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Kapittel 1

Sammendrag

Muskelregisteret:

| 2022 ble maltallene for Muskelregisteret oppnadd for andel pasienter med molekylaergenetisk
bekreftet diagnose (muskelsykdommer og polynevropatier), andel barn som far oppfglging hos
barnelege og andel pasienter med Duchenne muskeldystrofi som far hjerteoppfglging. Registeret
identifiserer fra resultatene for 2022 ulike omrader for forbedring, for eksempel er andelen som
mottar hjerteoppfglging for utvalgte diagnoser lavere enn gnsket maltall. | tillegg viser
resultatene fra Muskelregisteret at det er forholdsvis mange pasienter med behov for fysioterapi
som ikke mottar tilbud.

Aret 2022 ble for Muskelregisteret tydelig preget av at registerressurser ble prioritert brukt pa
omorganiseringsprosessen registeret er inne i. Dette medfgrte mindre tid brukt pa oppfglging av
registerkontakter og medfglgende fall i antall nye registreringer, sammenlignet med 2021. Ved 3
na omstrukturere registeret og lage nye og oppdaterte kvalitetsindikatorer med forbedret
datakvalitet gnsker registeret a fremover kunne bedre monitorere kvalitet og likeverdighet i
helsetjenestene pasientgruppen mottar og behgver i et livslgpsperspektiv.

Omorganisering av forhenvaerende Norsk register for arvelige og medfgdte nevromuskulaere
sykdommer (Muskelregisteret):

| 2021 spkte registeret ved davaerende faglig leder Andreas Lahelle om handlingsrom til a
igangsette en omfattende omstruktureringsprosess for a imgtekomme de tilbakemeldingene
registeret hadde fatt fra Ekspertgruppen. Aret 2022 har for registeret omfattet igangsettelse av
denne omstruktureringen, som i hovedsak innebaerer oppbygning av en helt ny registerstruktur:
nye inklusjonskriterier, nye kvalitetsindikatorer med dertil nye variabelstrukturer, og nye
metoder for fangst av data. | forbindelse med dette arbeidet ble det sendt en anbefaling fra
registeret til fagradet a endre navnet pa registeret til Norsk Register for Arvelige
Nevromuskulzere Diagnoser (NORNMD). Dette ble vedtatt pa fagradsmgte 23.11.2022.
Registeret vil i resten av denne rapporten derfor benevnes ved sitt nye navn.

Resultater fra omorganiseringen nevnes fortlgpende i arsrapporten der dette er relevant, og
presenteres i helhet i kapittel 9: «Videre utvikling av registeret».

Aret 2022 ble i hovedsak brukt pa a identifisere svakheter med gammel registerstruktur
og hvordan disse vanskeliggjorde imgtekommelse av formalet til nasjonale kvalitetsregistre.
Flere sentrale momenter la grunnlaget for utarbeidelse av ny struktur for NORNMD:

Hva er det nye registerets formal

Hvilke pasientgrupper skal inkluderes etter hvilke kriterier
Hvordan skal disse inkluderes og registreres

Hvordan kan de motta informasjon og kunne reservere seg
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e Huvilke kvalitetsindikatorer og gvrige analyser utgjgr kjerneanalyser for a oppfylle
registerets formal, og hvilken faglig konsensus er det mulig a bygge dette ut ifra

e Hvilke data skal registreres for hver enkelt diagnosegruppe, nar, og av hvem; hvilke
datakilder kan benyttes til dette; hvilket teknologisk mulighetsrom eksisterer og hvor, og
hva kan evt. forventes utviklet og nar

e Hvilke andre formal og funksjoner ma ny registerstruktur imgtekomme

e Hvordan kan den nye strukturen implementeres i teknisk Igsning og blant brukere

e Hvordan skal registeret og dets personalressurser organiseres for a forvalte ny Igsning.

Arsrapporten beskriver arbeidet med disse momentene og den plan og de tiltak som dette
arbeidet har munnet ut i.
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Kapittel 2
Registerbeskrivelse — Muskelregisteret og

NORNMD

2.1.1 Bakgrunn for registeret

Norsk register for arvelige nevromuskulaere diagnoser (NORNMD, fhv. «Muskelregisteret») ble
etter oppdrag fra Helsedirektoratet opprinnelig opprettet av Nevromuskulaert kompetansesenter
(NMK) ved Universitetssykehuset Nord Norge HF (UNN) i 2008, og innledet i 2021 en omfattende
restruktureringsprosess.

Arvelige nevromuskulzare diagnoser er en differensiert gruppe med sjeldne diagnoser
(prevalens <1:2000) som omfatter arvelige tilstander som rammer muskulaturen, de perifere
nervene og de motoriske cellene i ryggmargen. Dette medfgrer tap av funksjon pga.
muskelsvakhet og muskelsvinn. Noen pasienter har ogsa pavirkning av respirasjons- og/eller
hjertemuskulatur, samt andre organer. Kunnskapen om disse sykdommene er mangelfull, noe
som kan resultere i ulik oppfglging i helsevesenet. Videre er usikkerhet angaende strategier for
diagnostisering og kvaliteten pa tilbudet om oppfelging og behandling i de forskjellige nivaene i
helsetjenestene en kvalitetsutfordring. Muskelregisteret imgtekommer disse utfordringene ved a
vurdere og sikre kvalitet pa helsetjenestene til pasientgruppen. Registeret er ogsa ngdvendig for
a identifisere og ansla antall pasienter tilgjengelig for behandling og rekruttering til forskning pa
fremtidige behandlingsmetoder, samt stimulere til internasjonalt samarbeid og
kunnskapsspredning.

2.1.2 Tidligere - Muskelregisterets formal

e Forbedre kvalitet pa diagnostikk og behandling og tilstrebe et likeverdig
helsetjenestetilbud i landet.

e Kartlegge pasientgruppens fysiske, psykiske og sosiale helse for a vurdere om de har
udekkete helsetjenestebehov eller manglende tilrettelegging og inklusjon i
samfunnslivet.

e Bidra til oversikt over forekomst av arvelige nevromuskulzere sykdommer pa diagnose-
og mutasjonsniva i Norge.

e Samle data om naturlig sykdomsforlgp. Slik kunnskap er en forutsetning for a kunne
gjore behandlingsstudier og optimalisere oppfglging.

e Tilgjengeliggj@re pasienter for rekruttering til forskning, kliniske studier og
internasjonale/globale registre.

e Bidra til internasjonalt samarbeid og kunnskapsdeling som er ngdvendig pa sjeldenfeltet.

e Bidra til gkt oppmerksombhet, interesse og kunnskap om arvelig nevromuskulzere
sykdommer.
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2.1.3 Formal NORNMD

| forbindelse med omorganiseringsprosessen inkl. utfasing av Muskelregisteret og overgangen til
ny registerlgsning, har registerets formal og omfang blitt oppdatert. Mandatet til Norsk register
for arvelige nevromuskulaere diagnoser (NORNMD) er a:

1) @ke kunnskapen om fglgende sjeldne, arvelige, nevromuskulzaere sykdommers naturlige

forlgp:

Spinal muskelatrofi (SMA) etter gjeldende klassifisering typer I-IV.
Duchenne og Becker muskeldystrofi (DMD, BMD).

Dystrofia Myotonica (DM) type 1 og 2.

Fascioscapulohumeral muskeldystrofi (FSHD).

Limb-girdle muskeldystrofi (LGMD).

®moo oo

2) Kartlegge forekomst og sykdomsspekteret i Norge, helt ned pa mutasjonsniva der dette er
relevant. Dette gir grunnlag for epidemiologisk forskning, og mulighet for kvantifisering av
pasienter tilgjengelig for spesifikk behandling, som genterapi.

3) Bidra til god kvalitet og likeverdig tilgang pa utredning, behandling og oppfglgning av
pasienter med nevromuskulaere sykdommer gjennom Igpende dokumentering av resultater
fra helsehjelp med utgangspunkt i livslange individuelle behandlingsforlgp og definerte
kvalitetskriterier:

Kartlegge tiden fra henvisning til genetisk bekreftet diagnose. Vi gnsker tidlig
diagnose for a kunne sette inn aktuelle tiltak
(behandling/tilrettelegging/oppfelgning) sa tidlig som mulig.

Sikre genetisk avklaring. Dette er viktig for & bekrefte diagnosen, kartlegge
sykdomsaffiserte/baerere i familien, prognostikk, risikovurdering for andre
organmanifestasjoner, risikovurdering ved narkose, spesifikk terapi.

Overvake at internasjonal/nasjonal konsensus og/eller retningslinjer vedrgrende
utredning, oppfglging og behandling fglges.

Bidra til god livskvalitet gjennom kartlegging av pasientrapporterte erfaringer og
utfallsmal og studere disse i forhold til objektive parametere pa fysisk og sosialt
funksjonsniva (for eksempel arbeidsevne) og behandling/oppfglgning.

4) Identifisere pasienter tilgjengelig for behandling med nye terapier.

5) Muliggjgre ngdvendig oppfelging av nye medikamenter/metoder for de aktuelle
pasientgruppene. Med inntog av nye terapiformer er det aktuelt a benytte
registerstrukturen til monitorering av effekt av disse for aktuelle pasientgrupper.

6) Kunne na ut til spesifikke diagnosegrupper med viktig informasjon.

7) Rekruttere pasienter til forskningsprosjekter som bidrar til 8 gke kunnskapen om disse
sykdommene eller denne pasientgruppen.

8) Vare samarbeidspartner for andre internasjonalt tilstgtende registre, f.eks. FKRP global
registry, EURO-NMD.
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9) Veere en padriver og samarbeidspartner for nasjonale prosedyrer og retningslinjer i
oppfelgingen av diagnosegruppene.

10) Bidra til gkt oppmerksomhet, interesse og kunnskap om arvelig nevromuskulaere
sykdommer i allmennheten og fagmiljgene.

2.1.4 Analyser som belyser registerets formal

Muskelregisteret:

1. Dekningsgrad og tilslutning

2. Tid fra utredningsstart til spesifikk klinisk diagnose

3. Andel pasienter med genetisk bekreftet diagnose

4. Andel pasienter med genetisk veiledning

5. Andel pasienter med oppfelging hos barnelege/nevrolog

6. Andel pasienter med hjerteoppfalging (blant relevante diagnosegrupper)
7. Andel pasienter med fysioterapi

Ny struktur - NORNMD:

Vedlegg 1 viser utviklingskartet for NORNMD som ble foreslatt for og vedtatt av registerets

fagrad 23.11.2022. Kartet viser registerstrukturen som skal oppfylle registerets formal.

Utviklingskartet ble operasjonalisert i tre separate arbeidspakker, disse er beskrevet i detalj i

vedlegg 2, men vil oppsummeres fortlgpende gjennom arsrapporten og iszer kapittel 9.

Ny kvalitetsindikatorstruktur NORNMD

Fellesindikatorer Diagnostikk Utredning og Behandling PROMs
oppfelging
-
=1 [
[ [ )] ]
@ .‘

Figur 1: Overordnede kategorier for ny kvalitetsindikatorstruktur NORNMD
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Ny registerlgsningen vil benytte fglgende analyser for a belyse sitt formal:

Felles kvalitetsindikatorer:

1. Andel som har mottatt veiledning om overgangen fra barn til voksen.
2. Andel med oppfart «medisinsk kritisk tilstand» i kjernejournal.

3. Andel pasienter som har mottatt genetisk veiledning.

Diagnostiske kvalitetsindikatorer:

4. Andel nyfgdte diagnostiserte i perioden med genetisk verifisert diagnose innen 10 dager
(SMA).

5. Andel med registrerte data om genvariant.

6. Antall maneder fra henvisning til spesialisthelsetjenesten for aktuell diagnose, til genetisk
verifisert diagnose.

Kvalitetsindikatorer for utredning og oppfelging:

7. Andel med anbefalt hjerteoppfelging.

8. Andel med anbefalt lungeoppfalging.

9. Andel nydiagnostiserte forrige periode med mottatt hjerteutredning innen 12 mnd.
10. Andel med oppfglging av gyelege siste 12 mnd.

11. Andel med kontrollert HbA1lc siste 12 mnd.

12. Tidsintervall for tilsyn hos nevrolog.

Kvalitetsindikatorer for behandling i rapporteringsperioden:
13. Tidsintervall rehabiliteringsopphold.

14. Andel med mottatt fysioterapi siste 12 mnd.

15. Andel med mottatt ergoterapi siste 12 mnd.

16. Andel som mottar ventilasjonsstgtte.

17. Andel med ICD/Pacemaker/CRT-D/Hjertetransplantasjon.
18. Andel dgde i perioden med oppfelging av palliativt team.
19. Andel med ortopedisk kirurgi.

20. Andel med ny PEG/PICCLINE

21. Andel med kognitiv oppfglging siste 12 mnd.

22. Andel med psykisk oppfaglging siste 12 mnd.

23. Andel med oppfelging av logoped siste 12 mnd.

24(-29). Medikamentforeskrivningshyppighet.

30. Andel med alvorlige bivirkninger SMA-medikamenter (SMA).
31. Andel nydiagnostiserte inkluderbare med mottatt Zolgensma <15 dager etter fgdsel (SMA).

Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte erfaringsmal:
32. Andel med oppdatert PREMs i rapporteringsperioden.

Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte utfallsmal:
33. Andel med oppdatert PROMs i rapporteringsperioden: RAND-36, Graphical index of pain

(GRIP), Individualized neuromuscular quality of life questionnaire (INQoL).

Hver enkelt kvalitetsindikators rasjonale og informasjonsinnhold er fullstendig beskrevet i
vedlegg 2.
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2.2 Juridisk hjemmelsgrunnlag

Personopplysninger i Muskelregisteret er ivaretatt i henhold til konsesjon fra Datatilsynet datert
6.8.2007 og bestemmelsene i Helseregisterlovens forskrift om nasjonale kvalitetsregistre. REK
Nord har i brev fra 9.6.2008 ogsa vurdert registeret. Ved iverksettelse av ny
personopplysningslov og EU’s personvernforordning f.o.m 20.07.18 opphgrte
konsesjonsordningen. Forordningen krever at all behandling av personopplysninger har rettslig
grunnlag for forordningen og eventuelt i norsk lov.

Fra februar 2020 ble registeret reservasjonsbasert med hjemmel i den nye Forskriften
om medisinske kvalitetsregistre av 2019. Dette ble godkjent av Personvernombudet ved
Universitetssykehuset Nord-Norge HF.

2.3 Faglig ledelse og dataansvar

Faglig leder Andreas Lahelle (01.01.22 — 02.07.23), Nevro-, hud og reumatologisk avdeling
(NEHR), Nevromuskulaert kompetansesenter (NMK), Universitetssykehuset Nord-Norge (UNN).
Daglig ledelse ved registerradgiver Anders Pedersen Arnes, NMK, UNN. UNN er dataansvarlig for
registeret.

2.3.1 Aktivitet i fagrad/referansegruppe

Fagradet bestod i 2022 av

e Leder Fagrad: Avd.overlege Petter Sanaker, nevrologisk avdeling, Haukeland
universitetssykehus (HUS)

e Overlege Kjell Arne Arntzen (NEHR/NMK, UNN)

e Overlege Magnhild Rasmussen, Barneavdelingen/Enhet for medfgdte og arvelige
nevromuskulzere tilstander (EMAN), Oslo universitetssykehus (OUS)

e Overlege Sean Ciaran Wallace, Barneavdelingen/Enhet for medfgdte og arvelige
nevromuskulaere tilstander (EMAN), Oslo universitetssykehus (OUS)

e Overlege Kristin @rstavik, Nevrologisk avd./EMAN, OUS

e Overlege Rune @stern, Medisinsk genetisk avd, St Olavs Hospital

e Jon Magnus Dahl, brukerrepresentant, Foreningen for muskelsyke (FFM)

Registerradgivere Anders Pedersen Arnes og Cathrine Ramberg, og faglig leder Andreas Lahelle
stilte med mgterett men uten stemmerett.

Fagradsmgter:
Individuelle mgter: Det ble avholdt individuelle mgter mellom registerleder og de enkelte
fagradsmedlemmene fortlgpende hgst 2022. Agenda var presentasjon av plan for utvikling av
nytt register og diskusjon av ny kvalitetsindikatorstruktur.
Det ble avholdt fagradsmgte den 23.11.2022. Viktige saker pa dette mgtet var:

- Vedtatt navneendring Norsk register for arvelige nevromuskulare diagnoser (NORNMD).

- Presentasjon av omorganiseringens forlgp sa langt.

- Presentasjon av planlagt nytt registeromfang, med ny diagnoseorganisering og

kvalitetsindikatorstruktur. Diskusjon av dette.

- Presentasjon av tidslinje for videre utvikling av registeret, behov og utfordringer.
Fagradet gav mandat til 3 fortsette med gjennomfgringen av planen for omorganisering slik
denne forela pa mgtet.
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Kapittel 3

Resultater

3.1 Kvalitetsindikatorer og PROM/PREM

3.1.1 Utredningstid

Nevromuskulaere sykdommer utredes vanligvis ved universitetssykehusene. Utredningen
omfatter ofte tidkrevende metodikk som molekylzergenetiske, nevrofysiologiske og histologiske
metoder. | noen tilfeller kan det vaere ngdvendig a se an forlgpet fgr man stiller en endelig
diagnose. En feil diagnose kan vaere belastende for pasienten.

| registeret beregnes tid fra utredningsstart til spesifikk diagnose ut i fra arstall uten dato,
dermed er korteste utredningstid null ar. Malet er at > 80 % av pasientene skal diagnostiseres
innen ett ar.

1 2022 var det 38 pasienter som fikk stilt diagnose. For 5 av disse pasientene har man ikke
opplysninger om ar for utredningsstart. Tabell 1 viser tid mal i ar fra utredningsstart til diagnose
stilt i 2022. For 25 av pasientene ble diagnosen stilt i 2022 (0 ar) eller innenfor ett ars
utredningstid (1 ar). Dette utgjgr 76 % av de som fikk stilt diagnose i 2022 med kjent
utredningstid (n=33). Det betyr at maltallet for denne indikatoren ikke er mgtt.

