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1 Sammanfattning

Malet for kvalitetsregister ar att bidra till en systematisk utveckling av varden for att rddda liv och
uppna jamlik halsa. Inom omradet séllsynta halsotillstand finns nationella kvalitetsregister for vissa
diagnosgrupper, men for flertalet sjukdomar inom omradet sallsynta halsotillstand saknas
kvalitetsregister.

Det langsiktiga malet &r att etablera ett kvalitetsregister som kan visa basdata som tar hansyn till de
faktorer som &r utmarkande utifran att tillstandet ar sallsynt. Forsta steget for att uppna malet ar en
forstudie. Syftet med forstudien ar att kartlagga, dokumentera och utvardera forutsattningar for att
skapa ett nationellt kvalitetsregister for sallsynta halsotillstand eller att utveckla ett befintligt
nationellt kvalitetsregister.

Forstudien har till sin hjalp, en for syftet, etablerad nationell arbetsgrupp for nationellt
kvalitetsregister sallsynta diagnoser (NAG - NKR séllsynta). Sammansattning av NAG - NKR séllsynta
har gjorts utifran en checklista fér kompetensinventering enligt nationellt system for
kunskapsstyrning. Arbetet med forstudien har pagatt fran oktober 2019 till maj 2020.

| forstudien har en variabelanalys har utforts, dar information fran sex register har legat till grund.
Perspektiven som har belysts ar variabler, matt, juridiska aspekter, ekonomiska férutsattningar samt
mojligheter for att driva ett nationellt kvalitetsregister. Analysunderlag for betdnkande har skickats
till NAG - NKR sallsynta och deltagarnas svar har sammanstallts.

Resultatet av arbetet har mynnat ut i en foreslagen variabellista, dar variablerna har kategoriserats
utifran variabelegenskaper. Forutsattningar for att skapa ett nytt nationellt kvalitetsregister med
stod av SKR saknas eftersom SKR inte erbjuder den majligheten. Manga aspekter maste vagas in vid
val av plattform da endast ekonomi eller teknik inte ger ett komplett beslutsunderlag.

En genomgaende synpunkt ar vikten av automatisering och att endast ha med nédvandiga variabler i
ett nationellt kvalitetsregister.

Nationellt programomrade for sallsynta sjukdomar behover tillsammans med registerhallare och
expertis inom registercentrum ta fram vardprocesserna for patientgruppen. Processerna behdovs for
att kunna mata, visualisera och visa pa eventuella ojamlikheter i varden. Detta bor ske i ett nationellt
kvalitetsregister och var rekommendation ar att utga fran det befintliga registret Register for
sdllsynta diagnoser Region Syd som ar ett etablerat nationellt kvalitetsregister. Rekommendationen
baseras pa:

e Start av nytt nationellt kvalitetsregister med nationell finansiering ar inte mojlig
e Hoga kostnader associerade med att skapa ett nytt nationellt kvalitetsregister

e Lang ledtid for att etablera ett nytt nationellt kvalitetsregister

e Det finns etablerade kontaktvagar inom Registercentrum Syd
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2 Forkortningar

20-07-04

Europeiska EU-RD

Europeiska plattformen for registrering av sallsynta halsotillstand, EU RD

Platform

NAG

Nationell arbetsgrupp

NAG — NKR sallsynta

NAG for nationellt kvalitetsregister sdllsynta diagnoser

NKR

Nationella kvalitetsregister

NKRR Nationell kvalitetsregisterrapport

NPDi Nationella programmet for datainsamling

NKR — LF Nationella kvalitetsregisters ledningsfunktion (utgar fran SKR)
NPO Nationellt programomrade

NPO Nationell patientéversikt

RCS Registercentrum Syd

RCSO Registercentrum Sydost

RMMS Registret for medfédda metabola sjukdomar

RSD Register for sallsynta diagnoser Region Syd

3 Uppdragsgivare och deltagare i forstudiearbetet
NPO sallsynta sjukdomar har bestallt forstudien. NAG - NKR sallsynta etablerades vid projektstart

enligt den for regioner beslutande modellen om en sammanhallen struktur fér kunskapsstyrning

(Dnr:15/06658). For att skapa NAG — sallsynta har nominering skett via den regionala strukturen for

kunskapsstyrning. Sammanstallning av deltagarna i NAG - NKR séllsynta, se tabell nedan.

Ledamot NAG - sédllsynta | Titel och roll Sjukvardsregion/annan aktor
Anna Zucco Processledare NPO sallsynta Sjukvardsregion Stockholm-
sjukdomar Gotland

Marie Stenmark-Askmalm

Ordférande NAG - NKR
sallsynta, docent, overlakare
klinisk genetik, onkolog, NPO-
ledamot

Sodra sjukvardsregionen, Skanes
universitetssjukhus

Lene S6rensen

Molekylarbiolog,
styrgruppsordférande RMMS

Sjukvardsregion Stockholm-
Gotland, Karolinska
Universitetssjukhuset

Angela Friberg

Informatiker

Uppsala-Orebro sjukvardsregion,
Linnéuniversitetet Orebro

Hans-Erik Lundgren

Omvardnad/sjukskoterska

Norra sjukvardsregionen

Anders Fasth

Professor, 6verlakare i
pediatrisk immunologi

Vastra Gotalandsregionen,
Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus

Bo Palazewski

Statistiker, fil dr

Vastra Gotalandsregionen,
Koncernkontoret

Daniel S Olsson

Lékare, docent

Vastra Gotalandsregionen,
Sahlgrenska universitetssjukhuset

Olle Bjorneld Registercentrumkompetens Sydostra sjukvardsregionen, RCSO
Christina Peterson Verksamhetschef RCSO Sydostra sjukvardsregionen, RCSO
Erik Skoldenberg Overlikare Uppsala-Orebro sjukvardsregion,

Akademiska sjukhuset
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Britta Berglund Leg. Sjukskoterska, med dr, Riksforbundet Sallsynta diagnoser
patientforetradare
Karin Olsson Patientféretradare Riksforbundet sallsynta diagnoser
Johan Cederlund Juridik Sydostra sjukvardsregionen, RCSO,
adjungerad
Love Linnér Analytiker Sjukvardsregion Stockholm-

Gotland, Halso- och
sjukvardsférvaltningen

Malin Lindahl Projektledare Sydostra sjukvardsregionen, CGlI
Sverige

Hans-Erik Lundgren dr nominerad, men har inte deltagit. Hans-Erik har erhallit samma underlag som

ovriga. Malin Lindahl och Olle Bjérnelid har sammanstallt forstudierapporten.

4 Bakgrund

Kvalitetsregister bidrar sedan lange till en systematisk utveckling av varden. | Sverige finns drygt 100
nationella kvalitetsregister som ingar i Sveriges kommuner och regioners 6verenskommelse och far
stod for att driva registren. Nationella kvalitetsregister innehaller individbaserade uppgifter om
symptom och diagnoser, insatta atgarder samt resultat inom hélso- och sjukvard och omsorg. Dessa
ska bidra till att uppna jamlik vard och radda liv. Syftet ar att nationella kvalitetsregister ska anvandas
aktivt for uppféljning, larande, forbattring, kvalitetsutveckling, forskning samt ledning. De nationella
kvalitetsregistren ger kunskap om hur vard och omsorg fungerar och hur den kan forbattras.

For omradet sallsynta halsotillstand finns i dag nationella kvalitetsregister for flera olika grupper av
sallsynta hélsotillstand sdsom cystisk fibros, ett trettiotal medfédda metabola sjukdomar, priméra
immunbrister samt vissa neuromuskuldra sjukdomar. Av dessa inkluderas ett antal medfédda
metabola sjukdomar samt svar kombinerad immunbrist i den nationella nyféddhetsscreeningen.

Flertalet sjukdomar inom omradet sallsynta hélsotillstand saknar daremot kvalitetsregister. Det
langsiktiga malet ar att etablera ett kvalitetsregister som kan visa basdata om omradet sallsynta
halsotillstand.

Utifran ett juridiskt perspektiv samlar nationella kvalitetsregister uppgifter om patienter fran fler én
en vardgivare. Vissa nationella kvalitetsregister samlar dock bara in uppgifter fran exempelvis en
sjukvardsregion och benamns da som ett lokalt eller regionalt register. Juridiskt sett ar dessa danda att
betrakta som ett nationellt kvalitetsregister under forutsattning att sjukvardsregionen bestar av flera
vardgivare.

Det finns en éverenskommelse mellan SKR och staten betraffande finansiering av NKR som hanteras
av Stodfunktionen for nationella kvalitetsregister pa SKR. Register som far stéd enligt denna
overenskommelse benamns “inom nationella 6verenskommelsen” och 6vriga “utanfor nationella
overenskommelsen”.

Forstudiens uppdrag ar att utvardera ett antal befintliga register for att forsta om det gar att utvidga
ett redan etablerat NKR eller om ett nytt register ska skapas, for uppdragsbeskrivning se bilaga #1.
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Forstudien som genomfors av NAG - NKR sallsynta har planerats i tva steg. Steg 2 blir enbart aktuellt
om inte steg 1 kan genomforas.

