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Forord

Svenska neuroregister med sina elva delregister ar efter 13 r ett viktigt nationellt
verktyg for att utviardera vardinsatser och sikerstilla god vérd for enskilda patienter
med neurologisk sjukdom. Registrets viktigaste syften ar att ge underlag for
kvalitetsutveckling och att motverka skillnader inom svensk hilso- och sjukvard,
samtidigt som det skapar en bas for ny kunskap genom forskning.

Syftet med Svenska neuroregister ir att samla relevanta kvalitetsregister inom
neurologin for att erbjuda en enhetlig metod for strukturerad dokumentation av
kliniskt relevanta data for de storsta patientgrupperna. Med undantag for stroke, som
har sitt eget avancerade kvalitetsregister i Riksstroke, ryms huvuddelen av neurologins
sjukdomsgrupper bland Svenska neuroregisters delregister; multipel skleros,
Parkinsons sjukdom, narkolepsi, myastenia gravis, inflammatorisk polyneuropati,
epilepsi, epilepsikirurgi, svar vaskuldr huvudvérk, motorneuronsjukdomar,
hydrocefalus och neuromuskulira sjukdomar. Det finns ett uttalat intresse att fler
sjukdomsgrupper ska laggas till med tiden.

Svenska neuroregisters arbete gar fortsatt starkt framat. Vi nar kontinuerligt en béttre
anslutningsgrad och battre tickningsgrad. Framgangen forklaras av att det CE-
godkinda registergrianssnittet COMPOS DS erbjuder en patientéversikt, ett for
vardgivaren attraktivt verktyg som kvalitetssdkrar det dagliga kliniska arbetet.
Vérdgivaren fér en 6verblick av patientens forlopp och behandling, far st6d att anvanda
viktiga sjukdomsspecifika skalor och far hjilp att kvalitetssékra informationen genom
olika kontrollfunktioner och far dessutom tillging till de sjukdomsspecifika
patientrapporterade méatt som patienten genom registrets Patientportal har
rapporterat.

Innan registerarbetet inleddes var f& skattningsskalor i kliniskt bruk,
patientrapporterade métt samlades inte in och informationen i patientjournalerna var
ostrukturerad och bristfillig. Arbetet med Svenska neuroregister har tydligast drivit pa
utvecklingen av varden for multipel skleros och vi ar 6vertygade om detta redan idag
eller snart kommer all gilla dven 6vriga sjukdomsgrupper.

En annan central princip i vart arbete ar att med hjalp av flera olika utdatatjanster gora
alla data och dartill statistik standigt uppdaterad och tillgdnglig for rapporterande
enheter, som pa sa sitt kan folja utvecklingen av sitt kliniska arbete i jamforelse med
nationella riktlinjer och vardprogram. Vi bidrar med rapporter till Varden i Siffror och
skickar fyra gnger om &ret skraddarsydda Kvartalsrapporter till varje rapporterande
enhet med enhetens senaste resultat i jimforelse med andra enheter.

Vara delregister ar framgangsrika ocksa ur ett internationellt perspektiv: MS-registret
ar ett av de ledande i virlden tack vare sin unikt hoga tackningsgrad pa 6ver 85 % av
den prevalenta populationen men ocksé genom sin ldnga uppf6ljningstid pé i
genomsnitt 10 &r och sin rika variabelsamling som bland annat innehéaller 217 000
besok, 6ver 44 600 behandlingsepisoder, Gver 250 000 patientrapporterade matt och
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over 98 300 kognitiva skattningar. MS-registret har bidragit med data till 280
vetenskapliga publikationer och bidragit till att svenska MS-forskare ar ledande i
internationella forskningssamarbeten i MS-filtet. Aven Gvriga delregister star sig vil
internationellt. Parkinsonregistret med 6ver 10 000 vil karaktiriserade patienter ir ett
av de storsta i varlden och dven Ovriga delregister ar stora inom sina respektive falt.

Vi uppmuntrar den intresserade ldsaren att besoka var hemsida https://neuroreg.se
for att ta del av nyheter, och varfor inte undersoka registerarbetets resultat via var
offentliga sokfunktion Visualiserings- och Analys-Plattformen (VAP)! Hemsidan lever
upp till det nya tillgénglighetsdirektivet och innehéller text, dokument, statistik och
filmer.

Svenska neuroregister med sina delregister har kommit for att stanna som ett centralt
kvalitetsverktyg for neurologisk vard i hela landet. Vi ser med tillforsikt och férvintan
pé de kommande aren
Juni 2024

g i

Jan Iillert, registerhallare
Svenska neuroregister
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Svenska neuroregister

Bakgrund

Svenska neuroregister dr ett nationellt kvalitetsregister som bestar av 11 delregister
inom neurologin och ar en plattform for att skapa strukturerad information om
neurologiska sjukdomar for kvalitetssikring av sjukvarden och som underlag till
forskning.

Vid mitten av 1990-talet inleddes ett samarbete mellan samtliga svenska neurologiska
universitetskliniker for att bygga upp en gemensam struktur for registrering av
patienter med multipel skleros, MS. Detta arbete utmynnade i en databasstruktur som
fran borjan var avsedd som ett stod for det patientrelaterade arbetet men som ocksa
gjorde det majligt att lokalt skota savil kvalitetskontroll som verksamhetsuppf6ljning.
Svenska multipel sklerosregistret, MS-registret, kunde lanseras officiellt sedan vi
erhallit ekonomiskt stod fran Socialstyrelsen/SKL ar 2000.

Utvecklingen av MS-registret och erfarenheten av fordelarna for anviandarna att arbeta
registerbaserat vickte s& smaningom 6nskemal bland neurologer att arbeta pa ett
likartat vis &ven med andra sjukdomar. Fordelen med den struktur som MS-registret
utvecklat dr att det med mattliga arbetsinsatser och ekonomiska medel gir att utveckla
register for andra sjukdomar — det viktigaste ar att vilja sjukdomsspecifika matt pa
sjukdomsaktivitet, funktionshinder och patientrapporterade matt och att anpassa
listan 6ver medicinska och andra behandlingar. 2009 péborjades darfor arbetet med
andra sjukdomsgrupper inom MS-registret och idag samlas 11 sjukdomsgrupper under
Svenska neuroregister med sina respektive delregister: multipel skleros (MSreg),
myastenia gravis (MGreg), narkolepsi (NARKreg), Parkinsons sjukdom (PARKreg),
epilepsi (EPreg), svar neurovaskulir huvudvirk (HVreg), inflammatorisk
polyneuropati (IPNreg), motorneuronsjukdom (MNDreg),
normaltryckshydrocefalus/likvorshunt (NKHreg) samt den stora gruppen
neuromuskulira sjukdomar (NMiS) med exempelvis muskeldystrofier och spinal
muskelatrofi (SMA) samt under 2021 epilepsikirurgiregistret SNESUR (egen
arsrapport finns att hitta pa hemsidan https://neuroreg.se/epilepsikirurgi/arsrapport/
).

Syftet for Svenska neuroregister ar att

e Samla strukturerad information om i Sverige boende personer med
neurologisk sjukdom, i forsta hand MS, Parkinsons sjukdom, epilepsi,
inflammatorisk polyneuropati, narkolepsi, myastenia gravis,
motorneuronsjukdom, svar neurovaskuldar huvudvark, neuromuskuldra
sjukdomar sdsom spinal muskelatrofi och muskeldystrofier, hydrocefalus efter
anldggande av avlastande likvorshunt och patienter med kirurgiskt atgirdad
pé grund av epilepsi.

e Bidra till att neurologisk sjukvard i Sverige ar av hog kvalitet och har en jamn
fordelning
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o Tillforsékra att riktlinjer for vard och behandling efterlevs

e Vara ett redskap i kvalitetssikring av varden och i forbattringsarbete

e  Mojliggora utviardering av vardens och behandlingars effekt pa
funktionshinder och livskvalitet

e Skapa en bas for neurologisk forskning pd en nationell nivi

e  Mojliggora internationella samarbetsprojekt inom forskning och
vardutveckling genom att anvinda internationellt accepterade variabler och
definitioner

Organisation

Svenska neuroregisters organisation framgéar av figur 1. Svenska neuroregister har en
gemensam Registerhallare och Styrgrupp i vilken de ansvariga for varje delregister,
kallade “delregisteransvariga”, ingar tillsammans med patientforetriadare. Varje
delregister har i sin tur en styrgrupp med nationell och flerprofessionell representation
samt patientrepresentanter. Varje delregister har genom sin styrgrupp ansvar for sitt
innehall och utveckling. Beslut om utlimnande av data for forskningsandamal tas av
registerhillaren efter férankring hos varje delregisters styrgrupp eller sarskilt inrattad
Forskningsnimnd.

Det ar en barande princip att varje delregister ska ha nationellt stod i ett natverk av de
specialister som arbetar med respektive sjukdomsgrupp och att konsensus ska sokas
for definitioner och val av parametrar.