Tabell 1. Utredningstid for diagnoser stilt i 2022

Utredningstid (ar) Antall

0 13
1 12

2 2

3 2

5 1

6 1

10 1

24 1
Sum 33
Utredningsstart ikke kjent 5
Totalt antall diagnostiserte i 38

2022
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3.1.2 Andel pasienter med molekylaergenetisk bekreftet diagnose

For 2022 er maltallene oppnadd for arvelige muskelsykdommer (75 %, maltall > 70 %) og
arvelige polynevropatier (61 %, maltall > 40 %). Av 181 personer med spinal muskelatrofi (SMA)

type I-lll er 67 % registrert som molekylaergenetisk bekreftet, mens maltallet er > 90 %. Det hgye

antallet som er ukjent/ikke registrert kan forklares med at det ofte er vanskelig a finne svaret pa
den genetiske prgven ved etterregistrering.

Registrert: 2008-08-05 til 2022-12-29
Avdede inkludert: Ja

Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose
av de med spesifikk diagnose

Ikke registrert

Ukjent
M Nei
B Ja
o N=1740 N=181 N=696
S —
=
(=
@
<
@
2
< 3
o _
<t
o
Y]
O —

Muskelsykdommer Spinal muskelatrofi Polynevropati

Figur 2. Andel pasienter med genetisk verifisert diagnose for gruppene «Muskelsykdommer»,
«Spinal muskelatrofi» og «Polynevropati» registrert fra 2008 og frem til 29.12.2022.
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3.1.3 Genetisk veiledning

Malet er at >90 % av pasienter som har en molekylaergenetisk bekreftet diagnose skal ha fatt
genetisk veiledning. Av pasientene registrert frem til 29.12.2022 har 51 % fatt tilbud om genetisk
veiledning og maltallet er dermed ikke mgtt for denne indikatoren. Fordelt pa de ulike
diagnosegruppene har 53 % av de med muskelsykdommer, 45 % av de med polynevropatier og
51 % av de med spinal muskelatrofi blitt tilbudt genetisk veiledning.

Registrert: 2008-08-05 til 2022-12-29
Avdade inkludert: Ja

Tiloud om genetisk veiledning

B Hele landet (N=2188)

Andel pasienter

10 —

Ikke relevant Ukjent

Nei
23.4% 50.7% 4.4% 21.4%

Figur 3. Andel pasienter tilbudt genetisk veiledning registrert fra 2008 og frem til 29.12.2022.

Opplysningene i registeret er ufullstendige for flere diagnoser da informasjon om genetisk
veiledning ofte er vanskelig a finne i den elektroniske pasientjournalen ved etterregistrering. |
tillegg kan man anta at genetisk veiledning ofte giennomfgres etter basisregistreringen er gjort.
Da registeropplysninger ikke oppdateres kontinuerlig, vil denne informasjonen ikke fanges opp.

Kapittel 3 | Resultater 16



3.1.4 Oppfelging hos nevrolog/barnelege

71 % av pasienter med arvelig nevromuskulaer sykdom fglges opp hos barnelege eller nevrolog.

For undergruppene fordeler oppfglgingen seg som fglgende: 76 % for muskelsykdommer, 60 %
for polynevropatier og 79 % for spinal muskelatrofi.

97% av barna (0-18 ar) far oppfalging av barnelege (maltall barn >90%), mens 67% av voksne
(18+) fglges opp av nevrolog (maltallet voksne >80%) (figur 4a og 4b).

Registrert: 2009-04-21 til 2022-12-29
Pasienter fra 1 til 18 ar
Avdade inkludert: Ja

Oppfelging hos barnelege/nevrolog

100 —
ndet (N=345)
80 —
e 100 =
2
c
D
[2]
«
o
o)
o°
<
40 —
20
e
0 - e
Nei Ikke relevant Ukjent
1.4% 96.5% 0.0% 2.0%

Figur 4a. Andel pasienter 0-18 ar som fglges opp hos barnelege eller nevrolog registrert fra 2008

og frem til 29.12.2022.
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Andel pasienter

Registrert: 2008-08-05 til 2022-12-28
Pasienter fra 18 til 99 ar
Avdade inkludert: Ja

Oppfalging hos barnelege/nevrolog

B Hele landet (N=1871)

80 —
60 —
40 —
20
o [ -
Ikke relevant Ukjent
20.7% 67.2% 3.8% 8.3%

Figur 4b. Andel pasienter over 18 ar som fglges opp hos nevrolog registrert fra 2008 og frem til
28.12.2022.
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3.1.5 Hjerteoppfolging

Blant alle pasienter med nevromuskulzer sykdom har 42 % hjerteoppf@lgning hos kardiolog.
Pasienter med DMD og DM1, i tillegg til en stor andel med LGMD har kjent gkt risiko for
kardiomyopati og hjerterytmeforstyrrelser og skal vurderes og fglges opp av kardiolog.

Maltallene for hjerteoppfalging er >90 % for pasienter med Dystrophia myotonica type 1,
Duchenne/Becker muskeldystrofi og Limb girdle muskeldystrofi type R9 (21I).

Figur 5 viser at maloppnaelsen er hgyest hos personer med DMD (90%), som ofte far tett og
hgyspesialisert oppfelging. For DM1 fglges 83 % opp av kardiolog, mens for LGMD R9 og Becker
folges 79% av pasientene opp av kardiolog.

Hjerteoppfalging
] E —
X 80- E
g
G 60—
)
g
< 4071 |786| |827| |90.2| |78.7
=
S 20-
0 1 1 T T
LGMDRY DM1  DMD  Becker
Diagnose

| Ja
= Nei
Ea Ukjent/ikke relevant

Figur 5. Andel pasienter (%) med hjerteoppfglging for diagnosene Limb-girdle muskeldystrofi
type R9 (LGMDR9), Dystrophia myotonica type 1 (DM1) og Duchenne muskeldystrofi (DMD) og

Becker msukeldystrofi, registrert fra 2008 og frem til 29.12.2022
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3.1.6 Andel pasienter med fysioterapi

Malet er at > 90 % av pasientene som har behov for fysioterapi skal ha et tilbud. Figur 6a viser at
41 % av pasientene far fysioterapi, samt at 21 % rapporterer at de ikke har behov for fysioterapi.
20 % av pasientene har behov for fysioterapi, men har ikke tilbud. Maltallet for denne
indikatoren er ikke mgtt.

Registrert: 2008-08-05 til 2022-12-29
Avdede inkludert: Ja

Andel som far fysioterapi

Andel pasienter

50 B Hele landet (N=2739)
40
30
20 —
10_ I l
0
Nei, men behov |lkke behov Ukjent
19.6% 40.8% 21.2% 18.4%

Figur 6a. Andel pasienter som far fysioterapi

Om vi ser spesifikt pa de ulike diagnosegruppene er andelen pasienter som ikke far fysioterapi,
men har behov lik for de tre gruppene (19-20 %) (Figur 6b). Andelen pasienter som far
fysioterapi er hgyest for spinal muskelatrofi (62 %), fulgt av muskelsykdommer (41 %) og
polynevropati (34 %). Fysioterapi er en viktig helsetjeneste for de fleste diagnosene i
Muskelregisteret. Styrking av fysioterapitjenester har lenge vaert adressert i fagmiljgene, for
eksempel ved NMK, EMAN og Frambu. Likevel viser resultater fra Muskelregisteret at det er
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forholdsvis mange pasienter med behov for fysioterapi som ikke mottar tilbud. Arsaken til dette
antas a veere et prioriteringsspgrsmal i primarhelsetjenesten.

Registrert: 2008-08-05 til 2022-12-29
Avdede inkludert: Ja

Andel som far fysioterapi

Ukjent
0 lkke behov
| Ja
M Nei, men behov

N=1796 N=193 N=750

Andel (%)
80 100
|

60

40

Muskelsykdommer Spinal muskelatrofi Polynevropati

Figur 6b. Andel pasienter per diagnosegruppe som far fysioterapi.
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3.1.7 Pasient rapporterte resultatmal og pasienterfaringer (PROMs og PREMs)

Helserelatert livskvalitet

Modulen for RAND-36/SF-36 spg@rreskjema for maling av helserelatert livskvalitet ble tilgjengelig
i registeret i juni 2020. Skjemaet ble sendt til 228 personer > 15 ar med diagnosen
muskeldystrofi. | 2020 ble det mottatt 50 % svar (én utsending; Duchennes muskeldystrofi
(n=18), Beckers muskeldystrofi (n=8) og Limb-girdle muskeldystrofi (n=89)).

1 2022 ble det ikke mottatt flere skjiema og denne indikatoren er dermed ikke oppdatert fra
forrige arsrapport.
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Kapittel 4

Metoder for fangst av data

4.1 Muskelregisteret — fram til overgang ny registerlgsning:

F@rstegangsregistrering gjgres av en fagperson (lege, fysioterapeut, sykepleier). Det registreres
fortlgpende elektronisk i www.helseregister.no. All palogging til registeret skjer med en to-
faktorautentisering av brukerne. Papirversjon er ogsa tilgjengelig, og punches av
registersekretaer. Det er ngdvendig med bade journaltilgang og pasientopplysninger for komplett
utfylling.

Pasienten kan skrive ut pasientskjema fra Muskelregisterets hjemmeside og sende til
Muskelregisteret. Det vil da bli sendt forespgrsel til behandler om a fullfgre registreringen.

Registeret har sa langt hatt en enkeltutsendelse av PROM i form av RAND-36 i
papirformat. Det ble sendt ut 228 stk. Rand-36 skjema i posten i 2020, det kom 115 svar som ble
punchet inn manuelt.

4.2 Ny struktur - NORNMD:

Gammel registerstruktur gav store utfordringer med a oppna lgpende oppdaterte data pa
helsehjelp for pasientgrupper med kroniske tilstander og livslange hjelpebehov. Oppfglgingen
pasientene mottar er for mangefasettert, og den medfglgende registreringsbyrden for stor, til at
ansvarlig nevrolog eller annet tilknyttet klinisk personell har tilstrekkelig tid og oversikt til a sikre
god kompletthet av data.

Den nye registerstrukturen sgker 8 omga denne utfordringen ved a basere seg i stor grad
pa metoder for fangst av data som er automatiserte. Dette gjgres ved gjenbruk av data fra andre
sentrale registre, bruk av digitale selvrapporterte data (ePROMS og ePREMS), og pa sikt direkte
hgsting av data fra elektronisk pasientjournalsystemer (EPJ). Dette er et satsningsomrade i
kvalitetsregisterfeltet og tydelig gnsket av forvaltningen (jfr. rapport «Nasjonale medisinske
kvalitetsregistre — Status 2020», Nasjonalt servicemiljg for medisinske kvalitetsregistre).

Ny registerstruktur kommenteres utfyllende i kapittel 9: «Videre utvikling av registeret».

1. Fgrstegangsregistrering:

F@rstegangsregistrering gjgres av nevrolog. Det registreres fortlgpende elektronisk i
www.helseregister.no. All palogging til registeret skjer med en to-faktorautentisering av
brukerne. Papirversjon er ogsa tilgjengelig, og punches av registersekretaer. Det er ngdvendig
med bade journaltilgang og pasientopplysninger for komplett utfylling.

Pasienten kan skrive ut pasientskjema fra registerets hjemmeside og sende det til
NORNMD. Det vil da bli sendt forespgrsel til behandler om a fullfgre registreringen.

En ny registrering i NORNMD vil utlgse en melding via Helsenorge til inkluderte pasienter
med varsel om inklusjonen og informasjon om elektronisk mulighet til reservasjon via
Helsenorge. Denne Igsningen er klar til produksjonssetting hos Helse Nord IKT (HNIKT) og Norsk
Helsenett (NHN) hgst 2023 og vil implementeres omgaende.
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2. Lepende opplysninger om helseytelser:

Det planlegges automatisk innrapportering av ngkkeldata fra sentrale registre for a svare ut
informasjonsbehovet til sentrale kvalitetsindikatorer. | fgrste utviklingstrinn (Arbeidspakke 1)
omfatter dette data fra NPR i form av prosedyrekoder fra norsk klinisk prosedyrekodeverk (NKPK
- se vedlegg 2). | pafglgende trinn (arbeidspakker 2 og 3) forbereder man kobling til kommunalt
pasientregister (KPR), legemiddelregisteret, og register for langtids mekanisk ventilasjon (LTMV).
Framdrift i koblingsarbeidet avhenger i stor grad av samarbeidende registre. SKDE assisterer i
dette arbeidet.

3. e-PROMs og digital personvernkomponent:

Registerets ePROM-Igsning skal utvikles hgsten 2023. NORNMD vil ha periodisk utsendelse av e-
PROMs/PREMs digitalt via Helsenorge.no. Alle nyregistrerte vil fa en PROM-utsendelse ved
baseline, deretter arlig utsendelse.

Registrering i NORNMD utlgser digital utsendelse av ePROM med informasjon om
registerinklusjon og reservasjonsmulighet pa Helsenorge.no. Pasient kan deretter forvalte egne
personverndata i tilvalget pa Helsenorge.no som forvaltes av NHN. En registerkontakt med SC-
bruker kan alternativt logge inn i registeret og reserverer pasienten mot deltakelse i NORNMD.
Reservasjon utlgser sletting av pasient og pasientens data fra databasen. Dette innebaerer at
NHN setter opp en Igsning som HNIKT sender data mot, som handterer reservasjon og sletting.

NORNMD og HNIKT utvikler en midlertidig papirbasert I@sning. Digital I@sning vil
implementeres i utvikling av ny registerstruktur.

4. e-PREMs:

NORNMD planlegger a samle inn digitale periodiske PREM-data. Disse vil samle inn
pasientrapporterte opplevelser av helsehjelp mottatt i sykehus og kommune etter modell av
PasOPP-undersgkelsene til FHI. Produksjonsvinduet for ePREM-Igsningen er berammet hgsten
2025. ePREM-Igsningen beskrives utfyllende i vedlegg 2.

5. SMA-modul - voksne:

Det er besluttet at kliniske oppfglgingsdata for pasienter som mottar nylig godkjente genterapier
for SMA (Spinraza, evt. Evrysdi) skal registreres repetert og fortlgpende elektronisk i eget skjema
i NORNMD pa www.helseregister.no. Registrering skal gjgres av helsepersonell som f.eks.
fysioterapeut, nevrolog eller sykepleier. All palogging til registeret skjer med en to-
faktorautentisering av brukerne. Det registreres score for testene Hamersmith Functional Motor
Scale Expanded (HFMSE), Revised Upper Limb Module (RULM), 6-minute walk test (6MWT),
Adult Test of Neuromuscular Disorders (ATEND). Det registreres antall timer BiPAP per dag, samt
funksjonskategori « Walker, sitter, non-sitter». Skjemalgsning implementeres ved oppstart av
behandling med Spinraza estimtert til hgsten 2023.

6. SMA-modul - barn:
NORNMD vil vaere databehandler for et lokalt kvalitets- og behandlingsregister ved OUS for barn
som mottar genterapier for SMA (Zolgensma, Spinraza, Evrysdi). OUS vil veere dataansvarlig,
UNN ved HNIKT vil ha databehandlingsansvaret. Klinikere logger inn og registrerer i egen
skjemal@sning pa https://falk.nhn.no/u/home . Registerlgsningen klargjgres for a opprettes
som strukturert journalnotat direkte i EPJ ved OUS sa snart teknisk Igsning foreligger.

Data vil overfgres automatisk og periodisk fra det lokale registeret til NORNMD sentralt.
Lokale data vil brukes av OUS i pakrevd pasientoppfglging og til a forsterke journalfgringen av
kliniske data.
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Kapittel 5

Datakvalitet

5.1 Antall registreringer

Etter sterk vekst i antall registreringer fra 2019 til 2020, har antall registrerte i registeret avtatt
markant fgrst i 2021, og sa videre i 2022. Det var per 31.12.22 registrert inn 2760 pasienter
totalt i registeret, hvorav 99 av disse var nye registreringer av 2022. Dette fallet i registrering
tilskrives den omstruktureringsprosessen som registeret gikk inn i pa nyaret -21. Endring fra
foregdende ar per registrerende enhet kan sees i tabellen under kapittel 5.3.

5.2 Metode for beregning av dekningsgrad

Dekningsgradsanalysen fra 2020 med utgangspunkt i NPR-tall er ogsa gjeldene i arsrapport for
Muskelregisteret 2022.

Vi fikk den gang gode tall pa grad av feilkoding i NPR av arvelige nevromuskulaere
sykdommer i Nord-Norge. Dette har utgangspunkt i en prevalensstudie av Miiller et al.l.
Nedenfor har vi beregnet antall personer med arvelig nevromuskulaer diagnose i Norge basert pa
en gjennomgang av alle arvelige nevromuskulaere diagnoser ved alle sykehus i Nord-Norge
(Universitetssykehuset Nord-Norge, Nordlandssykehuset, Helgelandssykehuset og
Finnmarkssykehusene) og NPR tall fra 2008-2018. Liknende beregninger kan ogsa utfgres ut fra
en nylig publisert prevalensstudie fra Hordaland av Husebye et al. 1.

Tabell 2: Estimert antall med arvelig diagnose utfra korrigerte NPR-tall

ICD-10 Arvelig diagnose/NPR | Andel registrert med Estimert antall med
for Nord-Norge arvelig diagnose under | arvelig diagnose utfra
hver ICD-10 (%) korrigert NPR for Norge

G71.0 109/164 66.5 1053

G71.1 152/161 94.4 817

G60.0 149/185 80.5 1463

Sum 4053
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| diagnosegrupper med mer enn 60 registrerte personer (G71.0, G71.1 og G60.0) i Nord-Norge,
markert med svart i tabellen, er 80 % (410/510) kodet korrekt i NPR mot 51 % (79/156) i de
gvrige 7 diagnosegruppene (markert med gratt i tabellen).

Muskelregisterets samlede dekningsgrad per 1. mars 2021 beregnet ut fra korrigerte NPR tall er
2434 registrerte/4053 personer i Norge = 60 %.

