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Arlig uppfdlining av nationell
hégspecialiserad vard

Lagen for en ny beslutsprocess for den hogspecialiserade varden gick igenom
den 1 juli 2018. Syftet med nationell hdgspecialiserad vard ar att koncentrera
avancerad halso- och sjukvard till upp till fem enheter i landet for att hoja
den medicinska kompetensen, stérka patientsdkerheten och tka effektivite-
ten.

Som en del i Socialstyrelsens arbete med nationell hogspecialiserad vard
ingar arlig uppféljning av de nationella enheter som har tillstand att bedriva
nationell hogspecialiserad vard. Enligt propositionen ska ett litet antal (5-10
stycken) indikatorer och bakgrundsmatt foljas upp for varje vardomrade.
Uppféljningsmatten ska grunda sig i den egenkontroll som de nationella var-
denheterna utfor och foretradesvis tas fran kvalitetsregister eller patientadmi-
nistrativa system. Uppfoljningsmatten visualiseras pa Socialstyrelsens hem-
sida.

| detta dokument redovisas uppfoljningsmatt for tillstandsomrade medfodd
metabol sjukdom. Uppféljningsmatten inom arlig uppféljning av nationell
hogspecialiserad vard faller inom kategorierna bakgrundsmatt, tillganglig-
hetsmatt, resultatmatt, patientrapporterade matt och 6verrapporteringsmatt.

Bakgrundsmdtt

Bakgrundsmatt ger en bild av antal patienter och antal behandlingar inom
nationell hogspecialiserad vard, alder och kén pa patienterna, samt var pati-
enterna kommer ifran. De kan ocksa visa vardtid eller hur svart sjuka patien-
terna ar. Data samlas in arligen for att kunna folja utveckling, remitterings-
monster och patientférdelning inom nationell hogspecialiserad vard. Till
skillnad fran 6vriga uppfdljningsmatt finns det ingen 6nskvard riktning pa
bakgrundsmatten. | den arliga uppféljningen av NHV utarbetas 1-5 bak-
grundsmatt per tillstindsomrade.

Tilgénglighetsmdtt

Tillganglighetsmatt ar uppféljningsmatt som visar tillganglighet till den nat-
ionellt hogspecialiserade varden. Exempel pa tillganglighetsmatt kan vara
hur stor andel av remitterade patienter som far ett bestk vid en nationell var-
denhet inom rekommenderad tid, eller hur lang tid en patient far véanta pa be-
handling. Det kan ocksa handla om i vilken man en nationell vardenhet maste
remittera patienter till annan nationell vardenhet. Tillganglighetsmatt har en
onskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot, till exempel att en sa
hdg andel av patienterna som mdjligt behandlats inom rekommenderad tid.
Dessa matt beror pa en rad faktorer som vardgivaren ibland inte kan paverka,
till exempel hur sjuk patienten ar nar hen remitteras, tillgang till organ for
transplantation eller att patienten vill skjuta upp behandlingen. Resultaten be-
hover tolkas med det i atanke. 1-2 tillganglighetsmatt utarbetas per tillstands-
omrade.



Resultatmdtt

Resultatmatt visar hur det gar for patienterna, s som exempelvis 6verlevnad,
aterinlaggning eller komplikationer efter ett ingrepp. Likt tillganglighetsmatt
har resultatmatten en 6nskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot.
Dessa resultat beror pa en rad faktorer som vardgivaren ibland inte kan pa-
verka, till exempel hur sjuka patienterna &r vid remittering. Resultaten beho-
ver tolkas med det i atanke. Det kan vara svart att ta fram nagra fa évergri-
pande resultatmatt som speglar vard for samtliga patienter inom definitionen.
Matten kan darfor aldrig ersétta vardenheternas egna kvalitetsuppféljningar
och resultat fran eventuella kvalitetsregister. 1-3 resultatmatt utarbetas per
tillstandsomrade.