Epilepsi Epilepsikirurgi Hydrocefalus l;g;:garg%gﬂ( Mﬁt%?r:’n' '\gl:girgil
Karolinska
QRC Stockholm .

Stodfunktion S k < s lgt] ;ASEt

Carmona neu ro reglster Nationella

4 < Kvalitetsregister
IT-plattform e
Myastenia Narkolepsi Neuromuskuldra Parkinsons Svarneurovaskular
gravis sjukdomar sjukdom huvudvark

Figur 1 Svenska neuroregisters organisationsschema

Huvudmannaskap

Sedan 2013 har Karolinska Universitetssjukhuset det centrala personuppgiftsansvaret
(s.k. CPUA) for det utvidgade Svenska neuroregister.
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Inomprofessionell forankring

Svenska Neurologforeningen (SNF) har accepterat ett 6vergripande ansvar for Svenska
neuroregister och utser en styrgruppsledamot. Svenska MS-Sallskapet (SMSS), bildat
pa direkt initiativ frin MS-registrets styrgrupp, tillsitter MS-registrets styrgrupp.
Arbetet med delregistret for Parkinsons sjukdom leds av foreningen SweMoDis
(Swedish Movement Disorder) medan foreningen SwePar (Swedish Parkinson’s
Disease) ansvarar for den vetenskapliga forankringen. Epilepsiregistret har forankring
i Epilepsisillskapet. Svenska neuromuskuldra arbetsgruppen (SNEMA) star bakom
IPN-registret. Bakom arbetet med MND/ALS-registret star ett narverk av ALS-
intresserade neurologer representerande landets neurologiska universitetskliniker.
NKH-registrets drivs gemensamt av de rapporterande neurokirurgiska klinikerna i
universitetsorterna. Delregistret for Neuromuskulara sjukdomar drivs av den tidigare
styrgruppen fran tiden da registret var ett sjilvstiandigt kvalitetsregister fram till hosten
2018, under namnet Neuromuskuldra Sjukdomar i Sverige (NMiS).

Deltagande enheter

Ett 80-tal kliniska enheter runt om i landet, inklusive landets alla neurologkliniker,
rapporterar till Svenska neuroregister. Utéver neurologkliniker medverkar savél
medicinkliniker med neurologisk verksamhet, som barnneurologiska enheter.

Totalt fanns i december 2023 information om 67 806 patienter i Svenska
neuroregister. Flest patienter hade MS-registret, epilepsi-registret och darefter NKH-
registret och Parkinsonregistret. For tickning, se rapport fran respektive delregister.

Tackningsgrad

Det finns inte nigon strikt definition for tickningsgrad for ett kvalitetsregister, den
narmaste vi kommer ir frin dokumentet Att berdkna tdckningsgrader for Nationella
kvalitetsregister, Socialstyrelsen 2020:

“Med tdckningsgraden menar vi andelen av kvalitetsregistrets avsedda
registerpopulation som har registrerats, det vill sdga hur val uppgifterna i
kualitetsregistret tdcker det som det har for avsikt att tdcka.”

Da olika kvalitetsregister registrerar olika aspekter av vard paverkas ocksé mgjligheten
att berdkna tackningsgrader. For de register som registrerar dtgirder eller akuta
sjukdomsfall med vil definierade kriterier inom den specialiserade vérden finns goda
forutsattningar att anvinda Socialstyrelsens patientregister som jamforelseregister.
For kroniska sjukdomar eller tillstdind som behandlas inom primérvérden ar det
svarare att gora tickningsgradsjamforelse da det inte finns nagot nationellt register for
den vardnivan.

I och med att forutsdttningarna inte 4r desamma for alla kvalitetsregister ar

tackningsgrader for olika egentligen inte jamforbara, icke desto mindre ar
tdckningsgrad ett matt som anvinds for att avgora ett kvalitetsregisters
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certifieringsgrad. Man bor dock vara medveten om tickningsgraders begrénsning for
att gora en heltickande bedémning av ett registers varde.

Tackningsgrad for Svenska neuroregister

Under 2022 och 2023 har registercentrum QRC Stockholm dit Svenska neuroregister
ar ansluten pdborjat tickningsgradsjamforelser med ett antal delregister som tidigare
inte gjort jaimforelse mot Socialstyrelsens patientregister (PAR). For de som fatt
aterkoppling fran Socialstyrelsen finns resultatet av dessa och kan hittas i respektive
delregister arsrapport nedan.

Tekniskt gar jamforelsen till sa att jamforelsen designas i samarbete med en av
Socialstyrelsens handlaggare dar ett urval av variabler frin kvalitetsregistret jamfors
med motsvarande datamingd i patientregistret. For ett register som registrerar
atgarder, exempelvis kirurgiska ingrepp, gors en jimforelse matchad pa
personnummer, operationskoder och operationsdatum. For sjukdomsfall gors
motsvarande jamforelse matchad pa personnummer, diagnoskod och ungefirlig
tidpunkt for vardtillfille.

Sjélva tickningsgraden berdknas som andelen matchningar i bada registren plus poster
i enbart kvalitetsregistret, dividerad med det totala antalet poster.

matchande+enbart kvalitetsregister
TOTALT = (enbart PAR + matchande + enbart kvalitetsregister)

Figur 2 Berdkning av tdckningsgrad

Viktig utveckling och aktuella fragor under
2023

Kvalitetsregister och Beslutsstod
Svenska neuroregisters barande idé ar att motivera varden till registrering av
strukturerade vdrddata genom att erbjuda klinisk nytta:
e ett grinssnitt med en patientéversikt som underlittar det kliniska arbetet,
e enkel tillgdng till egna data for forbattringsarbete i virden, och att
e erbjuda en plattform for patientmedverkan i varden for PROM och PREM
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Darfor har beslutet frin SKR som meddelades i beslutsbrevet om anlag fér 2023, att
det som kan definieras som beslutsstod i registrets IT-plattform maéste skiljas fran “det
egentliga kvalitetsregistret” som en stor utmaning, fr a eftersom det kriavdes att alla
sjukvardsenheter méste inga avtal med IT-leverantoren vilket innebar en upphandling.
Uppbyggnaden av IT-plattformen dr dock séddan att detta &ar full mojligt, och har féljer
en beskrivning av hur Svenska neuroregisters plattform ar designad:

Svenska neuroregisters IT-gréanssnitt, som samlar in data frin det kliniska arbetet som
lokal virddokumentation, dr designat som en patientoversikt och tinkt som ett stod for
det patientrelaterade arbetet men gor det ocksd mojligt att lokalt skota sévél
kvalitetskontroll som verksamhetsuppfoljning. Genom att sammanfatta och grafiskt
visa den enskilde patientens sjukdomsforlopp far vardgivare och patient ett effektivt
verktyg nir beslut ska fattas om den fortsatta varden. Svenska neuroregister inbjuder
patienten att bidra med patientrapporterade matt och patienten kan sjélv se och félja
viktig information om den egna sjukdomen. Savil patientéversikten som
patientportalen ar designade att anviandas i varden av den enskilda patienten och utgor
pé det viset "beslutsstod” och omfattas av beslutet fran SKR som beskrivs ovan.

Det IT-verktyg, COMPOS DS, som anvinds i varden av patienter, har kallat det lokala
beslutsstodet, har utvecklats i samarbete med tidigare Carmona AB, numera Omda
Health Analytics, d&r CE-maérkt och disponeras av de deltagande enheterna enligt avtal
mellan sjukvdrdshuvudmannen och Omda. Varje klinisk enhets data tillhor séledes
Kkliniken och lagras och hanteras separat och ar tillgingligt for kliniken for statistik och
analys. Patienter som avbojer medverkan i det nationella registret gar darfor inte miste
om den vardkvalitetssikrande funktionen i IT-verktyget.

Data fran patienter i det lokala beslutsstodet, som fatt patientinformation om Svenska
neuroregister, inkluderas i Svenska neuroregisters nationella databas som uppdateras
varje natt med nytillkomna data frn de deltagande klinikernas databaser for de
patienter som inte avb6jt medverkan. Data for patienter som efter information avbojt
medverkan i Svenska neuroregister 6verfors inte till den nationella databasen och
anvands inte i Svenska neuroregisters statistik eller rapporter.

Av detta foljer att om bara avtal uppréattas mellan vardgivare och IT-leverantéren och
om varden betalar for tjansten, sd kan arbetet med beslutsstod fortsétta som hittills och
anda vara i harmoni med géllande lagstiftning. Det har dock under 2023 gatt langsamt
att fa till avtal och vid utgdngen av aret hade endast ett fatal regioner tecknat avtal. I
skrivande stund, maj 2024, har situationen forbéttrats och drygt hélften av landets
neurosjukvard tacks av avtal och fler ar under upphandling.