Steg 1: Genomgang och utvardering av utvalda befintliga register for att dokumentera och komma
fram till variabler som kan ingd i ett NKR, alternativt utveckla ett befintligt register. Oversyn av
terminologi, etik och juridik. Undersoka majligheter for automatisering fér att minimera vardens
arbetsborda och dubbelregistrering. Tekniska forutsattningar och eventuella merkostnader for att
utveckla ett befintligt NKR.

Steg 2: Ta fram SKRs kriterier for att skapa ett nytt NKR. Oversyn av val av plattform och tekniska
forutsattningar gallande uppstart av nytt register, forvaltning samt for- och nackdelar med olika
registerplattformar. Ta fram kostnader for férvaltning, informationsspridning, utbildning och
personalkostnader. Fardigstallande av ansdkan for att skapa ett nytt NKR.

5 Arbetsprocess

okt-nov december januari februari mars april maj

Forberedelser

13 dec
Méte 1 (M1)

. 18 jan
Sammanstallning 1 (51)

Utskick 1 {U1) 31 jan

Sammanstallning (52) 26 feb

Utskick 2 (U2) 1 mars

Mate 2 (M2) 6 mars

Sammanstallning (53) 3 april

Utskick Rapport (R1) 7 april

Slutrapport 30 april

Arbetsprocessen bestod av moten som betecknas M1 och M2. Vid nagra tillfallen har
sammanstallningar av insamlad information utférts som betecknas S1, S2 och S3.
Sammanstallningarna har skickats till NAG — NKR sallsynta for reflektion och kommentarer, dessa
betecknas U1 och U2. Under arbetsprocessens gang har forstudierapporten R1 tagits fram.
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6 Metod

6.1 InklusionsKkriterier for nationellt kvalitetsregister sdllsynta

hilsotillstand
For att kunna ta fram inklusionskriterier, har NPO sallsynta sjukdomar kommit med férslag som har
diskuterats inom NAG - NKR sallsynta. Alla inom NAG - NKR séllsynta har kommenterat och utifran
denna feedback har justeringar genomforts. Medlemmarna i NAG — séllsynta har sedan fatt ge
ytterligare kommentarer pa en uppdaterad version av inklusionskriterier. Kriterier blev faststéallda
under forstudiens senare del. Det ar [ampligt ar att tydliggora giltiga kombinationer av kriterierna, till
exempel vilka som ar inbordes utbytbara, vid inféorandet av NKR.

Version 3, 2020-03-06, kalla Marie Stenmark-Askmalm.

1. Person som finns i livet, sjalv eller dennes vardnadshavare, informeras om registret enligt de
riktlinjer som galler for nationella kvalitetsregister.

Fértydligande: Féljer de riktlinjer som féreligger fér nationellt kvalitetsregister, dvs ett formellt
medgivande behévs inte.

2. Person som har genomgatt genetisk utredning pa grund av fenotyp som ger misstanke pa syndrom
eller andra kliniska symtom som féranleder genetisk utredning. Utredningen kan antingen ha pavisat
en medfodd genetisk férandring som forklara personens symtomatologi alternativt inte ha pavisat
nagon férandring.

Fértydligande: Fdngar alla de med sa allvarliga medfédda symtom s att en genetisk analys har
genomférts. Det innebdir att tex ett syskon med liknande symtom kan registreras dven om genetisk
analys inte genomfoérts. Fangar ocksa de med icke genetiskt-verifierad diagnos.

3. Person som genomgatt genetisk analys och ar barare av en medfédd sjukdomsorsakande variant
alternativt sannolikt patogen variant (dven om fenotypen inte ar avvikande).
Fértydligande: Fangar alla som dr heterozygota bdrare oavsett recessiv eller dominant sjukdom.

4. Person som med eller utan genetisk analys diagnostiserats med ett syndrom, sjukdom eller kliniska
symtom som inte ar évergaende.

Fértydligande: Fdngar alla som inte fatt genomgd genetisk testning utan diagnostiserats kliniskt,
likasd alla som inte har en kdnd genetisk orsak.

5. Syndromet, sjukdomen, tillstandet eller de kliniska symtomen skall vid tidpunkt for registrering
vara sallsynt, dvs farre dn 5 av 10000 invanare.
Fértydligande: Harmonierar med EU:s definition pa sdllsynt hdlsotillstand.

6.2 Urval av register att utvardera

For att valja ut de kvalitetsregister vars variabler som ska utvarderas har samtliga register som tillhor
NPO séllsynta sjukdomar tagits med. Europeiska EU-RD har efter dnskemal fran NAG - NKR sallsynta
ocksa inkluderats. Ovriga register har valts ut efter férslag fran deltagarna i NAG - NKR séllsynta.
Darefter har kontakt tagits med registerdgarna for att fa ta del av registrets variabler. Alla
registerhallare har inte svarat men de register som gruppen ansett mest vasentliga har bidragit med
information och darfér anser NAG - NKR séllsynta att behovet av variabler har tillgodosetts.

Foljande register har valts ut:

-7-
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NKR inom nationella 6verenskommelsen

e Svenska registret for medfédda metabola sjukdomar, RMMS
e Svenska Hemofiliregistret

e  Primar immunbrist, PIDcare

e Barnkirurgiska registret, SWEAPS

e Pediatriskt ortopediskt, SPOQ

NKR utanfor nationella 6verenskommelsen

e Register for sallsynt diagnos — Region Syd (Register sallsynta diagnoser RSD)
e Karolinska vilande register
e Arftlig retinasjukdom, LHON

Europeiskt kvalitetsregister

e Europeiska EU-RD

Av ovanstaende register har Hemofiliregistret, LHON och PIDCare inte analyserats eftersom
variabellistan ej varit tillganglig.

6.3 Variabelanalys - Sammanfattning S1

Varje variabel har gatts igenom, grupperats, klassificeras och sammanstallts (Sammanfattning — S1).
Initialt var det mer &n 350 variabler att ta stallning till. Variabellistan har skickats pa remiss till
deltagare inom NAG — séllsynta (Utskick - U1).

6.4 Sammanstillning S2 av utskick U1

6.4.1 Vardresor - for patienter med sallsynta hilsotillstand

Representanter for patientforeningen har beskrivit scenarier, hur det kan upplevas att vara patient
med ett sdllsynt halsotillstand och de utmaningar som finns. Forslag pa forbattringar har ocksa
presenterats i bilaga #2. Nedan foljer en sammanfattning av patientféreningens synpunkter.

6.4.1.1 Scenario ett

Du har ett medfott, komplext, sallsynt syndrom eller sjukdom som drabbar manga olika organsystem
och resulterar i synliga kdnnetecken. Det ar mycket sannolikt att diagnos stalls redan i samband med
fodseln eller tidigt i barndomen. Professionen inom barnsjukvarden har ofta bra kunskap om
sallsynta hélsotillstand men inte alltid utbildning fér hur vardgivare bast éverlamnar ett sddant tungt
besked till nyblivna féraldrar.

6.4.1.2 Scenario tvd

Ditt sallsynta halsotillstand “syns” inte tydligt. Det kan yttra sig i ett sammelsurium av olika mer eller
mindre svara symtom: ont i lederna, ovanlig trétthet, férhdjda blodvarden, en ovanlig rorlighet i
lederna, besvarliga hudutslag, en 6vervikt som inte gar att fa grepp pa eller en otydlig blandning av
andra mer eller mindre allvarliga symptom. Med detta upplagg irrar du formodligen runt i sjukvarden
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mellan priméarvarden och tiotals specialister dar ingen har kunskap eller resurser av att hjilpa dig
"lagga ditt pussel”.

6.4.1.3  Scenario tre

Du borjar engagera dig sjalv och leta efter information. Du hittar en beskrivning som passar precis pa
dina besvar och symptom. Informationen tar du med dig till ditt nasta lakarbesok. Det kan hdnda
olika saker, har du tur, lyssnar din lakare pa dig, hen borjar informera sig och startar en utredning. Du
far remisser till olika specialister men samordning saknas. Detta kan dock ta manader eller ar. Det
kan ocksa hdnda att din ldkare inte tror pa dig och du far istallet reaktionen "namen, hordu, den déar
diagnosen, den ar sa ovanlig, den KAN du inte ha!” | mangas 6ron ar "séllsynt” tyvarr lika med aldrig
forekommande. Eftersom det ar medfétt och ingen behandling finns erbjuds ingenting.

6.4.1.4 Diagnos

Det ar viktigt att fa ratt diagnos da det ar det forsta mycket viktiga steget som gor att du far en chans
att forsta vad som pagar med dig. Du kan ta kontakt med andra som lever med samma sallsynta
hélsotillstand och utbyta kunskap och erfarenheter. Du kan fa en prognos och i basta fall en
behandling. Med en diagnos far du i basta fall mer och ratt stod fran varden; samordning,
habiliteringsinsatser, tillgang till ett expertteam som har erfarenheter av din diagnos. Idag finns dock
inte expertteam for flera av diagnoserna eller halsotillstanden. Diagnosen ar forutsattningen for att
kunna fa erséattning fran Forsakringskassan mm.

