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Dell  Arsrapport

1. Sammendrag

Norsk register for arvelige og medfgdte nevromuskulzere sykdommer
(Muskelregisterethar som hovetbrmal abidra til & fobedre kvaliteten pa
diagnostikk behandling og oppfelgnirtgps denne pasientgruppen, samt skape et
likeverdig tilbud uavhengig av bosted i landet.

Mange av sykdommene er sveert sjeldne ogrkrespesialkompetansaJtredningen

kan vage utfordrende.lkke alle far erspesifikk diagnose, agnder halvparten av de
som far en spesifikk diagno&&r en genetisk diagnoseéDet medikamentelle
behandlingstilbudet er begrenset, men vi har i dag et omfattende behandlingstilbud
basert pa kunnskagyerrfaglighet og midler som fysioterapi og tekniske

hjelpemidler Det trengstverrfagligoppfelgningoddefra kommune og
spesialisthelsetjenesn. Vi har derfor medenkeltemal pa kommunal helsetjeneste
ogsa,selv om msjonalekvalitetsregistreprimaert er ment for

spesalisthelsetjenesten

Det er ved utgangen av 2015 en dekningsgradndividnivdpa 25%. UNN og OUS
har flest registreringer ogtar fortil sammen74% awdem. | 2015 var det 9
helseforetak som ikke registrerte, 11 som registrerte. Tilre@mvar det 191
registreringer i 2015.

Vi har i 2015tudertde samme kvaitetsmal som tidligereandel med genetisk

avklart diagnosdlant de med spesifikk diagnodél fra symptomdebut til

utredningsstart, tid fra utredningsstart til spesifikk diagndgerteoppfalgning og

andel som mangler fysioterapi til tross for behderk até¢ a LISaAaA FA {11 RAIFI Iy 248
er det samme somametisk verifisert diagnose. Spesifikkghaseer alle diagnose

inkludert i registeret (kap 6.1portsett fra G71.9 Bpesifiserimyopat, GR.9

Uspesifisertspinal muskelatrofi, og G60.%pkesifisertarvelignevropati.Vi vil pa

neste styringsmgte diskutere om vi skal implementere nye kvatitétsfor

eksempel pa deler av den tverrfaglige oppfalgningen.

Andel med genetisk avklart diagnodadant de med spesifikk diagnose

Dener 50-70% vesentlig uendret fra 2014 ddfredsstillende i internasjonal
malestokkpr dags datoEtterhvertsom den moderne gendiagnostiskestoden
NGS (Next Generation Sequencibgr segforventesat flere vil f4 en genetisk
avklaring Vi hari denne d@srapporten presentertegionale data (OUS, UNN, HUS)
pa hovedgruppenivanen funnene er inkonklusive paugm avenna lav
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dekningsgrad.

Tid fra symptomdebut til utredningsstart

Malet er atspesialisthelsetjenestebidrartil at symptomene fanges gpsa tilig

som mulig gjennond opplysefolket, helsestasjoner ofastleger Vi ser at det blant
vare registrerte har tatt opptil 50 ar far utredning blir satt i verk. En del skyldes nok
variasjonen disse sykdommene/sykdomsvariantene har, men vi mistenker ogsa at
en delkunnefatt utredning tidligere i sykdomsforlgpet.

Tid frautredningsstart til spesifikk diagnose

Vipresenterer som tidligeren kurve som visautredningstiden pa de registrerte
som har fatt spesifikk diagnosBenne gangen sammenlikner vi tre
universitetssykehus, og disse er samstem@. 50%har fattdiagnosd lgpet av 2
ar fra utredningsstartog for noen hardet tatt opptil 40 ar.Malet vil veere at alle far
en spesifikk diagnose i farste utredningsrunde, og atngaitredningengar raskt.
Kurventar ikke hensyn tihar diagnosen ble gitt, ellemtall utredningsrunder
(utredningsstart =da 1.utredningsrundestartet). Enkan derfor ikke benytte denne
som et mal pa hvor effektiv utredningen g et gitt tidspunktl tillegg ma kurven
tolkes med forsiktighetfor eksempel vil bedre diagnostikk kunnevpsfie kurven
negativt gjennom at flere med lang utredningstid far spesifikk diagnose.

Det kreves annen analysg hayre dekningsgrador & male hvor rask utredngen
er pr i dagDette er neermere forklart i kap/@valitetsmal/pkt 2.

Hjerteoppfalgning

Endel av de arvefje nevromuskulaere sykdommene medfgrsiko for
hjertesykdom.Vi har sett pystropha Myotonica 1 og 2 og Lirmgirdle
muskeldystrofi typel. Det eren betydelig andel, 2830%, der dersom registrerer
ikke vet ompasientenhar hjerteafeksjon eller ikkeHvorvidt dette representerer
en svikt i henvisningsrutineil hjerteutredning er usikkert ogjenstar & utrede
neermere (kap 3 /kvalitative mal/pkt Hjerteoppfalgning), men tenker at
hjerteoppfalgning sannsynligvis er et klinisk fedbingsomradeog vi har et forslag
til kliniskkvalitetstiltak (kap 6.7, 6.8)

Andel som har behov for fysioterapi, men ikke far

Det vari 201510-20% som ikke gikk til fysioterapeut, men hadde beht\skal
utrede naermerehvorvidtdette er enkvalitetssviktfor eksempeled at det

- Side4 -



manglerkommunalttilbud, eller at kvaliteten pa tilbudebppfattes sonmangelfullt
hospasienten

2. Registerbeskrivelse

2.1 Bakgrunn og formal

2.1.1 Bakgrunn for registeret

Norsk register for arvelige og medfgdte nevromuskulzere sykdommer
(Muskelregisteret) ble opprettedv nevromuskulaert kompetansesenter (NMK) i
2008etter oppdrag fra Helsdirektoratet. Bakgrunnen er atgrsoner medarvelige
nevromuskuleere sykdommer tilhgren pasientgruppe sorhar fatt lite
oppmerksomhet og kuinnskapen ontdissesykdommee og pasienteneer
mangelfull. Deter behov for etnasjmalt kvalitetsegisterprimeert for amaleog
forbedrekvaliteten pa utredningen, behandlingen og oppfalgningen i
spesialisthelsetjenestetistrebe et lkeverdig tilbud i landetmen ogsa for &
kartlegge sykdomsspekteret og forekomstarge.

De som registreresr pasienter medgenetisk betinget muelsyldom, spinal
muskelatrofi ellepolynevropati.Hver av diss@ovedgruppenéhar igjen
undergrupper og de fleste av disse hiesin tur undergrupperpg de kan arte seg
sveert forskjellig. Muskelregisteret er altsa et heterogent register. Vi har valgt &
samk dem i ett registenv flere grunnerFor det fgrsteer deten del fellestrekk
mellom dem. De er arveligeg sjeldne,de har symptomerfunksjonssvikt i
musklene gjennomgar stort sett samme utrednirg har mange av de samme
oppfalgngsbehoveneDessutenznsker vi & faversikt over hele sykdomsspekteret
og forekomst Ved & inkludere mange sjeldbér pasientgruppen starre og mer
synlig, og vi tror dette kan fare til at bAde pasientgruppen og fagfeltet far starre
interesse og prioritet hos myndighetenétillegger det ngdvendig med en viss
stgrrelse pgasientvolunet om detskal vaere meningsfullt & de\et register Ellers
blir det sma tall i statistikkenegvanskelig a trekkslutninger.Norge har et lite
befolkningsgrunnlag, og diagnosene er sjeldslik at separate registifer
enkeltdiagnoser ville betydd sveert sma registre.

