RMMS beslutstéd. Fran piloten med ett metabolt centrum under
2015 tll att nu fyra av fem metabola behandlingscentra far
laboratorievirden levererade 1 rutin pa detta sitt! Vi beraknar att alla
metabola centra ska ha driftsatt detta koncept under 2017, vilket
blir en milstolpe bade f6r RMMS och for uppfdljningen av
patientgruppen.

Ett annat mal vi har f6r det kommande aret ar att patienter och
familjer ska kunna logga in i en sirskild patientvy dir de bland
annat kommer kunna se relevanta registerdata och egna provsvar,
och f6lja varden pa ett pedagogiskt sitt Gver tid.

Det ar alltsda mycket som hinder nu med RMMS, och vi ser med
stor spanning fram emot hur lingt vi kan na under kommande ar.

Rolf Zetterstrém,

Overlikare
Registerhallare RMMS
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Sammanfattning av 2016 ars resultat

e Totalt finns det vid 2016 ars utgang 296 (261) patienter registrerade i RMMS kvalitetsregister,
en ytterligare 6kning jamfoért med féregaende dr. 2014 var det 125 registrerade patienter, och
startaret 2013 hade anvindarna hunnit inhamta 57 patientsamtycken.

e Vid utgingen av 2016, efter drygt 3,5 ar i drift, dr tickningsgraden enligt RMMS definition’,
40,3 % (46,2 %). 2014 var tickningsgraden 27,2 %, och startiret 2013” var tickningsgraden
14,6 %. Arbetet med att inhdmta patientsamtycke fran nydiagnostiserade patienter som faller
under tickningsgradsdefinitionen har under 2016 av olika orsaker gatt nagot lingsammare 4n
under tidigare dr. Det totala antalet registrerade patienter Okar dock stadigt vilket gor att
RMMS underlag for forbittringsarbete dr storre dn nagonsin.

e Resultaten i arsrapporten redovisas delvis utan indelning pa enhet eller diagnos. Detta beror
pa att manga diagnosgrupper bestar av fOr fa patienter for att kunna redovisas enskilt.

Viktiga handelser under 2016

RMMS har fortsatt att stodja nationellt samarbete for de yrkeskategorier som ingér i de lokala
metabola behandlingsteamen. Vi finansierar professionstriffar dir grupperna arbetar fram
yrkesspecifika variabler f6r uppfoljning i registret.

Arbetet med att ta fram olika vardstédjande moduler, sisom modul f6r kognitiv uppféljning eller
en sirskild graviditetsmodul har ocksa fortskridit under aret.

En annan effekt av dessa professionstriffar dr att de synliggdr regionala skillnader. Metabola
centra kan siledes med hjilp av RMMS medverka till sin egen och varandras
verksamhetsutveckling.

En nyckelfaktor for registrets anviandbarhet dr att begrinsa dubbelregistrering och manuella
registreringar. Som en del av denna malsittning har vi vidareutvecklat pilotprojektet fran 2015,
dir PKU-laboratoriet levererar provsvar pi behandlingskontroller f6r patienter med
fenylketonuri (PKU) direkt in i RMMS beslutsstéd. Provsvaren kopieras sedan till
kvalitetsregisterdelen for samtyckande patienter. Under dret har vira metabola centra successivt
anslutit sig till detta leveranssitt med behandlingskontroller direktlevererade fran PKU-
laboratoriet. De positiva effekterna dr flera; dietist och likare fir svar samma dag, uppgifterna
over behandlingskontroller i RMMS blir omedelbart fullstindiga, och en av de allra storsta
felkillorna elimineras da vi slipper manuella 6verféringar av dessa data.

Nista steg 1 utvecklingen dr att ge patienten direktitkomst till sina egna laboratoriedata och
relevanta registerdata pa gruppnivd med hjilp av patientinloggning. Detta kan ske antingen med
1177 Vardguidens e-hilsotjanster eller genom Carmonas system Patientens egen registrering.

I Tickningsgraden i RMMS riknas pa patienter identifierade i nyféddhetsscreeningen sedan 2010-11-15.
2 Kvalitetsregistret driftsattes april 2013.
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Om RMMS

Syftet med Registret for medfodda metabola sjukdomar (RMMS) ir att fa en Overblick over
varden av patienter med érftlig iamnesomsittningssjukdom. Medfédda metabola sjukdomar ir ett
samlingsnamn for genetiskt betingade sjukdomar i dmnesomsittningen, metabolismen. For
manga av dessa finns inga tydliga nationella vardprogram och det finns regionala skillnader 1
vilken vard och vilka likemedel som erbjuds. Med systematisk uppfoljning i RMMS wvill vi
torsikra oss om att alla patienter har tillgang till samma vard, och samtidigt kunna utvirdera
varden som ges, oavsett patientens regionstillhorighet 1 vart avlanga land.