6.4.1.5 Patientrepresentanternas férbdttringsforslag

e Mer utbildning om genetik och séllsynta halsotillstand for ldkare inom primarvarden.

e Mer lyhordhet och viljan att lita pa patientens kunskap.

e En handlingsplan, en ”vag till diagnos”, for personer som har komplex symtombild med
manga och aterkommande kontakter med varden. Dessa fall behover diskuteras i
multidisciplindra konferenser och vid behov slussas vidare till korrekt expertteam.

e Overgéngslots fran pediatrik till vuxenvarden. Overgangslotsen &r en roll som sammanstéller
historik fran pediatrik och éverfér den till vuxenvarden. Overgangslotsen hjélper dven till att
hitta mottagare pa vuxenvardssidan.

e Behandling — att traffa experter och fa tillgang till den basta kompetensen och darmed
behandling.

e Att det finns en struktur sa att patienten pa egen begaran kan séka vard i andra regioner
med finansiell kompensation.

e Fa en fast vardkontakt som har resurser att fortbilda sig inom det sallsynta halsotillstandet.

e Koordinator, med vardkompetens, som dels hjilper patienten att koordinera olika
vardkontakter (kan vara fler an 20 stycken) samt att forsta alla behandlingar,
kontrollundersékningar och provtagningsresultat.

e Regelbundna multidisciplindra konferenser dar specialister samlas for att skapa en
gemensam vardplan, diskutera behandling.

6.4.2 Fokusmoéten runt variabellistan
Moten holls med olika personer och professioner for att fa med flera infallsvinklar.
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6.4.2.1 RMMS - Registret for medfodda metabola sjukdomar
Ett telefonmote holls 2002-02-25 med Lene Sérensen pa RMMS, for att fa information om hur deras
register fungerar och vilka utmaningar de har stott pa. Slutsatser fran telefonmotet:

e Automatisering ar bra men svart att implementera i nartid.
e Nyttja automatisering fran inrapporterande enheter betraffande genetik.
e Hainte for manga variabler.

6.4.3 Informatik
Ett telefonmote med Angela Friberg och Britt-Marie Horttana holls 2020-03-19 med sammanfattning
enligt féljande.

Varje variabel maste detaljgranskas och forstas av informatikern. Denna process ar tidskravande,
sarskilt for registerhallaren da den personen maste svara pa alla fragor om varje variabel. Dock &r
detta arbete viktigt att géra for att kodningsarbetet ska bli korrekt och for att implementationen ska
bli lyckad.

Nar det ar dags for automatisering ar Staffan Winter pa SKR personen som beslutar om NKR far ga
vidare med automatisering via NPDI/NKRR. Efter férsta kontakt, behdver resurser fran verksamheten
och registerhallare frigora tid sa att de kan medverka under kodningsarbetet av variablerna.

6.4.3.1 System for klassificering
Forutsattningar vid klassificering av sallsynta halsotillstand.

Orphakoder anvands som en gemensam internationell standard och ar den nomenklatur som
experter anvander inom ERN (europeiska referensnatverk) for sallsynta halsotillstand.

SnomedCT ar avsedd for digitaliseringsfléden, att marka upp data. Det ar inte ett
klassificeringssystem.

ICD10 &r WHO:s system for uppfoljning och statistik av sjukdomar och andra hélsoproblem.

ICD10 och Orphakoder &r klassificeringssystem. Idag finns ca 6000-7000 sallsynta halsotillstand men
det finns 9000 Orphakoder, det beror pa att Orphakoder ocksa inkluderar subgrupper. Ett sallsynt
hélsotillstand kan ha flera subgrupper.

Kommande ICD11 kommer att tacka ca 30% av de sallsynta halsotillstanden. Mgjligen kan de med

tiden komma upp i 50% tackning. Varfor WHO valt att inte inkludera alla sdllsynta halsotillstand ar
oklart, mojligen for att ICD11 utgar fran specialiteter. Sa dven med ICD11 kommer minst halften av
alla diagnoser att saknas.

Nackdelen med Orphakoder, i nuldget, ar att dessa krdaver manuellt arbete.

Alla vardgivare kan leverera diagnoskoder enligt ICD10 men det &r enligt ovan inte tillrackligt. SKR
rekommenderar NPDi/NKRR f6ér automatiska 6verforingar till register. Den informationsstruktur som
NPDi/NKRR bygger pa kan hantera klassificering av sallsynta hélsotillstdnd men med tillagg av den
internationella SnomedCT-standarden.
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6.4.4 Automatisering

Da det ar tidskravande att registrera information i register, &r det av vikt att ha mojlighet att
automatisera. Detta sparar tid for vardpersonal och minimerar felinmatning. Manga i forstudien
anser att automatisering ar ett maste, men att det i nartid ar svart att fa till.

Enkelt att automatisera ar till exempel:
e Diagnoser
o Atgirder
o Likemedel
e laboratorieanalyser

Samtliga lakemedel for en patient kan vara svara att med automatik ldsa in i registret. Det finns
tjianstekontrakt i NPO, som fungerar i teorin men, till exempel rekvisitionsldkemedel finns endast i
journalen. Dessa kan under vissa forutsattningar hamtas fran patientregistret (SoS). Recept- och
dosforpackade lakemedel finns registrerat i ladkemedelsregistret.

For genetiska analyser finns det tjanstekontrakt. Viktigt ar att alla inrapporterande enheter
betraffande genetik far samsyn i hur tjanstekontrakten ska implementeras och anvandas. Vissa
enheter har redan implementerat dessa kontrakt.

6.4.5 Demonstration av Register for sillsynta diagnoser (RSD)
Pia Aprea och Marie Stenmark-Askmalm holl en demonstration av registret och visade funktionalitet.

6.4.6 Registerkunskap och uppféljning

Ett mote med Christina Pettersson, chef for RCSO, holls for att fa en bild fran registerperspektiv. Det
som ar av vikt ar att NPO séllsynta sjukdomar kan beskriva vilken vardprocess som avses att belysa.
En utmaning for sallsynta halsotillstands vardprocesser ar att patientgruppen ar heterogen. En
rekommendation blir darfor att utga fran minsta gemensamma ndamnare.

6.4.7 Balanserade matt
Det ar viktigt att kunna mata att varden ar jamlik, for det behovs balanserade matt. En balans mellan
olika typer av matt ar viktigt for att fanga kvalitet ur olika perspektiv, se bild nedan.

Funktionellt status

Kliniskt status Process Patient/narstaende-

erfarenhet

Resurser

e Klinisk status: lab-varde, diagnos, behandling mm
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e Funktionell status: fysiskt, psykiskt, socialt: ADL, smartskattning, livskvalitet mm. Kan
innebara bade professionsbedémt samt patientrapporterat — ”PROM”

e Patient och narstdendeerfarenhet: vilka matt ar viktiga ur patient/narstaendes perspektiv —
"PREM”

e Resurser: variabler for att beskriva kostnadseffektivitet, sjukfranvaro, dyra behandlingar mm

Det behdvs olika typer av matt for att fanga kvalitet ur olika perspektiv.

e Strukturmatt: tillgang till lokaler, utrustning, personal mm. Exempel i kvalitetsregister kan
vara tillgang till kurator.

e Processmatt: beskriver en arbetsprocess, exempel dr antal vardtillfallen.

e Resultatmatt: effekter och resultat hos vald patientgrupp, exempel &r blodtryck.

Ibland kan samma matt vara bade process och resultatmatt. Det viktiga for kvalitetsregistret ar att
det finns en balans mellan matten utifran vardekompassen, samt fokus pa resultatmatt.

6.4.8 Summering av andra utskicket (S2)

Bilderna nedan beskriver den aterkoppling som inkommit fran utskicket gallande variabellistan,
telefonmoten med olika professioner samt en beskrivning fran patientféreningen. Samtliga
kommentarer grupperades och dokumenterades for att sedan visualiseras i bilderna nedan.

Bilden Oversikt av synpunkter beskriver de synpunkter som flest personer kommenterat p3 eller har
annan viktig innebdrd. Bilder som har rod text symboliserar ndgot som behéver atgardas, eller ar
negativt i sammanhanget. Gront representerar nagot som fungerar bra, eller ar viktiga variabler. Det
finns dven motstridiga kommentarer dar till exempel en person tycker att en variabel dr bra medans
nagon annan tycker den dr onddig. Samtliga kommentarer ar inte med nedan men bifogas i bilaga #3.

Variabler

.