Det registreres opplysninger om diagmpbade mutasjon og arvegandedrarende
utredning registrere$vilke undersgkelser som er diagnosen er basert pa
(nevrofysiologisk undersgkelse, muskelbiopsi, gentest, akigr for
utredningsstarf ogalder fordiagnoseVidere kartleggeset naturlige forlgpet awde
uliketilstandere gjennom alder for symptomdebud)der for eventueltap av
gangfunksjonpgom det er kogntiv svikt, hjerteaffeksjoneller behov for
respirasjonsstatteEttersom Muskelregisteret er et forlgpsregisteed 5
arsoppfalgninger livet ukan vi fa oversikt ovdrele livslapeViregistrerer ogsa
medisiner som tas pga aktuell sykdoom de har kommunal oppfalgning i form av
fysioterapi og ergoterapi, 0g registrerersosiogkonomiske forhold.
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2.1.2 Registerets formal

Muskelregistereker et nasjonalregister forgeretisk betingetenevromuskuleere
sykdommer. Registeret skal bidra&ila oversikt oveforekomsen og spekteret av
arvelige nevromuskulaere sykdommer i Norgé&e kunnskapsnivaet odisse
sjeldnesykdommenebidra til & forbedre kvaliteten pa diagnostjkdehandlingog
oppfelgning samttil at pasientene far et likeverdig heetilbud uavhengig av
bosted

Vare viktigste kvalitetsmase kap. 6.2.

2.2 Juridisk hjemmelsgrunnlag

Registeret har konsesjon fra Datatilsynet til & behandle helseopplysninger fra
06.08.2007. REK Nohdr ogsa i brev fra 09.06.2008 godkjeagisteret.

2.3 Faglig ledelse og databehandlingsansvar

Universitetssykehuset Noforge (UNN) ivaretar databehandlingsansvargiden
daglige driften avegisteret. Registerenheterved UNNer sekretariat og har
konsulentfunksjon. Faglig leder overleg Synngve Magnhild Jensead Nevro,
hud og reumatologisk avdeliflEHRog Nevromuskuleert kompetansesenter
(NMK)ved UNN Lederen i Fagradet ergfessorLaurence Bindoff\evrologisk
avd.,Haukeland Universitetssykehu3e gvrigeanedlemmene eoverlege Kjell Arne
Arntzen ved Nehr og NMK, UNN, overlege Magnhild Rasmusserea®delingen,
OUSpverlege Kristin @rstavik, Nevrologisk avd., CAstaje Aune,
brukerrepresentantfForeningen for muskelsykBrofessor Jan Aasly ved
Nevrologisk avd St.Olavs hospitaka opp sittsitt medlemskap juli 2016g har
derfor ikke deltattpadennearsrapporten.Det ble nylig oppnevnt en erstatter for
professor Aaslysom forlater fagradet.

2.3.1 Aktivitet istyringsgruppe/referansegruppe

Det bleavholdt mgte styringsgruppen for registerét9.04.15 og 17.09.184an
giennomgikk systematisk ekspertgruppens vurderinglan siste arspporten og
drgftet strategier for & na stadium 3. Spesiait det drgftet tiltak for & gke
dekningsgrad pa indiviag institusjmsniva,mangjennomgikkkvalitetsmaleneog
man forbedretto av variablene registerskjemaet hjerteoppfalgning og
fysiaterapioppfalgning- for & identifiserekliniske kvalitetsforbedringsomrader.
Viderestartet man arbeidet med a finne et egneROMPatientReported
Outcome Measuremeniinstrument InQolble vurdert som mest aktuell, men
denne trengte bade oversettelse og validering for & kunne tas i. ekble
etablert et samarbeidned nevrolog pa Frambom foredrag ogegistreringi regi av
Franbu selv pa aktuelle kur®ette kom i gang i 201®et ble ogsa etablert et
samarbeid med registeransvarlig nevrolog i Bodg om etterregistreDetie ble
gjennomfart i 2016.
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3. Resultater

Deskriptive mB

1. Hwor pasienteneer registrert, diagnostisert oghvor de falgeopp
Av tabelll nedenfor fremgar at cab0% av pasientener registrert ved UNN, 24%
ved OUS, 9% ved HUSsammen utgjar disse tre i overkant av 80% av de
registrerte.
Av tabell 2ser vi at75 % av de registrerte er diagnostisert ved YRNS eller HUS
Tabell 3viser at omtrent90% av de registrerte fglges opp ved ett av disse tre
sykehusene.
Det er altsa UNN, OUS og Haukeland som dominaitkrtre nevntekategorier.Det
er ikke overraskende ettersom det er disgem ser den stgrstandelen av
pasientene OUS og UNN har spesialfunksjon med hensyn til nevromuskuleere
sykdommer med hhv EMAN (enhet for medfadte og arvelige nevromuskuleere
tilstander) og NMK @vromuskulaert kompetansesenterylen ogsa Haukeland har
et nevromuskulaertagmilja Det bledessuten 2014 innledet et neermere
samarbeid mellom UNN, OUS og HUS hvilket har medfert gkt antall registreringer
fra disse sykehusen&NN driver registeretog forventesderfor 8 ha gode
registreringsrutiner

2011 2012 2013 2014 2015  Alle ar
UNN 58 42 176 126 69 500
OuUs 8 8 20 64 87 242
Helse Bergen 1 2 32 53 8 96
Svkehuset Ostfold 1 1 3 1 0 23
St Olavs Hospital G 2 1 6 1 22
Helse More og Romsdal 1 2 2 2 3 22
Helse Stavanger 0 9 2 3 2 18
Serlandet Sykehus 1 0 1 T 2 15
Nordlandssykehuset 0 1 1 1 2 13
Ahus 2 3 1 0 0 8
Sykehuset 1 Vestfold 0 0 1 | 0 7
Vestre Viken 0 1 2 1 1 7
Helgelandssvkehuset ] 2 0 ] 0 |
Helse Fonna 0 2 0 2 0 4
Sykehuset Innlandet 0 0 2 I 1 4
Svkehuset Telemark 0 0 1 3 0 |
Sunnaas sykehus 0 0 0 0 0 2
Helse Nord-Trondelag 0 0 0 0 1 1
Helse Forde 0 0 0 0 0 0
Finnmarkssykehuset 0 0 0 0 0 0
Andre 2 3 2 5 11 25
Totalt 81 78 250 280 191 1017

Tabell 1Antall basisegistreringer av deltakende enhete
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2011 2012 2013 2014 2015 Alle ar

UNN 41 30 155 53 48 354
ouUs 19 10 31 84 88 289
Helse Bergen 3 4 35 (its} 11 121
St Olavs Hospital 7 3 1 16 9 40
Svkehuset Ostfold 1 1 2 3 0 22
Nordlandssykehuset 1 2 5 2 7 22
Helse More og Romsdal 1 2 2 3 3 20
Ahus 2 3 2 7 1 18
Sykehuset Innlandet 1 0 1 10 1 18
Serlandet Sykehus 0 1 3 8 1 18
Helse Stavanger 0 8 1 3 2 17
Sykehuset i Vestfold 0 0 1 7 1 10
Sykehuset Telemark 0 0 1 5 2 10
Vestre Viken 0 1 2 1 3 8
Helse Fonna 0 2 1 2 2 7
Helgelandssykehuset 1 2 1 1 0 5
Helse Nord-Trendelag 0 1 0 0 2 3
Finnmarkssykehuset 0 0 0 1 0 1
Helse Forde 0 0 0 0 0 0
Sunnaas svkehus 0 0 0 0 0 0
Andre 4 5 6 9 7 34
Total 81 78250 280 191 1017

