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SAMMANFATTNING AV 2018 ARS RESULTAT*

= Totalt finns det vid 2018 ars utgang 525 (443) patienter registrerade i RMMS kvalitetsregister. Detta
innebar en fortsatt 6kning jamfort med féregdende ar. Flera patientgrupper ar nu tillrackligt stora for
att borja gora djupare analyser.

= Vid utgangen av 2018 ar tackningsgraden 58 % (53). RMMS tackningsgradsmatt avser andelen patienter
i kvalitetsregistret av samtliga i Sverige kdnda patienter med ingdende diagnoser, oavsett
diagnosdatum.

=  Enligt inrapporterade blodfenylalaninvdarden registrerade fram till och med 2018 har patienter med
PKU-diagnos en relativ jamn niva (medelvarde) av fenylalanin i blodet fram till och med 12 ars alder.
Detta helt enligt den behandlingsstrategi som de metabola centra har haft for barnpatienterna, da man
sett att yngre patienter ar extra kansliga for forhojda fenylalaninvarden.

= Det finns nu tillrdckligt manga inrapporterade labvariabler sa att det gar att ta fram medelvarden pa
nyckellabvarden for barn respektive vuxna for en rad olika diagnoser; MCAD-brist, homocystinuri,
VLCAD-brist, LCHAD-brist, MSUD, samt tyrosinemi.

= 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 2018
finns det 38 (24) inrapporterade patientformular som uppvisar ett medelvarde pa livskvalitetsmatt om
71 (83) av 100. | takt med att instrumentet anvdands mer frekvent kommer vi att kunna redovisa
forandringar 6ver tid och dven uppdelat pa metabolt behandlingscenter och/eller aktuell diagnos.

=  RMMS implementation av IT-plattformen Compos har vidareutvecklats och forbattrats:

o Under 2018 har PER-modulen vidareutvecklats for att kunna presentera data fran RMMS direkt
for patienten. | det forsta ldget handlar det om data pa individniva sa att patienten kan se sina
egna nyckelvarden direkt i PER. Patienten kan dven spara ned data i excelformat for egen
bearbetning.

o Justeringar i listade labvariabler och forbattringar i hur labvariabler matas in och visas.

*2017 ars resultat inom parantes.
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VIKTIGA HANDELSER UNDER 2018

=  RMMS har fortsatt att stodja nationellt samarbete fér de yrkeskategorier som ingar i de lokala metabola
behandlingsteamen. Vi organiserar professionstraffar dar grupperna arbetar fram yrkesspecifika
variabler for uppfoljning i registret.

=  FOr att begrdnsa dubbelregistrering och manuella registreringar, samt for att sdkerstdlla hogre
datakvalitet, har vi utvecklat ett system dar PKU-laboratoriet levererar provsvar pa
behandlingskontroller for patienter med PKU direkt in i RMMS beslutsstéd. Provsvaren kopieras sedan
till kvalitetsregisterdelen for samtyckande patienter. Samtliga metabola centra har anslutit sig till detta
leveranssatt med behandlingskontroller direktlevererade fran PKU-laboratoriet. De positiva effekterna
ar flera; dietist och ldkare far svar samma dag, uppgifterna 6ver behandlingskontroller i RMMS blir
omedelbart fullstindiga, och en av de allra storsta felkdllorna elimineras da vi slipper manuella
overforingar av dessa data. Sedan tidigare gors patientens grundregistrering via automatisk éverforing.

= Aven 6vriga laboratoriedata kan lastas in direkt till RMMS, fast i dessa fall ersatter inte inmatning via
RMMS beslutsstod svar pa vanligt satt utan ar en service for att slippa dubbelregistrera dessa varden
manuellt. An s3 linge direktdverférs laboratoriedata fran Centrum fér medfédda metabola sjukdomar
(CMMS) pa detta satt, men systemet ar forberett for att dven kunna ta emot data fran andra
laboratorier.

= Att ge patienten direktatkomst till egna nyckelvarden och relevanta registerdata pa gruppniva med hjalp
av patientinloggning ar ett av vara stora mal. Da det visade sig vara svart att fa till koppling till 1177
Vardguidens e-hélsotjanster gjorde vi ett omtag och vidareutvecklar i stdllet av den existerande
patientportalen (patientens egenregistrering, PER), tillsammans med systemleverantéren Carmona AB.
Under 2018 har vi driftsatt ny funktionalitet i PER och boérjat rullat ut denna till patienter och
vardnadshavare.