I den nationella nyféddhetsscreeningen, med det sa kallade PKU-provet, ingar 22 medfédda
metabola sjukdomar som f6ljs upp med hjilp av RMMS. Uppfoljningsméjlighet for ytterligare tre
nirliggande diagnoser lades till under 2014. 2016 kompletterades diagnoslistan med resterande
ureacykeldefekter (4 st)’. Varje ar diagnostiseras ungefir 40 barn med nigon av de 29 sjukdomar
som f6ljs upp 1 RMMS:

Sedan starten 2013: Arginasbrist, Argininosuccinatlyasbrist, Betaketotiolasbrist, Biotinidasbrist, CACT-brist,
Citrullinemi, CPT 1- och 2-brist, Fenylketonuri, Galaktosemi, Glutarsyrenri typ 1, Homocystinuri,
Isovaleriansyrenri, LCHAD-brist, MCAD-brist, Metylmalonsyrenri, Maple Syrup Urine Disease, Multipel
acyl-CoA debydrogenas-brist, Primdr karnitin-brist, Propionsyreurs, Tyrosinemi typ 1 och VIL.CAD-brist,

Sedan 2014 aven: MTHFR-brist, Kobalamin C- och Kobalamin G-brist.
Fran 2016: CPS 1-brist, HHH-syndrom, NAGS-brist och OTC-brist.

De 6vriga tvd sjukdomarna som ingar i nyféddhetsscreeningen med PKU-provet men som inte
folis upp i RMMS dr medfédd brist pa skoldkortelhormon (KH) och medfédd brist pa
binjurebarkshormonet kortisol (CAH).

RMMS bestir av tva delar; ett besiutsstod (DS; decision support) kopplad till den enskilda
verksamheten och som dr sjilva portalen fOr inregistrering av data, och ett nationellt
kvalitetsregister (QR; quality registry) varifrin man kan ta fram aggregerade rapporter pa gruppniva.

All registrering till RMMS g6rs via den webbaserade plattformen Compos DS, som levereras av
foretaget Carmona AB. Plattformens webbadress dr https://bov.carmona.se. Inloggning sker
enligt ett behorighetssystem dir tilldelning skots av en administrator. Tilldelad behorighet ger
enbart atkomst till enhetens egna patienter och resultat. Inloggning med SITHS-kort dr mojligt
for alla anvindare med tilldelad behorighet, alternativt anvinds tvafaktorsinloggning med
engangskod till e-post eller via SMS

3 Utom LPI (lysinurisk proteinintolerans), som kommer att inkluderas vid ndsta utokningstillfille.
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Varje metabolt centrum har direktitkomst till sina egna resultat. Resultaten baseras pa
registreringar inom den tidsperiod som anvindarna sjilva viljer. Metabola centra kan pa egen
hand ta fram exempelvis kvartals-, halvirs- och helarsstatistik, och kan genom bestillning till
RMMS fa nationellt jaimforande statisttk pa exempelvis registreringsgraden. Validering av
inmatade data gors automatiskt genom obligatoriska filt, fasta alternativ och automatiserade
rimlighetskontroller som idr inbyggda i plattformen. For varje registrering far anvindaren en
indikation genom en sa kallad 7Kvalitetskontroll” som visualiserar om férdefinierade
nyckelvirden ir ifyllda.

Resultat 2016

Sedan nyféddhetsscreeningen inférdes 1965 har cirka 515 patienter med niagon av de i RMMS
inkluderande diagnoserna upptickts genom screeningen. Den stOrsta gruppen dr patienter med
tenylketonuri (PKU), cirka 300 personer. Tillsammans dr det ungefar 40 barn per ar i Sverige av
drygt 100 000 f6dda som diagnostiseras med nagon av de 29 sjukdomarna som nu kan f6ljas upp
med hjalp av RMMS. Dirutéver tillkommer icke-nyfédda, exempelvis nyanlinda som i 6kande
omfattning screenas i samband med ankomst till Sverige.