Tabell 2Antallet diagnostisert ved deltakende enheter

2011 2012 2013 2014 2015 Alle ar

UNN 81 T 211 141 59 669
ouUs 0 0 2 44 90 150
Helse Bergen 0 0 33 60 8 101
St Olavs Hospital 0 0 1 9 6 17
Sykehuset Innlandet 0 0 0 11 3 14
Svkehuset Ostfold 0 0 0 1 0 13
Nordlandssykehuset 0 0 2 1 6 11
Vestre Viken 0 0 0 0 5 7
Helse More og Romsdal 0 1 0 0 3 6
Helse Stavanger 0 0 0 3 2 5
Helse Fonna 0 0 0 1 3 4
Ahus 0 0 0 2 0 4
Serlandet Sykehus 0 0 1 1 2 4
Helse Nord-Trendelag 0 0 0 1 1 3
Sykehuset i Vestfold 0 0 0 1 0 2
Sykehuset Telemark 0 0 0 1 1 2
Helgelandssykehuset 0 0 0 1 0 1
Helse Forde 0 0 0 0 0 0
Sunnaas sykehus 0 0 0 0 0 0
Finnmarkssykehuset 0 0 0 0 0 0
Andre 0 0 0 2 1 3
Totalt 81 T8 250 280 190 1016

Tabell 3Antall som #lges opp ved deltakende enhete

2) Aldessfordeling
Figur 1 nedenforviser at pasienter i alle aldersgruppegistreres, hvilket
gjenspeiler det kroniske forlgpet av disse sykdommene
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Registrert: 2006—08-05 til 20151217

Alder ved ferstegangsregistrering

2[] —
B Hele landet (N=1017)
15
&
]
o
g 10
s
E
L
5_ I
: I

[0,10) [10,20) [20,30) [30,40) [40,50) [50,60) [60,70) [70,80) B8O+
9.8% 151% 11.0% 119% 154% 160% 123% 66% 1.8%

Aldersgrupper

Figurl Alderved fgrstegangsregistrering

3) Fordeling av diagnosegruppeiCD1ediagnoser og undergrupper

Figur 2 nedenfor viser fordelingen av de tre hoveddiagnosegmuep
muskelsykdommefmyopatier) spinal muskelatrofi og polynevropaiet er

overvektav myopatier registeret, mens en ville forventd i fraepidemiologiske

studier at det var om lag like mange med arvelig polynevropati. En av arsakene kan
veere at utredningen av muskelsykdom oftere gjagres ved spesialiserte enketer

har bedre registreringsrutinemens utredningen av polynevropati er m@radt pa

alle helseforetalene. En annen mulig forklaring er atuskelsykdommene generelt

sett ofte er mer alvorligeog derfor muligens letterd huske a registrere

Y2NIO Yl @y SG ¢ aldriogsh tenkBs3h bidrai tiSedBkje registrering.

- Side9 -



Registrert: 2008-08-05 til 2015-12-17

Fordeling av diagnosegrupper

B Hele landet (N=1017)

Muskelsykdommer (66.7%)

Spinal muskelatrofi (5.9%)

Polynevropati (27.4%)

[ T I I |
20 40 60 80

o

Andel pasienter (%)

Figur2 Andel med primaer muskelsykdom, arvelig nevropati og spinal mus&éla

Det er lite kunnskap orforekomstenav de ulikediagnosene og subdiagnosene
innenfor arvelige nevromuskuleere sykdomnétorge. Vi gnsker derfor a
presentere fordelingen aslisse i registeret. Det bemerkes at dekningsgraden er for
lav for & kunne si noe sikkert om dettbledenfor falger fordelingen basert pa
ICD16koder (figur 3, undergrupper av muskeldystrofiéiigur 4), subgupper av
muskeldystrofien LimiGirdle(figur 5), fordeling av Duchenne/Beck&tD basert pa
mutasjonstypeg(figur 6), subgruppesv CMT(figur 7) ogsubgrupperav SMA(figur

8).

Inndelingen av Duchenne/Becker MD med hensyn pa genetisk defekt i
dystrofingenet er av aktuell interesse med tanke génterap. Eksempelvis finnes
det na en spesifikk medistit Duchennepasienter med punktmutasjon
(nonsensemutasjonpPet er kostbar behandlingg mtp finansiering er det nyttig a
kunne kvantifisere pasienter som er tilgjengelig for behandling.
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Registrert: 2008-08-05 til 2015-12-17
Fordeling av diagnoser

B Hele landet (N=1017)

G12.0 (0.3%) |
c12.1 (3.4%) [l
G128 (12%) ||}
G129 (0.6%) |

000 104
60.8 (4.2%) [
60.9 (3.4%) [

o710 230

711 oz [
c71.2 (4.1%) || N
6713 2.9%) [}

G71.8 (0.7%) |}

c71.9 (3.2%) [
6723 (1.8%) [}
G73.6 (1.0%) |

Ikke registrert (2.3%) [

[ I I I
0 10 20 30

Andel pasienter (%)
Figur 3Fordeling av ICDdiagnoser

G12.0 Infantil SMA

G12.1 Annen arvelig SMA

G12.8 Annen spesifisert SMA, herunder Kennedy
G12.9 Uspesifisert SMA

G60.0 CMT

G60.8 Annes spesifisert arvelig og idiopatisk nevropati
G60.9 Uspesifisert arvelig idiopatisk nevropati
G71.0 Muskeldystrofi

G71.1 Myotone lidelser

G71.2 Medfgdte myopatier

G71.3 Mitokondriemyopati

G71.8 Andre spesifiserte primaere muskelsykdomme
G71.9 Uspesifisert primaer muskelsykdom

G72.3 Periodisk paralyse

G73.6 Myopati ved metabolske forstyrrelser

40

Andre diagnoser som er inkludert i registeneten som har null registreringer pr. 17.12.15:

G60.1 Refsums sykdom
G60.2 Nevropati i tilknytningl arvelig ataksi
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Registrert: 2008-03-05 ti 2015-12-17

Fordeling av undergrupper av muskeldystrofier

B Hele landet (N=544)

Duchenne muskeidystrof (11.6%) ||| GN

Becker muskeldystrefi (1.2%) .
Facioscapulohumeral muskeldystrofi (10.1%) _
P, ——
Oculopharyngeal muskeldystrofi (2.09%) .
Emery—-Dreifuss muskeldystrofi (1.2%) I
Bethlem myopati (0.4%) |
Diistal myopati (1. 13) I
MyofibrilAir myopati (0.2%) |
Kongenital muskeldystrofi (0.9%) l
opseot mynics oo 1 7%
Dystrofia myotonica type 2 (PROMM) (5.5%) -
Annen muskeldystrofi (1.83%) .

Usikker undergruppe (8.5%) -
| T T T | T T 1

0 5 10 15 20 25 30 35

Andel pasienter (%)

Figur 4 Miskeldystrofier undergrupper
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Registrert: 2008-03-05 til 2015-12-17

Fordeling av undergrupper av LGMD

B Hele landet (N=274)

LGMD1E {lamin AIC) (1.5%) I
LGMD2A (Calpain—3) (7.3%) -
LGMD2E (Dysferin) (2.6%) .
LGMDZC (P-sarkoglykan) (0.4%) |
LGMDZE (i—sarkoglykan) (0.7%) I
oo oo [
LGMDZ.] (Titin) (0.4%) |
LGMDZL (ANOS) (4.7%) -

Annen (0.4%) |

.

| | T | |
0 10 20 30 40

Andel pasienter (%)

Figur 5 LGMD undergrupper
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Registrert: 2008-08—05 til 2015-12-17

Mutasjonstype ved Duchenne/Becker

B Hele landet (N=64)

Delesjon (53.1%)

PunktMutasjon (4.7%)

Duplikasjon (7.8%)

| | | | | | |
0 10 20 30 40 &0 60

Andel pasienter (%)

Figur 6 Fordeling aype genetisk defekt iybtrofingenet
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Registrert: 2008-08-05 fil 2015-12-17

Fordeling av undergrupper av CMT

B Hele landet (N=224)

S

CMT 1B (MPZ/Fa) (1.8%) I
CMT 1C (LITAF) (0.4%) |

CMT 1F (NEFL) (0.4%) |

CMT 1X{1) (GJB) (5.0%) -
CMT 2A[Z) (MFNZ) (5.8%) -
CMT 2C (TRFV4) (0.9%) I
CMT 4C (SHITC2) (6.7%) -
.
]

| | | |
0 10 20 30

Andel pasienter (%)

Figur 7 CMindergrupper
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Registrert: 2008-08-05 til 2015-12-17

Fordeling av spinal muskelatrof

B Hele landet (N=60)

SMA type | (Werdnig-Hoffmann) (5.0%) .