= Under slutet av féregaende ar, 2017-10-30, beslutar Tand- och Ldkemedelsformansverket (TLV) att
ldkemedlet Kuvan med den verksamma substansen sapropterin ska inga i lakemedelsformanen for
behandling av fenylketonuri. Data fran RMMS kommer att bli en nyckelfaktor fér uppféljningen av detta
beslut, data ska levereras senast 1 maj 2019. Under 2018 har vi forberett for denna uppféljning genom
att i dialog med CPUA ta fram en modell for hur denna och liknande férfragningar ska hanteras.
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RESULTAT 2018

RMMS anvandare har vid 2018 ars utgang inhamtat patientsamtycken fran totalt 525 patienter. Av dessa ar 86
inhdmtade under aret.

Antal patienter inkluderat i RMMS, per ar
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Patienten eller vardnadshavare informeras om kvalitetsregistret i samband med schemalagt aterbesoék och kan
da ta stallning till medverkan.

For att stodja verksamheternas samtyckesinhamtning paminner beslutsstodet vardgivaren om den aktuella
patienten inte har tagit stallning till att medverka i kvalitetsregistret. Det finns dven en lokal urvalslista 6ver 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 tillvagagangssattet men har dnda valt att gora sa for att minimera bortfall pa grund av
bristande fortroende eller ofullstandig information. Hittills har detta tillvagagangssatt fungerat val och bortfallet
har varit nastintill obefintlig.
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TACKNINGSGRAD

RMMS kvalitetsregister har 2018 en tackningsgrad pa 58 % av kanda patienter, 525 av 903.

Fran och med verksamhetsaret 2017 omdefinierades tackningsgraden till att omfatta alla kdnda patienter i
Sverige med ndgon i RMMS ingdende diagnos, oavsett diagnosdatum. Kanda patienter definieras som patienter
som har fatt en faststalld diagnos vid diagnostiskt laboratorium i Sverige och/eller som &r i kontakt med metabolt
behandlingscentrum fér vard och behandling.

Vi har tidigare gjort samkdrningar med Socialstyrelsens diagnosregister for att fa en uppfattning om det finns
ytterligare patienter ute i landet som inte dr kdnda av vare sig diagnostiskt laboratorium eller metabolt
behandlingscentrum. Det visade sig att det i dagslaget ar svart att fa bra information fran sadana samkorningar
eftersom de diagnoskoder som anvants (ICD10) ar fér grovkorniga och innefattar dven ett flertal diagnoser som
inte ingar i RMMS. Vi kommer att géra nya samkorningar efter det nya kodverket ICD11 har implementerats,
vilket forhoppningsvis kan ge béattre upplosning.

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 ldkare, dietist, sjukskoterska och psykolog. Samtliga metabola behandlingscentra ar anslutna till RMMS.
Vid utgangen av 2018 finns det 74 (71) aktiva anvandare som tillsammans registrerat och féljer upp 903 patienter
samt totalt sett inhdmtat 525 samtycken:

Antal samtyckande
Metabolt centrum y

Antal anvandare patienter
Norrlands Universitetssjukhus, Umea 13 (13) 37
Akademiska Sjukhuset, Uppsala 6 (5) 11
Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm 28 (28) 273
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg 10(12) 86
Skanes Universitetssjukhus, Lund 17 (13) 118
Totalt i Sverige 74 (71) 525

Varje metabolt centrum &ar indelat i en barnenhet och en vuxenenhet, utom Uppsalas metabola centrum dar
barnenheten slogs ihop med Stockholms metabola barnenhet hésten 2017. Det finns saledes totalt 9 metabola
behandlingscentra i Sverige, i och med sammanslagningen av tva barnenheter ar det svart att géra historiska
jamforelser gallande antal registreringar per centrum.
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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
29 sjukdomarna som f6ljs upp med hjalp av RMMS efter diagnostyp:

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, primar karnitinbrist (CUD)
4. Organiska acidurier; 6 sjukdomar
- B-ketothiolasbrist, glutarsyrauri typ 1, isovaleriansyrauri, metylmalonsyrauri, propionsyrauri.
Aven MAD-brist har inkluderats i denna grupp, trots att sjukdomen vanligen inte rdknas 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

For enskilda diagnoser redovisar vi det exakta antalet endast om det finns minst 10 i kvalitetsregistret
medverkande patienter. | grupperna redovisar vi dven mindre antal, da exakt diagnos inte redovisas och darmed
patientidentifierande information inte riskerar rojas.