Patientrapporterade mdatt

Patientrapporterade matt, PROM och PREM, syftar till att 6ka patientdelak-
tigheten inom varden. PROM (Patient Reported Outcome Measures) ar matt
som visar hur patienterna sjalva skattar sin sjukdom och halsa efter viss vard,
medan PREM (Patient Reported Experience Measures) ar matt som mater
patientens upplevelse av och tillfredsstéllelse med varden. Patientrapporte-
rade utfall &r viktiga eftersom de ger ett patientperspektiv pa varden, som inte
alltid fangas av kliniska méatt. Aven om kliniska utfall som sjuklighet och
dodlighet ar viktiga for patienterna sa visar de inte hur patienterna mar eller
vad de vill ha ut av en behandling. Patientrapporterade matt har en énskvérd
riktning som vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett patientrapporterat matt
utarbetas per tillstandsomrade.

Overrapporteringsmdtt

Dessa uppfoljningsmatt syftar till att forbattra vardkedjan for patienter som
vardas inom nationell hogspecialiserad vard, sakerstalla en trygg dvergang
till varden i patientens hemregion och 6ka patientsakerheten. De kan ocksa
framja samverkan mellan tillstandsinnehavare och remittent, exempelvis ge-
nom att visa om tillstandsinnehavarna aterrapporterar patienten till hemorts-
lakare eller remitterande sjukhus, och i sa fall hur. Ett annat exempel &r att
visa andelen patienter som far en individuell vardplan vid utskrivning. Mat-
ten har en 6nskvard riktning som vardenheterna ska arbeta mot. Minst ett
overrapporteringsmatt utarbetas per tillstandsomrade.



Forteckning Over uppfoljiningsmatt

Tabellen nedan visar samtliga uppfoljningsmatt for arlig uppfoljning av nat-
ionell hogspecialiserad vard (NHV) inom tillstindsomrade medfodd metabol
sjukdom. Den vard som ingar i NHV-definitionen redovisas i bilaga 1.

Tabell 1. Uppfdljningsmatt for tillstdndsomrade medfédd metabol sjukdom

1D Namn Kategorier

Bl Antal patienter Bakgrundsmatt

B2 Alder hos patienter Bakgrundsmatt

B3 Nyféddhetsscreening Bakgrundsmatt

B4 Antal faststallda diagnoser Bakgrundsmatt

T Liii;rc"m avvikande screeningtest fill klinisk beddm- Tilgénglighetsmdtt

T2 Tid frén remiss fill klinisk beddmning Tillgénglighetsmatt

R1 Andel sant positiva screeningtest Resultatmdtt

R2 Fenylalaninnivder hos patienter med PKU Resultatmatt

P1 Patientrapporterad information Patientrapporterat matt

1 Qverrgpporfenng av utomlanspatienter fill Overrapporteringsmatt
inremitterande l&kare

Inrapporteringsperiod

Data for uppfoljningsmatten som beskrivs i detta dokument rapporteras in i
aggregerad form av NHV-enheterna, och detta sker arligen under mars ma-
nad. Inrapporteringen avser det féregaende arets resultat, vilket ocksa ar det
som visas ut pa myndighetens hemsida.

Matperioden (behandlingsaret eller det ar en patient besokt NHV-enheten)
ar det ar som uppfoljningsmattet redovisas for. | detta dokument kommer
matperioden vara det féregaende aret vid inrapportering, exempelvis rapport-
eras data i mars 2025 for patienter som vardats vid NHV-enheten fran och
med 1 juli till 31 december 2024. For 2026 &r métperioden 1 januari till och
med 31 december 2025. | vissa fall behdver patienterna féljas upp under en
langre tid och métperioden for dessa matt kan da stracka sig langre tillbaka i
tiden.

Visualisering p& Socialstyrelsens hemsida

P& myndighetens hemsida® redovisas inrapporterade data dels for hela riket
och dels per NHV-enhet.