SMA type IV (3.3%) .
Kennedys sykdom {16.7%) _
Annen (6.7%) -
G12.1 - Usikker undergruppe (6.7%) -
G12.8 Uspesifisert SMA (10.0%) -

rr ‘1 1 T 1T 1 1
0 &5 10 15 20 25 30 35

Andel pasienter (%)

Figur 8 SMAindergrupper

5) Arbeidsufgrhet

Vi gnsker for fgrste gang & presentere tall pa ufgregrad. Vi har i dengang kun
tatt for oss Dystropla Myotonica type (DM1) og Limbgirdle muskeldystrofi
(LGMD)ettersom ce er blant de vanligstaevromuskuleere sykdommeneg de er
relativt godt representert registeret(figur 4). Det er dessuten interessant a
studere diss¢o muskeldystrofiesamtidig, fordimens LGMD stort sett bare
rammer skjeletmuskulatur(noen ogsa hjertemuskulatyrpavirkerDM1 flere
systemer; de kan haetabolske og endokrine forstyrrelser (bl.a. infertilitet,
hypothyreose og diabetes mellityggvnighet, myotonismerter, sarat de kan ha
kognitiv sviktog nevropsykiatriske symptomeomapatiog innadvendthetsom
kan medfgrentellektuelleog sosialdegrensningei utdannings og arbeidslivDe
fordrer derfor ofte en mer tverrfaglig oppfelgningGMD kan medfare stofysisk
funksjonssvikmedbehov forfysisk tilretteleggingned hensyn til utdanning og
arbed, menskognitive symptomer eikke typsk

Av figurene nedenfoser vi at blant de registrerte i alderen-38 ar er andelen
arbeidsfare for henholdsvi©DM1 og LGMD 21% og 428adelen100%ufare er 54%
0g 224 andelen delvis uf@5,3% og 16%Gitt at aldersfordelingen i gruppen 30
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55 ar ikke ewesentlig ulikor DM1 og LGMD i registeret, kommer al3&11
skjevere utog det eren pafallende hgwyndel av pasienter med Dsbmer 100%
ufaretrygdet.Det er ikke et mal at det skal veere feerrest mulig med gradert
ufgretrygd, da det er viktig at arbeitélpasses deres funksjonshemming.

Om vi ser pa landsgjennomsnittiebeller presentertpa NAV sia nettsider, ser
man at i 2015 vaandelen i aldersgruppen 384 arsom mottok trygd2,5%, og i
aldersgruppen 5&4 ar 13%. Det betyat andelen i aldersgppen30-54 ari den
norske befolkninggom mottar trygdligger et sted mellon2,5%0g 13%altsa
betydelig lavere enn for DM1 og LGMDet bemerkes at tallene vare er uskpa
grunn av lav dekningsgrad. Funnene kan veere uttrykk for den raddéadsevnen i
disse gruppene, men kan ogsa reise spgramatilretteleggingen for pasienter
med fysiske funksjonshemminger i arbeidslivet ikke er god o@lom de har
mangelfult kommunalt fysie/ergo- ogrehabiliteringsilbud, ogom DMZXgruppen
trengerbedreog mer tverrfaglidartleggingog oppfalgnindade i
spesialisthelsetjenesten og kommunaitklusivt psykiatriskDet kunne i
forlengelsen & dette veert interessant a gjoren mer spesifikk kartlegging av DM1
gruppen i neste arsrappartler vi sempa flere parametre, for eksempahdelsom
far fysioterapi/ergoterapi, andel som har behov for fysioterapi men ikkebfdk av
smertestillende medisinegangfunksjonbruk av hjelpemidlerandel med kogttiv
svikt, utdanningsiva, og ikke mindPROMdata nar det blir implementer(kap. 6.3)

Registrert 2008-08-05 til 2015-12-15
Pasienter fra 30 til 55 ar

Arbeidsuferhet: DM1

M Hele landet (N=57)

Arbeidsfar (21.1%)

Helt ufer (54.4%)

Delvis ufar (5.3%)

Langtidssykemelding/
arbeidsavklaringspenger (3.5%)

Ukjent (15.8%)

Andel pasienter (%)

Figur 9Arbeidsufghet DM1 3055 &
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Registrert: 2008-06-05 til 2015-12-15
Paszienter fra 20 il 55 ar

Arbeidsuferhet: LGMD

B Hele landet (N=55)

Helt ufer (21.8%)

Delvis ufar (16.4%)
Langtidssykemelding/
arbeidsavklaringspenger (7.3%)
Ukjent (12.7%) -
I T T T T 1
0 10 20 a0 40 50
Andel pasienter (%)

Figur 10Arbeidsufgrhet LGMD 385 ar

Kvalitetsmal

1) Genetisk verifisert diagnose

Av figur 14 nedenfoser vi at bant de med spesifikiCD16diagnoseer det G71.2
CMTsom har den laveste andel@enetiskverifisering.

Om vi sammenlikner de tre hovedgruppene (figur 15) er andgéaetisk verifiserte
50-70%, der SMA kommer best Tallene er omtrent pdinje med hva man finner i
studier fra utlandet (Log vurderes derfor pr i dag tilfredsstillende.

Det er mulig & gjgre regionale sammenlikninger som presentert i figd81énen vi
ser at dekningsgraden pr i dag er for I®JS hatilsynelatendelavandel genetisk
verifiserte blant SMAammenliknet med nasjonalt niyénen har kun 12 registrerte
SMA, samt at Haukeland (HUS) hiésynelatende &v andel genetisk verifiserte
polynevropatier, merogsa her er dekun 12 registrerte
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Registrert: 2008—08-05 til 20151217

Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose
av de med spesifikk diagnose

Ikke regisirert

Andel (%)
&0 80 100
| |

40
|

20
]

0]
1

G71.0 G711

Figur 11Andel paienter med genetisk verifisert diagnose for noen av1GD
diagnosene
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Registrert: 2006—08-05 til 20151217

Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose
av de med spesifikk diagnose

Ikke regisirert
Ukjent
W Mei
H Ja
E N=045 M=54 N=242
S
o ]
@
£
5
g 8
=
g
o
o
o -

Muskelsykdommer Spinal muskelatrofi Polynevropati

Figur 12Andel pasienter med genetisk bekreftet diagnose fordelt pa de tre hoveddiagnosegruppene
1.Prevalence of genetic muscle disease in Northern Engladdpih analysis of anuscle clinic

population. Norwood FL1, Harling C, Chinnery PF, Eagle M, Bushby K, Straub V. Brain. 2009
Nov;132(Pt 11):31786)
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Registrert: 2006-09-02 til 2015-12-10

Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose
av de med spesifikk diagnose, OUS

|kke registrert
Ukjent
B Nei
H Ja
N=108 M=12 =60
'8_ -
o _|
@
g
3
z 84
(=
=
o _|
N

Muskelsykdommer

Figur 13Genetisk verifiserte, OUS

Registrert: 2008-09-22 til 2015-12-17

Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose
av de med spesifikk diagnose, UNN

|kke registrert
Ukjent
B Nei
H Ja
8 N=206 M=15 M=04
8 —
o _|
@

Andel (%)
&0
1

40
|

20
|

Muskelsykdommer

Figur 14Genetisk verifiserte, UNN
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Registrert: 2009-11-17 til 2015-12-15

Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose
av de med spesifikk diagnose, HUS
Ikke registrert
Ukjent
M Nei
m Ja

8 _ N=108 N=4 M=12

Andel (%)

. Muskelsykdommer

Figur 15Genetisk verifiserte, HUS

2) Tid fra symptomdebut til utredningsstart

Tiden fra symptomdebut til utredningsstgfigur 19) er avhengig av pasientens,
foreldres/foresattes, helsestasjonenes og fastlegenes oppfattelse og kunnskap om
symptomenes alvorlighet og arsakt mal for spesialisthelsetjenesten er a sgrge for
& opplysefolket og kommunehelsetjenésn (fastlege, helsestasjoner), slik at
symptomer fanges oppdlig, og at de henvises tiltredningtidlig i

sykdomsforlgpet.