Patienter eller virdnadshavare informeras om kvalitetsregistret i samband med schemalagt
aterbesok och kan da ta stillning till medverkan. RMMS kvalitetsregistret har nu en tickningsgrad
enligt var tickningsgradsdefinition pa 40,3 % (Bild 1 A).

Observera att eftersom vi har valt att ge noggrann personlig information om RMMS innan en
patient inkluderas i kvalitetsregistret tar det ndgot 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 det vanligaste tillvigagangssittet men
har dnda valt att géra sd fOr att sidkerstilla att alla patienter och vardnadshavare blir informerade,
och vet var de kan hitta mer information, innan vi gar vidare. Bortfall pa grund av bristande
information 4r nagot vi vill minimera eftersom vi har sa fa patienter.

Pa grund av vart beskrivna tillvigagangssitt med samtalsinformation innan patienten inkluderas 1
kvalitetsregistret finns det en efterslipning i tickningsgradsdkningen jamfoért med beslutsstodet.
For att illustrera denna efterslipning kan nimnas att registreringsgraden i RMMS beslutsstédsdel,
med samma definition som for tickningsgraden, dr 100 % (Bi/d 1 A) sedan tre ér tillbaka i tiden.
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Vi definierar tickningsgraden som andelen patienter registrerade i kvalitetsregistret av alla
patienter som har identifierats via nyféddhetsscreeningen sedan 2010-11-15%, di PKU-
laboratoriet utokade antalet medfédda metabola sjukdomar i screeningen fran tre till 22
sjukdomar. Anledningen till att vi har gjort sa dr att det finns en viss osidkerhet kring totala antalet
patienter i Sverige med nagon av de 25 metabola sjukdomarna som f6ljs i RMMS. Diremot vet vi
hur minga patienter som har diagnostiserats via nyféddhetsscreeningen sedan dess utokning’,
och far da ett exakt matt att jimféra med.

Med denna definition dr tickningsgraden for 2016 i kvalitetsregistret 40,3 % (46,2 %), att jimfora
med tidigare drs resultat (27,2 % 2014 respektive 14,6 % 2013). Se Bild 1 B 6ver férdelningen
mellan totala antalet patienter enligt definition kontra antal patienter som registrerats i RMMS tva
delar.

Vid 2016 ars utgang hade 296 patienter gett samtycke till att registreras i RMMS kvalitetsregister.
Av dessa var det endast 83 som dels féddes efter den utvidgade screeningen inférdes, och dels
har en av de 1 den utvidgade screeningen ingiende diagnoser. Det dr alltsa tydligt att det dr en allt
mindre andel av i RMMS registrerade patienter som ingar i vart fran borjan definierade
tickningsgradsbegrepp.

Vi kommer darfor efter satsningens slut, fran och med verksamhetsaret 2017, att omdefiniera var
tickningsgrad till att omfatta alla patienter i Sverige med nagon i RMMS ingiende diagnos,
oavsett diagnosdatum. For att gora detta kommer vi att anvinda samkorningar med
Socialstyrelsens diagnosregister. Detta matt kommer inte heller att bli perfekt, framforallt
eftersom det for vissa diagnoskoder i Socialstyrelsens diagnosregister i dagsliget inte gar att
sirskilja mellan ingiaende och icke ingiende diagnoser, men dndia mer heltickande dn det
nuvarande mattet

4 Datumet d4 PKU-laboratoriet pibérjade den si kallade ”utékade screeningen”. Vid detta tillfille utdkades
nyféddhetsscreeningen fran fem till totalt 24 sjukdomar péd en ging, varav 22 foljs upp i RMMS.

> Enligt statistik frain PKU-laboratoriet har totalt 206 patienter diagnostiserats med nigon av de 22 sjukdomarna som
f6ljs upp i RMMS sedan 2010-11-15 till utgangen av 2016.
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Bild 1. A. Andel patienter med diagnos via nyféddhetsscreeningen sedan 2010-11-15 patienter som registrerats i
RMMS kvalitetsregister respektive beslutsstdd arligen 2013 till 2016, motsvarade RMMS definierade tickningsgrad.
B. Antal patienter med diagnos via nyféddhetsscreeningen sedan 2010-11-15 som registrerats i RMMS
kvalitetsregister respektive beslutsstod arligen 2013 till 2016. Totalt antal patienter som diagnostiserats med ndgon av
de 22 screeningssjukdomarna sedan 2010-11-15 enligt PKU-laboratoriets statistik.
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Det finns fem regionala metabola behandlingscentra i Sverige. Dessa ir de sjukhus dir det finns
specialiserade behandlingsteam inkluderande bland annat ldkare, dietist, sjukskéterska och
psykolog med kompetens inom amnesomsattningssjukdomar. Datainsamling till RMMS startade
april 2013 med anvindare frain samtliga fem metabola centra. Se Tubel/ 1 for tordelningen av
aktuella anvindare.