Vi ser dock med fortsatt oro pa kravet av upphandling, speciellt som det &r
upphandling av ndgot som redan varit i drift i varden i 6ver ett decennium, och befarar
att det kommer att leda till en minskning i tickningsgrad eftersom de enheter som inte
far till avtal troligen kommer att minska sin rapportering nar det férlorar
patientoversikt och patientportal.
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Ekonomi

Svenska neuroregisters ekonomi utgors till 75 % av anslaget fran SKR frén
overenskommelsen med staten. Darutover finns mindre anvindaravgifter for tva
delregister, ersiattning for utfort arbete i samband med datauttag for forskning och ett
par exempel pa erséttning for arbete i samband med forskningsprojekt med
kommersiell sponsor (se nedan)., Det dr en utmaning att med de ekonomiska ramar
som stér till buds att dels bygga upp en s omfattande verksamhet och dels att utveckla
IT-tjansterna fortlopande, nir bara det 16pande arbetet kréver resurser. En fortsatt
utveckling begréinsas av de ekonomiska forutsattningarna. Darfor fortsétter ett aktivt
sokande efter nya inkomstkallor, dar méjligheterna dock begriansas av vad som ar
pabjudet i avtal mellan SKR, LIF m.fl.

Sedan 2019 har pagar stora internationella sdkerhetsuppf6ljningar, s.k. post
authorization safety study (PASS) av nya MS-likemedel. Dessa projekt 4r mangariga
och bygger pé data frdn Svenska neuroregister/MS-registret. I avtalen mellan
Karolinska Institutet och respektive sponsor ingar ett stéd till Svenska neuroregister.
Argumentationen &r att vetenskapliga studier med extern finansiering kan bidra till
registrets drift nir projektets framgang ar villkorat av en fortsatt utveckling av registret
som garanterar fortsatt datainsamling av hog kvalitet. Detta géller i synnerhet Svenska
Neuroregister dir de data som krivs for forskningsstudierna skapas just av registrets
existens — utan registrets design skulle data av denna kvalitet inte kunna himtas
varken ur journaler eller andra virddokumentationssystem. Méark séledes att dessa
avtal ar tecknade mellan respektive foretag och Karolinska Institutet som har
arbetsgivaransvaret for flera av Svenska neuroregisters medarbetare.

Forbattringsarbete

Svenska neuroregister tillhandahéller "Kvartalsrapporter” for deltagande enheter, dir
enheternas egna resultat avseende de nationella riktlinjerna for vard vid MS skickas till
verksamhetsansvariga fyra ganger per ar. Rapporterna har gradvis utvecklats for att bli
alltmer anvindbara och attraktiva for verksamheterna och innehéller nu statistik dven
for 6vriga delregister. Tanken ar att klinikerna pa detta sitt ska uppmuntras att
anvanda registerdata i verksamhetsuppfoljning och -utveckling och till administrativa
uppgifter. Detta ar sirskilt pakallat for MS dar ménga kliniker har
lakemedelskostnader pd manga tiotals miljoner kronor och pé detta satt far ett verktyg
att f6lja upp den investeringen.

Samverkan med Nationella programomradet Nervsystemets sjukdomar, NPO

Eftersom Svenska neuroregister tiacker stora delar av det neurologiska omradet ar
registret viktigt for vart Nationella programomréde (NPO) och vice versa. Under &ret
har darfor fortsatta kontakter agt rum mellan registerrepresentanter och NPO. Svenska
neuroregister har levererat viktiga data som behévts for NPOs forsta rapport som
lamnades under aret, https://vardenisiffror.se/Rapport/nervsystemets-sjukdomar-
nationellt-programomrade.
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Framtidsutsikter infor 2024

Aven om vi oroar oss for minskad tickningsgrad, och kanske rent av anslutningsgrad,
som resultatet av avskiljandet av beslutsstod fran det egentliga kvalitetsregistret sa ser
vi positiva tecken pa att Svenska neuroregister kommer att vara fortsatt viktigt i varden
och kvalitetsarbetet inom neurologi eftersom behandlingsmdjligheterna for
neurologisk sjukdom nu snabbt forbattras. MS-registret fick sin starka utveckling just i
det skede niar bromsmedicineringen fick sig genombrott vilket bidrog till att
behandlingarna snabbt kunde etableras i hela landet och att regionala skillnader blev
tydliga och kunde minskas dramatiskt. Data fran vart register har dessutom bidragit
starkt till kunskapsutvecklingen runt dessa behandlingar genom ménga vilciterade
vetenskapliga artiklar i internationella tidskrifter.

Vi ser nu ett 6kat intresse for flera av vira delregister i takt med att nya behandlingar
tillkommit eller kan férvintas tillkomma inom de ndrmaste aren. Det forsta exemplet
pa detta var behandling av kronisk migrén dir de forsta nya, effektiva men dyra
behandlingarna etablerades for nigra ar sedan och dar uppfoljning av deras
anviandning och effekt var pabjuden av TLV och NT-radet. Vi ser nu &ven nya och
livsavgorande behandlingsmdjligheter for tidigare icke behandlingsbara sjukdomar
som spinal muskelatrofi och muskeldystrofier. Har finns uppfoljningskrav fran
European Medicines Agency (EMA). Aven motorneuronsjukdomar kan mycket vil bli
behandlingsbara inom en néra framtid. Dessa nya behandlingar kommer alla att bli
kostsamma och kriava ordnat inférande med en adekvat utviardering och dé blir
Svenska neuroregister ett oundgéngligt hjalpmedel.

De ovan namnda PASS-projekten for MS ar dartill exempel pa att
likemedelsmyndigheter, bAde EMA och Food and Drug Administration (FDA), ser
siakerhetsuppfoljningar med patientregister som mer férdelaktiga an traditionella fas-
4-studier som har problem med hiéga kostnader och daligt extern validitet.
Registerhallaren medverkar sedan 2023 som partner medverka i ett femérigt EU-
projekt dir data fran MS-registret ingar for att belysa hur registerdata bast kan
anviandas som grund for regulatoriska myndighetsbeslut. Att vi inbjudits till detta &r i
sig ett bevis pa registrets framskjutna plats internationellt.

I detta nya ekosystem av introduktion och utvirdering av en rad nya lidkemedel inom
neurologin har Svenska neuroregister en given plats.
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Patientmedverkan

Svenska neuroregister har sedan 2014 en patientportal dir vi erbjuder Patientens Egen
Rapportering (PER) eller motsvarande for inrapportering av patientrapporterade matt,
hittills for tio av vara elva delregister (EPreg, HVreg, IPNreg, MNDreg, MGreg, MSreg,
NARKreg, NKHreg, NMiSreg och PARKreg). Arbetet for att utveckla och férdjupa detta
ar centralt for var framtid och patientmedverkan och patientforetradarnas roller ar
visentliga. Aven detta har en utmaning i kravet pé avskiljande av beslutsstod frén
kvalitetsregister.

Det hivdas fran vardforetradares hall att det ar vardens uppgift, och inte
kvalitetsregisters, att samla in patientrapporterade matt, s.k. PROM/PREM. Vi héller
med om att detta rent juridiskt maste ske inom system for den lokala
varddokumentationen. Svenska neuroregister foljer denna princip med hjélp av
COMPOS DS genom att den ingéende Patientportalen samlar in data som importeras
till de deltagande enheternas databas och forst darefter tillfors dessa data Svenska
neuroregister, om patienterna inte valt att avboja.

Men vad som ar viktigt att vara medveten om ar att utvecklingen av PROM/PREM éar
dynamisk nir det géller sjukdomsgruppsspecifika instrument. Endast ett begrénsat
antal PROMs/PREMs ar generiska och fungerar vil 6ver flera diagnosgrupper.
PROM/PREM ir definitionsmassigt patientcentrerade och blir allt viktigare som
utfallsmétt, da de har en hog klinisk validitet. Vi hdvdar att sjukdomsspecifika
PROMs/PREMs bést utvecklas och koordineras av kvalitetsregister som har en hog
kompetens om respektive sjukdomsgrupp och vars medarbetare ofta d&r med och
utvecklar omrédet bade nationellt och internationellt. Det 4r mindre rationellt att vara
datajournalsystem skulle etablera och uppdatera alla dess skalor for olika
sjukdomstillstind. Kvalitetsregister bor ha en given roll &ven for insamling av
PROM/PREM.

Slutord

Vi hoppas att denna Arsrapport ska stimulera till bide engagemang i
kvalitetsregisterarbete och till 6kad anvindning av vara data i kliniskt
forbattringsarbete och i vetenskapliga projekt for 6kad kunskap om neurologiska
sjukdomar och deras behandling. Vi hoppas ocksa pa 6kad forstéelse for och
uppskattning av den patientoversiktsbaserade design som vi arbetar efter baserat pa
COMPOS DS, ett arbetssatt som vi uppfattar som innovativt och direkt
kvalitetshGjande i den dagliga varden.

Sammanfattningsvis hoppas och tror vi att Svenska neuroregister med tiden kommer
att bli allt viktigare for utvecklingen av svensk neurologisk vard.
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Neuromuskulara sjukdomar

Sammanfattning for patienter och allmanhet

NMiS ar ett register for patienter med arftliga neuromuskuléra sjukdomar. Samtliga
sjukdomar ar sillsynta dar diagnostik, uppfoljning och behandling kraver
expertkunskap. NMiS samlar in information om diagnostik, hilsostatus och
lakemedelsbehandlingar samt hur sjukdomen paverkar vardagen och individens
hjalpbehov. Detta dr viktig for att kunna félja och paverka sjukdomsforloppet och
eventuella komplikationer av sjukdomarna. Genom att ing& i NMiS ges individer
mojlighet att delta i nationella och internationella studier.