Fremtidig dekningsgradsberegning for NORNMD:
Den nye registerlgsningen vil i begynnelsen fortsatt ha basis-/nyregistreringer opprettet av
klinikere ved tilsluttede enheter. Dekningsgradsberegningen vil derfor fglge gammel metodikk
helt til diagnosekoding pa tilstrekkelig detaljniva blir tilgjengelig for helseforetakene. Ved dette
tidspunktet skal diagnosedata og dermed inklusjon fangstes fra EPJ eller NPR.
Dekningsgradsberegningen vil da bestd av en sammenligning av inkluderte pasienter opp mot
NPR-data og gammel metodikk for & ansla om man har data som reflekterer NPR-data og om
disse reflekterer anslatt nasjonal prevalens.

NORNMD vil etter etablering av ny datastruktur gjennomfgre kvalitetssikringsprosjekt av
estimert dekning ved journalgjennomganger hos registrerende enheter for 3 estimere grad av
feilkoding som registreres i NPR.

5.3 Tilslutning

Personer med arvelige nevromuskulaere muskelsykdommer utredes i stor grad pa
universitetssykehusene men noen pasientgrupper har liten kontakt med sitt lokale helseforetak.
UNN fglger opp mange av de aktuelle pasientene i Helse Nord, og EMAN ved OUS fglger opp
mange pasienter i Helse Sgr-@st. Det er derfor naturlig at disse sykehusene registrerer flest
pasienter. Frambu tilbyr rehabiliteringstilbud for pasientgruppen og har i den forbindelse
tidligere registrert inn flere pasienter. Terskelen for registrering i Muskelregisteret er blitt
betydelig lavere etter at samtykkekravet ble frafalt i februar 2020, man har dog ikke sett den
fulle effekten av dette grunnet de gvrige endringene registeret har gatt inn i det siste aret. Tabell
4 viser at 11/23 tidligere registrerende enheter ogsa registrerte i 2022. De enhetene uten
registreringer i 2022 hadde ogsa sveert fa registreringer i 2021.

Tabell 4. Antall registrerte pasienter/pasientforlgp per enhet i 2021, 2022 og sum fra 2008-2022.

2021 2022 Sum alle ar
Akershus universitetssykehus HF 3 4 59
Finnmarkssykehuset HF 0 2
Helgelandssykehuset HF 0 0 6
Helse Bergen HF 3 6 231
Helse Fonna HF 0 0 7
Helse Fgrde HF 0 0 3
Helse Mgre og Romsdal HF 3 2 105
Helse Nord-Trgndelag HF 1 0 15
Helse Stavanger HF 19 30 116
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Legekontor 0 0 15
Nordlandssykehuset HF 2 0 42
Oslo universitetssykehus HF 49 35 772
Privat spesialistsenter 0 4
Rehabiliteringssenter 0 0 132
St. Olavs Hospital HF 10 1 94
Sunnaas sykehus HF 0 0 2
Sykehuset i Vestfold HF 2 5 45
Sykehuset Innlandet HF 1 0 19
Sykehuset Telemark HF 1 6 36
Sykehuset @stfold HF 0 0 25
Sgrlandet sykehus HF 2 3 55
UNN HF 17 6 904
Vestre Viken HF 5 1 71
Sum 118 99 2760

5.4 Dekningsgrad

Siste dekningsgradsanalyse ble utfgrt i 2020. Muskelregisterets samlede dekningsgrad ble da ut
fra prevalensstudier! beregnet til 60 % (tabell 1).

Tabell 1: Dekningsgrad i Muskelregisteret basert pa prevalensstudier

Diagnosegruppe Antall Estimert antall Dekningsgrad (%) ut fra
registrerte pasienter i Norge | estimert antall pasienter
1473 2000 73.7

Muskeldystrofi, medfgdte og
metabolske myopatier

Muskulzere kanalopatier 134 127.8 >90
172 134 >90
Spinale- og spinobulbaere
muskelatrofier
655 2000 32.8
Arvelig motorisk og sensorisk
nevropati
Samlet 2434 4000 60.9

! Norwood FL et.al. Brain 2009;132:3175-86; Stunnenberg BC et.al. Neuromuscul Disord 018;28:402-407,
Miiller Kl et.al. Brain Behav 2021;11:e01948; Husebye SA et.al. Neuromuscul Disord 2020;30:181-185
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5.5 Prosedyrer for intern sikring av datakvalitet

De fleste som registrerer benytter elektronisk skjema. Elektronisk skjema gir mindre
sannsynlighet for feil, mindre fritekst og mindre «missing data». Elektronisk spgrreskjema har
ogsa hjelpebokser som veileder under utfyllingen. Dette gir bedre registerkvalitet. Behandlere
som mangler tilgang til Muskelregisteret kan skrive ut papirskjema fra Muskelregisteret.no.
Registersekretaer innhenter tilleggsopplysninger ved uklar utfylling.

5.6 Metoder for vurdering av datakvalitet

| forbindelse med prevalensstudiene i Nord-Norge og Hordaland? ble alle diagnoser verifisert. Vi
planlegger a utfgre et valideringsprosjekt for registreringer foretatt ved alle HF i Nord Norge (9 %
av befolkningsgrunnlaget i Norge) nar fgrste utviklingstrinn i registeret er gjennomfgrt for a
vurdere kvaliteten pa data som registreres og fanges av nye kilder.

5.7 Vurdering av datakvalitet

Muskelregisteret:

Det er flere forhold som pavirker datakvaliteten i Muskelregisteret. Stgrsteparten av
registreringene baserer seg pa opplysninger hentet fra pasientjournalen utenom konsultasjonen,
ofte av personer som ikke har kjennskap til pasienten. Spesielt opplysninger om genetiske
prgvesvar og tiloud om genetisk veiledning er ofte vanskelige a finne, noe som resulterer i andel
«missing data» opp mot 30 %. | tillegg har enkelte variabler blitt endret/lagt til ved
oppdateringer av registreringsskjemaet, for eksempel oppfalging hos nevrolog/barnelege,
hjertespesialist og fysioterapeut. Ved etterregistrering av sosiopkonomiske data kan det antas at
de ikke er oppdaterte. Vi er avhengig av jevnlige pasientrapporterte opplysninger for a kunne
opprettholde god datakvalitet.

NORNMD:

Den nye registerstrukturen legger opp til langt hgyere gjenbruksgrad av data fra andre kilder en
pasientjournal. Den blir derfor mindre sarbar for «missing data» som fglge av registrators
manglende kjennskap til pasienten. Alle data som hentes fra andre kilder vil ha en kompletthet
som fglger kildens. Dette gjelder sentrale registre som NPR, KPR, Legemiddelregisteret,
Folkeregisteret etc. Disse brukes i dag som gullstandard for kompletthet av data, og vil gi
betydelig forbedring av datakvaliteten i NORNMD sammenlignet med Muskelregisteret.
Utviklingskart i vedlegg 1 angir potensielle datakilder registeret gnsker brukt i
informasjonsgrunnlaget til kvalitetsindikatorer som vil innga i NORNMD. Kobling av datakilder vil
ogsa muliggjgre innhenting av historiske pasientdata, slik at en endring pa variabeloppsettet i
registeret ikke ngdvendigvis medfgrer at man ma bygge datagrunnlaget pa nytt fra
oppdateringstidspunktet.

Videre vil NORNMD benytte digitale, periodiske PROMs og PREMs pa en mer systematisk
mate enn Muskelregisteret. Disse vil gi Igpende oppdaterte data pa utfallsmal og
pasientopplevelse i kontakt med helsevesenet, samtidig som de apner muligheten for a Igpende
oppdatere pasientens demografiske og sosiogkonomiske informasjon.
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Kapittel 6
Fagutvikling og pasientrettet
kvalitetsforbedring

6.1 Pasientgruppe som omfattes av registeret

Malpopulasjonen for Muskelregisteret er pasienter med arvelige eller medfgdte
nevromuskulaere sykdommer.

Folgende ICD-10 diagnoser inngikk i registeret i 2022.
G70.2 Kongenitalt myasteni syndrom (=> kanalopatier)
G71.0 Muskeldystrofi

G71.1 Myotone lidelser

G71.2 Medfgdte myopatier

G71.3 Mitokondriemyopati

G71.8 Andre spesifiserte primaere muskelsykdommer
G71.9 Uspesifisert primaer muskelsykdom*

G72.3 Periodisk paralyse

G73.6 Myopati ved metabolske sykdommer

G12.0 Infantil spinal muskelatrofi type 1 (Werding-Hoffman syndrom)
G12.1 Annen arvelig spinal muskelatrofi

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

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*

T88.3 Malign hypertermi som skyldes anestesi

*Kun arvelige tilstander. Idiopatiske er ikke inkludert.

Malpopulasjonen til NORNMD er pasienter med genetisk verifisert:
a. G12.0-G12.1 Spinal muskelatrofi (SMA) etter gjeldende klassifisering typer I-IV.
G71.0 Duchenne og Becker muskeldystrofi (DMD, BMD).
G71.0 Fascioscapulohumeral muskeldystrofi (FSHD).
G71.0 Limb-girdle muskeldystrofi (LGMD) D1-5 og R1-24.
G71.1 Dystrofia Myotonica (DM) type 1 og 2.

m oo o

@vrige diagnosegrupper fra Muskelregisteret planlegges overfgrt til Sjeldenregisteret.
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6.2 Registerets variabler og spesifikke kvalitetsindikatorer

6.2.1 Kvalitetsindikatorer Muskelregisteret

Dekningsgrad

Hensikt

For a kunne male kvalitet forutsettes god dekningsgrad av
malpopulasjonen

Mal

Hele sykdomspopulasjonen samlet: Dekningsgrad > 60 %.
Diagnoseniva: Dekningsgrad >80 % for diagnosene Duchenne
muskeldystrofi, Dystrophia myotonica type 1 og arvelig spinal
muskelatrofi type 1-3.

Tid fra utredningsstart til spesifikk klinisk diagnose

Hensikt | Tiden fra utredningsstart til diagnose er viktig for a sikre optimal
oppfelging og kan vaere avgjgrende for tilgang til kausal behandling nar
dette er tilgjengelig. Tidlig avklaring vil ogsa veere viktig for d iverksette
sosiale stgtteordninger og inkludering i kliniske studier.

Mal >80 % innen 1 ar. Kort tid er uttrykk for et kvalifisert og malrettet

utredningsforlgp og korte ventetider. Fordi utredningen er kompleks og
ofte innebzerer utredning bade lokalt og deretter videre henvisning til
universitetssykehus og/eller nevromuskulaer kompetansesenter
(NMK/EMAN), er parameteren ikke vel egnet til 8 sammenlikne
regioner innad i landet.

Andel pasienter med genetisk bekreftet diagnose

Hensikt

Genetisk avklaring er viktig for den enkelte for a fa bekreftet diagnosen,
for a fa tilgang til genetisk veiledning, eventuell kausal behandling og
kliniske studier/forsgk, og for a fa en mer ngyaktig prognose. Hgy andel
genetisk avklarte er viktig for 8 kunne studere sykdommene pa
mutasjonsniva, bade forekomst og naturlig sykdomsforlgp. Kunnskap
om sykdomsforlgp er en forutsetning for a kunne gjgre kliniske forsgk
og dermed for a utvikle medisinsk behandling. For mange av diagnosene
er ikke den genetiske drsaken avdekket ennd. Dette malet egner seg best
for & se pa utvikling over tid og til 8 sammenlikne oss med utlandet der
slike studier foreligger. Det er mindre egnet til 8 sammenlikne
geografiske regioner innad i landet, da dekningsgraden forelgpig er
begrenset og ujevn, og da forekomst av ulike genetiske tilstander
varierer.

Arvelige myopatier >70 %, Charcot-Marie Tooth >40 %, spinal
muskelatrofi type 1-3 >90 %

Andel som har fatt tilbud om genetisk veiledning

Hensikt

At pasient og pargrende far informasjon om sykdoms- og
mutasjonsprevalens i befolkningen, variasjon i sykdomsforlgp,
arvegang, risiko for sykdom eller baererskap hos andre
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familiemedlemmer og hos eventuelle barn, og om foster-
/preimplantasjonsdiagnostikk. Dessuten tilby genetisk utredning av
familiemedlemmer der dette er aktuelt.

Mal

> 90 % av pasienter der det er kjent genetisk drsak

Andel pasienter med oppfglging hos barnelege /nevrolog

Hensikt | Pasienter med arvelig nevromuskulaer sykdom har komplekse
oppfalgingsbehov der barnelege /nevrolog har en sentral rolle i
oppfalgingen i spesialisthelsetjenesten. Denne har kunnskap om
grunnsykdommen, retningslinjer og sykdommens mulige
komplikasjoner, og kan henvise til rette instanser.

Mal >80 % av voksne, >90 % av barn

Hjerteoppfelging

Hensikt | Overvake at de stgrste muskeldystrofigruppene med kjent hjerterisiko
far hjerteoppfglgning

Mal >90 % av pasienter med Dystrophia myotonica type 1,

Duchenne/Becker muskeldystrofi, Limb girdle muskeldystrofi type R9
(2)

Andel pasienter med fysioterapi

Hensikt | Pasienter med arvelig nevromuskuleaer sykdom har ofte fysisk
funksjonsnedsettelse i varierende grad. For a stimulere til best mulig
funksjon er fysioterapi sentral stgttebehandling.

Mal >90 % av de som har behov

6.2.2 Kvalitetsindikatorer NORNMD
Se vedlegg 2 for en detaljert gjennomgang av kvalitetsindikatorene som vil innga i ny
registerlgsning under nevnte overordnede kategorier:

Ny kvalitetsindikatorstruktur NORNMD

}

Fellesindikatorer Diagnostikk Utredning og Behandling PROMs

SISO N

Figur 7: Kvalitetsindikatorstruktur NORNMD.
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6.3 Pasientrapporterte resultat- og erfaringsmal
(PROM og PREM)

Muskelregisteret:

Modulen for RAND-36/SF-36 spgrreskjema for maling av helserelatert livskvalitet ble tilgjengelig
i registeret i juni 2020. Skjemaet ble sendt i papirformat til pasienter med diagnosen
muskeldystrofi. Svarene ble punchet av registersekreteer.

NORNMD:

Ny registerlgsning vil benytte de generiske PROM-verktgyene RAND-36 og Graphical index of
pain (GRIP), og den sykdomsspesifikke Individualized neuromuscular quality of life questionnaire
(INQoL). e-PROMs skal utvikles og implementeres i produksjonsvinduet hos Helse Nord IKT
hgsten 2023. Baseline skjema sendes ut omgaende til alle inkluderte pasienter. Registeret har
spkt og fatt tildelt 100 000,- av Fagsenter for pasientrapporterte data for & giennomfgre denne
utviklingen.

e RAND-36 er et gratis, mye anvendt og anerkjent PROM-verktgy som eksisterer i digitalt
format og brukes av flere nasjonale kvalitetsregistre.

e De aller fleste diagnosegruppene og -undergruppene i NORNMD er forbundet med
betydelig smerteproblematikk, men man mangler gode verktgy for @ samle data om
dette. GRIP er et digitalt kroppskart for selvrapportering av smertedata som ble utviklet
av forskere fra Folkehelseinstituttet (FHI) og har blitt benyttet i flere store norske
befolkningsundersgkelser.

FHI er i dialog med TSD/UiO & utvikle det slik at det lettere kan benyttes i
klinikken i tillegg til forskningen. For gyeblikket prgves det ut koblinger via
HelseNorge.no. Det ventes oppdatering om dette hgsten 2023. Digitalt skjema eksisterer
og vil bli implementert fortlgpende i NORNMD. Det er fra FHI ikke planlagt bruksavgifter
ved bruk av GRIP.

e Individualized neuromuscular quality of life questionnaire (INQol) er et sykdomsspesifikt
PROM-verktgy for a selvrapportere nevromuskulaere symptom-domener. Det er oversatt

til norsk med tanke pa bruk i NORNMD og finnes i e-versjon. Registeret har fatt tillatelse
fra MAPI-trust som forvalter skjema til 3 bruke det i registersammenheng avgiftsfritt.

e-PROM-prosjektet er beskrevet i helhet i vedlegg 2.

6.4 Sosiale og demografiske ulikheter i helse

Registrert data som kan gi grunnlag for a analysere sosiale og demografiske ulikheter i helse er:
alder, kjgnn, bosted, oppfelgingssykehus, utdannings-grad, yrkesstatus/sykemelding/ufgrhet og
sivilstatus. Det er ikke blitt utfgrt analyser om sosiale og demografiske ulikheter i helse i 2022.
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6.5 Bidrag til utvikling av nasjonale retningslinjer, nasjonale
kvalitetsindikatorer o.l.

Registeret har gjennom sin omstillingsprosess hatt flere mgter med nasjonale faggrupper om
hvordan man gnsker @ male kvalitet pa pasientgruppene som inkluderes i NORNMD. Dette
omfatter gjennomgang av internasjonale retningslinjer og konsensus og diskusjon av disse, og
diskusjon om hvilken klinisk oppfglging de enkelte diagnosegruppene bgr fa i periodiske og
ekstraordinaere visitter. Dette har fgrst og fremst munnet ut i den nye
kvalitetsindikatorstrukturen.

6.6 Etterlevelse av faglige retningslinjer

NORNMDs har i samarbeid med den nasjonale faggruppen langsiktige planer om a veere
padriver for & utvikle strukturerte journalnotater i EPJ for oppfglginger av de inkluderte
pasientgruppene.

Dette vil komme registeret til gode gjennom tilrettelegging for automatisk datafangst fra
EPJ, men et vel sa viktig poeng er a vaere sjekkliste for klinikere i deres kontakt med og
oppfelging av pasienten. Seerlig pa mindre foretak der man har mindre volum av disse sjeldne
gruppene er det etterspurt av bade pasientrepresentantene og klinikerne selv a ha et strukturert
oppsett a forholde seg til. Dette vil veere fundert i faglige retningslinjer og vil slik fungere som en
klinisk rettesnor i mgte med pasienten.

6.7 Pasientrettet kvalitetsforbedring

Registeret har i perioden identifisert flere omrader for kvalitetsforbedring. Andel pasienter med
tilbud om genetisk veiledning og andel voksne pasienter som fglges opp av nevrolog er begge
lavere enn maltallene for indikatorene. | tillegg har antallet nye registreringer gatt ned fra 2021
til 2022. Dette er noe vi gnsker a forbedre i tiden fremover.