Den information om uppfoljningsmatten som visas ut i anslutning till re-
sultatdiagrammen pa webbsidan for arlig uppféljning av NHV ar markerad
med en asterisk (*) i tabellerna i detta dokument.

! https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/arlig-
uppfoljning/
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Uppfdliningsmatt for
tillstdndsomrdde medfédd
metabol sjukdom

Bakgrundsmaitt 1

B1 - Antal patienter

Matt* Antal unika patienter som fatt en klinisk beddémning vid NHV-enhet
inom definitionen fér medfédd metabol sjukdom

Matenhet Antal patienter

Syfte* Att f& en bild av antalet patienter inom punkt 3, 4 och 5 i definitionen.
Att kunna folja utveckling, remitteringsménster och patientférdelning
inom nationell hégspecialiserad vard.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga unika patienter som fatt en klinisk bedémning (fysisk eller digi-
tal) vid NHV-enhet inom definitionen (punkt 3, 4 och 5) under dret fére
inrapporteringsdret.

Definition av vérden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

For mattet redovisas totalt antal patienter, samt enligt férdelningar ne-
dan.

Férdelningar
- hemregion (enligt folkbokforing)
- ej folkbokférda i Sverige
- juridiskt kén

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for foérsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter som hand-
lagts under foregdende ar (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
SOCIALSTYRELSEN




Bakgrundsmaditt 2

B2 - Alder hos patienter

Matt* Antal patienter som f&tt en klinisk bedémning, férdelat enligt &lders-
grupper nedan

Matenhet Antal patienter

Syfte* Att ge en bild av patienternas &lder vid NHV-enheten.
Aft kunna folja utveckling och patientférdelning inom nationell
hégspecialiserad vard.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga unika patienter (bam och vuxna) som fatt klinisk bedémning
(fysisk eller digital) vid NHV-enhet (enligt matt B1) under éret fére inrap-
porteringsaret.

For mattet redovisas antal patienter i respektive dlderskategori enligt
nedan. Patienternas Alder satts vid slutet av aktuellt Ar.

- 0-12 &r
- 13-17 ér
- 18-25 &r
Sver 25 &r

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrédet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for foérsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter som hand-
lagts under féregdende ar (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM

SOCIALSTYRELSEN




Bakgrundsmaitt 3

B3 — Nyféddhetsscreening

Matt* Antal barn med avvikande screeningtest inom definitionen fér NHV
medfédd metabol sjukdom.

Mdatenhet Antal barn

Syfte* Att visa pd screeninglaboratoriets verksamhet inom NHV samt ge en
bild av antalet barn med avvikande screeningtest (inom punkt 1) inom
definitionen av NHV fér medfédda metabola sjukdomar.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Information: Mattet rapporteras av NHV-enheten i Region Stockholm
som har undertillst&ndet gdllande nyféddhetsscreeningen.

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga barn inom nyféddhetsscreeningen (punkt 1 inom definitionen)
vars provsvar dr avvikande och som rapporteras ut frdin screeninglabo-
ratoriet for vidare handldggning av respektive NHVe. Antalet redovisas
som totalt antal barn under éret fére inrapporteringsdret samt fordelat
per NHV-enhet enligt nedan.

Definition av v@rden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Férdelningar
- Karolinska universitetssjukhuset
- Sahlgrenska universitetssjukhuset
- Skdnes universitetssjukhus

Kommentar

Mattet rapporteras av NHV-enheten i Region Stockholm som har under-
tilst&ndet gallande nyféddhetsscreeningen.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter under fére-
gdende ¢ér (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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Bakgrundsmaitt 4

B4 - Antal faststallda diagnoser

Matt* Antal patienter som f&tt en faststélld diagnos vid laboratoriet pd NHV-
enheten inom definitionen.

Matenhet Antal patienter

Syfte* Att visa p& NHV-laboratoriernas verksamhet inom NHV, samt ge en bild
av antalet patienter dér diagnos faststdllits (punkt 2 i definitionen) inom
NHV-uppdraget.