Sjutton av Sveriges 21 regioner registrerar i NMiS, vilket motsvarar 81%. I Sverige finns
sex sjukvérdsregioner och universitetssjukhusen i dessa sjukvérdsregioner registrerar
samtliga i NMiS, vilket motsvarar 100%. Sedan 1 april 2023 har nationell
hogspecialiserad vard inforts for viss vard vid neuromuskulira sjukdomar. Denna véard
genomfors pé tva enheter for barn och ungdomar (Region Stockholm och Vistra
Gotalandsregionen) och fyra enheter for vuxna (Region Stockholm, Vistra
Gétalandsregionen, Region Skéne och Region Ostergotland). Varden sker i samarbete
med individens behandlande enhet pa hemorten.

NMiS dr uppdelat pa fyra moduler; patienter med dystrofinopatier (Duchenne och
Beckers muskeldystrofi), spinalmuskelatrofi, dystrofia myotonika och Gvriga
neuromuskulédra sjukdomar. NMiS startade under 2011 och ir sedan 2018 ett
delregister vid Svenska neuroregister.

Idag finns inte ndgon exakt kunskap om antalet patienter med neuromuskular sjukdom
i Sverige, men har uppskattats till cirka 3500. Sedan registret startade 2011 har antalet
patienter successivt 6kat och ar idag 1 647, vilket motsvarar 47 % och innebir en
6kning med 5 % frén foregdende ar. Dock bor noteras att for tvé av de storsta
diagnosgrupperna spinal muskelatrofi och Duchennes muskeldystrofi ar antalet
betydligt hégre och motsvarar 91,8 % respektive 83% vilket ar 6kning med 9,3%
respektive 6%.

I varje nationellt kvalitetsregister foljs sdrskilt viktig information via sa kallade
kvalitetsindikatorer. For neuromuskuléra sjukdomar ar féljande indikatorer viktiga:
genetisk utredning genomford, nutritionsproblem efterfragat, lungfunktion
efterfrdgad, livskvalitetsformular ifyllt och besok. Tidigare har besok pa regional
neuromuskular enhet inkluderats men ersitts nu med besok pa nationell
hogspecialiserad enhet.

Via Svenska neuroregisters hemsida kan patienter logga in pa patientportalen och
lagga in data i livskvalitetsformular. Patienter och allmanhet har ocksa via hemsidan
tillgang till Neurodashboard som ar en 6ppen redovisning av antalet aktuella patienter
i NMiS samt hur ménga som har en pagéende behandling.
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Neuromuskuléra sjukdomar ar sillsynta sjukdomar som medfor ett stort behov av
internationellt samarbete. Data som matas in i NMiS anpassas darfor kontinuerligt
efter nationella och internationella riktlinjer. NMiS ar medlem i ett storre
internationellt natverk for neuromuskuléra kvalitetsregister (TREAT-NMD) vilket
medfor stora mojligheter till samarbete och gemensamma forskningsprojekt.
Internationellt sett har NMiS ront stort intresse och anses ha hég kvalitet. Detta har
medfort att NMiS blivit utvalt att delta i tva storre europeiska uppfoljningsstudier
avseende nya likemedelsbehandlingar vid spinal muskelatrofi. Data frain NMiS ingér
ocksa i flera nationella vetenskapliga studier avseende naturalférlopp, hidlsoekonomi
samt sjukdomsborda.

Anslutningsgrad och Tackningsgrad

Deltagande enheter

Under 2023 har 36 enheter registrerat i NMiS i 17 av 21 regioner. Detta ar en 6kning
med tre enheter under 2023. I jamforelse med 2022 har det siledes skett en fortsatt
6kning fran 30 enheter vilket innebér en 6kning med sex enheter de tva senaste aren.
Fortfarande saknas fyra regioner, de regioner som inte registrerat patienter ar som
tidigare Viastmanland, Sodermanland, Dalarna, och Gotland. Patienter fran dessa
regioner ar sannolikt registrerade via specialistenheterna i Uppsala eller Stockholm.
NMiS har f6ljaktligen en anslutningsgrad motsvarande 81%, berdknat pé 17 av 21
regioner.

De sjukdomar som ingér i kvalitetsregistret ar alla sdllsynta, dar diagnostik,
uppfoljning och behandling kréver expertkunskap. Saledes foljs ménga patienter av
expertteam pa de storre universitetssjukhusen som ocksa gjort de flesta
registreringarna i NMiS. Mattet pé anslutningsgraden for NMiS bor darfor egentligen
berdknas utifrdn hur manga universitetssjukhus inom de sex sjukvardsregionerna som
ar anslutna. Med en dylik berdkning har NMiS en anslutningsgrad pa 100 %.

Tackningsgrad

For att fa mojlighet att faststilla tickningsgrad 1amnades 2020 en ansokan till
Socialstyrelsens patientregister avseende antalet patienter med olika neuromuskulara
sjukdomar (NMS). Vi efterfragade uppgifter om de storsta NMS diagnosgrupperna.
Ansckan omfattade antalet levande individer med tva bes6k under perioden 1998 -
2019. En ny ansékan har lamnats in tidig var 2022, de resultat vi erh6ll varen 2023
inneholl inte tillrdcklig tydlig information om sjukdomsgrupperna och kompletterande
information har begirts men adnnu inte inkommit. Vi har darfor vid berakning av
tdckningsgrad ocksa 2023 utgétt frin tidigare erhéllna data fran Socialstyrelsen.

Den totala tackningsgraden har fortsatt 6ka och ar nu 47 %. Observeras bor dock att
tackningsgraden for dystrofinopatier ar nu 83% och for spinal muskelatrofi (SMA) 91,8
%, vilket ar betydligt hogre dn for den totala tickningsgraden pa 47 %, se tabell 1 och
tabell 2. Tackningsgraden har 6kat under aret for diagnosgrupperna SMA med 9,3 %,
for dystrofinopatier med 6 % och for dystrofia myotonika 4,7 %. For gruppen dystrofia
myotonika har tickningsgraden okat men &r fortsatt 14g. Ménga av patienterna med

16 /36



NMis

denna sjukdom har av olika anledningar inte kontakt med vuxenneurolog och
registreras darmed inte i Svenska neuroregister. Det finns dock stora regionala
skillnader dar patienter i Vastra Gotalandsregionen oftast har kontakt med antingen
barn- eller vuxenneurolog och i denna region finns en hog tickningsgrad. Arbete med
att forbattra tackningsgraden pégér och forvintas 6ka genom inférandet av nationell
hogspecialiserad vard for neuromuskuléra sjukdomar dar dystrofia myotonika ingér.
For 6vriga diagnoser ar det fortfarande svért att berdkna en korrekt tdckningsgrad
eftersom det dr s manga diagnoser som ingér och ICD-10 koderna ménga ganger inte
ar tillrackligt differentierade for att kunna ge tillracklig information. Tackningsgraden
har dnda 6kat med 15,6%.

Tabell 1 Antalet registrerade patienter och tdackningsgrad for NMisS.

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
Totalt antal aktuella patienter 512 590 620 631 725 896 1186 1475 1647
Antal patienter nationellt i

3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500
malgruppen

Tackningsgrad % 146 169 17.7 18 20,7 256 339 421 47,0

Tabell 2 Tdckningsgrad 2023 for de fyra olika modulerna i NMisS.

Spinal Dystrofia Ovriga neuromuskulira
Dystrofinopatier
muskelatrofi myotonika sjukdomar

Totalt antal registrerade

247 387 605 873
patienter 2023
Totalt antal registrerade

222 359 523 717
patienter 2022
Totalt antal registrerade

194 349 477 609
patienter 2021
Antal patienter nationellt i
malgruppen enligt
Socialstyrelsens
patientregister, antalet 269 466 1755 1000?
levande individer med 2
besok under perioden 1998
-2019)
Tackningsgrad (%) 2023 91,8 83 34,5 87,3
Tackningsgrad (%) 2022 82,5 77 29,8 71,7
Tackningsgrad (%) 2021 72,1 74,9 27,2 60,9
Tackningsgrad (%) 2020 61 75 26 -
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Utveckling av variabler

Ett kontinuerligt arbete pagar vad giller utveckling av de variabler som ingar i
registret. Nar felaktigheter eller inkonsekvenser upptacks vid inmatning i registret tas
detta upp pa styrgruppsmoten eller anmals direkt till registerhallare och koordinator.
Neuromuskulira sjukdomar ar sillsynta sjukdomar vilket medfor att det finns ett stort
behov av ett internationellt samarbete. Fortsatt arbete har pagatt under aret for att
synkronisera NMiS variabler med core data set som fastslagits i det internationella
natverket for neuromuskulira kvalitetsregister: TGDOC TREAT-NMD Global Data
systems Oversight Committee - TGDOC - TREAT-NMD. Samarbete med
internationella register ar viktigt for att kunna ta fram sé kallade “real world data”
avseende nya behandlingsstrategier och nya sjukdomsmodifierande likemedel i storre
patientkohorter.