Det er en betydelig utfordring for kvalitetsarbeidet at Muskelregisteret har basert seg pa ad hoc
innregistreringer fra klinikere, ettersom dette har resultert i svaert begrensede longitudinelle
data per pasient. Dette medfgrer stor ungyaktighet i datamaterialet bak kvalitetsindikatorer
som «andel pasienter som mottar fysioterapi» eller «andel pasienter med oppfglging av
nevrolog». Fa malepunkter reflekterer ikke at pasientgruppen har livslange og varierende behov
for tjenester. Uten at man lykkes med a forskriftsmessig Igpende dokumentere den helsehjelp
som ytes pasientene vil grunnlaget for kvalitetsforbedringsarbeid forbli usikkert.

Den nye registerstrukturen vil kunne Igse mange av utfordringene relatert til datakvalitet som
Muskelregisteret har opplevd. Ett av de viktigste utviklingspunktene for a8 muliggjgre godt
kvalitetsforbedringsarbeid er derfor a realisere en registerstruktur som henter Igpende data fra
andre kilder enn klinikere. For a bedre kunne vurdere kvaliteten pa helsetjenestene som var
pasientgruppe mottar er det helt ngdvendig a gjgre store endringer i registerstrukturen som
omtalt i kapittel 9.
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6.8 Pasientsikkerhet

Muskelregisteret registrerer per na ikke data pa komplikasjoner og ugnskede hendelser i
forbindelse med behandling. Med unntak av kun svzert fa spesifikke diagnoser, som for eksempel
spinal muskelatrofi, finnes det i dag ingen arsaksrettet behandling for disse diagnosene. De nye
medikamentmonitoreringsmodulene til NORNMD vil inneholde informasjon om ugnskede
hendelser i forbindelse med medikamentbehandling for SMA (barn og voksne) samt prosedyrer
forbundet med disse.
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Kapittel 7

Formidling av resultater

7.1 Resultater tilbake til deltakende fagmiljg

Muskelregisteret bruker resultattjenesten Rapporteket. Alle registrerende HF har tilgang til egne
oppdaterte tall malt mot et landsgjennomsnitt. Tall og resultater presenteres i interaktive figurer
og tabeller, og kan sorteres med en rekke tilvalgsmenyer.

NORNMD vil gi kvartalsvis rapportering til deltakende enheter. Resultater fra registeret skal ogsa
bli oppdatert pa en gang i aret.

7.2 Resultater til administrasjon og ledelse

Arsrapport sendes til ledere ved registrerende enheter og til ledelsen ved alle sykehusene som
registrerer inn i registeret.

Registeret deltar sammen med SKDE pa arlig oppfalgingsmate med medisinsk fagsjef
UNN, klinikk- og seksjonsleder for hhv. NOR og NEHR UNN, leder for registermiljpene UNN, og
leder for Nevromuskulzaert kompetansesenter. Dette ble avholdt 08.04.2022.

7.3 Resultater til pasienter

De viktigste resultatene gjgres offentlig tilgjengelig pa . Arsrapport og
annen informasjon legges ut pa Muskelregisterets hjemmeside

Registeret deltok med presentasjon av registeret og omorganiseringen av dette pa mgte for
Norsk nevromuskulaert kompetansesamarbeid i Tromsg 29.09.2022. Her deltok ogsa
representanter fra Foreningen for muskelsyke (FFM) og deres ungdoms-/unge voksne-avdeling
(FFMU). Disse deltok i diskusjon av registerlgsningen etter presentasjonen.

FFM deltar ogsa med representant i registerets fagrad og holdes slik Ispende oppdatert
pa utvikling, utfordringer, og resultater gjennom registerets kontaktpunkter med fagradet.

7.4 Publisering av resultater pa kvalitetsregistre.no

Kvalitetsindikatorer publisert pa kvalitetsregistre.no for er:
e Andel pasienter med fastsatt diagnose innen ett ar etter utredningsstart
e Andel pasienter som far genetisk bekreftet diagnose for arvelige myopatier
e Andel pasienter som far oppfglging hos barnelege eller nevrolog

Oppdateringsfrekvensen pa resultatene er i utgangspunktet arlig men har ikke veert oppdatert
de siste par arene.
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NORNMD vil endre kvalitetsindikatorene til a gjenspeile ny struktur, og oppdatere dem i sin
helhet arlig pa www.kvalitetsregistre.no .

7.5 Populaervitenskapelig formidling / Media

Sak om sentronuklezer myopati — Avisa Lister24
Lister24 kontaktet registeret august 2022 i forbindelse med en reportasje om en gutt med
sentronuklezer myopati. De ville i den sammenheng ha svar pa hvor mange som har den
sykdommen i Norge (gjerne ogsa etter aldersgrupper).

Registeret bidro med generell informasjon om tilstanden og en beregning av forventet
prevalens basert pa egne data og @vrig forskning.

Link til saken: https://www.lister24.no/reportasje/i/v54mOL/det-verste-med-
sykdommen-er-at-ikke-alle-ser-den

7.6 Kommunikasjonsplan NORNMD

Registeret har i samarbeid med NMKs kommunikasjonsradgiver utviklet en
kommunikasjonsstrategi som skal ivareta behovet for kommunikasjon angdende det nye
registerets navn, funksjon, opprettelse etc. Strategien identifiserer de forskjellige mottakerne,
budskapene, foraene og kommunikasjonsmetodene som ma dekkes. Strategien er tilgjengelig pa
forespgrsel. Det utarbeides i samarbeid med kommunikasjonsradgiver flyers, infographics o.l.
om den nye registerlgsningen for utsendelse til relevante parter.

OEONORNMD

blir det nye registeret for arvelige
nevromuskulaere sykdommer

N ok o8¢ NORNMD
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Figur 8: Infographic til registerkontakter om endringsprosess i registeret.
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Kapittel 8

Samarbeid og forskning

8.1 Samarbeid med andre helse- og kvalitetsregistre

Registeret har fra desember 2019 hatt dialog og mgter med TREAT-NMD; et globalt akademisk
nettverk og register for arvelige nevromuskulaere sykdommer som fokuserer pa & harmonisere
oppfelging og forskning pa nevromuskulaere lidelser internasjonalt. | 2020 har personer med
DMD svart pa spg@rreskjema som brukes til oppdatering av Muskelregisteret, samtidig som det
gir mulighet for innrapportering til TREAT-NMD.

I mai 2022 hadde registeret mgte med Nawel Lalout i European Reference Network
(ERN) for Neuromuscular Diseases (Euro-NMD) Registry hub. Der ble det initiert kontakt med
siktemal a tilpasse NORNMDs struktur til den som forespgrres i ERN’et slik at registeret er
klargjort for datautveksling. Registeret fikk informasjon om oppsett og variabler (kodebok, term-
liste osv.), og benytter dette aktivt i arbeidet med indikatorer og variabler.

8.2 Vitenskapelige arbeider og industrisamarbeid
1 2022 ble registeret benyttet til rekruttering i felgende forskningsprosjekt:
1. «Kosthold og fysisk aktivitet hos personer med hypokalemisk periodisk paralyse», ledet
av Marianne Nordstrgm ved Frambu Kompetansesenter for sjeldne diagnoser. Link til

informasjon om prosjektet:
https://frambu.no/forskning hypokalemisk periodisk paralyse/

| 2022 ble det publisert en artikkel i et anerkjent internasjonalt tidsskrift med data fra registeret:
2. Jensen SM, Muller KI, Mellgren SI, Bindoff LA, Rasmussen M, @rstavik K, Jonsrud C,
Tveten K, Nilssen @, Van Ghelue M, Arntzen KA. Epidemiology and natural history in 101
subjects with FKRP-related limb-girdle muscular dystrophy R9. The Norwegian
LGMDR9 cohort study (2020). Neuromuscul Disord. 2023 Feb;33(2):119-132. Epub 2022
Nov 25.

| tillegg ble flere henvendelser om anonymiserte opplysninger fra registeret svart ut pa:
3. Pompes sykdom, antall registrerte, henvendelse fra en fylkeslege i Mgre og Romsdal
4. Dystrofia myotonika type 1 og 2, antall registrerte, til studentoppgave i Master i
Nevrologisk Fysioterapi, UiT Norges Arktiske Universitet
5. Samarbeidsmgter om SMA-medikamenter for voksne — Roche
Registeret ble varen 2022 kontaktet av representanter for Roche. De gnsket diskusjon
rundt muligheten for a bruke registerdata til monitorering og dataleveranse for
prisberegning av Evrysdi for voksne. Registeret deltok i mgte 13.05.2022 for a diskutere
hvordan en registerlgsning kan bidra i dette.
6. Datautlevering for analyse av samfunnskostnader ved Duchenne MD — Oslo Economics
Oslo Economics sgkte pa vegne av Pfizer om a fa utlevert data pa:
¢ Antall pasienter med DMD (ICD-10 kode G71.0) (insidens og prevalens)
e Alder
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 Bosted / behandlingssted

¢ Arbeidsevne og utdanningsniva
Fagradet besluttet 3 levere ut fglgende data:
* Tabeller for alder i 10-arsintervaller, og antall fordelt pa fylker. Fylker med 1 pasient ble
ikke oppgitt pga. teoretisk mulighet for bakveisidentifisering, i tillegg til noen det
mangler opplysning om fylke pa.
* Opplysninger om arbeidsevne og utdanningsniva ble vurdert til at ikke kunne gis ut da
disse dataene i stor grad er mangelfulle og utdaterte.

7. Datautleveringssamarbeid med Sykehusinnkjgp HF (SHI)

SHI kontaktet desember 2022 NORNMD i forbindelse med saksbehandling for
Beslutningsforum vedrgrende innfgring av Spinraza (og potensielt Evrysdi) for voksne.
SHI gnsket a bruke NORNMD til a registrere og trekke ut anonyme test-scores til a
beregne aggregerte effektscores som oversendes produsentene ved endte fem ar og
legger grunnlag for en prisberegningsmodell.

SHI gnsket a fa utviklet en egen skjemalgsning hvor kliniker fyller ut skar av kliniske
tester ved baseline, og fortlgpende over 5 ars oppfe@lging. Det gnskes utlevert data pa:

. Hammersmith Functional Motor Scale — Expanded (HFMSE)

. Revised upper limb module for spinal muscular atrophy (RULM)

o Six Minute Walk Test (6MWT)

o Adapted Test of Neuromuscular Disorders (ATEND)

o Antall timer med BiPAP per dggn

. Funksjonskategori: non-sitter, sitter, walker

o Det fylles inn ett skjema for hvert legemiddel (Evrysdi og Spinraza)

Siste tilgjengelige maling fgr Data lock for de aktuelle testene utgjgr endepunktet. Data
lock er etter om lag 5 ar. Sykehusinnkjgp mottar: dato for baselinemaling og dato for
siste maling (ca 5 ar etter oppstart). SHI gjgr deretter beregninger ihht. avtale med
leverandgrene.

Registeret vedtok a innlede et samarbeid med SHI om dette og bruke egen
registerplattform til & utvikle den forespurte skjemalgsningen.

8.3 Brukermedvirkning

Registeret avholdt workshop 20.05.2022 med pasientrepresentanter for a danne et
utgangspunkt for en prosess der registeret, fagradet, det nasjonale fagmiljget og brukermiljget
sammen kunne komme frem til gode kvalitetsindikatorer for diagnostikk, oppfglging og
behandling av personer med arvelige nevromuskulzere sykdommer. Man redegjorde ogsa for
planen for utvikling av nye kvalitetsindikatorer og tilhgrende variabler og strukturer.
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Kapittel 9

Videre utvikling av registeret

9.1 Bakgrunn for omorganiseringen fra Muskelregisteret til
NORNMD:

Norsk register for medfgdte- og arvelige nevromuskulaere sykdommer har over flere ar hatt
betydelige faglige- og organisatoriske utfordringer som har medfgrt utilstrekkelig kvalitet for a
oppfylle kravene som stilles for nasjonale medisinske kvalitetsregistre. Dette har resultert i liten
bruk av registerdata til pasientrettet kvalitetsforbedring og forskning.
Det var et apenbart behov for a prioritere tid og ressurser til omfattende endringer for a unnga
tap av nasjonal status og avvikling av registeret.

Registeret tok opp disse problemstillingene med ledelsen i Universitetssykehuset Nord-
Norge (UNN) i mgte 08.09.2021. Helseforetaket konkluderte med at et velfungerende
kvalitetsregister for personer med arvelige, nevromuskulzaere sykdommer er sveert viktig, og en
sentral oppgave for helseforetaket. Dette er i trad med Helse- og omsorgsdepartementets
Nasjonal strategi for sjeldne diagnoser, der registre er ett av fem hovedsatsningsomrader, samt
en utvetydig forventing fra pasientorganisasjonen Foreningen for muskelsyke. Forutsetninger for
et velfungerende register ble drgftet, og det ble kort tid etter mgtet sendt et brev til
Ekspertgruppen med forespgrsel om handlingsrom for total omstrukturering av registeret. Et slik
handlingsrom innebar at registeret beholdt nasjonal status (skonomiske midler og
stgttefunksjoner), samt at status for fremgang i omorganiseringsarbeidet skulle vektlegges
fremfor fastsatte punkter i registerets arsrapport for 2021 og 2022. Sammen med brevet ble det
lagt ved en handlingsplan, der det ble skissert at et nytt og omorganisert register skal settes i
produksjon varen 2023. Ekspertgruppen behandlet forespgrselen om handlingsrom i sitt mgte
29.-30.09 2021, og konkluderer enstemmig:

Ekspertgruppen vurderer at registeret har plan for omstrukturering av registeret i trad med de
punkter de har fatt i varsel og med dette oppfyller krav fra det interregionale fagdirektgrmgtet.
Ekspertgruppen anbefaler at registeret far den omsgkte tiden til G arbeide med omstrukturering
av registeret i 2022, men ber om at det leveres Grsrapport for 2021 der status for arbeidet
inngdr. Det forventes at arbeidet med omstruktureringen rapporteres ferdigstilt i drsrapport for
2022.

Saken ble behandlet i Interregional arbeidsgruppe 20.10.21, som stgtter ekspertgruppens
vurdering. Det ble i svarbrevet den gang stipulert flere punkter registeret ble bedt om a svare ut i
en endringsprosess:

«e vise at det er pdgdende systematisk datainnsamling ved alle enheter som har registrert til
registeret tidligere

e jverksette vesentlig mer aktivitet for G gke dekningsgraden

e beskrive naermere nye aktiviteter som ma gjennomfgres fremover for G gke dekningsgraden
e vurdere om registeret bgr endres vesentlig for G bedre tilslutningen
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e Sannsynliggjére at dekningsgrad pG 60% kan oppnds ved utgangen av 2022

e Avklare forhold til foreslatt register for pasienter med Spinal muskelatrofi behandlet med
Spinraza.

e Beskrive konkrete tiltak for pasientrettet kvalitetsforbedring

e Ta stilling til om pasientgruppen med arvelige nevropatier skal forbli i registeret

e Vise at registeret har iverksatt personalmessige og organisatoriske grep for d fasilitere for gkte
ressurser til registerarbeid»

Arsrapporten, inkludert dette kapittelet og vedleggene, viser hvordan registeret har jobbet for &
belyse punktene skissert over. Ut over de konkrete avklaringene og beslutningene som er gjort,
er registerets konklusjon at det trengs en annen tilnaerming til & drive registerarbeid for denne
typen pasientgrupper for @ oppna god tilslutning, dekningsgrad, og kvalitet pa data. Denne
tilneermingen oppsummeres godt i Arbeidsgruppens punkt om a «vurdere om registeret bgr
endres vesentlig for @ bedre tilslutningen». Registerets konklusjon er ja, og at disse endringene
ogsa vil ha avgjgrende implikasjoner for flere av de andre punktene.

Registeret startet omorganiseringsprosessen umiddelbart. Ved utgangen av 2021 som
oppsummert i arsrapporten da, hadde registeret hatt begrenset tid til 8 rapportere om
giennomfgrte endringer, men hadde rukket a lyse ut en radgiverstilling som skulle dedikeres til
omstillingsprosessen.

Nedenfor beskrives endringsprosessen og de refleksjoner som er gjort i forbindelse med denne.
Nytt informasjonsgrunnlag og metodikk for datainnsamling beskrives i vedlegg 2.

9.2 Nye inklusjonskriterier + nytt diagnoseomfang = nytt
navn:
Fagradet til registeret vedtok i fagradsmegtet november 2022 fglgende inklusjonskriterier:

e Registeret inkluderer alle pasienter med genetisk verifisert:
f.  Spinal muskelatrofi (SMA) etter gjeldende klassifisering typer I-IV.
g. Duchenne og Becker muskeldystrofi (DMD, BMD).
h. Dystrofia Myotonica (DM) type 1 og 2.
i. Fascioscapulohumeral muskeldystrofi (FSHD).
j.  Limb-girdle muskeldystrofi (LGMD).

Dette er utvalgte, avgrensede, genetisk verifiserbare tilstander som mottar betydelig
tjenesteytelse fra spesialisthelsetjenesten i et livslgpsperspektiv. Diagnosene har definerbare
kvalitetsutfordringer og et tilstrekkelig aggregert pasientgrunnlag. Diagnosegruppene med
undergrupper er tabulert i vedlegg 3.

| samme fagradsmgte ble det derfor ogsa foreslatt og vedtatt 8 omdgpe registeret fra Norsk
register for medfgdte og arvelige nevromuskulaere sykdommer (Muskelregisteret) til Norsk
register for arvelige nevromuskulzare diagnoser (NORNMD). Dette beskriver bedre inkluderte
pasienter, og fglger samme mal som andre tilsvarende registre internasjonalt slik at det er lettere
gjenkjennelig. Navneendringen ble drgftet med jurist ved SKDE og vil bli kommunisert til
pasienter og brukere/registratorer iht. implementeringsplanen og kommunikasjonsstrategien.
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9.3 Ny stillingsstruktur:

o Muskelregisteret har tidligere ar hatt én overlege i nevrologi i delt rolle som faglig leder
og daglig leder/koordinator i 50 % stilling. Denne nevrologen har i tillegg hatt klinisk
stilling.

o NORNMD gnsket a omdisponere personalressurser for @ unnga at registeret blir en
bigeskjeft ved siden av klinisk virke i helseforetaket slik at man ikke havneri
samtidighetskonflikter med andre presserende kliniske funksjoner.