Tabell 1. Antal anvindare under 2016, totalt och per metabolt centrum.

Metabolt centrum Antal anvindare
Norrlands Universitetssjukhus, Umea 15
Akademiska Sjukhuset, Uppsala 19
Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm 19
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg 12
Skanes Universitetssjukhus, Lund 11
Totalt i Sverige 76

RMMS anvindare har vid 2016 drs utgiang inhdmtat patientsamtycken frin totalt 296 patienter,
vilket motsvarar 35 nytillkomna patientsamtycken under aret (Bé/d 2). Varje metabolt centrum ar
nu ocksa indelat efter barn- och vuxenenhet, precis som varden. Totala antalet patienter i RMMS
kvalitetsregister dr nu tillrickligt omfattande for att kunna redovisa viss statistik. For en del
diagnoser kan vi dven redovisa enskilt utan gruppering i diagnostyp, mer detaljerad information
under rubriken Resultat 2016 — Registreringar per diagnos eller diagnosgrupp.

Samtyckesinhimtningen har avstannat nagot i jimférelse med 2015 (136). En anledning till detta
ar att fokus under aret har legat pa att sprida anvandningen till landets nystartade vuxenenheter
vid metabola centra. For att stodja verksamheternas samtyckesinhimtning kommer det inom kort
en systemfOrindring av plattformen dir systemet vid inloggning automatiskt paminner
vardgivaren om en viss patient annu inte har tagit stillning till att medverka i kvalitetsregistret.

m2016 m2015 m2014 w2013

O
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am m III I| I
N II_ III -

NORRLANDS AKADEMISKA KAROLINSKA SAHLGRENSKA SKANES TOTALT
UNI.SJH. SJH. UNI.SJH. UNI.SJH. UNI.SJH.

Bild 2. Antal patienter i kvalitetsregistret férdelat mellan Sveriges fem metabola centra. Arsjimforelse mellan de fem
metabola centra har markant 6kat.
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Vi har grupperat de 29 sjukdomarna som f6ljs upp med hjilp av RMMS efter diagnosgrupp,
vilket gér det mojligt f6r oss att redovisa kvalitetsregisterdata dven for patienter med diagnoser
dar det finns firre 4n 10 patienter totalt registrerade:

1. Feliaminosyranedbrytning; 7 sjukdomar
- Fenylketonuri, homocystinuri, kobalamin C- och G-brist, MTHFR-brist, Maple
Syrup Urine Disease (MSUD), tyrosinemi typ 1
2. B-oxidationsdefekter; 3 sjukdomar
- LCHAD-, MCAD-, VLCAD-brist
3. Feli karnitinsystemet; 4 sjukdomar
- CACT-, CPT 1-, CPT 2-brist, primir karnitinbrist (CUD)
4. Organiska acidurier; 6 sjukdomar
- B-ketothiolasbrist, glutarsyreuri typ 1, isovaleriansyreuri, metylmalonsyreuri,
propionsyreuri. Aven MAD-brist har inkluderats i denna grupp, trots att
sjukdomen vanligen inte riknas som en organisk aciduri.
5. Ureacykeldefekter; 7 sjukdomar
- Arginasbrist, argininosuccinatlyasbrist, citrullinemi, CPS 1-brist, HHH-syndrom,
NAGS-brist, OTC-brist,
6. Andra sjukdomar; 2 sjukdomar

- Biotinidasbrist, galaktosemi

Denna gruppering skapar forutsittningar for att kunna anvinda registerdata for
torbattringsarbete for specifika diagnosgrupper, ndgot som efterfragats av vara verksamheter.