Foljande variabler har lagts till:

e Tungfascikulationer och handtremor i Statusfliken i SMA-modulen

e  Start- och stoppdatum fér andningsunderstod

e Behandling for diabetes med bade insulin och peroral behandling i
Behandlingsfliken

e  Nytt pneumokockvaccin (Apexxnar) i Lungfunktion/Vaccinationer utover det
sedvanliga vaccinationsprogrammet

e Non- 5q SMA diagnos har flyttats till modulen Ovriga diagnoser: SMA-
modulen omfattar nu enbart 5q SMA.

e Ifliken Ortopedi har lagts till mer utforlig information om hoéftluxation och
hoftoperationer

e Tid fran élder vid forsta symtom och diagnosdatum riknas nu ut automatiskt
av systemet

e Inmatningsproceduren har forenklats avseende motoriska skalor

e Mojlighet att l14gga in ett tidigare diagnosdatum &n debutdatum. Detta for att
fanga presymtomatiska patienter. Denna majlighet finns i samtliga moduler

e I Basdata, under rubrik Forsta symtom har lagts till inga symtom vid
diagnos”

Utveckling av kvalitetsindikatorer

Ett viktigt syfte med registret ar att motverka eller bromsa uppkomst av
komplikationer genom noggrann uppfoljning, kontroll och tidig diagnos och
behandling. Kvalitetsindikatorerna ar valda utifran detta syfte och svarar mot viktiga
nationella och internationella riktlinjer. De fem framtagna kvalitetsindikatorerna ar
gemensamma for alla moduler i NMiS och utgors av:

o  Genetisk utredning genomford
Symtom lungfunktion ifyllt/efterfragat
Nutritionsproblem ifyllt/efterfragat
EQ-5D-5L/EQ-5D-Y
Besok pa nationell hégspecialiserad neuromuskuldr enhet

O O O O
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Efterfragat data pa de olika kvalitetsindikatorerna uppdelat pa de fyra modulerna
NMiS ar ett register som omfattar enbart arftliga neuromuskulara sjukdomar vilket
innebar att det ar helt essentiellt att genetisk utredning ar genomférd vid dessa
tillstdnd. Paverkad lungfunktion ar ofta associerad till sjuklighet och for tidig dod vid
neuromuskuldra sjukdomar och féljaktligen en viktig variabel att folja. Detta galler
dven nutritionsproblematik. Neuromuskulira sjukdomar &r sillsynta tillstdnd och
behover foljas upp av expertteam. I samband med att nationell hégspecialiserad vard
har inforts har kvalitetsindikatorn "besok regional neuromuskular enhet” ersatts av
“besok nationell neuromuskulér enhet”. Detta har skett efter att tillstdnd att bedriva
hogspecialiserad vard tridde i kraft 1 april 2023.

Datakvalitet

Genom att kontinuerligt anpassa variabler till internationella register har
datakvaliteten avsevirt forbattrats. Detta arbete har ocksa resulterat i 6kad relevans for
patientgrupperna samt fér de professioner som arbetar inom omrédet.

For att sikerstilla datakvalitet dr det frimst personer med god erfarenhet och kunskap
om patientgruppen med NMS som har behorighet att registrera i NMiS. De enheter
som har hogst rapporteringsgrad utgors av universitetsklinikerna dar expertteam for
NMS finns.

I samband med utlaimnande av data till utvecklings- och forskningsprojekt har
variabler kontrollerats justerats och vid behov. Detta arbete har lett till ytterligare
forbattrad datakvalitet.

Datatathet

Ett utvecklingsprojekt paborjades december 2020 och har pagatt under hela aret 2021
och delar av 2022 och 2023. Projektet har utvecklats och genomforts tillsammans med
Svenska neuroregisters IT-plattformsleverantor. Det huvudsakliga syftet med projektet
ar att genomfora en omfattande efterregistrering av data for tre av de storsta
diagnosgrupperna, dystrofinopatier, SMA och DM1 for att 6ka savil datamingd som
datakvalitet. Under 2022 och 2023 har efterregistreringsprojekt dven pagatt for
patienter med Pompes sjukdom.
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Amount Added Year By Year
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Figur 3 Registrering av data fran 2013-2023. De orange staplarna representerar datapunkter och

den bld linjen antal nya patienter.
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Figur 4 Antalet ackumulerade datapunkter for aren 2013-2023.

Missing values och rapporteringsgrad

Missing values

NMiS har valt att ha gemensamma kvalitetsindikatorer for samtliga ingdende moduler
(olika sjukdomstillstand). Svarsfrekvensen for kvalitetsindikatorerna har successivt
okat 6ver tidsperioden men ar fortfarande ett forbattringsomrade se tabell 3 och 4
nedan.
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Tabell 3 Antal reiistreriniar av kvalitetsindikatorer ib'r aren 2017-2023

Antal aktuella patienter 597 609 769 1013 1288 1498 1654
Genetisk utredning 376 382 465 599 726 857 1106
Symtom lungfunktion 363 388 533 716 886 1047 1120
Nutritionsproblem 196 222 302 417 515 598 656
EQ-5D/EQ-5D-Y (PER) 30 31 41 83 247 382 462

Besok regional
199 220 354 562 817 1013 1044
neuromuskuldr enhet

Tabell 4 Procent registrerade kvalitetsindikatorer i forhallande till det aktuella

antalet iatienter i()'r aren 2017-2023

Genetisk utredning 63.0 62.7 60.5 59.1 56.4 57.2 66.8
Symtom lungfunktion 60.8 63.7 69.3 70.7 68.8 69.9 67.7
Nutritionsproblem 32.8 36.5 39.3 41.2 40.0 39.9 39.7
EQ5D/EQS5D-Y (PER) 5.0 5.1 5.3 8.2 19.2 25.5 27.9

Besok regional
33.3 36.1 46.0 55.5 63.4 67.6 63.1
neuromuskuldr enhet

Dystrofia myotonika

Tabell 5 Antal registreringar av kvalitetsindikatorer for dren 2017-2023

avseende modulen distroita miotoniku.

Antal aktuella patienter 199 199 238 287 401 429 458

Genetisk utredning 123 128 156 190 234 262 279
Symtom lungfunktion 128 130 169 220 276 316 322
Nutritionsproblem 31 36 46 67 91 107 116
EQ-5D/EQ-5D-Y (PER) 15 15 17 26 66 90 108

Besok regional
69 71 104 149 259 298 306
neuromuskuldr enhet
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Tabell 6 Procent registrerade kvalitetsindikatorer i forhallande till det aktuella

antalet iatienter ié'r daren 2017-2023 avseende modulen distroim miotoniku.

Genetisk utredning 61.8 64.3 65.5 66.2 58.4 61.1 60.9
Symtom lungfunktion 64.3 65.3 71.0 76.7 68.8 73.7 70.3
Nutritionsproblem 15.6 18.1 19.3 23.3 22.7 24.9 25.3
EQ5D/EQS5D-Y (PER) 7.5 7.5 7.1 9.1 16.5 21.0 23.6
Besok regional

34.7 35.7 43.7 51.9 64.6 69.5 66.8
neuromuskuldr enhet

Dystrofinopatier

Tabell 7 Antal registreringar av kvalitetsindikatorer for aren 2017-2023

avseende modulen distroitnoiatier.

Antal aktuella patienter 198 197 218 265 278 289 294

Genetisk utredning 171 172 191 236 250 260 253
Symtom lungfunktion 144 155 184 223 238 243 251
Nutritionsproblem 124 132 153 195 216 225 229
EQ-5D/EQ-5D-Y (PER) 13 14 16 33 83 100 115

Besok regional
96 98 130 182 198 209 209
neuromuskuldr enhet

Tabell 8 Procent registrerade kvalitetsindikatorer i forhdllande till det aktuella

antalet iatienter i()’r aren 2017-2023 avseende modulen distroimoiatier.

Genetisk utredning 86.4 87.3 87.6 89.1 89.9 90.0 86.1
Symtom lungfunktion 72.7 78.7 84.4 84.2 85.6 84.1 85.4
Nutritionsproblem 62.6 67.0 70.2 73.6 77.7 77.9 77.9
EQ5D/EQS5D-Y (PER) 6.6 7.1 7.3 12.5 29.9 34.6 39.1
Besok regional

48.5 49.7 59.6 68.7 71.2 72.3 71.1
neuromuskuldr enhet
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Spinal muskelatrofi

Tabell 9 Antal registreringar av kvalitetsindikatorer for dren 2017-2023

avseende modulen siinal muskelatroil.