Ved &rsskiftet 2021/-22 fikk man gjennomfgrt utlysning og ansettelse av Anders Pedersen Arnes
(fysioterapeut, MPH, PhD (ferdigstilles hgst 2023)) i en 50% radgiverstilling med ansvar for
omorganiseringsprosessen og uten klinisk virksomhet. Denne ble finansiert av registerets
rammeoverfgringer. Radgiver tiltradte stillingen februar 2022. Ansvaret for registerets daglige
ledelse ble gradvis tillagt denne stillingen.

NMK stilte ogsa inntil 50% av Andreas Lahelles stilling til disposisjon som faglig leder i
registeret i en ekstraordinaer satsning i forbindelse med omorganiseringen. Denne ble trappet
ned til 10% fra august 2022, med planlagt fratredelse sommer 2023. NMK vil skrive ny avtale
med nevrologisk seksjon ved UNN hvor faglig ledelse av NORNMD er et inkludert ansvarsomrade
for frikjppte nevrologressurser.

| april 2022 ansatte Nevromuskulaert kompetansesenter (NMK) ved UNN Cathrine
Ramberg (MSc, PhD) som ny forsknings- og utviklingsansvarlig og stilte deler av hennes
stillingsprosent til disposisjon som radgiver for registeret i forbindelse med omorganiseringen.

NORNMD hadde dermed kun 1.1 stilling til disposisjon i store deler av 2022, men forventes ut fra
gjeldende fordelingsngkkel a ha betydelig mindre ressurser i fgrste halvar 2023.

9.4 Ny datastruktur i NORNMD:

Registerets nye kvalitetsindikatorstruktur har blitt belyst i kapittel 2.1.4. Vedlegg 1 og 2 beskriver
denne i detalj.

Felles for feltet sjeldne nevromuskulaere diagnoser er at konsensus og retningslinjer kan veere
manglende eller mangelfulle. Pasientgruppens kontakt med spesialisthelsetjenesten vil ofte
besta av livslang oppfglging, monitorering, og behandlingsbehov. For mange registerets
indikatorer pa kvalitet i oppfglging og behandling er det ikke mulig a sette maltall i proporsjon
eller antall. Her er det mer relevant 8 sammenligne tjenesteytelser pa tvers av regioner,
behandlingsenheter, sykdomsgrupper m.m. for @ avdekke ugnsket variasjon i kvalitet, klinisk
praksis, tjenesteytelser o.l. Dette fordi variasjonen innad i en diagnosegruppe er stor og det er
vanskelig a skulle sette absolutte maltall pa hvor stor andel som skal ha for eksempel
pustestgtte.
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9.4.1 Arbeidspakker i utvikling av ny registerstruktur:

Omstruktureringsarbeidet er omfattende og anbefales derfor inndelt i arbeidspakker etter
hvilken prioritet man tenker de ulike delelementene skal ha. Prioritering foreslas etter fglgende
kriterier:

1. Viktighet: hvor sentralt er oppfglgingsbehovet for a sikre pasientene jevnbyrdig tilgang pa
tjenester som er potensielt livreddende eller av sentral art for helseutfall, og hvor mye haster
det a utvikle en gitt komponent.

2. Gjennomfgrbarhet: hvor trolig er det at kvalitetsindikatoren vil la seg fange med data som er
presise og palitelige, og som vil kunne samles inn med den hyppighet det er behov for.

3. Tilgjengelighet: hvor tilgengelige er data, fra hvilke kilder kan de hentes, og er det flere
kvalitetsindikatorer som har samme underliggende type funksjonalitet og derfor bgr utvikles
samtidig.

Det er planlagt totalt 3 arbeidspakker for a realisere veikartet i vedlegg 1. Innholdet i AP1
foreslas fordi det framstar som saerlig aktuelt og/eller haster, har et relativt oversiktlig
underliggende informasjonsbehov som kan la seg samle inn periodisk og systematisk, maler
tjenester som kan ha stor betydning for pasientenes liv og helse, behandling, og oppfglging,
og/eller har felles datakildegrunnlag — i AP1 er det saerlig koblingen til NPR som er gnskelig og
prioritert.

9.4.2 Omfang Arbeidspakke 1
Arbeidspakke 1 vil omfatte kvalitetsindikatorene:

Diagnostiske kvalitetsindikatorer:

4. Andel nyfgdte diagnostiserte i perioden med genetisk verifisert diagnose innen 10 dager
(SMA).

5. Andel med registrerte data om genvariant.

6. Mnd. Fra henvisning til spesialisthelsetjenesten for aktuell diagnose, til genetisk verifisert
diagnose.

Kvalitetsindikatorer for utredning og oppfglging:

7. Andel med anbefalt hjerteoppfglging.

8. Andel med anbefalt lungeoppfelging.

9. Andel nydiagnostiserte forrige periode med mottatt hjerteutredning innen 12 mnd.
Kvalitetsindikatorer for behandling i rapporteringsperioden:

16. Andel som mottar ventilasjonsstgtte.

17. Andel med ICD/Pacemaker/CRT-D/Hjertetransplantasjon.

20. Andel med ny PEG/PICCLINE

31. Andel nydiagnostiserte inkluderbare med mottatt Zolgensma <15 dager etter fgdsel (SMA).
Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte utfallsmal:

33. Andel med oppdatert PROMs i rapporteringsperioden: RAND-36, Graphical index of pain
(GRIP), Individualized neuromuscular quality of life questionnaire (INQol).
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Ytterligere omfang:

o ePROM-Igsningen og digital personvernkomponent.
e SMA-modul for voksne (SHI).
o SMA-modul for barn (OUS).

Arbeidspakken produksjonssettes var og hgst 2023 — det forventes fortlgpende testing giennom
andre halvdel av 2023 og oppstart av datainnsamling sa snart minimum viable product
foreligger.

Detaljert informasjonsinnhold i Arbeidspakke 1 kan leses i vedlegg 2.

9.4.3 Omfang Arbeidspakke 2 og 3
Arbeidspakke 2 og 3 vil omfatte kvalitetsindikatorene:

Felles kvalitetsindikatorer:

1. Andel som har mottatt veiledning om overgangen fra barn til voksen.
2. Andel med oppfart «medisinsk kritisk tilstand» i kjernejournal.
3. Andel pasienter som har mottatt genetisk veiledning.
Kvalitetsindikatorer for utredning og oppfalging:

10. Andel med oppfelging av gyelege siste 12 mnd.

11. Andel med kontrollert HbA1lc siste 12 mnd.

12. Tidsintervall for tilsyn hos nevrolog.

Kvalitetsindikatorer for behandling i rapporteringsperioden:
13. Tidsintervall rehabiliteringsopphold.

14. Andel med mottatt fysioterapi siste 12 mnd.

15. Andel med mottatt ergoterapi siste 12 mnd.

18. Andel dgde i perioden med oppfglging av palliativt team.
19. Andel med ortopedisk kirurgi.

21. Andel med kognitiv oppfglging siste 12 mnd.

22. Andel med psykisk oppfglging siste 12 mnd.

23. Andel med oppfelging av logoped siste 12 mnd.

24(-29). Medikamentforeskrivningshyppighet.

30. Andel med alvorlige bivirkninger SMA-medikamenter (SMA).
Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte erfaringsmal:

32. Andel med oppdatert PREMs i rapporteringsperioden.

Ytterligere omfang:

e ePREM-Igsningen.
Intensjonen er a produksjonssette Arbeidspakke 2 hgst 2024 nar man har etablert en
fungerende struktur for Arbeidspakke 1. Det er sannsynlig at Arbeidspakke 3 ikke vil kunne

utvikles fgr tidligst hgst 2025.

Detaljert fordeling av informasjonsinnhold i arbeidspakkene kan sees i vedlegg 2.
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9.5 Bemerkninger om ny funksjonalitet i NORNMDs
datastruktur:

Under fglger utdypelse av metoder for fangst av data som ma implementeres for at ny
registerlgsning skal fungere etter formalet.

1. Fgrstegangsregistrering/Basisregistrering:
F@rstegangsregistrering vil omfatte diagnosekoder (ICD-10, ORPHA Hoved- og
underdiagnosegruppe), dato for henvisning og diagnostikk, registrering av genetisk variant,
arvegang, symptomdebut, funksjonsundersgkelse, gvrig diagnostikk, administrative variabler
tilknyttet pasientforlgpet, og gvrige variabler til bruk i internasjonalt registersamarbeid.

Skjema for f@rstegangsregistrering er planlagt og prosjektert for utvikling hgsten 2023.
Det planlegges at f@rstegangsregistreringen utgjgr det totale omfanget av klinikerregistrering i ny
Igsning.

Registeret ser behovet for ORPHA e.l. kodesystem i EPJ for & kunne inkludere pasienter
automatisk med tilstrekkelig presisjon. Automatisk inklusjon av pasienter er muliggjort av
reservasjonsbasert registerhjemmel. Utredning av bruken av kodeverk for sjeldne tilstander er
en del av nasjonal strategi for sjeldentjenesten og inngar i en stgrre nasjonal prosess med mal
om a utvide muligheten for a kode sjeldne tilstander pa tilstrekkelig detaljniva i EPJ. Dette er i
dag implementert pa Helseplattformen i form av koblingsverk mellom ORPHA og Snomed CT.
Regional journalsystemforvaltning i Helse Nord (FRESK) mener man i forlengelsen av dette ma
innfgre kodeverk for sjeldne diagnoser uniformt i alle helseforetak og gnsker Igfte saken til dette
nivaet. NORNMD er pakoblet prosessen og bidrar inn i denne.

Automatisk inklusjon av nye diagnostiserte er et satsningsomrade for NORNMD. Dette vil
gjore inklusjonen langt mindre avhengig av klinikeres kjennskap til registerets diagnoseomfang,
og vil kunne lgfte komplettheten i inklusjonen betydelig. Inkluderte diagnoser pa ICD-10,
ORPHA-niva 1 og ORPHA-niva 2 er beskrevet i arsrapportens vedlegg 3.

2. SMA-modul - voksne:
NORNMD ble november 2022 forespurt av Sykehusinnkjgp HF (SHI) a levere en skjemalgsning
for registrering av effektmal ifb. prissettingsmodell for SMA-medikament (Spinraza) for voksne
dersom disse skulle bli innfgrt. Vedtaket fra Beslutningsforum april 2023 presiserte at data for
prisberegning skal registreres i NORNMD, og stipulerte en Igpetid pa 5 ar fgr prisberegningsdata
skal overfgres fra NORNMD til SHI for prisbeslutning. SHI vil da beregne effekt av medikament ut
fra baseline vs. siste oppfglgingsmaling av funksjonstest-data i SMA-modul for voksne. Dette er
en ny modell for prissetting og uplgyd mark mtp. bruk av kvalitetsregisterdata. Dersom Evrysdi
skulle bli godkjent pa senere tidspunkt er det gnskelig fra SHI at lignende skjemal@sning
implementeres for dette.

Registeret har utarbeidet en arbeidsskisse for Igsningen samt gjennomfgrt en risiko- og
sarbarhetsanalyse av datautleveringsmodellen i samarbeid med SHI og SKDE.

HN-IKT begynte skjemautvikling mai -2023 i samarbeid med NORNMD og SHI. Testing og
implementering forventes fullfgrt f@r forventet oppstart av behandling hgsten 2023.

Et samlet nasjonalt fagmiljg sendte i slutten av mai 2023 en omfattende
finansieringssgknad til KlinBeForsk. NORNMD har utviklet en egen arbeidspakke i denne
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spknaden hvor det sgkes om 6.5 mill. over 5 ar til personalkostnader, opprettelse og drift av en
utvidet behandlingsmodul for voksne med SMA etter samme modell som SMA-register for barn.

3. SMA-modul - barn:
Bakgrunn:
| sitt varslingsbrev fra 05.11.2021 stilte Interregional arbeidsgruppe for medisinske
kvalitetsregistre krav om at registeret skulle:

«Avklare forhold til foreslatt register for pasienter med Spinal muskelatrofi behandlet med
Spinraza.»

Oslo Universitetssykehus har siden oppstart av Zolgensma, Spinraza, og Evrysdi for barn med
SMA registrert kliniske oppfglgingsdata i lokal kvalitetsregisterlgsning. Denne medfgrer hgy grad
av dobbeltregistrering og mangler funksjonalitet for uttrekk av data til bruk i individuell
pasientoppfalging i forbindelse med nasjonale faggruppevurderinger.

Modell:

NORNMD har anbefalt en modell tilsvarende den som benyttes av MS-registeret, en sakalt
‘Blomstermodell’ med et lokalt behandlings- og kvalitetsregister som er forankret i ledelse pa
OUS inkl. eget databehandlingsansvar. NORNMD v/HN-IKT blir databehandler for dette
registeret, og det lages en databehandlingsavtale med OUS. Relevante data vil overfgres
periodisk og automatisk fra registeret til NORNMD. Det utvikles i samarbeid med SKDE en egen
Rapporteket-lgsning for periodiske automatiske rapporter med gnsket tabulering og visualisering
av individuell pasientforlgpsdata for oppfglgende klinikere ved OUS. Det utredes ogsa mulighet
for & generere oppsummerende dokument fra registrering som kan anvendes i journalfgring for
a minimere mengden dobbeltregistrering.

Status:

NORNMD har i 2022 jobbet med variabeloppsettet til denne registerlgsningen. | samarbeid med
OUS v. overlege barnenevrologi Sean Ciaran Wallace har registeret kartlagt ngdvendige
endringer i informasjonsgrunnlaget i Igsningen samt utredet hvilken registermodell som vil vaere
hensiktsmessig. Det har i 2022 og var 2023 blitt utarbeidet et oppdatert utkast pa
skjemastruktur for oppfglging fordelt pa de tre medikamentforlgpene. Denne produksjonssettes
hos HN-IKT dersom det er kapasitet til dette i utviklingsvindu hgsten 2023, alternativt
fortlgpende. Barnemodulen beskrives mer utfyllende i vedlegg 2.

Framtidig perspektiv - Hgsting av data fra EPJ:

Bade OUS og NORNMD gnsker strukturerte skjemalgsninger for tilrettelegging av automatisert
datafangst direkte fra EPJ (DIPS+Helseplattformen) for hele SMA-barn-modulen. Dette forventes
a tilnaermet eliminere behovet for dobbeltregistrering, og vil tilfgre kvalitet i oppfglgingen av
pasientgruppen ved a synliggjgre ngdvendig oppfalging for behandlende klinikere gjennom
strukturen i skiemaet.

NORNMD har et langsiktig perspektiv pa utviklingen av denne Igsningen og har samtidig
gjennom stgrstedelen av 2022 hatt ukentlige arbeidsmgter med Direktoratet for e-Helse sin
programgruppe for kodeverk og terminologi (PKT) for a tilpasse og klargj@re variabelstrukturen
for kobling til Snomed CT. Ved a bruke denne strukturen pa skjemalgsningen som implementeres
pa kort sikt, blir overgangen til et strukturert skjema i EPJ mindre og store deler av jobben med 3
klargjgre variabelstrukturen for automatisk fangst utfgrt. Veien til fangst fra Helseplattformen i
Helse Midt blir ogsa forkortet. PKT har oversendt formelt forslag pa leveranse til NORNMD,
denne tilpasses i samarbeid med gnsket skjemastruktur fra OUS og skal deretter kvalitetssikres.
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NORNMD observerer med interesse at utviklere i Helse Vest IKT er langt fremme med
utvikling av strukturerte skjema i DIPS, og anmoder at forvaltningen tilrettelegger for at det dras
nytte av slik funksjonalitet pa nasjonalt niva.

9.6 Oppsummering og avsluttende bemerkninger:

NORNMD har i Igpet av 2022 gjennomfgrt omfattende personalendringer, endring av
arbeidsstruktur, samt utredning av innhold, organisasjon, og datastruktur. Det har blitt
identifisert viktige utfordringer for god registerdrift og hindre for god datakvalitet, og man har
produsert et forslag til en sveert omfattende ny registerlgsning og skaffet den faglige
forankringen som forutsettes for a lykkes med en slik omorganisering.

En viktig del av denne prosessen har vaert i opprette flere parallelle prosjekter for a innhente nye
data pa en god mate: samarbeid med OUS om SMA-modul for barn, samarbeid med
Sykehusinnkjgp HF for bruk av effektmonitoreringsmodul i registeret for SMA-medikamenter for
voksne, samarbeid med PROM-senteret for utvikling av ePROMs, samarbeid med dir. for e-Helse
for klargjgring for automatisk datafangst fra EPJ, samarbeid med Nasjonal kompetansetjeneste
for sjeldne diagnoser (NKSD) og FRESK-programmet for samhandling mellom journalsystemer for
utredning av bruk av ORPHA-koding i norsk helsevesen, og ikke minst et omfattende samarbeid
med det nasjonale fagmiljget for a skaffe oversikt over faglige anbefalinger og konsensus og
bygge felles konsensus rundt en ny kvalitetsindikatorstruktur. Arbeidet har medfgrt omfattende
mgtevirksomhet.

NORNMD anser det som sveert utfordrende a oppna hgyere datakvalitet ved & i hovedsak basere
seg pa klinikerregistreringer, med mindre man er villige til 3 allokere betydelige
personalressurser til dette hos hver enkelt av de 23 registrerende enhetene. Hjelpebehovet hos
pasientgruppen er for komplekst og langvarig til 3 lykkes med dette over tid. Kvalitetsregistre
som i hovedsak baserer sine data pa dobbeltregistreringer utfgrt av klinisk personell framstar
ikke forenlig med hverken natidens eller framtidens ressurssituasjon i norsk helsevesen.

Derfor er det helt avgjgrende a lykkes med en langt stgrre grad av automatisering for a
bedre utnytte eksisterende kilder til data. Dette vil ogsa gjgre NORNMD til et foregangsregister
bade nasjonalt og internasjonalt, med et informasjonsbehov fra kliniker som i hovedsak omfatter
en enkeltregistrering av diagnose-, arvelighets- og genetisk informasjon, og gvrig struktur som
baserer seg utelukkende pa helautomatisk kobling av data til andre kilder. Registeret har ogsa
prosjekter i pipeline som vil gke automatiseringen ytterligere, bl.a. ved automatisk inklusjon av
diagnostiserte pasienter v/ORPHA-koding. Utnyttelse av eksisterende kilder til strukturerte data
vil ogsa muliggjgre fangst av historiske data pa inkluderte pasienter.