Variabellistan f5r omfattande
Skala variablerna i tidigt skede

p Slakt ik bo \
B o roch genetik bor utredas djupare \\
/ - etaljerad forskm‘ngsinfo ar tveksam
; s:OM och PREM 3¢ generellt bra
avara enkla att forsts
/ Registreringar/inmatning u.;\\

* Automatisering &r bra men inte i nutid

* Fastaval &r viktigt )

Undvik manuell inmatning .
Undvik fritext

. n .
ow'l:%;ste visa pa nyttan med vart registe

. Kunnavisa o]‘aml'!k

« Hantera periodicite
Overgd ill v

« Qvergang barn ti

« Riatt diagnos - kunskap, be

vard

+ — folja pat resa

uxen (mergéngsbtﬁ)
handling, stéd

P
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Variabler

abr’!r’ren"n

Var, dkoﬂtakt pan'enrftirening \‘I
SPeciafistyg .

Ha kvar genetisk analys Sérhjarp:m’ﬂrk involverag |

Fér mycket info om slaktgenetik Ymtom el I

*  Oklara variabler, frimst genetik
*  Gen 01 Fér manga rader

*  Gen 02 Vore battre om ett pedigree kunde bifogas eller ritas
Slaktskap ar rorigt och svart att férstd med méanga rader
Begrinsa antalet variabler (nu fér manga)

Viktigt med PROM
PROM & PREM : Personens matvarde dr intressant. |
Vad har det for varde att veta vilka instrument som anW

Fortsattning Variabler

Forskning

.
De'taga”de i 10!5'(“ ”gSStUdlE
.
DE‘“aga 1de 0. skni gSStUde‘ ar bla att ha med
‘vakJ Ing: f&r lfrgaende for ett kvahtetsleglstm
ecifi . .
T EkSBJ 1t ed Specj ika ()fskmngsvanabler “()l
arfoy imskmngsvarlabler ettnatfon I
. O elit

o ster
a vl j
Nte vara et forsknr'ngsregiste ?
r
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Registrering

nmatning

undvik fritexti 4 hig kvalitet

Mojligt att fyllaime

~C

* Variabler som skall inga i registret ska vara véldigt enkla att svara pa h

* Svaren maste ocksa ske pa ett mycket standardiserat satt (fritext \
omdjliggor statistisk analys)

* Varje variabel maste ha en forklaring om hur denna skall besvaras och vad_~
varje svarsalternativ innebar -

~—

Uppfoljning

Maste visa pa nyttan med vart register
Kunna visa ojamlik vard

Periodicitet
Nar skall variabler registreras? Ska de uppdateras varje gang en
patient har ett besok med den behandlande lakaren?

Till exempel variabeln "Senaste vardplan". Detta skulle krdva en
enorm arbetsinsats.
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Vardprocess

Overgéng fran barn till vuxen = &vergangslots,
hjalper bl. a till med att hitta mottagare

— Diagnossamtal

Professionen inom barnsjukvarden har ofta bra kunskap

om séllsynta diagnoser men inte alltid en utbildning for hur .
dverldmnar ett tungt besked till dig som nybliven férélder. -~

6.4.9 Juridik
Kommentarer och fragor som lyfts rérande juridik har kommenterats av Johan Cederlund och Lene
Sorensen. Blivande CPUA maste ta stallning till nedanstaende fragestallningar.

Fraga: Far familjens/sldktingars hilsa (symptom) registreras.

Svar fran Johan Cederlund: Det finns inget som uttryckligen sdger att uppgift om familjens/slaktingars
symptom inte far registreras. Med det sagt ligger det nar till hands att det da blir en
personuppgiftsbehandling avseende dessa. Kvalitetsregistrens forarbete samt lagstiftning talar
enbart uttryckligen om ”“patienten” och dennes personuppgifter. Utifran det rader atminstone enligt
min uppfattning viss tveksamhet avseende laglighet att registrera uppgifter om tredje man.

Familjemedlemmar och slaktingar torde vidare ha samma ratt till information och opt-out m.m. som
patienten om deras uppgifter behandlas i ett kvalitetsregister vilket aktualiserar tva bekymmer:
1. Hur registret praktiskt ska ga tillvaga for att informera dessa.
2. Hur registret informerar dessa enligt punkt 1 utan att bryta patientsekretess. Patienten ar
inte nédvandigtvis intresserad av att uppgift om dennes erhallna eller sdkta vard delas med
slaktingar m.m.

Fraga: Hur ska personuppgifter hanteras i ett kvalitetsregister?
Svar fran Johan Cederlund: Personuppgifter far inte behandlas i ett kvalitetsregister om den enskilde
motsatter sig det.

Innan personuppgifter behandlas i ett nationellt eller regionalt kvalitetsregister ska den som &r
personuppgiftsansvarig se till att den enskilde, utéver den information som ska ldamnas enligt
patientdatalagen 8 kap. 6 §, far information om ratten att ndr som helst fa uppgifter om sig sjalv
utplanade ur registret.

Om det inte ar mojligt att limna informationen innan personuppgiftsbehandlingen paborjas, ska den
lamnas sa snart som mojligt darefter.
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Fraga: Hur skots avregistrering fér personer som inte vill delta (opt-out)?

Svar fran Johan Cederlund: Informationskraven + opt-out-mojlighet géller rimligen oavsett hur den
enskilde registreras. Saledes snarare en praktisk fraga an juridik — d.v.s. hur gar man tillvaga for att
tillgodose dessa krav nar inrapporterande klink etc. ej nddvandigtvis har en patientrelation och kan
ldamna information genom den.

Fraga: Vad far lagras gillande genetisk data i ett kvalitetsregister?
Svar fran Lene Sérensen: | kvalitetsregister ar genetiska data godkdnda att ha med. Datainspektionen
har gjort en skrivelse och pa deras hemsida finns denna information. Skrivelsen kom efter GDPR, se

bilaga #4.

Svar fran Johan Cederlund: For att fa behandla genetiska uppgifter i ett kvalitetsregister behovs

darfor som huvudregel ett medgivande fran Datainspektionen. Nar genetiska uppgifter innefattas i
uppgifter om en persons halsotillstand, ar det Datainspektionens bedémning, att det inte kravs ett
sarskilt medgivande for att fa behandla dessa uppgifter. Fr mer information se patientdatalagen.

6.5 Folja patientgruppen over tid
Bilden nedan visar de variabler som forslagsvis kan anvandas for att folja patienterna over tid.

1 fali i Eérklarin
Hur ska vi folja patientgruppen? Inmatimmansvar
@ Matt1-Symptomdebut till datum for remiss fir genetisk utredning &, Vard=Pilar och cirklar i blatt .
@ Métt2-Ssymptomdebut till datum far utford genetisk utredning < Patient= Pilar och cirklar i grént <:>
@ Métt3-Symptomdebut till datum fér diagnos eller motsvarande < Periodicitet

Cirkel = En gang

Streckad pil = Fatal ginger
Heldragen pil=Regelbundet
Majlig att automatisera <

@ Matta-Hur var kvaliteten vid forsta information om nydokumenterad diagnos

@ Matt14-Hur har Gvergangen fran barn till vuxenvard fungerat?
Barn Vuxen

Matt15-Har patienten fatt stod att nd adekvat utbildningsniva?

M&tt18-Finns rutiner och kunskap fér att beméta personer med sallsynt medicinskt halsotillstand in er organisation?
M&tt19-Finns rutiner och kunskap fér att varda personer med sillsynt medicinskt halsotillstand inom er organisation?
MA&tt20-Finns processer och rutiner for att hantera mangbesékare utan klar sjukdomsbild inom er organisation?
Matt21-Finns multidisciplindra ronder for utredning av mangbesékare med oklar sjukdomsbild inom er organisation?

M&tts-Har kontrollprogram utfirts? %
MB&tt7-Har tester for psyko-motorisk utveckling utforts?
M&tts-Har genetisk vigledning skett? <y

ﬂét‘tﬁ-Har patienten erbjudits fast vardkontakt? %,

M&tt10-Har du erbjudits fast vardkontakt? (patientens version jamfart med Matt18)

Matt11-Hur har det fungerat med att samordna dina vardbesok?

M&tt16-Tycker du som patient att du blivit erbjuden tillborliga hjalpmedel?

Matt17-Behandlas patienten med [k del kopplat till s3llsynt diagnos (utanfar ramen far forskningsstud'ler}?ﬂ'\ >

<

Matt5-Har patienter ett kontrollprogram for given diagnos?
MAtt12-Har vardplan foljts?
Métt13-Har anpassade PROM anvants (barn/diagnosspecifika)?

—

6.6 Kategorisering av variabler

En sammanstéllning och kategorisering av variabellistan efter NAG — séllsyntas kommentarer.
Variablerna delades in i féljande kategorier, presenterades och diskuterades under en fysisk traff
2020-03-06.

6.6.1.1 Kategorier
e Obligatoriska
e Ska tas bort fran registret
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e Kan automatiseras

e Kan registreras av patient

e Registreras endast en gang

e Periodicitet — hur ofta en variabel ska registreras
e Juridik - variabler som behover juridisk 6versikt
e Genetik

e Matt

6.6.2 Tackningsgrad

Enligt nationella kvalitetsregisters ledningsfunktion ar tackningsgrad ett matt pa hur stor andel av
den avsedda populationen som aterfinns i registret. Tackningsgraden ar av central betydelse for
trovardigheten i ett registers utdata och den paverkar hur olika typer av indikatorer kan och bér
tolkas.