Kategori Bakgrundsmatt

Typ av matt Nyckeltal

Datakalla*

Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga patienter som fatt en faststd@lld diagnos, inom definitionen
(punkt 2), vid laboratoriet p& NHV-enhet under &ret fére inrapportering-
s@ret.

For mattet rapporteras totalt antal patienter.

Definition av vérden som ingdr i tillstGndsomrédet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

Mattet rapporteras av NHV-enheterna i Region Stockholm och Vastra
Gotalandsregionen som har undertillstdnd gdllande verifiering av ny-
féddhetsscreening samt riktad utredning.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for foérsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter som utretts
under féregéende ar (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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Tillg&nglighetsmatt 1

T1 - Tid fran avvikande screeningtest till klinisk bedémning

Matt* Tid frdn avvikande screeningtest fill klinisk beddmning p& NHV-enhet for
patienter som far en verifierad MMS-diagnos p& NHV-enhet

Matenhet Tid i antal dagar

Syfte* Att skerstdlla att patienter far vard i tid.

Riktning* Ett 1&gt varde ar att féredra.

Kategori Tillgénglighetsmatt

Typ av matt Processmatt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Patienter som inte far en verifierad MMS-diagnos exkluderas ur méttet.

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga nya patienter, som kommer till NHV-enhet for klinisk bedém-
ning (fysisk eller digital) efter avvikande screeningtest fran nyfdéddhets-
screening, under dret fore inrapporteringsdret.

Mattet berdknas genom att ta datum for klinisk beddmning minus da-
fum fér avvikande screeningtest (enbart patienter med verifierad MMS-
diagnos inkluderas i mattet). Tiden anges i antal dagar (medelvérde
och standardavvikelse, 10:e percentil, median, 90:e percentil). Vid in-
rapportering anges ocksd totalantalet (N) patienter som data ar base-
rade pa.

Definition av vérden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for foérsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter under fore-
gd&ende a&r (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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Tillg&nglighetsmdatt 2

T2 - Tid fran remiss till klinisk beddmning

Matt* Tid frédn godkand remiss fill klinisk beddmning p& NHV-enhet.
Matenhet Tid i antal dagar

Syfte* Att skerstdlla att patienter far vard i tid.

Riktning* Ett 1&gt varde ar att féredra.

Kategori Tillgénglighetsmatt

Typ av matt Processmatt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Patientvald véntan och olika former av remisshantering mellan regioner
ar faktorer utanfér NHV-enheten som kan pd&verka tiden.

Teknisk beskrivning*

Mdttets population

Samtliga nya patienter som remitteras fill NHV-enhet f&r klinisk beddm-
ning (fysisk eller digital) inom definitionen under dret fére inrapporte-
ringsdret. (Patienter som kommer via avvikande screeningtest exklude-
ras frdn mattet, dessa redovisasi T1.)

Patienter som gadr frén barn- fill vuxenvard inom NHV ingdr inte i detta
matt.

Mattet berdknas genom att ta datum for klinisk beddmning minus da-
fum fér ankommen remiss. Tiden anges i antal dagar (medelvérde och
standardavvikelse, 10:e percentil, median, 90:e percentil). Vid inrappor-
tering anges ocksd totalantalet (N) patienter som data @r baserade
pd.

Definition av véarden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Kommentar

Patienter som vid tillst&ndets ikrafttradelse vardas p& andra enheter
kan komma att remitteras i "klump" fill NHV-enheterna, vikket kommer
att rendera flera nya patienter det forsta dret.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for forsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter under fére-
gd&ende a&r (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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ResultatmAatt 1

R1 - Andel sant positiva screeningtest

Matt* Andel sant positiva screeningtest frdn nyféddhetsscreeningen (patien-
ter som fatt en verifierad MMS-diagnos)

Matenhet Andel i procent

Syfte* Att ta reda pd det positiva prediktiva vardet (viktigt matt i screening-
sammanhang).