Utviklingen av disse prosjektene og de tilhgrende tekniske Igsningene er tid- og ressurskrevende,
og gj@r registerets framdrift avhengig av en rekke andre organisasjoner og prosesser. All tidligere
erfaring tilsier likevel at dette er ngdvendige endringer dersom man skal oppna hgy
dekningsgrad og Igpende, komplette data av hgy kvalitet for pasientgrupper med sjeldne,
kroniske, livslange forlgp og tjenesteytelser. A fortsette i samme spor som fgr vil ikke vaere
hensiktsmessig for 8 oppna bedre resultater, og heller ikke vaere i henhold til nasjonale strategier
og intensjoner om gkt gjenbruk av data og minimert belastning pa klinikere.

NORNMD anerkjenner at registerutviklingen ligger bak skjema stipulert i ekspertgruppens
vedtak om handlingsrom, noe som ikke er helt uventet gitt prosjektets omfang. Begrunnelsen for
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dette er belyst over, og ma settes i kontekst med at registeret ikke disponerer stgrre ressurser
enn én 50% stilling giennom rammeoverfgringene — resten gjgres pa dugnad fra NMK. Dette til
tross produksjonssettes SMA-modul for voksne var 2023, og Arbeidspakke 1 hgst 2023, og det
forventes at datainnsamling fra disse utviklingstrinnene tiltar hgst 2023. Pa bakgrunn av arbeidet
som har vaert gjort, produksjon som er igangsatt og prosjektert, og vedtaket angaende
dataleveranse til Sykehusinnkjgp HF ber registeret om a fa beholde nasjonal status og fortsette
den pabegynte endringsprosessen.
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Kapittel 10

Referanser til vurdering av stadium

10.1 Vurderingspunkter

[Veiledning — SLETTES VED UTFYLLING: Oversikt over vurderingspunkter som legges til grunn for
stadieinndeling av registre med referanser til relevant informasjon gitt i arsrapporten. Denne
delen fylles ut og er ment som en hjelp til registeret og ekspertgruppen i vurdering av registeret.
Stadium 1 er oppfylt nar registeret har status som nasjonalt.]

Tabell 10.1: Vurderingspunkter for stadium Norsk register for medfgdte og arvelige nevromuskulaere sykdommer
og registerets egen evaluering.
Egen vurdering 2021

Nr  Beskrivelse Kapittel Ja Nei
Stadium 2

1 Samler data fra alle aktuelle helseregioner 3,53 v O

2 Presenterer kvalitetsindikatorene pa nasjonalt niva 3 v O

3 Har en konkret plan for gjennomfgring av dekningsgradsanalyser 5.2 v O

4 Har en konkret plan for gjennomfgring av analyser og jevnlig rapportering av 7.1,7.2 N4 O
resultater pa enhetsniva tilbake til deltakende enheter

5 Har en oppdatert plan for videre utvikling Dell,9 O
Stadium 3
Kan dokumentere kompletthet av kvalitetsindikatorer 5.7 O X
Kan dokumentere dekningsgrad pd minst 60 % i lgpet av siste to &r 52,54 O
Registeret skal minimum arlig presentere kvalitetsindikatorresultater interaktivt 7.4 O X
pa nettsiden kvalitetsregistre.no

9 Registrerende enheter kan fa utlevert eller tilgjengeliggjort egne aggregerte og 7.1,7.2 v O
nasjonale resultater

10 Presenterer deltakende enheters etterlevelse av de viktigste faglige retningslinjer 3,6.6 v O

11  Har en oppdatert plan for videre utvikling av registeret Dell,9 O

Stadium 4
12  Harilgpet av de siste 5 ar dokumentert at innsamlede data er korrekte og reliable

”
)
1%
<
O
=

wn
g
wn
2k
(I
=

13 Kan dokumentere dekningsgrad pa minst 80% i lgpet av siste to ar

14  Registrerende enheter har on-line tilgang til oppdaterte data for pasienter de selv. 7.1 v O
har registrert inn samt nasjonale aggregerte data.
15  Registerets data anvendes vitenskapelig 8.2 N4 O

16  Presenterer resultater pa enhetsniva for PROM/PREM (der dette er mulig)

i
O
>

Niva A, B eller C
Sett ett kryss for aktuelt niva registeret oppfyller Ja
Niva A
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17  Registeret kan dokumentere resultater fra kvalitetsforbedrende tiltak som har 6.7
veert igangsatt i lgpet av de siste tre ar. Tiltakene skal veere basert pa kunnskap fra
registeret

Niva B
18  Registeret kan dokumentere at det i rapporteringsaret har identifisert 6.7

forbedringsomrader, og at det er igangsatt eller kontinuert/viderefgrt
pasientrettet kvalitetsforbedringsarbeid

Niva C
19  Oppfyller ikke krav til niva B

10.2 Registerets oppfelging av fjorarets vurdering
fra ekspertgruppen

Se rapport for omorganiseringsprosess kapittel 9 + vedlegg.
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Vedlegg
e Vedlegg 1 - Veikart for NORNMD med arbeidspakker

o Vedlegg 2 - Arbeidspakker NORNMD 2023-2025
e Vedlegg 3 - Diagnoseorganisering
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Fellesindikatorer

VEIKART KVALITETSINDIKATORSTRUKTUR NORNMD

Diagnostikk

Utredning og oppfglging

Behandling —i perioden

1: Andel som har mottatt veiledning om
overgangen fra barn til voksen

' N
4: Andel nyfgdte diagnostiserte i perioden
med genetisk verifisert diagnose innen 10
dager

7: Andel med anbefalt hjerteoppfalging

13: Tldsmtervall rehablllterlngsopphold

14: Andel med mottatt fysioterapi siste 12
mnd.

Modellert etter FHis Pasopp underskelser:

* Sporreskemapanken FHI

(] ]
33: Andel med oppdatert PROMs i

perioden

Generiske:
+ Rand36

* Graphical index of pain (GRIP)

[~ = j ] [ =] (= =] Ee ] . + SjekKiste Iokale brukerunderspkelser Spesiicee: . ,
o + Utrede samarbeid med FHI * Individuali quality of lf i
: - " S Akl e s ane GE . 15:Andel med mottatt ergoterapi siste 12 . G i e enheter + (Spesifik for barn)
tzi.\s/:::jl TEZ:\ZT:i:\ZPEdISInSK Kk mutZSjan:veari;engtls S 8: Andel med anbefalt lungeoppfglging mnd. 4nn doobelisendels  pasient
[ o [ e ]
[ o [ o [ e | [ = I =] 16: Andel som mottar ventilasjonsstgtte
_ 6: Mnd. fra henvisning til 9: Andel nydiagnostiserte forrige periode [ = |
3 A"C_'EI pa.swent.er som har mottatt spesialisthelsetjeneste for aktuell med mottatt hjerteutredning innen 12 17: Andel med ICD/Pacemaker/CRT—
genetisk veiledning diagnose, til genetisk verifisert diagnose mnd. D/Hjertetransplantasjon
[ ) = ] o]
(= i =} 18: Andel dgde i perioden med oppfglging
10: Andel med oppfglging av gyelege siste e vt et
12 mnd.
Andel med ortopedisk kirurgi
NN
11: Andel med kontrollert HbA1c siste 12 Andel med ny PEG / PICCLINE
21: Andel med kognitiv oppfglging siste 12
22: Andel med psyklsk oppfalging siste 12
Tidsintervall for tilsyn hos nevrolog. mnd
23: Andel med oppf@lging av logoped siste
12 mnd
24 29
Medikamentforeskrivningshyppighet
Smertestilende
Steroider
+ Hjertemedikamenter
+ Lungemedikamenter
+ Myotonimediksmenter
* Obstipasjonsmedikamenter
30: Andel med alvorlige bivirkninger SMA-
medikamenter
[ ) = ) = ] X
31: Andel nydiagnostiserte inkluderbare
med mottatt Zolgensma <15 dager etter
fedsel
I [ =]
POTENSIELLE DATAKILDER - S - R DIAGNOSEKODER
[ ] Norsk pasientregister L] Genetiker +  Opprette registerlgsning under NORNMD « Prioritet ved godkjenning i Beslutningsforum): # Alle diagnosegrupper
K e . . PP! g g N "
[= ] Elektronisk pasientjournal [« ] Legemiddelregisteret « Muliggjpre registrering og uttrekk av data i ny Igsning « Skjemalgsning | OpenQreg s Spinal muskelatrofi 1-4
[Cw ] Kliniker-registrert [Cwn ] Norsk Helsenett *  Rapporteringslgsning +  Enkelt skiema ome Duchenne/Becker muskeldystrofi
[~ ] Langtids mekanisk vent.reg. [=_] Kjernejournal +  Variabelavklaring ovenfor OUS (se arbeidsark) * Opplaering av Klinikere EEl Dystrofia myotonica 1 & 2
| . . . «  Prosjekt for & f& skjemalgsning strukturert inn i DIPS Arena «  Samarbeid med SHI Limb-girdl reld i
[ ] Kommunalt pasientregister [ ] Pasient + Snomed CT-drevet automatisert datafangst. «  Skal det fglge med en kvalitetsindikator? w@e'  Limb-girdle muskeldystrofi
BEEl  Facioscapulohumeral muskeldystrofi



ARBEIDSPAKKER I OMORG.

PRIORITERINGSUTVALG, feb. 2023

ARBEIDSPAKKE 1
Basisregistrering.
Kvalitetsindikatorer (KI):

* 49
* 16-17
« 20
SMA:
* Barn
e KI31
* Voksne (pri 1 ved
godkjenning)
ePROMs:
* Generisk, spesifikt: barn,
voksen
* KI33
* PROM supplement evt.?
* Reservasjonslgsning
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Diagnostikk

KVALITETSINDIKATORER (++) ARBEIDSPAKKE 1

Behandling — i perioden

Utredning og oppfglging

4: Andel nyfgdte diagnostiserte i perioden
med genetisk verifisert diagnose innen 10
dager

5: Andel med registrerte data om
mutasjonsvariant

6: Mnd. fra henvisning til
spesialisthelsetjeneste for aktuell
diagnose, til genetisk verifisert diagnose

B 16: Andel som mottar vent| stotte
17: Andel med ICD/Pacemaker/CR
Hjertetransplantasjon
B8 20: Andel med ny PEG / PICCLINE

31: Andel nydiagnostiserte inkluderbare
L med mottatt Zolgensma <15 dager etter

7: Andel med anbefalt hjerteoppfalging

8: Andel med anbefalt lungeoppfglging

9: Andel nydiagnostiserte forrige periode fodsel
med mottatt hjerteutredning innen 12

mnd.

R 33: Andel med oppdatert PROMs i
perioden

Generiske:
+ Rand36

* Graphical index of pain (GRIP)
Spesifikke:

quality of i i )
« (spesifikk for barn)

SMA-register barn

Opprette registerlgsning under NORNMD
*  Muliggjgre registrering og uttrekk av data i ny Igsning
+  Rapporteringslgsning
* Variabelavklaring ovenfor OUS (se arbeidsark)
Prosjekt for 4 f4 skjemalgsning strukturert inn i DIPS Arena
*  Snomed CT-drevet automatisert datafangst.

SMA-register voksen

*  Prioritet ved godkjenning i Beslutningsforum):
*  Skjemalgsning i OpenQreg

*  Enkelt skiema

*  Oppleering av klinikere

*  Samarbeid med SHI

*  Skal det fglge med en kvalitetsindikator?
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Utredning og oppfalging Behandling — i perioden “

11: Andel med kontrollert HbA1c siste 12
mnd.

. I reral - del med oppdatert PREMs i
13: Tidsintervall rehabiliteringsoppho pe oden

14: Andel med mottatt fysioterapi Modellert etter FHis Pastp undersakelser:

mnd * Sporreskemapanken FHI
* Sjekkliste lokale brukerundersgkelser

+ Utrede samarbeid med FHI
Andel med mottatt ergoterapi siste 12 . G i for reg -
e - unngs dobbeltutsendelse til pasient.

* Smertestillende
+ Steroider

* Hjertemedikamenter

* Lungemedikamenter

* Myotonimedikamenter

+ Obstipasjonsmedikamenter

30: Andel med alvorlige bivirkninger SMA-
medikamenter
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Fellesindikatorer Utredning og oppfglging Behandling — i perioden

~u 18: Andel dgde i perioden med oppfalging
1: Andel som har mottatt veiledning om P 1> Tidsintervall for tilsyn hos nevrolog. E8 av palliativt team
19: Andel med ortopedisk kirur;

overgangen fra barn til voksen

8 21: Andel med kognitiv oppfglging siste 12
mnd.
727 Andel med psykisk oppfglging siste 12
3: Andel pasienter som har mottatt 23: Andel med oppfalging av logoped siste
genetisk veiledning 12 mnd,

2: Andel med oppfert «medisinsk kritisk
tilstand» i kjernejournal
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Ordliste, begreper:

Diagnoser

SMA: Spinal muskelatrofi, type I-IV

DMD: Duchenne muskeldystrofi

BMD: Becker muskeldystrofi

DM: Dystrofia myotonica, type 1 og 2

LGMD: Limb-girdle muskeldystrofi, undergrupper av genetiske varianter
FSHD: Facioscapulohumeral muskeldystrofi, type 1 og 2

Forkortelser

EPJ: elektronisk pasientjournalsystem

KI: kvalitetsindikator

LTMV: Nasjonalt register for langtids mekanisk ventilasjon
NORNMD: Norsk register for arvelige nevromuskulzere diagnoser
NPR: Norsk pasientregister

OUS: Oslo Universitetssykehus HF

PVK: Personvernkomponent

«Rapporteringsperioden»: Tidsrommet 01. januar forrige ar-01. januar innevarende ar. Data
innsamlet i dette tidsrommet legges til grunn for registerets arsrapport som leveres 15. juni hvert ar.

Kvalitetsindikatorene forklart:
Kvalitetsindikatorene har fglgende underniva:

1. Kvalitetsindikatoromrade
1.1. Kvalitetsindikator
1.1.2. Kvalitetsindikator pa diagnosegruppeniva

Hver enkelt kvalitetsindikator kan si noe overordnet om kvaliteten som leveres til de
diagnosegruppene som omfattes av indikatoren. Informasjonen kan dernest brytes opp bade per
diagnose, og ogsa per diagnose-subgruppe. Man kan anta at antall pasienter pa subgruppe-niva, og i
noen tilfeller pa diagnosegruppeniva, kan bli en utfordring nar man gnsker a kjgre statistikk og
analyser pa disse pa grunn av lave antall.

1: Kvalitetsindikatorene er gruppert sammen i kvalitetsindikatorgrupper som angir hvilken art av
helsetjenester den aktuelle indikatoren omfatter. Kvalitetsindikatorgruppene er:

Felles/Grunnmodul
Diagnostisering
Oppfelging/utredning
Behandling

Pasientrapporterte erfaringsmal
Pasientrapporterte utfallsmal

ok wnN PR



Kvalitetsindikatorene:

Felles kvalitetsindikatorer:

1. Andel som har mottatt veiledning om overgangen fra barn til voksen.
2. Andel med oppfert «medisinsk kritisk tilstand» i kjernejournal.

3. Andel pasienter som har mottatt genetisk veiledning.

Diagnostiske kvalitetsindikatorer:

4. Andel nyfgdte diagnostiserte i perioden med genetisk verifisert diagnose innen 10 dager (SMA).

5. Andel med registrerte data om genvariant.

6. Antall maneder fra henvisning til spesialisthelsetjenesten for aktuell diagnose, til genetisk verifisert
diagnose.

Kvalitetsindikatorer for utredning og oppfalging:

7. Andel med anbefalt hjerteoppfaglging.

8. Andel med anbefalt lungeoppfglging.

9. Andel nydiagnostiserte forrige periode med mottatt hjerteutredning innen 12 mnd.
10. Andel med oppfglging av gyelege siste 12 mnd.

11. Andel med kontrollert HbAlc siste 12 mnd.

12. Tidsintervall for tilsyn hos nevrolog.

Kvalitetsindikatorer for behandling i rapporteringsperioden:
13. Tidsintervall rehabiliteringsopphold.

14. Andel med mottatt fysioterapi siste 12 mnd.

15. Andel med mottatt ergoterapi siste 12 mnd.

16. Andel som mottar ventilasjonsstgtte.

17. Andel med ICD/Pacemaker/CRT-D/Hjertetransplantasjon.
18. Andel dgde i perioden med oppfelging av palliativt team.
19. Andel med ortopedisk kirurgi.

20. Andel med ny PEG/PICCLINE

21. Andel med kognitiv oppfglging siste 12 mnd.

22. Andel med psykisk oppfalging siste 12 mnd.

23. Andel med oppfelging av logoped siste 12 mnd.

24(-29). Medikamentforeskrivningshyppighet.

30. Andel med alvorlige bivirkninger SMA-medikamenter (SMA).
31. Andel nydiagnostiserte inkluderbare med mottatt Zolgensma <15 dager etter fgdsel (SMA).

Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte erfaringsmal:
32. Andel med oppdatert PREMs i rapporteringsperioden.

Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte utfallsmal:
33. Andel med oppdatert PROMs i rapporteringsperioden: RAND-36, Graphical index of pain (GRIP),
Individualized neuromuscular quality of life questionnaire (INQoL).



Kvalitetsindikatorene og gvrige data i Arbeidspakke 1:

1. DIAGNOSTISERING:

Med diagnostisering menes slike kvalitetsindikatorer som sier noe om utvalgte kvalitetsmal pa
prosessen rundt diagnostiseringen av de ulike pasientgruppene. Dette omfatter ulike former for
tidsbruk, samt hvilken informasjon en diagnostisering leverer.

1.1. Kl 4: Andel diagnostiserte i perioden med <10 dager fra fgdsel til genetisk

verifisert diagnose — SMA
Gentest for SMA kom i 2021 inn som en del av nyfgdtscreeningen pa grunn av introduksjonen av
genterapi for nyfgdte med enkelte varianter av denne tilstanden. For SMA type | vil det derfor vaere
av livsviktig betydning a fa diagnosen stilt etter sa fa antall dager som overhodet mulig. For andre
varianter vil det vaere andre tiltak som skal iverksettes innen noksa kort tid, og alle skal inn i en form
for spesialisert oppfelging. Dette tidsintervallet er derfor en viktig indikator pa kvaliteten rundt
diagnostikk og rask nok behandlingsoppstart av SMA.