NAG-sallsynta har vid olika tillfdllen diskuterat hur registret ska uppna en hog tackningsgrad. Det &r
viktigt vid ansdkan till SKR att pavisa en hog tackningsgrad.

Att fa 100%-tackningsgrad ar svart. Det kommer att finnas avvikelser, vissa personer som har ett
séllsynt halsotillstand kommer inte med i registret, samtidigt som personer utanfér
inklusionskriterierna registreras i registret. Det ar en avvagning att erhalla den kunskap som en
registrering innebér och att inte fa nagon inrapportering, se bild: Sdllsynt hdlsotillstand i
kvalitetsregister.

Reflektion: Saknas det tackning i en region, kan det vara en indikator pa att varden inte fungerar i
den regionen. Nationella kvalitetsregistermodellen fungerar bra fér manga patientgrupper men for
sdllsynta hélsotillstand fungerar inte modellen. Idag saknas kunskap om var patienterna finns vilket
gor det svart att berdkna tackningsgraden.

Det ar viktigt att vara tydlig i bedomningen av tackningsgrad och vad som mats vid dialog med SKR.

Ett angreppssatt ar att identifiera gemensamma behov for patientgruppen, det vill sdga vad som ar
gemensamt for de olika sdllsynta halsotillstanden.

| det nationella kvalitetsregistret PIDCare har ett antal valdefinierade hélsotillstand valts ut for att
mata tackningsgraden. Fér NKR sallsynta halsotillstand kan 5-10 diagnoser valjas ut och
tackningsgraden beraknas for dessa. For att fa en tackningsgrad for hela registret kan extrapolering
genomforas.
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Ingen
_ . inrapportering
.y - Manga aktérer

-
Sillsynt \ dokumenterade

hilsotillstand - Personer med
3 i ’ | funktionshinder
N | Kunskap

| * Férbéttra

g

/ F
{

( | halsotillstand i
| | kvalitetsregister

som inte klarar

|
Kvalitetsregister | 4 att rapportera in
men e s& / * Planera
j sallsynt o sjalva
hélsotillstan / * Rattvist * Felaktiga
- = P God Eacknlng variabler
— — * Kartligga .
T— *  Felaktig data tex
* Forska

ej sillsynt

/\

Bild - Sallsynt halsotillstand i kvalitetsregister

6.7 Utskick U2

6.7.1 Utdrag av svar pa utskick 2 med fokus pa likemedel, fran Love Linnér
Erfarenheter av uppfoljning inom lakemedelsomradet:

e Hur manga patienter har visst halsotillstand

e Genotyp per hélsotillstand

e Patienters tidigare behandling

e Gallande tidigare behandlingar kommer den foreslagna variabellistan att behdvs utvidgas for

att battre kunna félja upp lakemedel.

Att patienten sjalv ska ange om man fatt nagot sarlakemedel kommer med stor sannolikhet leda till
13g ifylinadsgrad.

Definitionen av sarladkemedel &r heller inte relevant i registret, det ar snarare fragan om patienten
fatt nagon behandling mot sitt séllsynta halsotillstand (genomgang av problemet med att anvinda
definitionen sarlakemedel) se bilaga #5.

6.7.2 Fokusmaoten registerplattform C3

Mé&te med Mikael Astrom som &r chef och CPUA-foretradare for Registercentrum Syd holls 2020-03-
18. Syftet var att fa inblick i C3-plattformen och dess organisation. Plattformen ags och underhalls av
Region Syd. Aven kostnadsupplagg och tekniska forutsattningar. P& denna plattform ligger ett av de
register som har analyserats i denna forstudie, register for sallsynta diagnoser Region Syd. Ur ett
juridiskt perspektiv ar det ett nationellt kvalitetsregister da det ar fyra vardgivare som ska ansluta.

Idag anvander cirka 25 register C3-plattformen varav 20 ar nationella kvalitetsregister. Det finns ca
16 registerplattformar pa marknaden. Vissa ags av vardgivare (regioner) medan andra ar privata.
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6.7.2.1 Register for sdllsynta diagnoser Region Syd

Registret ar under uppstart, lagring av registerdata och grafiskt granssnitt med inmatningsformular ar
klart for anvandning. Ndsta steg ar att Regions Syds vardgivare ska borja registrera patienter.
Inloggning sker med tvafaktorsautentisering till exempel SITHS-kortsinloggning. CPUA ar Mikael
Astréom och registerhallare &r Marie Stenmark-Askmalm. Om registret skall anvindas pa nationell
niva av samtliga Sveriges vardgivare maste styrgruppen for registret utékas for att uppna bred
representation av landets vardgivare samt professioner.

6.7.2.2 Kostnader
Registercentrum Syd far ett anslag av SKR varje ar och fordelar sina kostnader 6ver de register som
nyttjar plattformen. Principen ar att ju fler register desto ldgre kostnad per register.

Betalningsmodellen for 3C-plattformen kan liknas vid en licens vilket innebar att kostnaden av
plattformsutveckling och forvaltning delas av de register som nyttjar plattformen.

Vid uppstart av nytt register tillkommer en kostnad pa ca 40 000 — 80 000 kr.

Ar registret med i den nationella 6verenskommelsen fér NKR tillkommer en &rlig kostnad pa 50 000
kr for att fa nyttja resurser som till exempel NPDI/NKRR vid automatisering.

Ar 2019 var kostnaden per register 180 000 kr och ar 2020 ar kostnaden 190 000 kr.

For specifik registerutveckling berdknas en arlig pott i timmar dar registerhallare tillsammans med
teknisk kontaktperson gor en lista pa aktiviteter som ska utforas under aret. Vanligt ar att ett register
som ar etablerat anvander ca 10% av en heltid for att utfora registerspecifika atgarder. Kostnad per
timma ar 600 kronor. Vid specialanpassning av enskilda register sker detta till sjdlvkostnadspris, da
registercentrum inte ar vinstdrivande.

Vid start av ett register utser RC-Syd en kontaktperson som har teknisk kompetens.

Kostnader for RSD 2019 uppgick till ca 360 000 kr.

Reflektion fran Mikael ar att C3 har en lag kostnad i relation till andra plattformar.

6.7.2.3  Teknik, support och rapporter

Mikael menar att det inte finns nagra direkta tekniska hinder, fran ett tekniskt perspektiv gar allt att
|6sa. Det som brukar vara ett hinder ar lagstiftningen. Databasen ar SQL. Utveckling sker i HTML och
Java script. RC-Syd arbetar kontinuerligt med att forbattra plattformen. Rapporter skapas efter
registrets dnskemal och SAS anvands som rapportverktyg.

Support sker via telefon eller email. Under semestertider ar tillgdngligheten lagre. Det finns inga
tekniska hinder for att maojliggora att fler vardgivare ansluter sig till registret.

6.7.3 Mote med Peter Fritzell, 2020-03-19

Peter har under 2018-2019 utfért en sammanstallning for att utvardera olika
kvalitetsregisterplattformar. Syftet var att byta registerplattform fér NKR Swespine da Solid Park som
var plattformsleverantor skulle avveckla den verksamheten.
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En enkat skickades dven ut till vissa NKR for att fa veta néjdheten med den plattform de anvande.
Mallen for enkaten, se bilaga #6.

Variabler som utvarderades var bland annat:

e Agarform

e Antal register pa plattformen

e Fast arskostnad, timkostnad for anpassningar

o Flexibilitet sasom samarbetsvilliga vid olika fragestallningar.

e Hur bra supporten fungerar till exempel svarstider nar ett arende ar lagt.

Under forutsattning att baskraven uppnatts har viktiga variabler i bedémningen av lamplig
plattformsleverantor varit :

e  Hur bra supporten har fungerat
e Hur flexibla och samarbetsvilliga plattformsleverantoren har varit.

Reflektionen som NKR Swespine gjorde var att vissa plattformsleverantérer upplevdes mycket daliga
pa ovan punkter vilket gjorde att de inte blev aktuella att ga vidare med. 3C som &r befintlig
leverantor av plattform for RSD var inte med i analysen av plattformsleverantorer.

Kostnader som redovisats for olika leverantorer ar:

e Totalkostnad mellan 650 000 — 900 000 kr
e Arsavgift (licens + anslutning) 250 000 — 264 000. Solid Parks kostnad var 80 000 kr
e Timkostnad mellan 800 — 1100 kr per timma

Reflektionen ar att det ar svart att jamfora vad registret far for pengarna eftersom det behéver vara
oerhort detaljerade fragor om varje del och att de anda tolkas olika fran leverantor till leverantor.
Samtidigt pagar det en nationell utredning inom registercentrumnatverket betraffande kostnader
och funktioner som registerplattformar kan tillhandahalla. Denna utredning ar inte klar men kommer
att vara till stor hjalp for att kunna jamféra kostnader mellan registerplattformar.