Antal aktuella patienter 43 56 90 131 163 184 210
Genetisk utredning 0 0 0 0 1 2 197
Symtom lungfunktion 42 51 85 115 148 168 184
Nutritionsproblem 37 50 85 119 143 159 177
EQ-5D/EQ-5D-Y (PER) 0 0 1 11 35 60 73

Besok regional
27 42 77 114 146 161 169
neuromuskuldr enhet

Tabell 10 Procent registrerade kvalitetsindikatorer i forhallande till det aktuella

antalet iatienter ié'r daren 2017-2023 avseende modulen siinul muskelatroit.

Genetisk utredning 0.0 0.0 0.0 0.0 0.6 1.1 93.8
Symtom lungfunktion 97.7 91.1 94.4 87.8 90.8 91.3 87.6
Nutritionsproblem 86.0 89.3 94.4 90.8 87.7 86.4 84.3
EQ5D/EQS5D-Y (PER) 0.0 0.0 1.1 8.4 21.5 32.6 34.8
Besok regional

62.8 75.0 85.6 87.0 89.6 87.5 80.5
neuromuskuldr enhet

Ovriga neuromuskulira sjukdomar

Tabell 11 Antal registreringar av kvalitetsindikatorer for aren 2017-2023

avseende modulen b'vriia neuromuskuldra si'ukdomar.

Antal aktuella patienter 157 157 223 330 446 596 692

Genetisk utredning 82 82 118 173 241 333 375
Symtom lungfunktion 49 52 95 158 224 320 363
Nutritionsproblem 4 4 18 36 65 107 134
EQ-5D/EQ-5D-Y (PER) 2 2 7 13 63 132 166

Besok regional
7 9 43 117 214 345 360
neuromuskuldr enhet
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Tabell 12 Procent registrerade kvalitetsindikatorer i forhdllande till det aktuella antalet
patienter for dren 2017-2023 avseende modulen ovrig neuromuskuldr sjukdom.

2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023
Genetisk utredning 52.2 52.2 52.9 52.4 54.0 55.9 54.2
Symtom lungfunktion 31.2 33.1 42.6 47.9 50.2 53.7 52.5
Nutritionsproblem 2.5 2.5 8.1 10.9 14.6 18.0 19.4
EQ5D/EQ5D-Y (PER) 13 13 3.1 3.9 14.1 22.1 24.0
Besok regional

4.5 5.7 19.3 35.5 48.0 57.9 52.0
neuromuskuldr enhet

Rapporteringsgrad

Rapporteringsgraden har 6kat under iret med 172 patienter frin 1475 till 1647. Det ar
fortfarande framfor allt enheter med expertteam for NMS pé universitetsklinikerna
som har en hog rapporteringsgrad. Efter inforandet av nationell hégspecialiserad vard
(NHV) under 2023 ansvarar NHV-enheterna for 73% av den totala
rapporteringsgraden (fyra vuxenenheter och tva barnenheter). Detta beroende pa att
kvalitetsregistret har en central plats i NHV-uppdraget.

Tabell 13 Antal aktuella patienter registrerade 2022 och 2023 pa de kliniker som under 2023 blev
enheter for nationell hégspecialiserad vard for neuromuskuldra sjukdomar.

2022 2023
Karolinska Universitetssjukhuset
74 123
(vuxen)
Karolinska Universitetssjukhuset
62 64
(barn)
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
575 575
(vuxen)
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
226 266
(barn)
Skanes universitetssjukhus
45 64
(vuxen)
Linkdpings universitetssjukhus
113 114
(vuxen)
Total antal nationell 1095 1206

24 /36



NMis

Tabell 14 Antalet registrerade per diagnosgru,

Barnkliniken ALB 2 14 31 5
Barnkliniken DSBUS 22 67 89 73
Karolinska Universitetssjukhuset 10 6 21 21
Linkdpings universitetssjukhus 2 2 11 0
Sahlgrenska Universitetssjukhus 79 18 25 28
Skanes universitetssjukhus 3 1 22 2
Ovriga 20 42 50 35
Validering

En valideringsprocess pagar fortlopande sedan slutet av 2020 dir de tva personer som
har anlitats for efterregistrering av data dven slumpmassigt kontrollerar
6verensstimmelse mellan journaldata och registerdata. Detta har varit ett palitligt och
robust sitt att validera data. Arbetet har hitintills pagatt i alla sjukvérdsregioner.
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Tabell 15 Registrerade patienter pd de olika enheterna totalt och under 2023.

Sahlgrenska 633 35,3% 575 35%
Barnkliniken DSBUS 268 15% 266 16%
Orebro 175 10% 135 8%
Linképing 117 6,5% 114 7%
Huddinge 86 48% 82 5%
Solna 82 4,6% 77 4,7%
Barnkliniken Malmo 76 4,2% 70 4,2%
Barnkliniken ALB 69 3,8% 65 3,9%
Malmo 47 2,6% 44 2,7%
Danderyd 45 2,5% 41 2,5%
Barnkliniken Akademiska Sjukhuset 30 1,7% 27 1,7%
Umea 30 1,7% 27 1,7%
Neurology Clinic, Sophiahemmet 22 1,2% 22 1,3%
Lund 14 1% 9 1%
Ornskéldsvik 14 1% 9 1%
Sunderbyn 11 1% 11 1%
Ostersund 10 1% 10 1%
Ryhov 7 <1% 5 <1%
Sundsvall 6 <1% 6 <1%
Karlstad 5 <1% 5 <1%
Ostersund BUM 5 <1% 5 <1%
Barnkliniken Orebro US * *
Kalmar * *
Angelholm * *
Barnkliniken Ryhov * *
Bollnds * *
Karlskrona * *
Uppsala * *
Centrum fér neurologi Stockholm 2 o
Gavle * *
Halmstad * *
Helsingborg * *
Kristianstad * *
Karlshamn * *
Sollefted * *
Ystad * *
Total 1792 1647

Datauttag NEURO/NM;iS 2024-03-08

*antal farre dn fem
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PROM/PREM

PROM/PREM

I NMiS finns EQ-5D (vuxen) och EQ-5D-Y (fér barn) som PROM métt for samtliga
moduler. Det finns ocksa en variabel dir vi samlar in information om patientens
uppfattning om sjukdomsutvecklingen de senaste 6 manaderna. I modulerna for
dystrofinopatier och SMA ligger ocksa EK2-skalan som ett PROM-matt. Denna skala ar
en egenskattning av hilsotillstdndet hos icke-géende patienter med SMA och
Duchennes muskeldystrofi. Det finns ocksé en skala for fatigue (uttréttbarhet), Fatigue
Severety Scale (FSS).

Patientens Egen Registrering (PER)

NMiS ir ett kvalitetsregister for barn och vuxna patienter med NMS. Detta gor viss
PER-rapportering mer komplicerad. EQ-5D (vuxen) och EQ-5D-Y (barn) ar de PER-
maétt som anviands i NMiS. Inrapportering kan ske efter inloggning via Bank-ID eller
tvafaktorsautentisering.

Vad giller vuxna patienter och barn 6ver 13 ar fungerar detta vial om man har Bank-
ID/Freja-eID. For barn yngre dn 13 &r samt PROXY-rapporteringar (barnets upplevelse
som rapporteras via fordlder) behover tvafaktorsautentisering anvéindas eftersom PER
ligger kopplat till barnets personnummer. Detta upplevs av manga som komplicerat
och har paverkat inrapporteringsgraden. Mojligen kommer detta att bli enklare via
framtida digitala 16sningar som planeras via 1177.

Aterrapportering

Neurodashboard

En 16sning for NMIS i likhet med 6vriga delregister i Svenska neuroregister i form av
en "Neurodashboard” har tagits fram. Oppen redovisning sker idag av antalet aktuella
patienter i registret, hur manga som har haft minst ett besék samt hur ménga som har
péagdende behandling.

Det finns tre registrerade sjukdomsmodifierande behandlingar fér SMA, Spinraza,
Evrysdi och Zolgensma. Under 2023 har 34 patienter erhallit likemedlet Spinraza, 83
har erhallit Evrysdi samt 8 patienter har erhéllit genterapin Zolgensma. Zolgensma
erbjuds enbart till patienter med SMA 1 som vager mindre dn 13,5 kg och som har den
genetiska mutationen i SMN1-genen samt upp till 3 kopior av SMN2-genen. Detta
innebar en mycket begransad patientgrupp.

For Duchennes muskeldystrofi finns (DMD) i dagsléget endast en sjukdoms-

modifierande behandling; Translarna. Aven hir #r patientgruppen begrinsad eftersom
behandlingen enbart riktar sig till patienter med prematura stop-kodon som den
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genetiska orsaken till DMD. Sjutton patienter star under 2023 pa behandling med
Translarna.

Till gruppen NMS réknas ocks& Pompes sjukdom som ar en metabol sjukdom med
muskelengagemang. Pompes sjukdom behandlas med det sjukdomsmodifierande
ldkemedlet Myozyme, dir vi idag har 17 patienter som behandlas med lakemedlet.