Riktning* Ett hogt varde ar att féredra

Kategori Resultatmdtt

Typ av matt Resultatmdtt

Datakalla* Patientadministrativa system

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga barn med avvikande screeningtest (populationen i matt B3)

Mattet beskriver andel positiva screeningtest (patienter som fér en veri-
fierad MMS-diagnos) utav de avvikande screeningtesten.

Definition av vérden som ingdr i tillstdndsomrédet redovisas i bilaga 1.

Tdljare
Antal test, enligt nGmnaren, som ar sant positiva.

N&mnare
Antal avvikande screeningtest frdn nyféddhetsscreeningen under daret
som féregdr inrapporteringsdret.

Kommentar

Mattet rapporteras av NHV-enheten i Region Stockholm som har under-
tilst&ndet gallande nyféddhetsscreeningen.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for foérsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars fér patienter som be-
handlats/beddmts under féregéende ér (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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Resultatmatt 2

R2 - Fenylalaninnivaer hos patienter med PKU

Matt* Nivder av fenylalanin hos patienter med fenylketonuri (PKU).
Mdatenhet Medel och standardavvikelse (per NHV-enhet)

Syfte* Att se nivGerna av fenylalanin hos PKU-patienter i olika dldersgrupper
Riktning* Ett 1&gt varde dr att féredra

Kategori Resultatmdtt

Typ av matt Resultatmdtt

Datakalla* Registret for Medfédda Metabola Sjukdomar (RMMS)

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Alla k&nda patienter med PKU som har sagt ja fill att vara med i regist-
ret och som Idmnat minst ett prov under dret fére inrapporteringséret.

Mdatenheten &r medel och standardavvikelse. Medel och standardav-
vikelse finns i kvalitetsregistret RMMS och redovisas per NHV-enhet samt
fér hela riket.

Definition av v@rden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Férdelningar:
- 0-12 &r
- 13-17 ar
- 18 &r eller dldre

Vid inrapportering anges ocksd totalantalet (N) patienter som medel-
vérde och standardavvikelse dr baserade pa.

Kommentar

Region Stockholm tar ut data per NHV-enhet frdn kvalitetsregistret och
forser dvriga NHV-enheter. Ddrefter redovisar respektive NHV-enhet
sina data (medel, standardavvikelse, totalantalet patienter).

Inrapportering

NHV-enhetema rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2025
for perioden 1 juli tom. 31 december 2024. Dérefter inrapporteras upp-
gifter &rligen i mars fér patienter som behandlats/beddmts under fére-
gd&ende ar (1 januari-31 december).

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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Patientrapporterat matt 1

P1 - Patientrapporterad information

Matt* Andel patienter som upplevt att de fatt tillrécklig information om sin
vard.

Matenhet Andel i procent

Syfte* Att folja upp patientens upplevelse av information om varden.

Riktning* Ett hogt varde ar att féredra.

Kategori Patientrapporterat matt

Typ av matt

Resultatmatt

Datakalla*

Lokal patientenkat

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Patienter med funktionsnedsdttning eller annat modersmal dn svenska
kan ha svérigheter att besvara enkdaten.

Teknisk beskrivning*

Efter klinisk beddmning (fysisk eller digital) vid NHV-enhet skickas en
PREM-enkdat ut fill vuxna patienter/ndrstGende.
Né&r vardnadshavare svarar pd enkéten tillfrdgas de féljande:
"Fick du tillrGcklig information om barnets sjukdom och varde”
Respondenterna fér vdlja ett alternativ enligt nedan:

- Aldrig

- Sallan

- Ibland

- Ofta

- Allfid
Det finns &ven ett svarsalternativ for Ej aktuellt/Ingen uppfattning.