Figur 19 viser at det kan ta fra3D ar fra symptomdebut tiltwedning starter. Dette
gjenspelier noki vesentlig gradvariasjonen i alvorlighemenkan ogsa vekke
mistanke omat opplysningen til befolkningen d@mmurehelsetjenesten ikke er
god nok.

Symptomdebut er ofte vanskelig & angi nayaktigepikke en obligatorisk variabel i
registerskjemaet, men 82,5 % har besvart (tabell 4 side 35).
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Regisrert 2008-06-05 Bl 2015-12-1T7

Tid fra symptomdebut il utredningsstart

Totalt antall registreringer: 514 (=100%)

100
|

Kumulativ andel (%)

Antall &r

Figur 16Tid fra debut til utredningsstart

3) Tiden fra utredningsstart til spesifikk diagnose
Vi hardefinert tiden fra utredning til spesifikk diagnose som et kvalitetsmal pa
spesialisthelsetjenestersom iforegdende &srapporter presenterer vi en kurve
som viser akkumulativ andel blant de med spesifikk diagrsasn funksjon av
utredningstid. Malet vilzere at alle far en spesifikk diagnoseriste
utredningsrunde, og at utredningegér rasktVi har i ar laget separate kurver for
OUS, UNN og HUS, og vi ser at de er naermest kongri@veehalvparten har fatt
diagnosen i lgpet a2 ar, mens det har tainntil 40 ar for de med lengst
utredningstid, sannsynligvis enten fordi symptomene i fgrste utredningsrunde var
sa milde at de ikke ble henvist videre til de mest kompetente avgelisykehus pa
omradet, eller forddet manglet diagnostisk tilbud foreth aktuelle diagnoseden
gangenKurvener uavhengig av naiagnosen ble gitbgavantall
utredningsrundeyog kan altsa ikke benyttes som et mal pa heffektiv
utredningen vai 2015 eller pa et annet gitt tidspunkfurven méa ogsa tolkes med
forsiktighet, fordi itakt med at diagnostikken blir bediean man ogsa fa en negativ
pavirkning pa kurven gjennom at flere som har gatt megesifikk ¢agnose ilang
tid blir rehenvist odar en diagnostisk avklarindpermed ikluderes flere medang
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utredningstid. Med arene vitrolig dette ¢ S (i (1 S Nekitd, SgLddieis vil gi et
riktigerebilde av utredningstiden.

For & gjgre en mer direkte sammenlikning av utredningstid metlelseregioner
eller perioder,kanen se pa utrdningstiden innenfoen arrekke for eksempel 5 ar,
ettersom utredningen oftestrekker seg over flere dogda lavprevalens gifa
nydiagnostiserte pr aMan eliminerer de som startet utredning fgr denne
perioden. Forutsetning er hgy dekningsgrad ogerfor ikkeaktuelt for
Muskelregisteret pdags dato.

En feilkilde er at et kan variere hva soroppfattesa 2 Y € ANBOGF £ F2NJ RAI 3y
registeret. En kan ha fatt en spesifikk diagnose ved ett tidspunkt, og senere fatt den

genetisk verifisert. Hvilket tidspunkt som skal brukes er egeuitliagrt utifra

registerskjemaetDet ble vedtatt pa Fagradsmgte septeemi6 & endre skjemaet

slik at begge tidspunkter skal registreres.

Reglstrert 2008-08-05 Bl 2015-12-17

Tid fra utredningsstart til diagnose
{for de som far en spesifikk diagnose )

HUS, N =72
= = LS N=148
e = LUNN, N=208
27 e - .._.,.---._---—------w-f-"-
e
e
-,
..-"'.-'
f._n.a'
8 - o
A
—_ o
3 g
g - i
E i
= 4
=" f]
E b
i
" 3 _ i
ﬁ .
a —
[ [ [ [ |
0 10 20 30 40
Antall &r

Figur 17Tid fra utredningsstart til spesifikk diagndse hhv. OUS, UNN og
HaukelandDe som ikke har fatt spesifikk diagnose er utelatt).
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4) Hijerteoppfalgning

Noen undergrupper av muskeldystrofier kan gi affeksjon av hjertemuskulaturen.

Dette gjelder farst og fremshuskeldystrofienedduchenne og Beck&iD,

Dystrophia Myotonical og 2 EmeryDreifuss MD og noen undergrupper av Limb

girdle MD (i Norge spesigikRPmutasjoner). Vi gnsker a kartleggendelensom

far hjerteaffeksjon(deskriptive data) ogi hvilken grad registrerende lege har husket
péhjerteutredningfor de diagnosene deterrelevana i f SG SNJ G F YRSt Sy ¢
2Y K2SNISFTFSl1acz2yé SN yd €

Vihar i fgur 1820 sett pd hhv DM1, B2 og LGMD 2kom alle er relativt hyppig
forekommende i befolkningen aassosiert med hjerteaffeksjoMan fant en
betydelig andel «ukjenty»15%- 30%.Usikkerhetsmomenter ealv dekningsgracat
den som registrerer ikkalltid erbehandlende legeg harbegrensete
journalopplysningerog aten del av disskan veere ivaretatt ved at de er henvist og
venterpa time For a utrede naermere hvorvidt hjerteutredningen er uteblivende,
la man til svealternativet «henvist kardiolog» hgsten 2015. De sallarede er
registrert vil suksessivt bli oppdatert vedste 5arsoppfglgningforutsatt at de
svarer pa denmen vi tar sikte pa gjgreen aktiv innhenting av data i lapet av
2016/2017. | realiteterblir det vanskelig a oppna ngyaktige data pa denne
variabelen.