For mdnga NMS ingar dven engagemang av andra organsystem sdsom exempelvis
hjart-lungpéverkan, osteoporos, hjarnrelaterade symtom som led i sin sjukdomsbild.
Detta innebar att manga patienter darfor behover behandling for dessa
sjukdomsmanifestationer, darav det omfattande antalet pdgdende behandlingar som
redovisas i figur 5.

Neuromuskuldra sjukdomar
Férdelning av behandlingar (alla piadende)

Buriy hahanding 2

Bvriy behanding 1
- Transiarna
Tastsstarsn

SSR1

——p Spinraze
Quastran

Qio
Frotenpumgshammare
Prednisalon

Farscatamel

Ogasider

HSAID
—- H 0T
Maatonin

gty

walatilshott e oa

Esoton Mac|

Fiyparton Macl
—l  Evrysdl
Cevitamin

Diuretiks

Deflazacort

STRTECE TRACTRTEaT - MRS 37 WkTaTar 3034-05-37

Cirkadin
Cantralstimulantia b
Bulkmadal
Bisfosfonater|
Betasiocheracs
B2egmim

Artiepileptika
Ankipitika

Annan somamedicren
&nnsn siikthahandlin
Angiotensinrecestort
Andra vitaminer
Andrn payksfarmaka

ACE-hammare
H

o 0.05 0.1 0.15
Andel

Figur 5 Pagdende likemedelsbehandlingar av samtliga patienter med neuromuskuldra sjukdomar.
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I Svenska neuroregister framgar ocksa data avseende alders- och konsfordelning. I
registret finns fler mdn dn kvinnor vilket forklaras av att dystrofinopatier dr en x-
bunden recessiv drftlig sjukdom som foljaktligen enbart drabbar mdn.

Konsfordelning Aldersfordelning

Kvinnor
(41.3%)

(

0-10 11-20 21-30 31-40 41-50 51-60 61-70 71-80 81-90 91+

Figur 6 Utrapporteringsmdtt for NMiS avseende dlder och konsfordelning

Rapportgeneratorn

Inrapporterande enheter har full tillgéng till de data de sjélva rapporterar in.
Dataexport av egna registerdata kan ske antingen i form av enkla listor eller mer
fullsténdigt i Excel-format efter sékningar grundat pa en eller flera variabler via
rapportgeneratorn. P4 detta sitt r all information tillgénglig for den enhet som ocksé
ager denna information.

Urvalslistor

En annan viktig kategori av rapporter dr de sa kallade urvalslistorna dir enheterna,
med ett enkelt klick har tillgang till férdefinierade pa administrativt viktiga kategorier
av patienter s som “vara patienter” med mera.

Effekten av registrets insatser pa varden

Registret omfattar framfor allt individer med progressiva neuromuskulira sjukdoms-
tillstdnd dar det dr viktigt att hitta réatt tidpunkt fér lampliga interventioner d béde en
for tidig och for sen intervention kan ge ett icke avsett resultat. Registret bidrar till att
ge en enkel och samlad information om patienternas halsotillstdnd och sjukdoms-
utveckling. Registret underlattar dirmed identifikation av ratt tidpunkt for ratt
intervention. Exempel pa detta kan vara hur registret foljer lungfunktion, skolios-
utveckling, hjartfunktion, tillvixtparametrar samt forandring av muskelstyrka och
motorisk funktion. Med forbattrat medicinskt omhéndertagande baserat pé
internationella guidelines uppnér allt fler patienter med NMS vuxen alder och med en
allt hogre medellivslangd. Med registerdata kan vi visa pa forlangd livslangd,
dodsorsaker men ocksé tillstétande komorbiditet vilket ar viktig ny kunskap.

I registret finns ocksé variabler om sjukhusinldggningar som kan ge viktig information
om patientens dndrade sjukdomstillstand. Detta géller bade sjukdomsprogress men
dven eventuellt positiv effekt av 1akemedelsbehandlingen sdsom minskade antal
invasiva infektioner som kraver sluten vird. Registret kan ocksé ge information om
patientens aktivitetsformaga och sé kallad sjukdomsborda ("burden of illness”) dar
sévil levnadsforhallanden som behov av assistans och patientens egenrapporterade
upplevelse av sjukdomen finns tillgdnglig.

Samtliga godkénda sjukdomsmodifierande ldkemedelsbehandlingar skall enligt NT-

rédets beslut foljas upp via NMiS. Séledes har registret en central roll i uppféljning av
nya dyra sarldkemedel. Data fran NMiS har tidigare anvénts i en rapport som
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sammanstillts pa uppdrag av NT-radet avseende anvindning av
sjukdomsmodifierande lakemedel vid SMA:

Lakemedel vid spinal muskelatrofi (samverkanlakemedel.se).

Syftet med denna nationella uppfoljning var att ta reda pa om NT-rédets
rekommendationer f6ljs och se om det var en jamlik anvindning i landet. I rapporten
fastslas att tdckningsgraden i NMiS for patienter som behandlades med Spinraza
framstar som god. Till skillnad fran patientregistret fingar dven kvalitetsregistret
anvandningen av Evrysdi. Vidare konstateras att NT-radets rekommendationer foljs
vad giller registrering av de sjukdomsmodifierande lakemedel vid SMA i NMiS.

Genom véirt medlemskap i TGDOC TREAT-NMD Global Datasystems Oversight
Committee - TGDOC - TREAT-NMD har NMiS efter noggrann granskning ocksa blivit
utvalt att ingd i en stOrre internationell registerstudie avseende effekter av de nya
kostsamma lakemedelsbehandlingarna for SMA. Denna studie har initierats och
efterfrigats av den europeiska lakemedelsmyndigheten European Medicines Agency
(EMA). Initialt granskades 15 europeiska register men endast sju uppfyllde
kvalitetskraven for studien, daribland NMiS. Denna europeiska registerstudie har
omfattat mer 4n 2000 patienter med SMA. Eftersom SMA ar en séllsynt sjukdom ar
det internationella registersamarbetet helt nodviandigt for att antalet patienter ska
kunna bli tillrdckligt stort for att ge tillforlitliga studieresultat. Denna studie ar
avslutad, resultatet sammanstéllt och ett manuskript ar inskickat i mars 2024.

Ett viktigt matt pa vardens kvalitet men ocksa viktigt for patientgruppen ar att tiden
mellan symtomdebut och diagnos ska vara s& kort som mojligt. Detta kan dock variera
mellan diagnoser och komplexiteten i utredning och diagnostiska mojligheter. Vissa
tillstdnd inom sjukdomsgruppen NMS kan vara ultrasillsynta eller till och med tidigare
okdanda. Detta dr en av orsakerna att NHV nu har inforts for att sdkerstilla diagnostik
men ocksa uppfoljning. figur 7 visar alder vid symtomdebut respektive diagnos for de
olika sjukdomsgrupperna i NMiS under 2021-2023. For dystrofia myotonika
forekommer debut vid olika aldrar allt fran nyféddhetsperioden till 6vre medeléaldern.
En majoritet av de registrerade patienterna med dystrofia myotonika ar vuxna, vilket
avspeglas i figuren nedan och stimmer vil med prevalens och incidenssiffror for
tillstindet. Debutélder for 6vriga neuromuskulira sjukdomar varierar eftersom
gruppen innehaller ett stort antal olika sjukdomar som kan debutera savil under
barnadren som i vuxenélder. Debutélder for gruppen paverkas darfor av vilka
diagnoser patienterna har som nyregistrerats och kan darfor variera frén ar till ar.

For dystrofinopatier sjunker alder for symtomdebut. Daremot sjunker inte alder for
diagnos vilket méste anses som ett prioriterat forbattringsomrade for varden d& det ar
viktigt att patienter med dystrofinopatier tidigt far tillgang till vard och behandling.
Detta ar sarskilt viktigt d& det kommer allt fler nya lakemedel for sjukdomsgruppen.

31 augusti 2023 infordes nyféddhetsscreening for SMA. Alla individer kommer inte att
diagnosticeras di metoden enbart detekterar individer med homozygot deletion av
SMN1- genen 95%). Dessutom kommer heller inte individer med 4 eller fler kopior av
SMNZ2 -genen att diagnostiseras genom nyféddhetsscreening. Under 2023 har endast
ett fatal individer (<5) fangats upp via screening.
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Figur 7 Mediandlder for symtomdebut och diagnos for de olika sjukdomsgrupperna 2021-2023.

Det totala antalet besok under 2023 dr 697. Det finns stora skillnader mellan kliniker i
landet. Figuren nedan visar de 10 enheter som har flest registrerade besok. De flesta

besok och den storsta 6kningen har skett vid Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg.

I april 2023 borjade NHV-varden gilla for NMS. Rapporteringsgraden ar vad giller de
sex NHV-enheterna; Barnkliniken ALB, barnkliniken DSBUS, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Karolinska Universitetssjukhuset (Huddinge och Solna),
Skaneregionen samt Link6pings Universitetssjukhus. NMiS kommer att bli ett viktigt
instrument for att folja NHV-vardens utveckling.
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Antal registrerade besok under 2022 och
2023

Malmo
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Figur 8 Antal registrerade besok for de 10 enheter som registrerar flest besok i NMiS under 2021
och 2022.