Nd&r patienter som &r barn (13-17 &r) svarar sjé@lva pd& enkdten finns fol-
jande fraga:
"Var vardpersonalen bra pd att férklara saker fér dig?2”
Respondenterna fér vdlja ett alternativ enligt nedan:

- Aldrig

- Sallan

- Ibland

- Ofta

- Alltid
Det finns &ven ett svarsalternativ fér Vet inte.

Nd&r vuxna patienter svarar pd enkaten finns féljande fréga:
"Fick du tillrGcklig information om din vard och behandling?2”
Respondenterna fér valja ett alternativ enligt nedan:

- Nej, inte alls

- Nej, knappast

- lvissman

- Ja, i stort seft

- Jahelt och héllet
Det finns &ven ett svarsalternativ for Ingen &sikt.

Mattets population
Samtliga patienter, eller vardnadshavare till patienter som ar barn, som
beddmts och som har besvarat enkaten under dret fére inrapportering-
s@ret ingdr i mattet.

MEDFODD METABOL SJUKDOM
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Definition av vérden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Tdljare
Antal enligt ndmnaren, som har angett svarsalternativen "Ofta”, " All-
tid”, "Ja, i stort sett” eller "Ja, helt och hdllet” pd respektive frdga ovan.

N&mnare
Samtliga patienter eller narstdende som bedémts vid NHV-enhet och
som har besvarat enkdten under dret fére inrapporteringséret.

Férdelningar
Vuxna patienter, barnpatienter (13-17 ar), vardnadshavare

For mattet redovisas dven enkatens svarsfrekvens (antal respondenter
som besvarat enk&ten/antal patienter eller ndrstdende som f&tt enkd-
ten).

Kommentar

Observera att frégor och svarsalternativ skiljer sig &t beroende p& om
det &r ett barn, en vuxen patient eller en vérdnadshavare som besva-
rar enkdten

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2026
for patienter inom NHV-tillstdndet frén 1 januari tom. 31 december
2025. Darefter inrapporteras uppgifter arligen i mars fér patienter som
behandlats/beddmts under féregdende ar.
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Overrapporteringsmatt 1

&1 - Overrapportering till remittent

Matt* Andel utomldnspatienter som fatt en klinisk beddémning (fysisk eller digi-
tal) dar dverrapportering skett (genom journalkopia) fill hemortssjuk-
hus/inremitterande I&kare

Mdatenhet Andel i procent

Syfte* Att s@kerstdlla informationséverféring frdn NHV enhet till ansvarig var-
denhet i remitterande region samt att sdkerstélla och visa pd en trygg
6vergdng frdn NHYV fill varden i patientens hemregion.

Fradmja samverkan mellan NHV-enhet och remittent, ka patientsdker-
heten samt forbattra vardkedjan for patienter som behandlas inom
NHV-definitionen.

Riktning* Ett hégt varde dr att féredra.

Kategori Overrapporteringsmatt

Typ av matt Processmatt

Datakalla* Patientadministrativa system.

Felkdllor och begrdns-
ningar*

Teknisk beskrivning*

Mdttets population
Samtliga utomldnspatienter som fatt en klinisk bedémning (fysisk eller
digital) inom NHV-definitionen under &ret fére inrapporteringsdret.

Definition av v@rden som ingdr i tillstdndsomrddet redovisas i bilaga 1.

Tdljare
Antal patienter, enligt ndmnaren, dér éverrapportering skett genom
journalkopia fill inremitterande IGkare/hemortssjukhus

N&mnare
Samtliga utoml&nspatienter som fatt en klinisk bedémning (fysisk eller
digital) inom NHV-definitionen under dret fére inrapporteringsaret.

Kommentar

Med 6verrapportering avses journalkopia fill inremitterande klinik fér ut-
omldnspatienter.