Av dessa ar den forsta gruppen, fel i aminosyranedbrytning, dven den storsta gruppen. Vid 2018 ars utgang ar
det 305 (252) patienter i denna grupp som har tackat ja till att medverka i RMMS kvalitetsregisterdel. Aven de
andra grupperna borjar nu att bli tillrackligt stora for att ge underlag for djupare analyser:

Antal patienter i kvalitetsregistret, grupperat

Diagnosgrupp 2018 2017 2016 2015 2014
Fel i aminosyranedbrytning 305 252 200 154 76
Betaoxidationsdefekter 81 69 57 49 24
Fel i karnitinsystemet 20 16 13 11 6
Organiska acidurier 49 44 33 22 13
Ureacykeldefekter 31 26 18 7 3
Andra sjukdomar 39 36 29 20 10

F F L4 r F

Totalt i Sverige 525 443 350 263 132
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Den storsta enskilda patientgruppen ar fenylketonuri (PKU) med 237 patienter (190), varav 104 kvinnor och 133
man. Den andra storsta enskilda patientgruppen ar patienter med MCAD-brist 46 patienter (36), 27 kvinnor och
19 man. Att dessa tva diagnoser representerar de tva storsta patientgrupperna i registret ar inte férvanande da
det ar de tva diagnoserna med hogst prevalens. PKU har dessutom screenats for langst av alla nyfoddhets-
screeningsjukdomarna, dnda sedan starten 1965. Galaktosemi som ar en synnerligen ovanlig sjukdom med en
prevalens pa cirka 1:100 000, &r tredje storsta patientgrupp. Detta beror sannolikt pa att det dr den andra
sjukdomen vi borjade screena for, i 1967.

Homocystinuri (HCY) med 26 patienter (11 kvinnor och 15 mén), ar en mycket ovanlig sjukdom med en prevalens
pa mellan 1:100 000 och 1:300 000 och har ingdtt i screeningen sedan 2010. Patienter med den svara formen av
homocystinuri behéver tat uppféljning for kalibrering av behandling. Detta kan forklara varfor denna
patientgrupp, trots den laga prevalensen, ar den fjarde storsta patientgruppen i kvalitetsregistret.

VLCAD- och LCHAD-brist ar de efter MCAD-brist vanligaste betaoxidationsdefekterna med mellan 1 och 3 fall per
ar i Sverige.

Nytt for 2018 ar att patientgrupperna med isovaleriansyrauri (IVA) och OTC-brist nu ar tillrackligt stora for att
sarredovisas.

Antal patienter i Kvalitetsregistret, enskilda diagnoser

Diagnos 2018 2017 2016 2015 2014
1. Fenylketonuri (PKU) 237 190 152 109 48
2. MCAD-brist 46 36 28 23 *
3. Galaktosemi (GALT-brist) 27 24 20 14 *
4. Homocystinuri (HCY) 26 24 21 20 12
5. VLCAD-brist 18 18 16 14 *
6. LCHAD-brist 17 15 13 12 *
7. Glutarsyraurityp 1 (GA 1) 16 14 13 11 *
8. MSUD 16 14 * * *
9. Tyrosinemityp 1 (TYR 1) 15 11 10 * *
10. Biotinidasbrist (BIOT) 12 12 * * *
11. Primar karnitinbrist (CUD) 12 10 * * *
12. Isovaleriansyrauri (IVA) 10 * * * *

13. OTC-brist 10 * * * *

10 (18)
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UPPFOLIJNING AV BEHANDLING

For manga av de diagnoser inkluderat i RMMS sker uppféljningen genom rapportering av laboratoriedata, som
bland annat kan ge ett métt pa behandlingens effektivitet. Okningen av antalet registreringar &r tack vare att vi
nu anvander direktéverforing av laboratoriedata fran Centrum fér medfédda metabola sjukdomar, CMMS.
Kompletta registreringar kommer att ge allt storre mojligheter fér djupgaende analyser och uppféljningar under
kommande ar. Nedan féljer de analyser som har kunnat extraherats ur kvalitetsregistrets databas.