«Dager»: antall forlgpte dager fra fgdsel.
«Genetisk verifisert diagnose»: Positiv prgve fra nyfgdtscreening resulterer i positiv MLPA-prgve
v/medisinsk genetikk.

Gjelder: SMA

Datakilde: Basisregistrering NORNMD SMA-modul v/OUS (kliniker). Pa sikt strukturert journalnotat i
EPJ.

Hyppighet: Beregnes én gang i pasientens forlgp.

Maltall: 80%

Historiske data: Viderefgrte pasienter som ble diagnostisert gjennom nyfgdtscreeningen fra januar
2022 far sine historiske data etterregistrert ut ifra data i SMA-modulen registrert ved OUS.

1.2.  KI5: Andel pasienter med registrerte data om genvariant

Pa grunn av hgyt utviklingstempo og forventninger om nye farmakologiske genterapier for disse
sykdomsgruppene, og for rekruttering til forskning og klinisk utprgving av terapier, vil det veere av
stor nytte for pasientgruppene a ha registrert ngyaktige data pa arten av den enkelte sykdommens
genetiske variant.

«Data om genvariant»: genetisk variant etter beskrivelsesnorm som spesifisert for den enkelte
diagnosegruppen.

Gjelder: Alle.

Datakilde: Basisregistrering NORNMD (kliniker). Pa sikt EPJ.

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Informasjon kan nar som helst oppdateres i registeret.
Maltall: 90%

Historiske data: Harmoniseres ved overgang fra Muskelregisteret til NORNMD.

1.2.1. DMD/BMD:
e «Inframe» OR «Qut-of-frame» OR «Stop»
¢ Inframe: Exon no. (med eksempeltekst)
e «Dup.» OR «Del.» OR «Pkt.»



1.2.2. SMA:
e Karakteristikk SMN1 gen
e AntallSMN2: 10R20R30R4
1.2.3. LGMD:
e Undergruppe — Orphanet (liste)
e Mutasjonsnavn etter Leiden Muscular Dystrophy Database — Fritekst m/eksempel.

1.2.4. FSHD:
e Type 1 (D4z4)eller2
e Type 1: Antall D4Z4 repeats (numerisk)
e Type 2: Mutasjon + haplotype — Fritekst m/eksempel

1.2.5. DM:
e Type 1eller 2 — Orphanet (liste)
e Type 1 - underkategori — Orphanet (liste)
e  Antall DMPK-repetisjoner
e Type 2 — Orphanet

1.3. Kl 6: Tid fra henvisning til spesialisthelsetjenesten for aktuell diagnose til

genetisk verifisert diagnose
Genetisk bekreftet diagnose er gullstandarden for alle diagnosene som er inkluderte i NORNMD.
Dette bgr derfor benyttes som den endelige maten a sette en diagnose pa. Det er gnskelig at man
skal ankomme denne bekreftelsen innen rimelig tid fra man fgrst tar kontakt med
spesialisthelsetjenesten. Dette tidsintervallet sier noe om ressurssituasjonen og den diagnostiske
kompetansen pasienter mgter i spesialisthelsetjenesten. Diagnostisering har den effekt at pasienten
forventes a settes inn i et oppfelgingsforlgp for sekundaere komplikasjoner som fglger den
nevromuskulaere sykdommen, og slik mottar helsetjenester som kan veaere av livsviktig art. Hvor
hurtig man ankommer en bekreftet diagnose avhenger blant annet av tilgjengelighet og sensitivitet
av genetisk testing, ressurstilstand pa aktuell avdeling for genetisk testing, og lokal tilgang pa
kunnskap om mulig utredning og diagnostikk hos kliniker.

«Henvisning for aktuell diagnose»: tidspunktet pasienten fgrst ble henvist utredet av nevrolog ved
norsk sykehus for tilstanden som skulle vise seg a vaere den aktuelle nevromuskulzere sykdommen.
«Genetisk verifisert diagnose»: det gyeblikket det foreligger en konkluderende gentest for en av
registerets inkluderte tilstander i oppfelgende spesialisthelsetjenestes EPJ.

Gjelder: Alle.

Datakilde: Basisregistrering NORNMD (kliniker). Pa sikt EPJ.

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Informasjon kan nar som helst oppdateres i registeret.

Maltall: Registeret vil til 8 begynne med a sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal & oppdage og redusere ugnsket variasjon.

Historiske data: Viderefgrte pasienter vil fa satt ‘utredningstid=diagnosear — utredningsstart’ der
disse data foreligger samt ‘genetiskaarsakpaavist’=1. Personer med SMA fgdt fgr 2021 ble ikke
screenet for sykdommen gjennom nyfgdtscreeningen, og ble derfor som oftest diagnostisert pa
bakgrunn av kunnskap om familizer risiko eller klinikk. Det tas hgyde for disse i analyser.



2. UTREDNING - OPPF@LGING

Utredning vil si alle fgrste kartlegginger/screeninger av/for potensielt nyoppstatte, eller utviklinger
av eksisterende, symptomer/plager/falgetilstander som relateres til pasientgruppens arvelige
nevromuskulzere tilstand. Oppfglging vil si den fortlgpende overvakning av kjente eller potensielle
symptomer/plager/fglgetilstander hos pasienten per den hyppighet gjeldende retningslinjer eller
konsensus tilsier at denne bgr ha.

2.1. Kl 7: Andel med anbefalt hjerteoppfglging i rapporteringsperioden

Flere av pasientgruppene i registeret har tilstander som medfgrer varierende grad av risiko for
hjerteaffeksjon. Denne er hos noen diagnosegrupper en ledende mortalitetsfaktor. Hjerteaffeksjonen
er ikke ngdvendigvis symptomgivende, og kan progrediere i varierende hastighet. Fglgelig er enkelte
pasientgrupper avhengig av jevnlig oppfglging av sin kardiovaskulzere helse for a kunne overvake
utviklingen av denne over tid, og for a avdekke potensielt farlige forandringer som ikke ngdvendigvis
gir merkbare utslag for pasienten selv. Kliniske prosedyrekoder registrert i NPR informerer
indikatoren.

«Mottatt anbefalt hjerteoppfalging»: Aggregerer andeler pasient-/alders-/subdiagnosegrupper som
i rapporteringsperioden mottok en eller flere NKPK-koder: « TSCOLM PET/MR Toraks (hjerte)» OR
«SFYOGK Enkel ekkokardiografi» OR «SFYOHK Fullstendig ekkokardiografi» OR «FPFE13 Vektor-EKG».

Gjelder: LGMD: R3-6, R9, R12; DM1 og 2; DMD og BMD.

Datakilde: NPR (NKPK).

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Data innhentes min. kvartalsmessig.

Maltall: Registeret vil til 8 begynne med a sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal & oppdage og redusere ugnsket variasjon.

2.2. Kl 8: Andel med anbefalt lungeoppfelging i rapporteringsperioden

Flere av pasientgruppene i registeret har tilstander som medfgrer varierende grad av risiko for
lungeaffeksjon. Dette er hos noen diagnosegrupper en ledende mortalitetsfaktor. Lungeaffeksjonen
kan veere subklinisk, og kan progrediere i varierende hastighet. Svekket lungefunksjon vil medfgre
potensielt behov for stgttende behandlinger i form av non-invasiv eller invasiv pustestgtte. Fglgelig
er enkelte pasientgrupper avhengig av jevnlig oppfglging av sin lungefunksjon for a kunne overvake
utviklingen av denne over tid, og for a avdekke forandringer som medfgrer behov for ytterligere
tiltak. Det utledes en variasjon av kliniske mal fra de kliniske testene som gjgres i oppfglgingen. Det
er allikevel testene som registreres hos NPR

«Mottatt anbefalt lungeoppfelging»: Aggregerer andeler pasient-/alders-/subdiagnosegrupper som i
rapporteringsperioden mottok en eller flere NKPK-koder: «GDFCOO Spirometri» OR «GCFFQO5 Peak
expiratory flow (PEF)-maling med anstrengelsesprovokasjon».

Gjelder: Alle.

Datakilde: NPR (NKPK). Pa sikt ogsa KPR nar kobling er klar.

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Data innhentes min. kvartalsmessig.

Maltall: Registeret vil til 3 begynne med a sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal 3 oppdage og redusere ugnsket variasjon.



2.3.  KI9: Andel nydiagnostiserte i forrige rapporteringsperiode med mottatt

hjerteutredning innen 12 mnd. fra diagnosetidspunkt
Se punkt 3.1. for utdypelse av mulig hjerteaffeksjon. Ettersom hjerteaffeksjonen ikke ngdvendigvis er
symptomgivende, og kan progrediere i varierende hastighet, er det viktig at pasienter som nylig har
blitt diagnostisert med en av de relevante diagnosene raskt far en baseline hjerteutredning for a
avdekke latente hjertetilstander. Denne bgr skje innen 12 mnd. etter diagnostisering.

«Mottatt anbefalt hjerteoppfalging»: Aggregerer andeler pasient-/alders-/subdiagnosegrupper som
innen 12 mnd. fra diagnose mottok en eller flere NKPK-koder: «TSCOLM PET/MR Toraks (hjerte)» OR
«SFYOGK Enkel ekkokardiografi» OR «SFYOHK Fullstendig ekkokardiografi» OR «FPFE13 Vektor-EKG».

Gjelder: LGMD: R3-6, R9, R12; DM1 og 2; DMD og BMD: minimum 12 mnd. siden diagnose ila.
rapporteringsperioden.

Datakilde: NPR (NKPK).

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Data innhentes min. kvartalsmessig.

Maltall: Registeret vil til 3 begynne med & sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal & oppdage og redusere ugnsket variasjon.

3. BEHANDLING

Med behandling menes slike terapiformer, understgttende tiltak, tjenesteytelser, prosedyrer,
hjelpemiddelformidling, eller periodiske tiltak som gjgres for a over tid stgtte og opprettholde
pasientens funksjonsniva og hindre/forsinke tap av denne. Noen behandlingsformer kan vaere
beslektet med utredninger og oppfelginger.

«Andel»: Det er vanskelig og ikke ngdvendigvis hensiktsmessig a sette spesifikke maltall for
behandlinger da konsensus kan vaere uklart og reelt behov kan vaere avvikende fra dette eller
heterogent innad i sykdomsgrupper. Det er allikevel ikke grunn til a tro at behovet for behandling
skal vaere sveert avvikende fra region til region, og man forventer derfor a se en noenlunde lik
pasientandel som mottar en gitt behandlingsform regionene imellom. Kvalitetsindikatorer for
behandling fokuserer derfor i stor grad pa a kartlegge og sammenligne andelen pasienter i hver
region/delregion som mottar en gitt behandling. Registeret gnsker a undersgke hva som predikerer
behandling.

3.1. Kl 16: Andel som mottar ventilasjonsstgtte i rapporteringsperioden

Se punkt 3.2. for utdypelse av mulig lungefunksjonsproblematikk. Med ventilasjonsstgtte menes slik
oppfelging/terapi som finner sted i pasientens daglige liv, i all hovedsak i bopel og/eller som del av
faste stgttende behandlinger. Ventilasjonsstgtte omfatter bruk av BiPAP eller invasiv
respiratorbehandling.

«Mottar ventilasjonsstgtte»: Aggregerer andeler pasient-/alders-/subdiagnosegrupper som er
registrert med en eller flere NKPK-koder: «GXAV37 Oppstart av behandling med CPAP eller BiPAP for
hjemmebruk» OR «GXAV35 Oppstart av behandling med hjemmerespirator». LTMV: Ny registrering
hos LTMV pa personnummer utlgser ‘yes’ pa unik variabel. Aggregeres.

Gjelder: DM1 og DM2; DMD; SMA.
Datakilde: NPR (NKPK). NORNMD innleder samarbeid med LTMV om kobling av utfyllende data.



Hyppighet: Kl svares ut arlig. Data innhentes min. kvartalsmessig.
Maltall: Registeret vil til 3 begynne med a sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal & oppdage og redusere ugnsket variasjon.

3.2.  KI17: Andel med ICD/Pacemaker/CRT-D/Hjertetransplantasjon

Se punkt 3.1. for utdypelse av mulig hjerteproblematikk. Enkelte pasienters kardiovaskulaere helse
kan forringes i en slik grad at invasive behandlinger kan vaere aktuelle. De mest vanlige blant disse er
operativ intervensjon i form av ICD (implantable cardioverter-defibrillator), Pacemaker, CRT-D
(implantable cardiac resynchronization therapy defibrilator) eller hjertetransplantasjon. Det er stor
usikkerhet rundt hvor mange som far disse behandlingene, og om tilgang avhenger av hvor i landet
man bor eller fglges opp. Hjertetransplantasjon forekommer sjeldent og behandles separat.

«Andel med»: Aggregerer andeler pasient-/alders-/subdiagnosegrupper som er registrert med en
eller flere NKPK-koder: FPFOO FPF10 FPF20 FPF96 FPG10 FPG20 FPG96 FQAOO FQA10 FQA20 FQA30
FQA40 FQA96 utlgser ‘yes’ pa unike variabler. Aggregeres.

Gjelder: Alle.

Datakilde: NPR (NKPK).

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Data innhentes min. kvartalsmessig.

Maltall: Registeret vil til 3 begynne med a sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal a oppdage og redusere ugnsket variasjon. Antall kan sammenlignes for ulike
diagnosegrupper, bostedsomrader, sykehustilhgrighet. Longitudinelle trender for registrerende
enheter.

3.3. Kl 20: Andel med ny PEG/PICC line i rapporteringsperioden

Flere pasientgrupper kan fa vanskeligheter med a ta til seg naering grunnet nedsatt svelgfunksjon.
Dette medfgrer risiko for aspirasjon med pafglgende luftveisinfeksjon, noe som kan vaere svaert
alvorlig mht. lungefunksjon som beskrevet tidligere. Et tiltak der sykdomstilstanden krever dette er a
utfgre en perkutan endoskopisk gastrotomi (PEG) eller i enkelte tilfeller en PICC line (peripherally
inserted central catheter) for a avhjelpe ernaeringssituasjonen pa kort eller lengre sikt.

«Ny PEG/PICC line»: Nyregistrering i rapporteringsperioden av NKPK-koder: «JDBOO JDB01 JDB10
(PEG)» OR «PHX25 (PICC line)» utlgser ‘yes’ pa unike variabler. Aggregeres.

Gjelder: DMD; SMA 1-3.

Datakilde: NPR (NKPK).

Hyppighet: Kl svares ut arlig. Data innhentes min. kvartalsmessig.

Maltall: Registeret vil til 3 begynne med a sammenligne helseregioner og diagnosegrupper med
siktemal 3 oppdage og redusere ugnsket variasjon. Antall kan sammenlignes for ulike
diagnosegrupper, bostedsomrader, sykehustilhgrighet. Longitudinelle trender for registrerende
enheter.

3.4. Kl 31: Andel nydiagnostiserte inkluderbare med mottatt Zolgensma <15 dager

etter fgdsel (SMA).

Ettersom nyfgdtscreeningen i Norge na ogsa omfatter SMA vil dette vaere kilde til indentifisering av
et jevnt antall pasienter som faller inn under inklusjonskriteriene for @ motta genterapien Zolgensma
(Onasemnogene abeparvovec). Det er avgjgrende for a begrense funksjonstapet at pasienter som



meter inklusjonskriteriene mottar terapien sa fort som mulig, og en forsinkelse pa bare dager kan ha
stor betydning.

«Mottatt Zolgensma»: Fgdselsdato, diagnosedato, dato registrert behandling med Zolgensma.
Utledes av registeret fra basisregistrering NORNMD SMA-modul.

Gjelder: DMD; SMA 1-3.

Datakilde: Basisregistrering NORNMD SMA-modul v/OUS (kliniker). Pa sikt strukturert journalnotat i
EPJ/prosedyrekode i NPR («Administrert Zolgensma»)/Forskrivning i Legemiddelregisteret.
Hyppighet: Beregnes én gang i pasientens forlgp.

Maltall: 95%

Historiske data: Viderefgrte pasienter som ble diagnostisert gjennom nyfgdtscreeningen fra januar
2022 far sine historiske data etterregistrert ut ifra data i SMA-modulen registrert ved OUS.

3.5. KI33: Andel med oppdatert PROMs i rapporteringsperioden: RAND-36,
Graphical index of pain (GRIP), Individualized neuromuscular quality of life

questionnaire (INQol).

PROM-verktgyene forklares i detalj i neste kapittel. NORNMD benytter generiske og
sykdomsspesifikke ePROMs for a samle inn periodiske pasientrapporterte data pa utfallsmal.
Kvalitetsindikatoren maler i hvor stor grad man lykkes med & f& komplette data pa dette. Data brukes
til 3 vurdere pasientenes helserelaterte livskvalitet, symptombelastning, og sykdomsprogresjon. Man
vil ut ifra dette lete etter ugnsket variasjon pa geografi, sykdomsgruppe, m.m.

4. ePROMs-prosjekt hgst 2023

4.1. Prosjektdeltakere

Tabell 1: Prosjektdeltakere ePROM-prosjekt.

Navn Rolle Tilhgrighet
Anders Pedersen Arnes Prosjektleder NORNMD
Cathrine Ramberg Radgiver NORNMD
Torkil Grindstein Radgiver Helse Nord IKT
Lars Erik Tunby Radgiver Senter for klinisk dokumentasjon og
evaluering (SKDE)
Ol6f A. Steingrimsdottir Seniorforsker Folkehelseinstituttet

4.2.Beskrivelse av prosjektet
NORNMD er inne i en omfattende omorganiseringsprosess, med siktemal a relansere et register med
fullstendig ny struktur der automatisert datafangst har hovedfokus. | forbindelse med denne



prosessen gnsker registeret a fa etablert en ePROM-Igsning, siden dette ikke har vaert benyttet i
gammel registerlgsning. Prosjektet omfatter skjemautvikling av PROM-verktgyene som skal benyttes
i samarbeid med Helse Nord IKT, SKDE, og Tjenester for Sensitive Data (TSD) ved UiO, samt utvikling
av meldingstjeneste via Helsenorge.no/Norsk Helsenett (NHN).

