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Forord

Svenska neuroregister med sina elva delregister ar efter 16 ar ett viktigt nationellt
verktyg for att utviardera vardinsatser och sékerstilla god véard for enskilda patienter
med neurologisk sjukdom. Registrets viktigaste syften ar att ge underlag for
kvalitetsutveckling och att motverka skillnader inom svensk hilso- och sjukvard,
samtidigt som det skapar en bas for ny kunskap genom forskning.

Syftet med Svenska neuroregister ir att samla relevanta kvalitetsregister inom
neurologin for att erbjuda en enhetlig metod for strukturerad dokumentation av
kliniskt relevanta data for de storsta patientgrupperna. Med undantag for stroke, som
har sitt eget avancerade kvalitetsregister i Riksstroke, ryms huvuddelen av neurologins
sjukdomsgrupper bland Svenska neuroregisters delregister: multipel skleros (MS),
Parkinsons sjukdom, narkolepsi, myastenia gravis, inflammatorisk polyneuropati,
epilepsi, epilepsikirurgi, svar vaskuldr huvudvérk, motorneuronsjukdomar,
hydrocefalus och neuromuskulira sjukdomar. Det har skapats underregister till
Svenska MS- registret som omfattar NMOSD/MOGAD och autoimmuna encefaliter.
Aktuell ansoks det d&ven om utvidgning av Svenska neuroregister for nya relevanta
delregister som Moya Moya. Det finns ett uttalat intresse att fler sjukdomsgrupper ska
laggas till med tiden.

Svenska neuroregisters arbete gar fortsatt starkt framat. Vi nar kontinuerligt en béttre
anslutningsgrad och battre tickningsgrad. Framgangen forklaras av att det Nationella
Medicinska Informationssystem (NMI) registergranssnittet Compos DS erbjuder en
patientoversikt, ett for vardgivaren attraktivt verktyg som kvalitetssdkrar det dagliga
Kkliniska arbetet. Vardgivaren far en 6verblick av patientens forlopp och behandling, far
aterkoppling av viktiga sjukdomsspecifika skalor och far hjilp att kvalitetssikra
informationen genom olika kontrollfunktioner och far dessutom tillgang till de
sjukdomsspecifika patientrapporterade matt som patienten genom Patientportalen har
rapporterat.

Innan registerarbetet inleddes var f& skattningsskalor i kliniskt bruk,
patientrapporterade métt samlades inte in och informationen i patientjournalerna var
ostrukturerad och bristfillig. Arbetet med Svenska neuroregister har tydligast drivit pa
utvecklingen av varden for multipel skleros, ALS och Parkinsons sjukdom och vi ar
overtygade om detta snart kommer all gélla dven Ovriga sjukdomsgrupper.

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

Vara delregister ar framgangsrika ocksa ur ett internationellt perspektiv: MS-registret
ar ett av de ledande i virlden tack vare sin unikt hoga tackningsgrad pa 6ver 85 % av

2/39



NMis

den prevalenta populationen men ocksé genom sin langa uppf6ljningstid pa i
genomsnitt 10 &r och sin rika variabelsamling som bland annat innehéller 6ver

230 900 besok, 6ver 46 00 behandlingsepisoder, Gver 293 000 patientrapporterade
matt och 6ver 103 600 kognitiva skattningar. MS-registret har bidragit med data till
345 vetenskapliga publikationer och bidragit till att svenska MS-forskare ar ledande i
internationella forskningssamarbeten i MS-filtet. Resultaten av forskningen baserad
pa svenska data paverkar inte bara behandlingen av patienter med MS i Sverige men
dven virlden 6ver. Aven ovriga delregister stir sig vil internationellt.
Parkinsonregistret med 6ver 11 000 vil karaktariserade patienter ar ett av de storsta i
vérlden och dven Gvriga delregister dr stora inom sina respektive falt.

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

Svenska neuroregister med sina delregister har kommit for att stanna som ett centralt
kvalitetsverktyg for neurologisk vard i hela landet. Vi ser med tillférsikt och forvintan
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Svenska neuroregister

Bakgrund

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

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

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

Syftet for Svenska neuroregister ar att

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

e Bidra till att neurologisk sjukvérd i Sverige &r av hog kvalitet och har en jaimn
fordelning.

e Tillférsédkra att riktlinjer for vard och behandling efterlevs.

e  Vara ett redskap i kvalitetssdkring av varden och i forbattringsarbete.
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e Mojliggora utvardering av vardens och behandlingars effekt pa
funktionshinder och livskvalitet.

e Skapa en bas for neurologisk forskning pa en nationell niva.