6.8 Sammanstillning S3 av U2

6.8.1 Lakemedelsuppfoéljning
Generellt ar det viktigt att kunna identifiera patienter utifran diagnos/genotyp med tillhérande
behandling.

For automatiserad informationsinhamtning bor etablerade tjanstekontrakt via
tjansteplattformen/INERA anvandas i sa hog grad som maijligt. Information bér hamtas fran
lakemedelsregistret for forskrivna lakemedel och patientregistret (SoS) for lakemedel administrerade
pa klinik.

Pagaende behandlingar kan hamtas via automatik enligt stycket ovan. Varden har registreringsansvar
for dem. Viktiga lakemedel som inte kan hamtas via automatik, till exempel dosférpackade
lakemedel, maste varden manuellt registrera.
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Aven om detaljerad information av enskilda likemedelsordinationer och férskrivningar registreras
behdver inte registret ha uppfoljning pa sa detaljerad niva. Darfor foreslas variabler pa mer
aggregerade grupper som till exempel smartstillande, opioider och antidepressiva. Dessa grupper
baseras pa analyser av andra kvalitetsregister.

6.8.2 Matt
Av de inkomna kommentarerna var det manga synpunkter som rérde de tidigare framtagna matten.
Det som i stora drag framfordes var:

e Vag formulering betraffande inneborden av matten

e  Svart att mata vissa matt

e Behov av att fortydliga vem som ska registrera matten och pa vilken niva
e Nya matt behover tas fram pa grund av ny fragestallning

Baserat pa ovan kommentarer kommer matten att ses 6ver, fortydligas och omarbetas.

6.8.3 Nivaer och virdekompass
Som ett ytterligare hjalpmedel for att sdkerstélla att matten pa basta satt mater alla aspekter av
vardprocessen kan foljande klassificering av nivaer anvandas.

6.8.3.1 Nivder
Med detta avses vilken del eller niva av processen som matten vander sig till. Nedan redovisas
respektive niva samt fordelningen.

e Strukturmatt, resurser, t.ex. andel besdk, antal vardpersonal - 7 stycken
e Processmatt, aktiviteter som gors och hur de gors - 9 stycken

e Resultatmatt, resultat kopplat till mal eller 6nskvard riktning - 2 stycken
e QOdefinierat - 1 styck

6.8.3.2 Virdekompass
Avspeglar inom vilket omrade som mattet mater. Onskvart ar att anvdnda balanserade matt, dvs att
det finns inom alla riktningar av kompassen. Nedan redovisas respektive riktning samt férdelningen.

o Kliniskt resultat - 5 stycken

e Funktionell status - 5 stycken

e Patienttillfredsstallelse - 3 stycken
e Kostnadsrelaterat - 0

e QOdefinierat - 6 stycken

7 Slutsatser

7.1.1 Rekommenderade variabler

For att battre kunna bedéma vilka variabler som bor vara med behover vardprocessen ses éver som

personer med ett sallsynt halsotillstand gar igenom. Denna processkartlaggning saknas idag men den
ar viktigt eftersom utvalda variabler maste kunna mata processen och ge en tydlig bild pa hur bra en
vardgivare ar pa att ge vard och omsorg till patientgruppen. For att kunna géra denna matning har
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forslag pa matt tagits fram som i sa stor grad som mojligt tacker in patienternas vardprocess. Dessa
matt gor det ocksa mojligt att kunna forevisa eventuella skillnader i hur varden bedrivs hos landets
vardgivare, dvs visa om en ojamlik vard foreligger vilket dr en av kvalitetsregisters viktigaste
uppgifter.

Vi har samlat synpunkter pa variabellistan, genom att klassificera variablerna enligt féljande
parametrar.

7.1.1.1  Klassificering

Periodicitet

Vérde: En gang, Fa ganger, Regelbundet

For att skilja pa variabler som matas in en gang (beskrivande variabler) och de som behover fyllas
mer l6pnade (uppfoljande).

Obligatoriska
Viarde: 1/0
Anger om en variabel maste finnas med for att en registrering ska kunna genomforas.

Inmatningsansvar
Varde: Vard, Patient
Anger vem som bd&r ansvara for att informationen matas in. Aven om en variabel 4r mycket viktig sa

ar inga variabler obligatoriska om patienten/vardnadshavaren ansvarar for inrapporteringen da deras
medverkan ar helt frivillig.

Automatisering

Varde: 1/0

Anger om det finns en potentiell m&jlighet med de tekniska férutsattningar som vi har idag att per
automatik ldsa in detta matt. Kan vara via webformular for patient/vardnadshavaren (PROM via
1177), nationell databas (SCB, Forsakringskassan) eller annat kvalitetsregister (SWEAPS, RMMS).
Detta ar en teoretisk bedémning, exakt vilka kdllor som ska anvandas behdver utredas.

Matt

Vérde: 1/0

Anger om variabeln ar nagon typ av matt som kan foljas over tid eller ger en indikation pa hur vard
bedrivs.

Nedan ar en oversikt av variabler for mer information, se bilaga #7.

Oversikt Antal
Antal ursprungliga variabler 362
Antal borttagna 172
Antal potentiella variabler 190
Antal obligatoriska 28
Antal Periodicitet:

-En gang 93

-Fa ganger 35

-Regelbundet 65
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Antal mdjliga for automatisering 132
Antal utfallsmatt 21
Antal som varden ansvarar for 137
-Som gar att automatisera 111
-Som inte gar att automatisera 26
Antal som patient ansvarar for 59
-Som gar att automatisera 15
-Som inte gar att automatisera 34
Forslag antal registervariabler 106

Det finns ett antal obligatoriska variabler som inte gar att automatisera, vilket kraver att vardgivare
och patienter/vardnadshavare maste lagga tid pa att registrera dessa.

7.1.2 Juridiska aspekter pa variablerna

For- och efternamn samt personnummer kan vara tveksamma att inkludera i variabellista. 7 kap. 8 §
patientdatalagen andra stycket sdger uttryckligen att namn och personnummer endast ska behandlas
om det bedoms som otillrackligt att anvanda kodade personuppgifter, dvs pseudonymiserade
uppgifter.

Bara personuppgifter som behoévs for andamalet kvalitetssakring av hdlso- och sjukvardsverksamhet
som far samlas in och fortsattningsvis behandlas. Tolkningen av vad som behdvs for andamalet
kvalitetssakring av hélso- och sjukvardsverksamhet kan ske inom ganska vida ramar.

Nationella och regionala kvalitetsregister ska i forsta hand bygga pa anvandningen av kodade
personuppgifter eller indirekt utpekande personuppgifter, t.ex. alder, kén och hemort i kombination
med sjukdomsrelaterade uppgifter, i stallet for direkt utpekande personuppgifter, se proposition
2007/08:126 s. 185.

Blivande CPUA maste ta stallning till ovan.

7.1.3 Vardprocess och matt

Generellt behéver NPO - séllsynta tillsammans med registerhallare och expertis inom
registercentrum se 6ver vardprocessen for patientgruppen angaende vad som ar intressant att mata
for att kunna visa om det féreligger ojamlikheter i varden. Nar vardprocessen ar dokumenterad ska
granskning genomfoéras for att sakerstalla att framtagna matt kan pavisa aktuell kvalitet i processen.

7.1.4 Utmaningar med tickningsgrad for sallsynta hilsotillstind

Flera utmaningar finns inom omradet sallsynta hélsotillstand. Idag saknas kunskap for identifiering av
patienter som borde inkluderas. Det ar stor risk att fel patienter kommer med samt att patienter som
ska vara med inte kommer med.

Om SKR ger mojlighet att anséka om NKR, behéver NPO se 6ver och arbeta fram en strategi for hur
hog tackningsgrad som kan astadkommas. Och darmed hoja mojligheterna till att bli ett NKR som far
ekonomiskt stod.
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Det som kommit fram under férstudien ar att hitta minsta gemensamma namnare fér denna
patientgrupp och utga darifran. En annan strategi som har anvands av annat NKR inom den
nationella 6verenskommelsen &r att méata tackningsgrad pa en delmangd av registret som ar mer
homogent. Det kan till exempel vara en patientgrupp som definieras utifran viss sjukdom, diagnos
eller halsotillstand. Berdknad tackningsgrad for denna delméngd kan da anvandas som indikator for
hur det ser ut for hela registret.

7.1.5 Ansoéka om NKR hos SKR

Just nu (maj 2020) finns det ingen mojlighet att ansoka om start av ett nytt NKR da
ledningsfunktionen fattade beslut om att nya registerinitiativ inte kommer att ges majlighet att
ansOka om nationellt bidrag fér 2020, se bilaga #8.

Under framtagningen av forstudien har ett fatal NKR inte fatt férlangt bidrag fran SKR, detta visar pa
att kraven fér NKR inom éverenskommelsen generellt har skarpts. Det finns inte heller nagon
ansokningsprocess att anvanda sig av. Utgangspunkten for forstudien har varit att utga fran krav som
SKR har for att skapa ett NKR, sd om/nar det gar att ansoka igen ska det NKR som ar etablerat
uppfylla stallda krav, se bilaga #9.