For patientgrupperna fenylketonuri (PKU), homocystinuri (HCY), tyrosinemi typ 1, glutarsyreuri
typ 1 (GA 1) och galaktosemi (GALT-brist), samt for varje enskild patientgrupp inom
diagnostypen B3-oxidationsdefekter, har vi nu dven tillrackligt med underlag (= 10 patienter) for
att kunna redovisa viss statistik per diagnos. For 6vriga diagnoser redovisar vi dn sa linge endast
grupperad statistik. I grupperna redovisar vi dven om det dr firre dn 10 patienter, da exakt
diagnos inte redovisas och patientidentifierande information saledes inte riskeras réjas (Tabell 2).

Den storsta enskilda patientgruppen, PKU (123 patienter), ingar dven i den stOrsta
diagnosgruppen, “Fel i aminosyranedbrytning” (166 patienter). Den andra storsta enskilda
patientgruppen ir patienter med MCAD-brist (23 patienter). Att dessa tva diagnoser ir de
vanligaste ar inte forvanande da det dr de tva diagnoserna med hogst prevalens, och PKU har
dessutom screenats for lingst av alla nyféddhetsscreeningsjukdomarna (6ver femtio ar i Sverige).

Homocystinuri a andra sidan dr en ovanlig sjukdom med en prevalens pa mellan 1:100 000 och
1:300 000. Patienter med HCY behover dock tit uppfoljning f6r kalibrering av behandling, vilket
delvis kan foérklara varfér denna patientgrupp, trots den liaga prevalensen, dr den tredje storsta
patientgruppen i kvalitetsregistret.
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RMMS utékning med resterande ureacykeldefekter (ej LPI, lysinurisk proteinintolerans) har tagits

emot vil av registrets anvindare. Det dr ocksa denna diagnosgrupp som stir for arets i sirklass

storsta procentuella 6kning.

Tabell 2. A. Antal patienter i RMMS kvalitetsregister fordelat per diagnosgrupp. B. Antal patienter i
RMMS kvalitetsregister av de diagnoser som kan redovisas enskilt som egen patientgrupp (n = 10).

Antal patienter i Kvalitetsregistret

A. Diagnosgrupp 2016 2015 2014
Fel i aminosyranedbrytning 166 158 71
B-oxidationsdefekter 47 48 23
Fel 1 karnitinsystemet 12 10 6
Organiska acidurier 29 22 13
Ureacykeldefekter 18 4 3
Andra sjukdomar 24 19 9
Totalt i Sverige 296 261 125

Antal patienter i Kvalitetsregistret

B. Diagnos 2016 2015 2014
Fenylketonuri 123 117 44
MCAD-brist 23 22 *
Homocystinuri 19 18 12
Galaktosemi (GALT-brist) 17 13 *
Glutarsyreuri typ 1 12 11 *
LCHAD-brist 12 11 *
VLCAD-brist 12 15 *
Tyrosinemi typ 1 10 * *
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RMMS ir fortfarande ett ungt register som foljer en till antalet liten patientgrupp, men trots detta
har vi redan hunnit bidra till virdens forbittringsarbete. An si linge inte direkt med registerdata
da det ar forst nu att vi har borjat fa tillrackligt manga registrerade patienter for det, utan hittills
har forbattringsarbetet frimst varit 1 form av professionstriffar.

Vid dessa triffar har olika professioner involverade i varden av patienter med medfédda
metabola sjukdomar, fran hela landet, haft workshops dir de jamfort arbetssitt, arbetat fram
uppféljningsparametrar, samt kommit 6verens om utfallsmatt. Till exempel kom det vid dessa
triaffar fram att olika metabola centra hade olika tillgang till psykologresurs, nigot som inte var
kint innan och som direfter kunde avhjilpas.

RMMS erbjuder livskvalitetsinstrumentet DISABKIDS, som ir ett generellt PROM-instrument
for barn och ungdomar med olika kroniska tillstind. Detta instrument har gradvis inforts i landet
med goda resultat. Det finns dnnu inte tillrdckligt mycket data for att genomfora ett strukturerat
torbattringsarbete baserat pa DISABKIDS, men i enskilda fall har inférandet av DISABKIDS
redan lett till att problem har fangats upp som annars kanske skulle forblivit okidnda f6r varden.