Langre fram raknar vi med att kunna gora uppdelningar pa andra aldersintervall, kén, behandlingsform,
graviditeter, eller metabolt behandlingscentrum alternativt koppling till specifik region. Vi kommer &dven att
kunna anvanda dessa data for att koppla laboratorievarden till utfall och tillhandahalla underlag for varden fér
att vid behov justera malvarden och pa sikt diagnosgruppens behandlingsstrategi.

PKU OCH BLODFENYLALANINVARDEN | OLIKA ALDERSGRUPPER

For patientgruppen med PKU ar mangden av aminosyran fenylalanin i blodet ett grundlaggande matt pa
behandlingens effekt. For mycket fenylalanin i blodet ar skadligt for hjdrnan, och patienten riskerar att drabbas
av komplikationer om hen har ett forhojt viarde under langre tid. Fenylalanin i blodet regleras med en
fenylalaninfattig kost eller i vissa fall med specialldkemedlet Kuvan.

Enligt inrapporterade blodfenylalaninvarden registrerade fram till och med 2018 har patienter med PKU-diagnos
en relativ jamn niva (medelvarde) av fenylalanin i blodet fram till och med 12 ars alder. Under tonaren sker en
klar 6kning for att sedan stabiliseras under den tid da de allra flesta bildar familj. Detta stammer val 6verens med
behandlingsstrategin for patienter med PKU, dar yngre patienter ar extra kansliga for forhojda fenylalaninvarden.

Medelvarden blodfenylalanin i umol/L, per
aldersgrupp
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En rimlig anledning till varfor gruppen 20-45 ar har lagre fenylalaninnivaer ar att kvinnor som planerar att skaffa
barn eller som ar gravida har lagre malvarden, tat vardkontakt och noggrannare uppféljning an 6vriga vuxna
(=46 ar). Vi ser mycket riktigt att kvinnliga patienter i dldersspannet 20-45 ar i genomsnitt har avsevart lagre
fenylalaninnivader an vad manliga patienter har.

Medelvarden blodfenylalanin i umol/L, per aldersgrupp
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OVRIGA DIGNOSER OCH DERAS UPPFOLININGSMATT

For patienter med MCAD-brist ar det viktigt att minimera risken for karnitinbrist. Uppféljning sker genom kontroll
av patientens varden for acylkarnitiner i plasma, dar man specifikt vill folja vardena for acetylkarnitin (C2),
hexanoylkarnitin (C6), octanoylkarnitin (C8) och dekanoylkarnitin (C10). Redovisade medelvdrden baseras pa 247
registreringar.

Medelvirden i umol/L for patienter med MCAD-brist

Acetylkarnitin Hexanoylkarnitin Octanoylkarnitin Dekanoylkarnitin

(C2) (Ce) (C8) (C10)

Barn (0-18 ar) 4,99 1,05 3,89 0,47
Vuxna (fran 19 ar) 1,87 0,90 5,43 0,51
Hela 4,88 1,05 3,94 0,47

patientgruppen

Patienter med homocystinuri foljs upp genom kontroll av homocystein och metionin i plasma. Redovisade
medelvarden baseras pa 402 registreringar.

Medelvirden i umol/L for patienter med homocystinuri

Homocystein Metionin
Barn (0-18 ar) 80,59 128,34
Vuxna (fran 19 ar) 91,89 289,16

Hela patientgruppen 83,88 172,89
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Uppfoljning av VLCAD-brist sker genom kontroll av patientens varden for acylkarnitiner i plasma, dar man
specifikt vill félja vardena for acetylkarnitin (C2), myristoleylkarnitin (C14:1) och myristoylkarnitin (C14).
Redovisade medelvdrden baseras pa 222 registreringar.