Da vi sadlangt bare har kartlagt om pasienten har fatt hjerteutredning og resultatet

av den, og det ogsér relevantmed videre oppfalgning hos kardiolog sa lenge det

er kjent risikoplanlegg NJ A 1 F RRSNBE Sy @I NAI oSt a2y KS
kardicf 2 3 ¢ SR y S oppfatemiB.IAZGSNAR] 2SS Y

Se kap6.6-6.9 forkvalitetsforbedring.
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Registrert: 2006—08-05 til 20151217

Hjerteaffeksjon (%) ved DM 1

a0 — B Hele landet (N=122)
E{] —]
&
]
o
8 40-
o
E
T
20
ﬂ —
Mei Ja Er henvist kardiolog Ukjent
67.2% 18.0% 0.0% 14.8%

Figur 18Hjerteaffeksjorved M1
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Registrert: 2008-08-05 til 2015-12-17
Hjerteaffeksjon (%) ved DM 2

B Hele [andet (N=29)
70

Andel pasienter
=
|

Mei Ja Er henvist kardiolog Ukjent
62.1% 6.9% 0.0% 3.0%

Figur 19Hjerteaffeksjon ved B2
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Registrert: 2008—-08-05 til 2015-12-17
Hjerteaffeksjon (%) ved LGMD2I (Fkrp)

B Hele [andet (N=61)
70

Andel pasienter

I
Mei Ja Er henvist kardiolog Ukjent
60.7% 13.1% 1.6% 24 6%

Figur 20Hjerteaffeksjon ved LGMD2I

5) Regelmessig fysioterapi

Vi gnsker bade a kartleggmdel som far fysioteragdeskriptive data)og andel
som har behov men ikke f&Bistnevnte har wefinert som etkvalitetsmal Totalt
var det40-60% sonmanga at ddhadderegelmessig fysioterapDet var 1620% som
ikke gikk til fysioteragut til tross forbehov. Det er uklart onog i hvilken grad disse
10-20% skyldeen kvalitetssvikived fysioterapienenten ved at det mangler tilbyd
eller atpasienten opplevekvaliteten pa tilbudetsom mangelfiit, eller om det er
andre arsaksforholdDerforhar vi fra hgsterl5 supplert med en arsaksvarialog
skalforsgked innhentedatapa de som allerede er registrert.
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Registrert: 2008—-08-05 il 20151217
Andel som far fysioterapi

Ukjent
7 Ikke behov
o Ja
H  Mei, men behow

8 N=G73 MN=60 W=272
-

Andel (%)
40
|

20

Muskelsykdommer

Figur 21 Andel som far fysioterapi (nest nederst i stablene), og andel som
ikke far men har behov (nederst i stablene).
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4. Metoder for innhenting av data

Registreringen krever innhenting av skriftlig samtykke fra pasiesémpargrende.

Man kan registrere pa papirskjeneller elektronisk viavww.helseregister.npmen
sistnevnteforutsetter norsk helsenett. Sykehus har dette, men ikke fastleger og
rehabiliteringsinstitusjoner. Vi beholdierfor papirversjonen da vi fikk elektronisk
lgsning d.01.01.13/i gnsker at flest muligruker elektroniskskjema, fordi degir
bedre datakvalitetDethar nedtrekksmenyer og dermed flesgaralternativey og vi
har gjortde flestesvarfeleneobligatoriske. Sykehus @m bruker elektronisk
registrering har ogsa muligheten til & se om pasienten er registrert fra far, slik at
man unngar dobbeltregistrering.

Rehabiliteringsinstitusjoner mangletillegg til norsk helsenetilgang til
sykehugournal og primaegurnal. De ma altsa utelukkend®sere seg pa
pasientens opplysningelOm skjemaet ersveertmangelfullt vil Registerenheten
anmode behandlende lege om supplerende journalopplysnirget.er ogsa mulig
for pasienten & kun sende inn samtykkeerklaeringviDRegisterenheten anmode
behandlende lege om a registrere pasienten eller sende relevante journalutdrag.

5. Metodisk kvalitet

5.1 Antall registreringer

5.4 Dekningsgrad pa individniva
5.2 Metode for beregning av dekningsgrad

Det finnes ikke gode epidemiologiske studigort i europeiske landom kan gi et
estimat over det totale antall personer med arvelige og medfadte nevromuskuleere
sykdommer i Norge. Ut ifra prevalensstudier gjort i Norge og andre land kan man
ansla at deer omlag 4000 pasienter med arvelige nevromuskuleere sykdommer i
Norge. For & komme naermere et estimat av hvor mange som kan vaere tilgjengelig
for registrering fra spesialisthelsetjenesten gjennomfarte vi i 2015 et sgk i Norsk
pasientregister (NPR) for 53perioden 2002014. Det ble registrert 5226

pasienter med de aktuelle diagnosene som hoveddiagnosiélertid har vi utfart

en kvalitetssikring av diagnoser sendt til NPR fra UNN i perioderZ@P, og fant

da at 146 pasienter (29,2 %) fikk feil kddant 500 pasienter med de aktuelle
diagnosene (og som fortsatt var i live), dvs. at disse pasientene enten hadde en
annen ikkegenetisk muskelsykdom eller ingen muskelsykdom. Hvis dette tallet er
representativt for hele landet, vil det totale antalletgjéngelig for registrering i en
5-arsperiode veere 3700. Vi mener derfor at ca 4000 pasienter vil veere et mer riktig
anslag for hvor mange som kan veere tilgjengelig for registrering.

Det har veert en jevn gkning av pasienter til registeret fra oppstaffigar 25). Det
ble registrert 191 personer i registeret i 2015, og ved utgangen av aret var det totalt
1017 pasienter i registet. Blant dem er de®87 somlever pr 09.09.16tabell 4).
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Det var ikke mulig a ga tilbake for & se hvor maageem som ennfevde \ed
utgangen av 2015Med estimert tilgjengelighepa 4000 pasienteng minst 987

levende individer, blidekningsgrad pa individnivaindt 25%.

Registrert: 2008-08-05 til 2015-12-15

Antall registrerte per 2016-09-09

1200

1000

800 —

Antall

600 —

826
546
400 —
296
218
200
137
-]
..
0_ |

2008 2009 2010 201 2012 2013 2014

Figur 25Kumulativ vekst i registeret siden start i 2008
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2011 2012 2013 2014 2015 Alle ar
UNN 56 170 118 68 1831
ouUs 18 G4 87 234

)
Helse Bergen 1 30 52 8 93
1
1

Helse More og Romsdal 22
Sykehuset Ostfold

St Olavs Hospital [§]
Helse Stavanger 0
Serlandet Sykehus 1
Nordlandssykehuset 0 1 1
Ahus 2 3 1 0
Sykehuset 1 Vestfold 0 0 1 |
Vestre Viken 0 1

Helgelandssykehuset 1 2 0 0 1
Helse Fonna 0 2 0 2 0 |
Svkehuset Innlandet 0 0 2 1 1 4
Svkehuset Telemark 0 0 1 3 0 4
Sunnaas sykehus 0 0 0 0 0 2
Helse Nord-Trondelag 0 0 0 0 1 I
Helse Forde 0 0 0 0 0 0
Finnmarkssykehuset 0 0 0 0 0 0
Andre 2 3 2 4 11 24
Totalt 79 76 239 190 083

21
21
I8
15

13

(

(S S N

e N L]
e R
OO NN
o

Tabell 4Antall basisrergtreringer av deltakende avdelingeler kunde som lever pr
09.09.16er tatt med. Denne er kun for & vise at det blant de 1017 registrerte ved
utgangen av 2015 var minst 98&nalevende

5.3 Dekningsgrad pa institusjonsniva

Det er potensielt mangeykehugstitusjoner som kan delteregistrering ettersom

det er mange sykehus i landet med barnelege og/eller nevratuen denne
pasientkategorien utredes i hovedsak ved de stgrre sykehuserttbedre
utredningstilbud og mer spesialkompetansdlusketegisteret kan ogsa

ingtitusjoner utenom sykehus registrerBette gjelderrehabiiteringsinstitusjoner,
private spesialistsentreygfastleger Tabell1 side9 gir oversikt over HF
sykehusengog under «andre» er rehabiliteringstitasjoner, private

spesialistsentre og fastlege¥i ser at det 2015var 11 HFsykehussomregistrerte

0g 9 som ikke registrertdet var 11 registreringer under «andre».