7.1.6 Utveckla befintligt kvalitetsregister
Eftersom det inte gar att ansdka om ett NKR hos SKR finns det tva alternativ.

e Att skapa och bygga upp ett nytt NKR utanfor den nationella 6verenskommelsen.
e Att anvanda ett redan etablerat kvalitetsregister.

7.1.6.1 Skapa nytt NKR

Fordelen med att etablera ett NKR fran grunden ar att anpassningar till befintligt register inte
behdver genomforas. Betydande nackdelar &r att det kommer ta lang tid innan ett nytt NKR ar pa
plats och det kommer kosta mer pengar, an att utnyttja ett redan befintligt NKR.

7.1.6.1.1 Anvanda ett etablerat kvalitetsregister
Fordelen ar att grunden ar lagd och manga delar ar redan etablerade. De storsta fordelarna ar lagre
kostnad och betydligt kortare ledtider, baserat pa:

e Ekonomi - slipper etableringskostnader och kan dela pa forvaltningskostnad.
e Arbetsprocesser ar pa plats och kan enkelt implementeras.

e Styrgrupp ar etablerad.

e Kunskap och erfarenhet dr uppbyggd.

Nackdelar ar, att inte kunna utforma NKR exakt som behovet ser ut. Da detta redan ar etablerat och
att man maste forhalla sig till beslut som redan &r tagna och hur befintligt NKR hanteras. De
forandringar som Oonskas utforas kan vara svara att fa igenom om det inte rader samsyn. Styrgruppen
maste anpassas efter anslutna vardgivare. Rekommendationen &ar att representation fran samtliga
regioner, patientforeningar och professioner beaktas. Fér mer information om sammansattning av

styrgrupp se bilaga #10.
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8 Rekommendation
Rekommendationen ar att utga fran RSD Region Syd och planera for att ansluta 6vriga vardgivare i
landet, baserat pa foljande:
e Inga nya NKR far etableras via SKR, vilket begransar mojlighet att ta del av nationellt stod.
e Ekonomiskt mest fordelaktigt.
e Kvalitetsregistret ar redan ett NKR fran ett juridiskt perspektiv dven om inte
informationsinsamling startat.
e Registerhallare finns och ar val insatt i forstudien och NPO.
e Mycket arbete ar redan gjort och en process ar uppstartad.
e Val av annan leverantor kommer forsena inférandet.

Framgangsfaktorer fér ovan rekommendation ar:
e Attt styrgruppen utvidgas enligt SKRs styrningsinstruktion for NKR, se bilaga #10.

e Att det finns samsyn av att RSD Region Syd har som malsattning att bli ett nationellt register

baserat pa denna forstudie samt beslut fran registrets styrgrupp.

9 Bilagor
1. Uppdragsbeskrivning_ NAG_Nationellt_kvalitetsregister.docx
2. Sallsynt_vardresa.docx
3. Sammanfattning_variabellista.xls
4. http://kvalitetsregister.se/drivaregister/juridikochregelverk/genetiskauppgifterikvalitetsregis

ter.3209.html
http://nepi.se/res/dokument/NEPI-rapport-saerlackemedel-februari-2019.pdf
Fragor till registerhallare QRC.docx

Registervariabler slutlig version.xlsx

© N o w

5.html

http://www.kvalitetsregister.se/drivaregister/attredovisaochsokamedel/registerinitiativ.194

9. http://www.kvalitetsregister.se/drivaregister/attredovisaochsokamedel/medelstilldelning.19

44 html

10. http://kvalitetsregister.se/drivaregister/attredovisaochsokamedel/styrningavkvalitetsregister

.1942.html

11. Variabler (obligatoriska, ej obligatoriska) Se tabell nedan.

Obligatoriska variabler

Variabelnamn Kategori Periodicitet | Inmatare | Automatik
Personnummer (3addammdd-nnnn) Patient- En gang Vard 1
basdata

-25-


https://kunskapsstyrningvard.se/nposallsyntasjukdomar
http://kvalitetsregister.se/drivaregister/attredovisaochsokamedel/styrningavkvalitetsregister.1942.html

Nationellt system for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard
Sveriges regioner i samverkan

Kontaktperson: Nationellt programomréde sallsynta sjukdomar

20-07-04

Kontaktuppgifter: kunskapsstyrningvard.se/NPOsallsyntasjukdomar

-26 -

Familjenummer Patient- En gang Vard 0
basdata

Kon Patient- En gang Vard 1
basdata

Finns namngiven kontaktperson inom Patient- Regelbundet | Vard 1

varden? basdata

Fenotyp 01 Patientgenetik | En gang Vard 0

Ar genetisk analys genomférd? Patientgenetik | En gang Vard

Har ndgon biologisk sldkting liknande Patientgenetik | En gang Vard 0

symtom?

Huvudansvarig specialistklinik Vard/omsorg | Fa ganger Vard 0

Expertteam Vard/omsorg Fa ganger Vard 0

Bestksdatum Vard/omsorg | Regelbundet | Vard 1

Datum for senaste vardplan Vard/omsorg | Regelbundet | Vard 1

Planeras en vardplan? Vard/omsorg Fa ganger Vard 1

Har patienten erhallit genetisk Vard/omsorg Fa ganger Vard 0

vagledning?

ORPHA-Kod 01 Anamnes En gang Vard 1

Matt1-Symptomdebut till datum for Anamnes En gang Vard 1

remiss for genetisk utredning

Matt2-Symptomdebut till datum for Utfallsmatt En gang Vard 1

utford genetisk utredning

Matt3-Symptomdebut till datum for Anamnes En gang Vard 1

diagnos eller motsvarande

Matt5-Har patienter ett kontrollprogram | Utfallsmatt Regelbundet | Vard 0

for given diagnos?

Matt6-Har kontrollprogram utforts? Utfallsmatt Fa ganger Vard

Matt7-Har tester for psyko-motorisk Utfallsmatt Fa ganger Vard 0

utveckling utforts?

Matt8-Har genetisk vagledning skett? Utfallsmatt Fa ganger Vard 1

Matt9-Har patienten erbjudits fast Vard/omsorg | Fa ganger Vard 1

vardkontakt?

Matt12-Har vardplan foljts? Utfallsmatt Regelbundet | Vard

Matt13-Har anpassade PROM anvants Utfallsmatt Regelbundet | Vard

(barn/diagnosspecifika)?

Matt18-Finns rutiner och kunskap for att | Utfallsmatt Fa ganger Vard 0

bemdta personer med sallsynt medicinskt

halsotillstand in er organisation?

Matt19-Finns rutiner och kunskap fér att | Vard/omsorg | Fa ganger Vard 0

varda personer med séllsynt medicinskt

hélsotillstand inom er organisation?

Matt20-Finns processer och rutiner for Utfallsmatt Fa ganger Vard 0

att hantera mangbesotkare utan klar

sjukdomsbild inom er organisation?

Matt21-Finns multidisciplindra ronder for | Utfallsmatt Fa ganger Vard 0

utredning av mangbesdkare med oklar
sjukdomsbild inom er organisation?
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Ej obligatoriska variabler

Variabelnamn Kategori Periodicitet | Inmatare | Automatik
Datum d3 patient avled Patient-basdata | En gang Vard 1
Dédsorsak enligt dodsorsaksregistret Patient-basdata | En gang Vard 1
Férnamn Patient-basdata | En gang Vard 1
Efternamn Patient-basdata | En gang Vard 1
Lan Patient-basdata | Fa ganger Vard 1
Postnr Patient-basdata | Fa ganger Vard 1
Bostadsort Patient-basdata | Fa ganger Vard 1
Fodelseland Patient-basdata | En gang Patient 1
Gestationsalder i veckor Patient-basdata | En gang Vard 1
Fodelsevikt Patient-basdata | En gang Vard 1
Fodelselangd Patient-basdata | En gang Vard 1
Namngiven kontaktperson inom Patient-basdata | Regelbundet | Patient 0
varden enligt patienten

Onskas fast vardkontakt? Vard/omsorg Regelbundet | Patient
Senaste genomférd utbildning vid Patient-basdata | Fa ganger Patient 1
registrering

Datum for forsta symptom Patient-basdata | En gang Patient 0
PROM-1 (SF36)-Resultat Patient-basdata | Regelbundet | Patient 1
PROM-2 (DISAB KIDS)-Resultat Patient-basdata | Regelbundet | Patient 1
Upplevelse av kontakt med sjukvard- Patient-basdata | Regelbundet | Patient 1
Vilka matt har anvants?