Ett stort arbete som paborjades under 2016 var en svensk validerad 6versittning av ett
sjukdomsspecifikt livskvalitetsinstrument for patienter med PKU (PKUQoL), vilket dr den
vanligaste sjukdomen som f6ljs upp i RMMS. Detta dr ett viktigt steg for att kunna f6lja upp
denna patientgrupp pa ett mer specifikt sitt dn vad som dr mojligt med DISABKIDS. Sverige
kommer nir 6versittningen ar klar vara det forsta nordiska landet som kan erbjuda patienter med
denna diagnos ett for dem anpassat livskvalitetsinstrument.
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Organisation

RMMS ir vil forankrat i professionerna genom Barnlakarforeningens arbetsgrupp for medfédda
imnesomsittningssjukdomar (BLF: s metabola arbetsgrupp), som bestar av barnlikare, dietister,
vuxenlidkare, genetiker och kliniska kemister, samt Ovriga med ett gemensamt intresse for
medfédda amnesomsattningssjukdomar.

Registrets styrgrupp har under 2016 haft oférindrad sammansittning med representanter fran de
fem metabola behandlingscentra, olika professioner och representant fér en patientférening.

e FEva Falk-Carlsson, PKU-f6reningens ordférande, KALMAR

e Maria Halldin Stenlid, Overlikare, Akademiska Barnsjukhuset, UPPSALA

e Marika Kanthe, Dietist, Skines Universitetssjukhus, LUND

e Mikael Oscarson, Specialistlakare, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Domniki Papadopoulou, Bitridande 6verlikare, Skanes Universitetssjukhus, LUND

e Annika Reims, Overlikare, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, GOTEBORG

e DPetra Renholm, Sjukskoterska, Akademiska Barnsjukhuset, UPPSALA

e Anna Strandqvist, Psykolog, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Lene Sorensen, Sjukhuskemist (Ordférande f6r Styrgruppen), Karolinska
Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Rolf Zetterstrom, Overlikare (Registerhallare), Karolinska Universitetssjukhuset,
STOCKHOILM

e Inger Ohlund, Dietist, Norrlands Universitetssjukhus, UMEA

RMMS drivs och underhalls av en arbetsgrupp som bestir av styrgruppens ordférande,
registerhallare och en registeradministrator.

RMMS ir ansluten till paraplyorganisationen Barn- och Vuxenkvalitetsregister (BoV)’, som fram
till och med 2014 har haft separat stod fran Nationella Kvalitetsregister. Registerhallare dr Per
Lewander. Genom denna anslutning har RMMS Region Ostergétland som huvudman. D4 BoV: s
verksamhet numera dr inkluderat under RegisterCentrum SydOst (RCSO), dr bade anslutning och
samverkan mellan 6vriga anslutna nationella kvalitetsregister oférandrat.

¢ Tidigare bendmnt som Nationellt kvalitetsregister f6r barn och ungdomar med kroniska sjukdomar (#133). Utgor
en samverkan mellan flera olika kvalitetsregister, som valt att gd samman och utveckla register pi en gemensam
teknisk it-plattform (Compos) tillhandahallen av leverantéren Carmona AB.
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Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister har sedan starten fram till och med 2016 tilldelat
RMMS 2,8 miljoner kronor i finansiellt stod for drift och utveckling; 700 000 kr (2012), 400 000
kr (2013) och 800 000 kr (2014 — 2015), samt ytterligare 200 000 kr i samband med 4dndring 1
certifieringsniva infér 2015. Ytterligare 700 000 kr (varav 100 000 kr for utvecklingsprojekt) ar
tilldelat f6r 2016 ars drift och underhall samt utveckling.

Beslutsgruppen f6r Nationella Kvalitetsregister har dven beslutat att férdela medel till RMMS {61
2017 ars drift, underhall och utveckling med 600 000 kr.

Forutom det direkta finansiella stodet bistir deltagande kliniker och metabola centra med
arbetstid for utveckling, registrering, och utvirdering samt anvindarutbildningar.

Information om RMMS

Information om kvalitetsregister finns dels i de allmidnna foldrar som delas ut pa
provmottagningar, och dels som en separat folder om RMMS som kan rekvireras fran PKU-
laboratoriet. Nyheter och uppdateringar, eller annan viktig information, till alla anvindare av
RMMS samt 6vriga intresserade sker genom ett regelbundet nyhetsbrev via e-post.

Arbetsgruppen f6r RMMS underhiller den egna hemsidan, www.rmms.se, samt erbjuder support
och stéd genom telefonkontakt, per e-post samt regelbundna besok.

Kontakt

Registret for medfédda metabola sjukdomar, RMMS
Karolinska Universitetssjukhuset, 1.7:05

171 76 Stockholm

kontakt@rmms.se

WWW.rmms.se
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