Dekningsgraden pa institusjonsniva vil avhenge av hvilke institusjoner vi inkluderer.
Den vil veere hgplant de starste sykehusene, men bare 55% blant det totale antall
HF. Dette talletlene emisvisende ettersondet ikke sier no@m graden av
deltakelse. B flesteav ce som registrerehar bareen eller fa registreringer. Det er
bare UNN og OUS som har registrert et yudlig antall slik at det nok er et stort
registreringspotensiale i andre helseregioner.
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5.5 Metoder for intern sikring av datakvalitet

Registeret har stgtte fra registerenheten ved UNN. To sekreteerer/kamtsulder

er lzert opp til & ta i mot spgrsmal angaende registeret og til & legge inn data fra
papirskjemaene. Det er tett samarbeid mellom sekretaerene og faglig teédeiet

er sparsmal av medisinsk karakter. Dette gker kvalitetssikringen av Nataket
kommerinn skjema med manglende data wmihnglende opplysningddli etterspurt

per brev fra registrerende lege. Det kan ogsa tas direkte kontakt med pasientene
dersomdet mangleropplysninger sonale kan gi utfyllende opplysninger om, for
eksempel sosimkonomiskeorhold og fysioterapitilbud.

5.6 Metode for validering av data i registeret

Det var i 205 ingen tilsvarende registre i andre land som man kunne sammenligne
seg medSverige startet et register i 2011, men kun pa arvelige myopatier og har
enna lav dekningsgradDet finnes en del registre for enkelte diagnosene i
registeret, men pa grunn dav dekningsgrad ble det ikke gjort noen
sammenligninger med dissEor a se pa kvaliteten av presisjonen i
diagnostiseringen har vi sammenlignet datagisteret med funn fra en studie i

Nord EnglandNorwood et al.), se kap 3 vedr. genetisk verifisering.

5.7 Vurdering av datakvalitet

Datakvalitet vurderes kontinuerligdgsten 201%ant man at 2 av variablene i
registaskjemaet gav uklar informasjon

Den ene gjaldt lgrteaffeksjon Mangnsket &iteoml Yy RSt Sy édzl 2Sya 2Y
hjerteaffS { & ®&dé diagnoser med kjent hjerterisiko innelear svikt i

henvisningsrutinen til hjerteutrednindgdan fant at «ukjent»andelen blant annet

ogsakunne inkludere da som var henvist til kardiolagnensomennaventet pa

time og saledesvar ivaretatt For & eliminere disse fraukjent»-kategorien
introdusertemansvaralternatiet: ¢ KSy @gAa i {1 NRA2f 233 @Sy dSNI (7

Den andre vedrartéysioterapi Man gnskef kartlegge om arsaken til endel
pasienter ikke gar til fysioterapeut til tross for behskyldteskvalitetssvikt i
kommunehelsetjeneste, som ved maglende eller mangelfullt fysieraptilbud.
«Ingen fysiterapi, men behov» sier ingentinentydigom dette. Det kunne for
eksempel veere pasienmtesom ikke gnsket fysioterapilan la derfor ti en
arsaksvariabel.

Nesten alle variabler i registeret er obligatoriske for & gi bedre datakvaliadell4
gir oversikt overegistreringer av ulike ikkebligatariske variabler.
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Andel registreringer (%)

Debutalder 82.5
Alder tap av gange 70.7
Alder respirasjonsstotte 66
Hjerteaffeksjon fra alder 53.7
Trygd fra alder 67.5
Avded dato 22

Tabell 4 Andel registrerte blant iklabligatoriske variabler

6. Fagutvikling og klinisk
kvalitetsforbedring

6.1 Pasientgrupper som omfattes av registeret

Registeret omfatter fglgende ICD 10 hoveddiagnoser
(undergruppespesifiseres i registreringsskjemaet):

Diagnose ICD 10

G71.0 Muskeldystrofi

G71.1 Myotone lidelser

G71.2 Medfadte myopatier

G71.3 Mitokondriemyopati

G71.8 Andre spesifiserte primaere muskelsykdommer

G71.9 Uspesifisert primaer muskelsykdom

G72.3 Periodisk palyse

G73.6 Myopati ved metabolske sykdommer

G12.0 Infantil spinal muskelatrofi type 1 (Werdidgffman syndrom)
G12.1 Annen arvelig spinal muskelatrofi

G12.8 Annen spesifisert spinal muskelatrofi og beslektede syndromer
G12.9 Uspesifisert spinaduskelatrofi

G60.0 Arvelig motorisk og sensorisk nevropati

G60.1 Refsums sykdom

G60.2 Nevropati i tilknytning til arvelig ataksi

G60.8 Annen spesifisert arvelig og idiopatisk nevropati

G60.9 Uspesifisert arvelig idiopatisk nevropati
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6.2 Registerets spesifikke kvalitetsmal

Vi har salangt hatt fa definerte kvalitetsmal i registeret, se nedenfoskel vurdere
a implementere flerekvalitetsmal pa behandling og oppfelgnipd neste
fagradsmete Vi kan i dag tilby en oppfalgning basedttperrfaglighet odgunnskap
Vihar midler som fysioterapi og tekniske hjelpemidleT harstattende legemidler
som steroider, hjertemedisiner og smertestillen®ykehusene tilbyr oppfalgning
pa spesialistpoliklinikker og genetisk veiledniBgeldensentreneriver
kunnskapsformidling og arrangerkeeringsog mestringskursg
behandlingsoppholaVi harrehabiliterings og habiliteringstjenester
omsorgstjenestemulighet for ndividuell plan og ansvarsgruppé€otalt sett finnes
det gode muligheter for aptimaliserefysisk og sosialt funksjonsniva og livskvalitet,
men hvordan mulighetene nyttegjgres for den enkelte vet vi lite om. Det kunne
veert av interesse & kartlegge naermere.

1. Andel medgenetisk verifisert diagnose

Genetisk verifisering er viktig av flere grunner:
- bekrefte diagnose (viktig for bade pasient og forskning)
- gi en mer ngyaktig prognose
- kunne kartlegge andre familiemedlemmer (baerere/ affiserte)
- prenatal diagnostikk
- genterapi
- oppfalgning, for Esempel er noelgenmutasjonerlssosiert med hjertesykdom
- kunne studere sykdommene pa mutasjonsniva.

Hvor mange som per i dag kan fa en genetisk verifisert diagerdsegrenset av at
alle genetiske arsaker ikke er kartlagt, samt BMBlersgkelsens pris og
tilgjengelighet.

2. Utredningstid (tid fra utredningsstarttil spesifikk diagnosg
Det er gnskelig med en rask diagnostikk for a fa optimal oppfalgning.

3. Hjerteoppfelgning
Det er flere av muskeldystrofiene som er assosiert med hjertesykdom, og vi gnsker
a overvake at disse pasientefé@ hjerteoppfalgning.

4. Regelmessig fysioterapi

Mange av sykdommene som registeret omfatter medfarer svakdttig baanse
ogsmerter. De fleste av disse vil ha symptogfunksjonsbedring med regelmessig
fysioterapibehandlingVi gnsker & male om alé®m har bebv for kommunal
fysioterapi har tilbud ondette.
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6.3 Pasientrapporterte resultat- og erfaringsmal
(PROM og PREM)

Diverse PRONhstrumenter bledrgftet pafagradsnate septemberl6, og vi
bestemte oss foRANDB12. Vi planlegger & imghentere dette sa snart den
elektroniske lasningen kommer i 201Vi skal ogsa vurdere PRBkh vi finner et
pasende skjena med hjelp fra PRO&ENteret Vi tenker det kunne vaere relevant a
male pasientens tilfredshet med for eksempel tilrettelegging pa skole/arbeid,
oppfalgning fre&kommunal helsetjeneste og spesialisthelsetjeneste,
brukermedvirkning, om de fgler seg godtanhert om sykdommen etc.