Medelvirden i umol/L for patienter med VLCAD-brist

Acetylkarnitin (C2) Myristoleylkarnitin (C14:1) Myristoylkarnitin (C14)

Barn (0-18 ar) 9,34 0,96 0,22
Vuxna (fran 19 ar) 6,17 2,09 0,43
Hela patientgruppen 9,09 1,05 0,24

Uppfoljning av LCHAD-brist sker genom kontroll av patientens varden for acylkarnitiner i plasma, dar man
specifikt vill folja vardena for acetylkarnitin (C2), OH-palmitoylkarnitin (C16-OH) och 3-OH-oleylkarnitin
(C18:1-OH). Redovisade medelvarden baseras pa 201 registreringar.

Medelvirden i pmol/L f6r patienter med LCHAD-brist

Acetylkarnitin (C2) OH-Palmitoylkarnitin (C16-OH) 3-OH-Oleylkarnitin (C18:1-OH)

Barn (0-18 ar) 7,18 0,23 0,20
Vuxna (fran 19 ar) 5,44 0,33 0,37
Hela patientgruppen 6,65 0,26 0,25

Patienter med maple syrup urine disease (MSUD) f6ljs upp genom kontroll av aminosyror i plasma, dar
alloisoleucin, isoleucin, leucin, metionin och valin ar sarskilt intressant att folja. Redovisade medelvarden baseras
pa 468 registreringar.

Medelvirden i pmol/L for patienter med MSUD

Allosioleucin Isoleucin Leucin Metionin  Valin

Barn (0-18 ar) 201 187 355 26 341
Vuxna (fran 19 ar) 96 171 362 31 279
Hela patientgruppen 162 184 356 28 329

Patienter med tyrosinemi typ 1 f6ljs upp genom kontroll av aminosyror i plasma och blod, dar fenylalanin och
tyrosin samt metionin ar sarskilt intressant att f6lja. Redovisade medelvarden baseras pa 400 registreringar.

Medelvirden i pmol/L fér patienter med tyrosinemi

B-Tyrosin P-Metionin  P-Fenylalain  P-Tyrosin

Barn (0-18 ar) 504 24 38 445
Vuxna (fran 19 ar) 463 16 46 546
Hela patientgruppen 502 23 38 450
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FORBATTRINGSARBETE

RMMS féljer en till antalet liten patientgrupp vilket innebar unika utmaningar nar det galler sma tal och
patientsakerhet vid anvandning av registerdata. Hittills har det praktiska forbattringsarbetet darfor 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 arbetssétt, arbetar fram uppféljningsparametrar, samt
kommer overens om utfallsmatt. Professioner som traffats pa detta satt har varit barnldkare, dietister,
sjukskoterskor och psykologer.

RMMS erbjuder livskvalitetsinstrumentet DISABKIDS, som ar ett generellt PROM-instrument fér 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 évergripande livskvalitet.
Detta instrument har gradvis inforts i landet med goda resultat. De 38 (24) fram till 2018 inrapporterade
patientformuldren uppvisar ett Gvergripande livskvalitetsmatt pa i genomsnitt 71 (83) av 100, med en
standardavvikelse om 15 (12).

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

Instrumenten anvands an sa lange inte tillrackligt rutinmassigt for att anvandas som underlag for ett strukturerat
forbattringsarbete, men i enskilda fall har inférandet av DISABKIDS respektive RAND-36 lett till att problem har
fangats upp som annars kanske skulle forblivit okdnda for varden. | dessa fall har DISABKIDS dven anvénts vid
uppféljning och man har kunnat se att genomforda atgarder gett effekt.

Ett stort arbete som paborjades under 2016, med fortsatt arbete under 2017, och som slutférdes under 2018 ar
en validerad svensk oversattning av ett sjukdomsspecifikt livskvalitetsinstrument for patienter med PKU,
PKUQoL. Detta ar ett viktigt steg for att kunna félja upp denna patientgrupp pa ett mer riktat satt 4n vad som ar
mojligt med DISABKIDS. Sverige kommer att vara det forsta nordiska landet som kan erbjuda patienter med
denna diagnos ett for dem anpassat livskvalitetsinstrument. Det som aterstar nu ar att inféra PKUQoL i RMMS
som en PROM-modul, som vi planerar ska kunna driftsattas och anvéndas av professionen under senare delen
av 2019.