PROM-data vil vaere sveert nyttige for a gjgre ny forskning pa registerets diagnosegrupper, ogsa i
medikamentsammenheng. De fleste brukerne er digitalt aktive og antas a ville vaere bade motiverte
for og i stand til & svare pa ePROMS. Sykdomsgruppene bestar av kronisk syke, og registerets
informasjonsbehov er & kartlegge longitudinelle utfallsmal som sier noe om hvordan
sykdomsutviklingen og symptompresset arter seg i pasientpopulasjonen.

NORNMD har i samarbeid med PROM-senteret i Bergen utredet hvilke PROMs som vil veere
aktuelle for vare pasientgrupper. Pa bakgrunn av dette arbeidet har man besluttet a8 benytte
generiske og spesifikke PROMs for bade voksne og barn, med periodisk automatisk utsendelse av
skjema via Helsenorge (en gang arlig) samt en baselineutsendelse ved nyregistreringer i registeret.
Det legges ogsa opp til utsendelse av supplerende registerspesifikk PROMs som omfatter den
pasientrapporteringen som er sentral for & svare ut enkelte av registerets kvalitetsindikatorer, f.eks.
tidsintervall pa rehabiliteringsopphold, eller andel med mottatt oppfglging av fysioterapeut siste 12
mnd.

Farste del av prosjektet vil utvikle skjemalgsningen for voksne, mens skjemalgsning for barn og
ePREMs fglger i neste fase. Vi har i samrad med Helse Nord IKT besluttet 3 avvente
Pasientrapportering pa papir (PiPP)-utvikling til vi ser hvor stort behovet er etter at ePROMS er
lansert, evt. om noen pasientgrupper er mer avhengige av dette enn andre.

| tillegg til overfgring av skjema til ePROMs innebaerer prosjektet a i samarbeid med TSD
benytte det FHI-utviklede Graphical index of pain (GRIP)-verktgyet til regelmessig innsamling av
strukturert smerteanamnese. Dette vil vaere en nyutvikling av PROM-bruk i en slik klinisk setting. Mer
informasjon om GRIP finnes her: https://www.uio.no/tjenester/it/adm-
app/nettskiema/hjelp/kroppskart.html ; testversjon av GRIP finnes her:
https://nettskiema.no/a/kroppskart#/page/1 .

ePROM-utviklingen henger sammen med utviklingen av personvernkomponent (PVK) for reservasjon
pa Norsk helsenett. PVK reservasjon omhandler mulighet for at pasientene reservere seg via
Helsenorge.no eller ved at en System Coordinator-bruker logger inn i registeret og reserverer
pasienten:

* Pasientene ma informeres om denne muligheten ved inklusjon i NORNMD.
* Kan sendes pa papir eller som ePROM.
* Reservasjon utlgser sletting av pasient og pasientens data fra databasen.
* NHN setter opp en Igsning som HNIKT sender data mot, som handterer reservasjon og
sletting.

NORNMD og HNIKT utvikler en midlertidig papirbasert Igsning. ePROM-Igsningen (gullstandarden) vil
utvikles nar den nye registerstrukturen skal bygges. Pasient skal da pa sikt fa en ePROM med
informasjon om registerinklusjon og reservasjonsmulighet pa Helsenorge.no, og deretter kunne
forvalte egne PV-data i tilvalget pa Helsenorge.no som forvaltes av NHN.

4.3. PROM-skjema som skal overfgres til ePROM
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Tabell 2: ePROM-verktgy NORNMD.

Sperreskjema PiPP (JA/NEI)
RAND-36 NEI
Graphical Index of Pain (GRIP) NEI
Individualized neuromuscular NEI
quality of life questionnaire
(INQOL)
Supplement NEI

4.4. Tidsplan

Tabell 3: Tidsplan ePROM-prosjekt.

Mal Tiltak Ansvarlig Dato
RAND-36 digitalt klart til Importere digitalt PROM-skjema til NORNMD, HN-IKT, | 01.01.24
utsendelse. registerets nye datastruktur, etablere HEMIT
utsendelse via Helsenorge med logiske
regler for hvem som skal motta
skjemaforespgrsel nar.
INQOL digitalisert og klart Skjemautvikling av INQOL for NORNMD, HN-IKT, | 01.01.24
til utsendelse. digitalisering, etablere utsendelse via HEMIT
Helsenorge med logiske regler for
hvem som skal motta
skjemaforespgrsel nar.
Testing av GRIP i Testing av GRIP som PROM i utvalg av NORNMD, FHI 30.11.23
pasientgrupper registerets pasientgrupper
GRIP i registerlgsning, Importere ferdig digital PROM-struktur NORNMD, FHI, 01.01.24
klart til utsendelse. fra datahandteringslgsning hos TSD til TSD, SKDE
registerets nye datastruktur i
samarbeid med HN-IKT. Etablere
utsendelse via Helsenorge med logiske
regler for hvem som skal motta
skjemaforespgrsel nar.
Utvikling av PROM- Skjemautvikling av supplerende NORNMD, HN-IKT, | 01.01.24
supplement. PROM-skjema der dette er ngdvendig, SKDE
evt. sammenfletting med gvrige
ePROMs som benyttes i registeret.
Testing av skjemalgsning, Kvalitetssikring av ePROM- NORNMD, HN-IKT, | 01.03.24

de-bugging.

skjemalgsning.

SKDE
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Figur 1: Veikart Helse Nord IKT store prosjekt og leveranser 2023 (Registeret ble tidligere forkortet
med ‘Muskelregisteret’.)

4.5. @konomi og ressursbehov

NORNMD sgkte Fagsenter for pasientrapporterte data om midler til ePROM-utviklingen og ble i mai
2023 tildelt 100 000,- for implementering av skiema pd ePROM.

Stipulert ressursbehov:

Tabell 4: Stipulert ressursbehov ePROM-prosjekt.

Ressursbehov Belgp i NOK
Utvikling Helse Nord IKT 95 000
Lisens pa skjema 0
Arsavgift TSD 15 000
Sum 110 000,-

5. SMA-moduler

| sitt varslingsbrev fra 05.11.2021 stilte Interregional arbeidsgruppe for medisinske kvalitetsregistre
krav om at registeret skulle:

«Avklare forhold til foreslatt register for pasienter med Spinal muskelatrofi behandlet med Spinraza.»

Registerets moduler for Spinal muskelatrofi inneholder flere elementer og skal oppfylle flere formal.
Modulene bestar av:



a) Medikamentmonitoreringsmodul for barn 0-17 ar — Zolgensma, Spinraza, Evrysdi.

b) Medikamentmonitoreringsmodul for voksne >17 ar — Spinraza; Evrysdi hvis aktuelt.

c) Kvalitetsindikatorer som beskriver behandlingen personer med SMA mottar [som spesielt
vedgar medikamentene].

5.1. Medikamentmonitoreringsmodul for barn 0-17 ar

Modulen inneholder en rekke kliniske variabler fra oppfglgingen barn med SMA mottar i forbindelse
med sin Igpende behandling og oppfa@lging med ett av tre medikamenter pa OUS. OUS har
behandlingsansvar for disse pasientene. Det fulgte fra Beslutningsforum med et krav om registrering
av kliniske oppfelgingsdata i et kvalitetsregister. OUS gj@r i dag dette i et lokalt behandlings- og
kvalitetsregister levert av Medinsight. Datastrukturen er per i dag ikke ngdvendigvis den mest
hensiktsmessige, registerlgsningen er tungvint og upraktisk for OUS, og data er ikke tilgjengelig
nasjonalt eller lett tilgjengelig i pasientoppfalging.

NORNMD har jobbet aktivt med a levere en alternativ registerlgsning for OUS. Det har i hele 2022
blitt jobbet fortlppende med en strukturert giennomgang av databaseinnholdet til OUS i samarbeid
med klinikere ved helseforetaket og ansatte i program kodeverk og terminologi ved direktoratet for
e-helse, sistnevnte med ukentlige arbeidsmgter store deler av aret. Hensikten har veert a
restrukturere og klargjgre data for import til en nasjonal registerlgsning og framtidig automatisk
datafangst fra EPJ.

Disse dataene skal tjene fire formal:

1. Registrering av effekt av medikamentene i form av scores pa regelmessig klinisk testing.
2. Levere kliniske data til bruk i oppfglging av pasientene mtp. start-stopp kriterier: alvorlige
hendelser, utvikling i funksjon, utviklinger som tilsier at medisineringen skal justeres.

3. Informere nasjonale kvalitetsindikatorer for disse pasientene (NORNMD).
4. Samle kliniske data til bruk i relevant forskning.

5.1.1. Skjema- og informasjonsstruktur i SMA-modul barn (variabler ikke vist)

Tabell 5: Skjemastruktur SMA-register barn.

onasemnogene aberpervovek (Zolgensma); nusinersen (Spinraza); risdiplam (Evrysdi)

Basisinformasjon

Tilleggsdiagnoser

Undersgkelser

Annet

Medikamentadministrering

Basisinformasjon

Bivirkninger (Zolgensma)

Tilleggsdiagnoser

Motorisk Undersgkelser
Supplerende undersgkelser Biokjemi
Kliniske vurderinger - fysioterapeut Ortopedi
Hjelpemidler Ernaering
Habilitering Respirasjon

Non-invasiv pustestgtte

Slimmobilisering




Undersgkelser Supplerende undersgkelser

Kun ved nusinersen (Spinraza); risdiplam (Evrysdi)

Behandling Sedasjon (nusinersen)
Ugnskede hendelser ifm. Behandling - Ugnskede hendelser ifm. Behandling —
nusinersen risdiplam

Hvert informasjonselement inneholder en utfyllende variabelstruktur hvor hver enkelt variabel er
utarbeidet sammen med OUS og knyttet til relevante Snomed CT-koder og slik klargjort for
automatisk fangst via dette.

Utviklingen av skjemaoppsettet med informasjonsbehov og variabelstruktur er tilnaermet klart til
oppstart av skjemautvikling. Det gjenstar a utarbeide avtaleverk med OUS for forankring av lokal
Igsning og formalisering av databehandlingsavtale. Nar dette foreligger vil NORNMD i samarbeid med
OUS, HN-IKT, og Rapporteket-forvaltningen pa SKDE fortlgpende utvikle, teste, og implementere
skjemalgsningene i registerportalen.

5.2. Medikamentmonitoreringsmodul for voksne >17 ar
NORNMD ble november 2022 forespurt av Sykehusinnkjgp HF (SHI) a levere en skjemalgsning for
registrering av effektmal ifb. prissettingsmodell for SMA-medikament (Spinraza) for voksne dersom
disse skulle bli innfgrt. Vedtaket fra Beslutningsforum april 2023 presiserte at data for prisberegning
skal registreres i NORNMD, og stipulerte en Igpetid pa 5 ar fgr prisberegningsdata skal overfgres fra
NORNMD til SHI for prisbeslutning. SHI vil da beregne effekt av medikament ut fra baseline vs. siste
oppfelgingsmaling av funksjonstest-data i SMA-modul for voksne. Dette er en ny modell for
prissetting og uplgyd mark mtp. bruk av kvalitetsregisterdata. Dersom Evrysdi skulle bli godkjent pa
senere tidspunkt er det gnskelig fra SHI at lignende skjemalgsning implementeres for dette. HN-IKT
begynte skjemautvikling mai -2023 i samarbeid med NORNMD og SHI. Testing og implementering
forventes fullfgrt fer forventet oppstart av behandling hgsten 2023.

Registeret har utarbeidet en arbeidsskisse for Igsningen samt gjennomfgrt en risiko- og
sarbarhetsanalyse av datautleveringsmodellen i samarbeid med SHI og SKDE.

Et samlet nasjonalt fagmiljg sendte i slutten av mai 2023 en omfattende finansieringssgknad
til KlinBeForsk. NORNMD har utviklet en egen arbeidspakke i denne sgknaden hvor det sgkes om 6.5
mill. over 5 ar til personalkostnader, opprettelse og drift av en utvidet behandlingsmodul for voksne
med SMA etter samme modell som SMA-register for barn.
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Figur 2: Mock-ups: utkast til registerlgsning for leveranse til SHI.
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6. Kvalitetsindikatorene og gvrige data i Arbeidspakke 2 (Hgst
2024) og 3 (Hgst 2025):

Arbeidspakke 2 og 3 vil omfatte kvalitetsindikatorene:

Felles kvalitetsindikatorer:

1. Andel som har mottatt veiledning om overgangen fra barn til voksen.
2. Andel med oppfert «medisinsk kritisk tilstand» i kjernejournal.
3. Andel pasienter som har mottatt genetisk veiledning.
Kvalitetsindikatorer for utredning og oppfelging:

10. Andel med oppfglging av gyelege siste 12 mnd.

11. Andel med kontrollert HbAlc siste 12 mnd.

12. Tidsintervall for tilsyn hos nevrolog.

Kvalitetsindikatorer for behandling i rapporteringsperioden:
13. Tidsintervall rehabiliteringsopphold.

14. Andel med mottatt fysioterapi siste 12 mnd.

15. Andel med mottatt ergoterapi siste 12 mnd.

18. Andel dgde i perioden med oppfelging av palliativt team.

19. Andel med ortopedisk kirurgi.

21. Andel med kognitiv oppfglging siste 12 mnd.

22. Andel med psykisk oppfalging siste 12 mnd.

23. Andel med oppfelging av logoped siste 12 mnd.

24(-29). Medikamentforeskrivningshyppighet relevante medikamenter (se vedlegg 1).
30. Andel med alvorlige bivirkninger SMA-medikamenter (SMA).
Kvalitetsindikatorer for pasientrapporterte erfaringsmal:

32. Andel med oppdatert PREMs i rapporteringsperioden.

Arbeidspakke 2 produksjonssettes etter planen hgst 2024 nar man har etablert en fungerende
struktur for Arbeidspakke 1. Det er sannsynlig at Arbeidspakke 3 ikke vil kunne utvikles fgr tidligst
hgst 2025.

6.1. ePREM:

Ytterligere informasjonsomfang:

e ePREM-Igsningen:

Det ble i 2022 utarbeidet et utkast til ePREMs for registeret i samarbeid med Fagsenter for
pasientrapporterte data:
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Ikke i det I liten | noen | stor | swaert

hele tatt grad grad grad stor grad
v v v v v
L] L] L] L] [l
GENERELT

| hvor stor grad er du forngyd med tilgjengeligheten pa informasjon om din tilstand?

SYKEHUS

Har du hatt kontakt med helsetjenesten i forbindelse med din nevromuskulzere sykdom det siste
aret?

«Ja»  «nei, ikke behov» «behov, men ikke fatt tilbud» «har fatt tiloud, men venter pa
innkalling»

Hvilket sykehus var det? Rullegardin
Hvilke typer helsepersonell har du mgtt det siste aret.
Lege fysioterapi

| hvor stor grad er du forngyd med legens kompetanse om din tilstand sist du var i kontakt med
sykehuset?

| hvor stor grad er du forngyd med legens kompetanse om din tilstand sist du var i kontakt med
sykehuset?

| hvor stor grad er du forngyd med legens kompetanse om din tilstand sist du var i kontakt med
sykehuset?

| hvor stor grad er du forngyd med legens kompetanse om din tilstand sist du var i kontakt med
sykehuset?

KOMMUNE

Forngydhet organisering overgang barn til voksen — Barn med diagnose og oppfglgingsbehov alder
16-17-18-19

Har du hatt kontakt med kommunehelsetjeneste i forbindelse med din nevromuskulaere sykdom det
siste aret?

«Ja»  «nei, ikke behov» «behov, men ikke fatt tilbud» «har fatt tilbud, men venter pa
time/innkalling»

| hvor stor grad er du forngyd med din fastlege kompetanse om din tilstand sist du var i kontakt med
han/henne?

| hvor stor grad er du forngyd med kompetanse om tilstand ved siste mg@gte med helsepersonell i
kommunen?
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ICD-10

G71.0 Other specified muscular dystrophies - [LGMD]

G71.0 Facioscapulohumeral muscular dystrophy

G71.0 Duchenne or Becker muscular dystrophy

G12.0 Infantile spinal muscular atrophy, type |

Undergruppe 1

Undergruppe 2

|ORPHA | ICD-11|Kommentar

D1 DNAJB6-related

D2 TNPO3-related

D3 HNRNPDL-related

DA4 calpain3-related

D5 collagen6-related

R1 calpain3-related

R2 dysferlin-related

R3 a-sarcoglycan-related
R4 B-sarcoglycan-related
R5 y-sarcoglycan-related
R6 8-sarcoglycan-related
R7 telethonin-related

R8 TRIM 32-related

R9 FKRP-related

R10 titin-related

R11 POMT1-related

R12 anoctamin5-related
R13 Fukutin-related

R14 POMT2-related

R15 POMGnT1-related
R16 a-dystroglycan-related
R17 plectin-related

R18 TRAPPC11-related
R19 GMPPB-related

R20 related

R21 POGLUT1-related

R 22 / D5? collagen6-related
R23 laminin a2-related
R24 POMGNT2-related

1 D4Z4 contraction
2 SMCHD1 mutations

Duchenne MD
Becker MD

Type | Infantile

Spesifisert mutasjon

c.826C>A/c.826C>A

Antall D424 repeats
Spesifikk mutasjon SMCHD1 + haplotype

Spesifisert mutasjon; se vedlegg 2

Antall affisert SMN1; Antall SMN2

263
34516
55595
55596

565909

610

267

268

62

119

353

219
34514

1878
34515
140922
86812
206549
206554
206559
206564
280333
254361
369840
363623
352479
480682
610
565837
565899

269

262
98896
98895

70
83330

8C70.4

8C70.3

8C70.1
8C70.0

8B61.0

Limb-girdle muscular dystrophy

Facioscapulohumeral dystrophy

Proximal spinal muscular atrophy



83418

8B61.1

83419

8B61.2

83420

8B61.3

206647

273

8C71.0

589821

589824

589827

589833

589830

606

Steinert myotonic dystrophy: gruppebetegnelse

Proximal myotonic myopathy / Ricker disease



°
HELSE NORD