Inrapportering

NHV-enheten rapporterar detta matt for férsta géngen i mars ér 2025
for patienter inom NHV-tillstdndet frdn 1 juli tom. 31 december 2024.
Ddrefter inrapporteras uppgifter &rligen i mars fér patienter som be-
handlats/beddmts under féregdende ér (1 januari-31 december).
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Versionshistorik

Version Andring Datum
1.0 Dokumentet &r nytt 2024-06-20
1.1 Fortydligande i matt R2 gdllande rapportering. 2025-02-20
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Bilaga 1. Definition av
tillstdndsomrdde medfédd
metabol sjukdom

Foljande utgdr nationell hogspecialiserad
vard

Beslut

Socialstyrelsen beslutar att viss vard vid medfédd metabol sjukdom™* ska ut-
gora nationell hogspecialiserad vard och bedrivas vid tre enheter, enligt
punkten 3-5 i tabellen.

Tre vardenheter har ansvar for att handha larm fran nyféddhetsscreeningen,
gora kliniska bedémningar och ta stallning till avancerad behandling (punkt
3-5 i tabellen nedan). Den vard som avser verifiering av nyfoddhetsscreening
samt riktad utredning (punkt 2) ska koncentreras ytterligare till tva enheter.
Nyfoddhetsscreening (punkt 1) ska koncentreras ytterligare till en av dessa
tva enheter.

Féljande ska utgéra nationell hégspecialiserad vard:
1. Nyfdddhetsscreening.

2. Verifiering av nyfdddhetsscreening samt riktad utredning vid misstanke om medfédd
metabol sjukdom?, med exempelvis genetiska, biokemiska och histopatologiska analyser.
Om oklara genetiska varianter har pavisats vid annan utredning ska nationell hégspeciali-
serad vardenhet (NHVe) kontaktas for fortsatt bedémning och om majligt bekréfta diagno-
sen.

3. Handha larm fran nyféddhetsscreening och dirigera den fortsatta handlaggningen. Bista
med Klinisk bedémning vid misstanke om medfédd metabol sjukdom.

4. Av de kliniska bedémningarna som gors av alla patienter med sékerstélld medfédd meta-
bol sjukdom ska minst en goras av en nationell enhet.

* Medfédda metabola sjukdomar anvands fortsattningsvis som samlingsnamn och inkluderar &ven neurome-
tabola sjukdomar.

2 Med medfédd metabol sjukdom och neurometabol sjukdom avses rubbningar i aminosyremetabolismen och
organiska acidemier, rubbningar i mitokondriella energimetabolismen, rubbningar i kolhydratomsattningen,
fettsyreoxidationen och ketonkroppshildningen, lysosomala sjukdomar, peroxisomala sjukdomar, medfédd gly-
kosyleringsstorning och rubbningar i omsattningen av neuromodulatorer och andra sma molekyler s kallade
NOMS t.ex. porfyrisjukdomar (se metab.ern-net.eu for mer information).
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5. Utredning infor, och stéallningstagande till in- och utsattning av viss avancerad behand-
ling®, beslut om var behandling ska ske samt uppféljning och kontroller av sddan behand-
ling.

Tabell 1. Definition av den vard som ska utgéra nationell hogspecialiserad vard. Avgransningar och fortydli-
ganden: Punkt 1 inkluderar all nyfoddhetsscreening. Géllande punkt 2-5 inkluderas ej de sjukdomar som, uté-
ver de medfédda metabola, upptéacks vid nyfoddhetsscreeningen. Eventuell slaktutredning och genetisk véagled-
ning av slaktingar infor graviditet och prenatal diagnostik bor i normalfallet ske via ndrmaste kliniska genetiska
avdelning. Viss biokemisk analys, sé&som ammoniumjon, aminosyror i plasma, urin och likvor ska fortsatt
kunna utféras regionalt. Avancerad behandling, exempelvis enzymterapi, kan eller maste i vissa fall utféras
regionalt/lokalt.

3 Med avancerad behandling avses sjukdomsspecifik behandling exempelvis, men inte uteslutande metabol
kostbehandling, enzymerséttningsbehandling, andra sérlakemedel och ATMP (cellterapi och genterapi etc.).
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