Vetenskapliga resultat

NMiS har ett forskningsrad for bedomning av forskningsansokningar samt
ansokningar avseende uttag av registerdata. Ledamoterna i detta forskningsrad ar de
vetenskapligt meriterade styrelseledamoéterna: Thomas Sejersen, professor Karolinska
Universitetssjukhuset, Solna, Mar Tulinius, professor Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg, Anna-Karin Kroksmark, docent Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Christopher Lindberg, docent Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Anne-Berit Ekstrom, med dr Drottning Silvias barnsjukhus,
Goteborg samt Olof Danielsson, med dr Universitetssjukhuset Linkoping.
Forskningsradet har haft sju moten under aret.

Fyra doktorandprojekt pagar inom omradet dar data frin NMiS anvinds; Ett avseende
dodsorsaker och 6verlevnad vid Duchennes muskeldystrofi av fysioterapeut och
doktorand Lisa Wahlgren, G6teborgs Universitet. Det andra dr ett projekt av psykolog
och doktorand Jonas Gillenstrand Goteborgs Universitet om kognition och beteende
vid Duchennes muskeldystrofi. Det tredje ar ett projekt av vuxenneurolog och
doktorand Sara Nordstrom vid Géteborgs Universitet om naturalférlopp och
livskvalitet hos vuxna med muskeldystrofier. Det fjarde projektet avser forbéattrad
diagnostik av neuromuskuléra sjukdomar hos barn och ungdomar. Doktorand ar
barnneurolog Sotiria Gkiotsaliti vid Uppsala universitet.

Dérutdver pagar foljande projekt:
1. Thomas Sejersen; Anne-Berit Ekstrom; Anna-Karin Kroksmark; Nahila Justo;
Michael L Ganz; Charlotte Pettersson; Sophie Graham; Karl Gertow; Sreeram
Ramagopalan; Alex Simpson. Medical Absenteeism and Premature Death in
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Spinal Muscular Atrophy in Sweden: A Population-based Matched Register
Study of People of Working Age.

Alex Simpson; Thomas Sejersen; Anne-Berit Ekstrom; Anna-Karin
Kroksmark; Marta Kwiatkowska; Sophie Graham; Michael L. Ganz; Nahila
Justo; Karl Gertow. Healthcare Resource Utilisation and Direct Medical Cost
for Individuals with 5q Spinal Muscular Atrophy in Sweden.

Manuskript accepterat for publikation januari 2024.

Sejersen, T., Graham, S., Ekstrom, AB. et al. Healthcare resource utilisation
and direct medical cost for individuals with 5q spinal muscular atrophy in
Sweden. Eur J Health Econ (2024). https://doi.org/10.1007/s10198-024-
01678-y

“En registerbaserad kohortstudie av sjukdomen spinal muskelatrofi for att
utvirdera sékerhet och effektivitet av nya sjukdomsmodifierande terapier i
relation till naturalférlopp, sjukdomsutveckling och medicinskt
omhéndertagande”. Studien har initierats av EMA och har i samarbete med
TREAT-NMD genomforts tillsammans med CRO-foretaget Aetion.
Submittad till Orphanet Journal of Rare Diseases mars 2024.
“Behandlingseffektivitet och sjukdomsprogression hos patienter med spinal
muskelatrofi (A prospective, observational, post authorisation efficacy study to
asseess longterm effectiveness of Risdiplam in patients with genetically
confirmed 5 g SMA)”. Projektets forskningshuvudman ar PPD/Evidera och
sponsor Roche.

”Sjukdomsborda och kostnader for Duchennes muskeldystrofi i Sverige”.
Projektets forskningshuvudman/Sponsor dr Quantify Research och sponsor
Pfizer.

”Sjukdomsforlopp och samsjuklighet hos patienter som diagnostiserats med
dystrofia myotonika: en longitudinell observationsstudie”. Projektets
forskningshuvudman ar Schain Research AB.

” Véardutnyttjande och behandlingsménster hos patienter med Duchennes
muskeldystrofi”. Projektets forskningshuvudman dr Heron Evidence
Development AB/Parexel och sponsor Roche.

Vetenskapliga publikationer

1.

Kroksmark AK, Alberg L, Tulinius M, Magnusson P, Séderpalm AC. Low bone
mineral density and reduced bone-specific alkaline phosphatase in 5q spinal
muscular atrophy type 2 and type 3: A 2-year prospective study of bone health.
Acta Paediatr. 2023 Dec;112(12):2589-2600.

Gillenstrand J, Ekstrém A-B, Kroksmark A-K, Tulinius M, Broberg M.
Behavioural strengths and difficulties in relation to intellectual functions and
age in Swedish boys with Duchenne muscular dystrophy. Child

Neuropsychol. 2023 Aug;29(6):959-972.
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NMiS

Abstrakt

1. Andreasson M, Wahlgren L, Tulinius M, Sofou K. Heart medications and
heart-related causes of death in patients with Duchenne muscular dystrophy.
Presenterats EPNS Congress 20—24 juni, Prag, Tjeckien.

2. Wabhlgren L, Kroksmark AK, Tulinius M, Sofou K. Evolution of respiratory
related outcomes and treatment in Duchenne muscular dystrophy.
Presenterats EPNS Congress 20—24 juni, Prag, Tjeckien.

Prioriterade utvecklingsomraden for registret

Enligt beslutsbrevet fran SKR for 2024 SKR dr NMiS ej langre en del av
overenskommelsen om stod for Nationella kvalitetsregister. Detta innebir att de
utvecklingsomréden som &r prioriterade ej sikert kan genomforas till f61jd av bristande
finansiering. Detta beslut har 6verklagats och i vintan pa beslut redovisas dndé de
utvecklingsomraden som é&r prioriterade.

Vérden i siffror

Okad tickningsgrad

Utveckla ny modul f6r LGMD

Stimulera till anvindning av data frin NMiS

o O O O O

Internationellt samarbete

Varden i siffror: NMiS fortsitter utveckla 6ppna statistikvisningar via
Neurodashbord samt planerar att borja presentera data for Varden i Siffror.

Okad tickningsgrad: Forhoppningsvis blir det mgjligt att f4 ut data fran
Socialstyrelsens patientregister, dar ansokan inlamnades under 2021. Syftet med
ansoOkan ar att fi mer kunskap om férekomsten av NMS vilket skulle kunna ge sékrare
berdkning av tickningsgraden i registret. Vidare kommer vi att uppmuntra NHV-
enheterna att registrera alla patienter samt uppf6ljningsdata i NMiS, samt utveckla ut-
rapporter till landets NHV-enheter.

Efterregistreringsprojektet som inleddes under 2020 kommer att fortga for patienter
med SMA under 2024 med syfte att fa en sévél forbéttrad tackningsgrad som
forbattrad datamingd och kvalitet.

Inom ramen for kunskapsorganisationen kontakta NPO for sillsynta sjukdomar for att
undersoka om det finns mojlighet att de genetiska analyssvaren som bekraftar NMS
kompletteras med information att patienterna bor registreras i NMiS. Det nyligen
upprattade nationella registret for sillsynta diagnoser kommer férhoppningsvis ge
mojligheter till gott samarbete och 6ka mojligheter till samarbete.

Utveckla ny modul for limb-girdle muskeldystrofi (LGMD): Ny modul for

LGMD ska utvecklas. I samarbete med det internationella register (TGDOC) har ett
nytt s.k. core data set utvecklats for LGMD, vilket idag &r en diagnosgrupp som ingér i
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NMIS i modulen Ovriga neuromuskulira sjukdomar. Styrgruppen for NMiS har
beslutat att utveckla en sirskild modul for denna sjukdomsgrupp dar variablerna skall
synkroniseras med TGDOC s core data set.

Stimulera till anviindning av data fran NMiS: Med ytterligare forbattrad
datatithet finns goda mojligheter att anvinda NMiS for savil kliniskt
forbattringsarbete som olika forskningsprojekt. Med inférd NHV behover
aterrapportering fran NMiS dock designas sé att det enkelt gir att anvinda for den
enskilda NHV-enhetens forbattringsarbeten men ocksa for att kunna jamfora vardens
kvalitet och kvantitet mellan olika NHV-enheter.

Internationellt samarbete: Docent och registeransvarig for NMiS, Anne-Berit
Ekstrom, samt professor Thomas Sejersen, ledamot i styrgruppen, har regelbunden
kontakt med det internationella natverket for neuromuskulira sjukdomar; TREAT-
NMD vars arbete fokuserar pa att stodja olika nationella neuromuskuléra register och
samverkans- och forskningsprojekt.

Expertteam for neuromuskuldra sjukdomar pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset samt
vid Karolinska Universitetssjukhuset ingér i European Research Network (ERN).
Nordiskt samarbete med representanter frin Danmark, Norge, Finland samt Island
forkommer kring neuromuskulira sjukdomar. Under 2024 kommer ett fortsatt
internationellt samarbete att dga rum.
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