Eftersom patientens egenrapportering av livskvalitet i RMMS inte gar direkt till kvalitetsregistret utan importeras
in till beslutsstodet forst sa finns det en fungerande uppféljning av dessa registreringar pa individniva.

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
bestdllning till RMMS fa nationellt jamférande statistik pa exempelvis registreringsgraden eller utfall av
behandling.
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OM RMMS

Syftet med Registret for medfédda metabola sjukdomar (RMMS) ar att folja 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. F6r manga av dessa
sjukdomar finns inga tydliga nationella vardprogram och det finns regionala skillnader i vilken vard och vilka
lakemedel som erbjuds.

GRUNDFAKTA: RMMS &r ett nationellt kvalitetsregister som sedan 2015 &r pa
certifieringsniva 3. Registernummer ar 185. Registerhallare ar Rolf
Zetterstrdm. Personuppgiftsansvarig dr Region Ostergdtland.

SJUKDOMAR SOM FOLJS UPP | RMMS

| dag foljs 29 sjukdomar upp via RMMS. De flesta av dessa, 22 stycken, ingar i den nationella nyféddhets-
screeningen med PKU-prov. 2014 och 2016 lades ytterligare totalt 7 narliggande diagnoser till.

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.

Varje ar diagnosticeras ungefar 45 barn i Sverige med nagon av de 29 sjukdomarna som kan féljas upp i RMMS.
Tack vare en val fungerande screeningverksamhet i Sverige ar de allra flesta av dessa nyfodda 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 i dag totalt 24 sjukdomar. De tvd sjukdomarna som ingar i
nyféddhetsscreeningen men som i dagslaget inte foljs upp i RMMS ar medfodd brist pa skéldkortelhormon (KH)
och medfédd brist pa binjurebarkshormonet kortisol (CAH).

BESLUTSSTOD OCH KVALITETSREGISTER

RMMS bestar av tva delar; ett beslutsstéd (DS; decision support) kopplad till den enskilda verksamheten och som
ar sjalva portalen for inregistrering av data, och ett nationellt 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.

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

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

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

Registrets styrgrupp har under 2018 haft samma grundldggande sammansattning med representanter fran
metabola behandlingscentra, olika professioner och patientforetradare. | september 2017 slogs det metabola
barnteamet i Uppsala ihop med det i Stockholm. Uppsala har sedan dess inte haft en egen representant i
styrgruppen.

STYRGRUPP 2018

e Helena Eriksson, patientforetradare, SUNDSVALL

e  Maria Halldin Stenlid, Overlikare, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Marika Kanthe, Dietist, Skanes Universitetssjukhus, LUND

e Mikael Oscarson, Specialistldkare, Karolinska Universitetssjukhuset, STOCKHOLM

e Domniki Papadopoulou, Bitrddande 6verldkare, 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

e Inger Ohlund, Dietist, Norrlands Universitetssjukhus, UMEA

DRIFT OCH VERKSAMHET

RMMS &r ansluten till paraplyorganisationen Barn- och Vuxenkvalitetsregister (BoV) som &r en del av
RegisterCentrum SydOst (RCSO). Genom denna anslutning har RMMS Region Ostergétland som huvudman.
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 inom ramen av ett externt projekt pa Karolinska Universitetssjukhuset. Godkdannande
och attestering av kostnader samt redovisning sker enligt sjukhusets regler och riktlinjer.
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FINANSIERING

Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister har sedan starten 2012 fram till och med 2018 tilldelat RMMS 3,9
miljoner kronor i finansiellt stdd 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

Beslutsgruppen for Nationella Kvalitetsregister beslutade under slutet av 2018 att bevilja medel till RMMS for
2019 ars drift, underhall och utveckling med 600 000 kr med delutbetalning beroende av regeringsbeslut.

Forutom det direkta finansiella stodet 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 beslutsstéd och
kvalitetsregister. Dessa medel kommer inte RMMS direkt till del utan anvands for BoV-gemensamma kostnader.

INFORMATIONSKANALER

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

Arbetsgruppen fér 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.
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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

www.rmms.se
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