6.4 Sosiale og demografiske ulikheter i helse

Pa grunn av lav dekningsgrpd individniva og skjev dekning pa itgsjonsnivéer
det ikke mulig & angi sosiale eller demografiske ulikheter i helse

6.5 Bidrag til utvikling av nasjonale retningslinjer, nasjonale
kvalitetsindikatorer o.l.

Registeret har forelgpig ikke kunnet bidra til opprettelse eller endring av nasjonale
retningslinjer.

6.6 Etterlevelse av nasjonale retningslinjer
6.7 Identifisering av kliniske forbedringsomrader
6.8 Tiltak for klinisk kvalitetsforbedring initiert av registeret

6.9 Evaluering av tiltak for klinisk kvalitetsforbedring
(endret praksis)

Nasjonale retningslinjer for utredning og behandling finnes bare for diagnosene
Duchenne musKdystrofi, dystrgphia myotonica og spinal muskelatrofi. Vi har
mulighet til & overvake om deler av disse retningslinjene falges, for eksempel om
steroidbehandling gis til barn med Duchenne muskeldystogfiom pasienter med
dystrophia myotonica fglges qpi forhold til hjertesykdom. &grunnav lav
dekningsgrad for disse sykdommene har det sa langt ikke veert msiligo@ sikkert
om retningslinjer har blitt fulgt ut ifra registerdata.

Vi har imidlertid nistanke omat svikt i hjerteoppfeglgningeforekommer, selv om vi
ikke har god nok dekning og dataktet til & angi graderfkap 3/kvalitative mal/pkt
4 hjerteoppfalgning)For det farstemangler retningslinjer for flerenuskeldystrofier
med hjerterisikg og br det andre er man avhengig av agjén benytter seg av
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retningslinjer der de finneslar opp i litteraturen der de ikke finnesller kjenner til
hjerterisikoen ved d aktuelle diagnosea Det trengsbedre kvalitetssikringSom et
kvalitetsforbedringstiltak skal vi se pa muligheten foeggde inn varsel om risiko for
hjertesykdom i DIPS Arendet nye sykehusjournalsystemsbdm kommer snartVi
har etablert kontakt med DIPS Arena og planlagt a setrsamarbeid i 2017.

6.10 Pasientsikkerhet

Registeret har ingen kvalitetsdata angaende komplikasjoner eller ugnskede
hendelser i forbindelse med behandlingen det kan bli aktuelt &mplementere
dette nar nye terapeutiske tilbud kommer i stgrre skala.

7. Formidling av resultater

7.1 Resultater tilbake til deltakende fagmilj@

Resultater fra registeret ble publisert offentlig pa vare nettsider bedynnelsen av
aret og per 1. oktobesom var felles publiseringsdato for alle nasjonale
kvalitetsregistrepa www.kvalitetsregistreno og pawww.muskelregisteret.no
Resultater fra registeret ble ogsa presentiriterregionalstyringsgruppe, pa
Nevrodageneogregisteret ble presenterpabarnenevrologimate @ Lillehammer.
Rapporteket forventes a komme i drift i lapet av 2016.

7.2 Resultater til administrasjon og ledelse

Arsrapport blir sendt til Helse Nord RHF, UNN HF ved registerenheten og-Nevro
hud og reumatologisk avdeling ved UNN.

7.3 Resultater til pasienter

Artikkel i Muskelnytt, samt atesultater per 01.10.8 ble tilgjengelig for
pasientorganisasjoner pa nsitlenwww.kvalitetsregistre.noNar dekningsgrad og
datakvalitet blir god nok vil vi g&ddere ut med resultater til pasientforeninger

7.4 Offentliggjering av resultater pa institusjonsniva

Lav dekningsgragjer at resultater pa indtiisjonsniva ikke gpalitelig, men vi har i
denne dsrapporten gjort dette bade pa genetisk verifisert diaga og
utredningstid,men mest for a vise muligheten
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8. Samarbeid og forskning

8.1 Samarbeid med andre helse- og kvalitetsregistre

Farst nar dekningsgraden og datakvaliteten blir bedre kan det bli aktuelt &
samarbeide med andre registre, for eksempel det svenske registeret for arvelige
myopatier, som ogsa ennd har lav dekningsgrad, eller andre internasjonale registre
pa enkeltdiagnose

Vi har samarbeidet med Tre&teuromuscular diseases (TrddMD), som er et EU
finansiert prosjekt for & fremme bedre forskning vedrgrende nevromuskuleere
sykdommer, g et globalt registeutgaende fra TreaNMDfor personer med FKRP
mutasjoner [imb-girdle muskeldystroji

8.2 Vitenskapelige arbeider

Fordi registeret er heterogent, og registerskiemaet er pa kun-$ide, er det
begrensete muligheter for forskning basert pa registerdata. Derimot egner det seg
til & rekruttere pasienter til forsknirgprosjekter ogi 2016 ble Muskelregisteret for
farste gang bnyttet til dette. Dette var et DMelatert prosjekt.
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Delll  Plan for forbedringstiltak

9. Forbedringstiltak

Datafangstog forbedring av metoder for fangst av data

Det er enutfordring & falegertil a prioritereregistrering Det tarekstratid uten at

det girgkonomisk belgnnindessuten foregar utredningen og oppfglgningen sveert
spredt, bade hos fastleger, barneavdelinger, habiliteringer, nevrologiske avdelinge
rehabiliteringsinstitusjoner og hqwivate nevrologer. Det er altsd mange en ma na
ut til og purre paEn tilleggsutfordring er at registeret inkluderer et spekter av
diagnoser, og det kan derfor vaere vanskelig a huske pa registeret for enhver aktuell
diagnose At prevalensendessuten er lav, gjaat det bare er de store sykehusene

og spesielt avdelingene med spesialkompetanse pa omy&dat har mulighegn til

& innarbeide rutine pa eegistrere.Vi har derfor hatt hovedfokus pde store
sykehuseneSist arene har det veert et tettere samarbeigellom UNN, OUS og

HUS hvilket har medfart gkt antall registreringer fra disse sykehusene

| 2015 ble det avtalt med Nordlandssykehuset i Bodg a gjennomfare
etterregistrering, og dette ble gjennomfart i farsteldav 2016Det varfaglig leder
av Muskelregisteret somgjordemesteparten av registreringsarbeidatkludert
innhenting av pasientsamtykk®an fikk tilgang til Bodg siaykehugournal fra
UNN, hvilket varessursbesparende fremfor & matte reise nBdtakvaliteten blir
imidlertid ikke optimal av & basere seg pa sykehusjourat. beste er om
behandlende lege registrerer selv.

Ellers ble det 2015 tatt kontakt medegisterkontakt Mgre og Romsdal HRed
tanke pa etterregistreringog i skrivende sind har har man nylig begynt prosessen
Det ble ogsa hgsten 2015 etablert registerkontakt med Ahus. Detleilie, men
registreringsarbeid har salangt mattet vike for ann&tr presserendeErfaringen
salangt et det er krevende & fa i gang registragipa andre sykehus.

Vi vil fortsette a satse pa lokale registerkontakter. Disse kan sgrge for & etablere og
vedlikeholde en registreringsrutine pa sin avdeling. De kan eatea oppsine

kollegaer i registrering, ta seg av akgistreringene selv, &r lsere opp annet

personell i dette Faglig leder skal prave & etal@dlere registerkontakter og

tilstrebe tettere kontakt meddem, for eksempel gi tilbakemeldinger pa hvor mange
registreringer de ha(dette blir lettere nar Rapporteket settes i drifthformere om
nyheter/endringer, sende foredragspresentasjon med tanke pa internundervisning
etc. Eventueltkan faglig leder reise rundig holde internundervisning pa andre
sykehus, men det gir neppe noen langsiktig effekt, om nd&hkan ikke basere ss

pa at én persorskal reise rundtil alle barneavdelinger og nevrologiske avdelinger
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