Fenotyp 02 Patientgenetik En gang Vard 0
Fenotyp 03 Patientgenetik En gang Vard 0
Resultat - Kromosom analys Patientgenetik En gang Vard 1
Resultat - Helgenom Patientgenetik Fa ganger Vard 1
Resultat - Genomisk Array Patientgenetik En gang Vard 1
Resultat - sekvensering Patientgenetik En gang Vard 1
Resultat - Helexom Patientgenetik En gang Vard 1
Resultat - Annan typ analys Patientgenetik En gang Vard 1
Specifikation - Annan typ analys Patientgenetik En gang Vard 1
ISCN 01-Strukturforandringar igenom Patientgenetik En gang Vard 1
ISCN 02 Patientgenetik En gang Vard 1
ISCN 03 Patientgenetik En gang Vard 1
ISCN 04 Patientgenetik En gang Vard 1
ISCN 05 Patientgenetik En gang Vard 1
ISCN 06 Patientgenetik En gang Vard 1
Involverade Kromosom 01 Patientgenetik En gang Vard 1
Involverade Kromosom 02 Patientgenetik En gang Vard 1
Sekvensavvikelse - Gen 01 Patientgenetik En gang Vard 1
Sekvensawvikelse - Gen 02 Patientgenetik En gang Vard 1
HGVS 01-Human genom variabel Patientgenetik En gang Vard 1
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HGVS 02 Patientgenetik En gang Vard 1
HGVS 03 Patientgenetik En gang Vard 1
HGVS 04 Patientgenetik En gang Vard 1
HGVS 05 Patientgenetik En gang Vard 1
HGVS 06 Patientgenetik En gang Vard 1
Ar det en imprintingsjukdom? Patientgenetik En gang Vard 1
Imprintingsjukdom - Ange vilken Patientgenetik En gang Vard 1
Trinukleotid expansion - Gen 01 Patientgenetik En gang Vard 1
Trinukleotid expansion - Gen 02 Patientgenetik En gang Vard 1
Trinukleotid expansion - Gen 03 Patientgenetik En gang Vard 1
Funktionell analys - Analys och resultat | Patientgenetik En gang Vard 1
Bedodms forandringen vara de novo? Patientgenetik En gang Vard 1
Barare av mutation - Vet ej Slaktgenetik En gang Patient 0
Nedarvningsgang Slaktgenetik En gang Vard 0
Ar patienten proband Slaktgenetik En gang Vard 0
Vilken typ av barnomsorg Vard/omsorg Fa ganger Patient 0
Hur har patients utveckling fran Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
nyfodd till vuxen ar/har varit

Sjukdomsrealterat ingrepp Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
Operationsort Vard/omsorg Fa ganger Vard 1
Allvarlig komplikation fran ingrepp Vard/omsorg Fa ganger Vard 1
Antal reoperationer Vard/omsorg Fa ganger Vard 1
Typ och resultat Vard/omsorg Fa ganger Vard 1
Forsta sjukvardskontakt efter Vard/omsorg En gang Patient 0
symptomdebut

Ar mer 3n en specialist klinik Vard/omsorg Fa ganger Vard 1
involverad i patientens symptom?

Har patienten okat tillsynsbehov? Vard/omsorg Fa ganger Patient 0
omsorgsbidrag Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
merkostnadsbidrag Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
Aktivitetsersattning t.o.m. 29ar Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
Sjukersattning 19-65 ar Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
Pensionsersattning Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
Har patienten vid registering kontakt Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
med habilitering?

Har patienten kontakt med Vard/omsorg Fa ganger Patient 1
patientférening?

Onkar patienten kunna prata med Vard/omsorg Fa ganger Patient 0
andra med sanna sallsynta

halsotillstand?

Véagledningens datum Vard/omsorg Fa ganger Vard 1
ORPHA-Kod 02 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 03 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 04 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 05 Anamnes En gang Vard 1



https://kunskapsstyrningvard.se/nposallsyntasjukdomar

Halso- och sjukvard

Nationellt system for kunskapsstyrning 20-07-04

Sveriges regioner i samverkan

Kontaktperson: Nationellt programomréde sallsynta sjukdomar

Kontaktuppgifter: kunskapsstyrningvard.se/NPOsallsyntasjukdomar
ORPHA-kod 06 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 07 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 08 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 09 Anamnes En gang Vard 1
ORPHA-kod 10 Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 01 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 1) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 02 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 2) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 03 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 3) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 04 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 4) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 05 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 5) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 06 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 6) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 07 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 7) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 08 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 8) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 09 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 9) Anamnes En gang Vard 1
Diagnos 10 (ICD-10) Anamnes En gang Vard 1
Diagnosdatum (for diagnos 10) Anamnes En gang Vard 1
Anmarkningsvarda eller ovanliga Anamnes En gang Vard 0
symtom inkluderat allvarliga
biverkningar av behandlingar och
deras svarighetsgrad (5 gradig skala)
Har patienten nagon pagaende Lakemedel Regelbundet | Vard 1
lakemedel behandling?
Pagende lakemedel - Smartstillande Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Opioider Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Antiepileptic Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Neuroleptica Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Antidepressiv Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Centralstimulerande annan specifikt
sjukdomsinriktande medicinering
Pagende lakemedel - Antibiotika Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Annat Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Pagende lakemedel - Annat Lakemedel Regelbundet | Vard 1
specifikation
Likemedel 01 Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Sedan nar? (Likemedel 1) Lékemedel Regelbundet | Vard 1
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Lakemedel 02 Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Sedan nar? (Ldkemedel 2) Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Likemedel 03 Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Sedan nar? (Lékemedel 3) Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Lakemedel 04 Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Sedan nar? (Lakemedel 4) Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Ldkemedel 05 Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Sedan nar? (Lakemedel 5) Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Lakemedel 06 Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Sedan nar? (Ldkemedel 6) Lakemedel Regelbundet | Vard 1
Har eller behandlas patienten med Lakemedel Regelbundet | Patient 0
Lakemedel (utanfér ramen for
forskningsstudier)?
Lakemedel 01 Lakemedel Regelbundet | Patient 0
Tidagare sarlakedemedel 01 Lakemedel Regelbundet | Patient
behandling fran och med
Tidigare sarlakemdel 01 behandling till | Lakemedel Regelbundet | Patient 0
och med
Lakemedel 02 Lakemedel Regelbundet | Patient
Tidagare sarlakedemedel 02 Lakemedel Regelbundet | Patient
behandling fran och med
Tidigare sarlakemdel 02 behandling till | Lakemedel Regelbundet | Patient 0
och med
Lakemedel 03 Lakemedel Regelbundet | Patient
Tidagare sarlakedemedel 03 Lakemedel Regelbundet | Patient
behandling fran och med
Tidigare sarlakemdel 03 behandling till | Lakemedel Regelbundet | Patient 0
och med
Lakemedel 04 Lakemedel Regelbundet | Patient
Tidagare sarlakedemedel 04 Lakemedel Regelbundet | Patient
behandling fran och med
Tidigare sarlakemdel 04 behandling till | Lakemedel Regelbundet | Patient 0
och med
Likemedel 05 Lakemedel Regelbundet | Patient
Tidagare sarlakedemedel 05 Lakemedel Regelbundet | Patient
behandling fran och med
Tidigare sarlakemdel 05 behandling till | Lakemedel Regelbundet | Patient 0
och med
Lakemedel 06 Lakemedel Regelbundet | Patient
Tidagare sarlakedemedel 06 Lakemedel Regelbundet | Patient
behandling fran och med
Tidigare sarlakemdel 06 behandling till | Lakemedel Regelbundet | Patient 0
och med
Har patienten nagot hjalpmedel? Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Hjdlpmedel - Horsel Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Hjalpmedel - Syn Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Hjdlpmedel - Rorelsehjalpmedel Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
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Hjalpmedel - Kognition och Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
kommunikationshjalpmedel

Hjalpmedel - Inkontinenshjalpmedel Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Hjalpmedel - Hjdlpmedel i hemmet Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Hjalpmedel - Hjalpmedel pa fritiden Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Livsmedels hjdlpmedel Hjalpmedel Regelbundet | Patient 0
Matt4-Hur var kvaliteten vid forsta Vard/omsorg En gang Patient 0
information om nydokumenterad

diagnos

Matt10-Har du erbjudits fast Vard/omsorg Regelbundet | Patient 0
vardkontakt? (patientens version

jamfort med Matt18)

Matt11-Hur har det fungerat med att Utfallsmatt Regelbundet | Patient 0
samordna dina vardbesok?

Matt14-Hur har évergangen fran barn Utfallsmatt En gang Patient 0
till vuxenvard fungerat?

Matt15-Har patienten fatt stod att na Utfallsmatt Fa ganger Patient 0
adekvat utbildningsniva?

Matt16-Tycker du som patient att du Utfallsmatt Regelbundet | Patient 0
blivit erbjuden tillborliga hjalpmedel?

Matt17-Behandlas patienten med Lakemedel Regelbundet | Patient 1
lakemedel kopplat till séllsynt diagnos

(utanfor ramen for forskningsstudier)?

Har eller deltar patienten i Forskning Fa ganger Patient 0
forskningsstudie?

Onskar patienten delta i Forskning En gang Patient 0
forskningsstudie?

Biobank dar biobanksprov lagras, ID Forskning Fa ganger Vard 1
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