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

Organisation

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

Det 4r en biarande princip att varje delregister ska ha nationellt stod i ett nitverk av de
specialister som arbetar med respektive sjukdomsgrupp och att konsensus ska sokas
for definitioner och val av parametrar.

Epilepsi Epilepsikirurgi Hydrocefalus l;g;’::gar;ﬁ:( Mostj?,rkr:j?r;on- Tlglleﬁrgil
QRC Stockholm o ﬁ:’ﬁ:\'zzg
Stédfunktion S k ) CPUA
venska
neuro reglster Nationella
IT-plattform = < Kva:;}sszr;glster
Myastenia . Neuromuskulara Parkinsons Svar neurovaskular
gravis Narkolepsi sjukdomar sjukdom huvudvark

Figur 1 Svenska neuroregisters organisationsschema.

Huvudmannaskap

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

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

Deltagande enheter

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

Totalt fanns i december 2025 information om 96 437 patienter i Svenska neuroregister.
Flest patienter hade MS-registret, Parkinsonregistret, epilepsi-registret,
huvudvirksregistret och dérefter NKH-registret. For tickning, se rsrapport fran
respektive delregister.

Tackningsgrad

Det finns inte ndgon strikt definition for tAckningsgrad for ett kvalitetsregister, den
nirmaste vi kommer ar fran dokumentet Att berdkna tiackningsgrader for Nationella
kvalitetsregister, Socialstyrelsen 2020:

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

D4 olika kvalitetsregister registrerar olika aspekter av vard paverkas ocksé mojligheten
att berdkna tackningsgrader. For de register som registrerar dtgirder eller akuta
sjukdomsfall med vil definierade kriterier inom den specialiserade varden finns goda
forutsattningar att anvinda Socialstyrelsens patientregister som jamforelseregister.
For kroniska sjukdomar eller tillstind som behandlas inom primérvérden ar det
svérare att gora tdckningsgradsjamforelse da det inte finns nagot nationellt register for
den vardnivan.

I och med att forutsiattningarna inte ar desamma for alla kvalitetsregister ar
tackningsgrader for olika egentligen inte jamforbara, icke desto mindre &r
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tdckningsgrad ett méatt som anvinds for att avgora ett kvalitetsregisters
certifieringsgrad. Man bor dock vara medveten om tackningsgraders begransning for
att gora en heltdckande bedomning av ett registers varde.

Tackningsgrad for Svenska neuroregister

Under 2022 och 2023 paborjade registercentrum QRC Stockholm, dit Svenska
neuroregister ar ansluten, tackningsgradsjamforelser med ett antal delregister som
tidigare inte gjort jamforelse mot Socialstyrelsens patientregister (PAR). Fér de som
fatt aterkoppling fran Socialstyrelsen finns resultatet av dessa och kan hittas i
respektive delregister rsrapport nedan.

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

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

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

Figur 2 Berdkning av tdckningsgrad.
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Viktig utveckling och aktuella fragor under
2025

Kvalitetsregister och Beslutsstod
Svenska neuroregisters barande idé dr att motivera varden till registrering av
strukturerade virddata genom att erbjuda klinisk nytta:
e ett grinssnitt med en patientdversikt som underlittar det kliniska arbetet,
o enkel tillgang till egna data for forbattringsarbete i varden, och att
e erbjuda en plattform for patientmedverkan i virden for PROM och PREM

Darfor har beslutet fran SKR som meddelades i beslutsbrevet om anlag for 2023, att
det som kan definieras som beslutsstod i registrets IT-plattform méste skiljas fran "det
egentliga kvalitetsregistret” som en stor utmaning, fr a eftersom det krévdes att alla
sjukvirdsenheter maste ingé avtal med IT-leverantoren vilket innebar en upphandling.
Uppbyggnaden av IT-plattformen dr dock sédan att detta ar full mojligt, och héar féljer
en beskrivning av hur Svenska neuroregisters plattform ar designad:

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

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

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

Av detta foljer att om bara avtal upprittas mellan vardgivare och IT-leverantéren och

om varden betalar for tjdnsten, sa kan arbetet med beslutsstod fortsétta som hittills och
anda vara i harmoni med géallande lagstiftning.
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Ekonomi

Svenska neuroregisters ekonomi utgors till 95 % av anslaget fran Regionerna och
staten. Darutover tas ersattning for utfort arbete i samband med datauttag for
forskning och statistik. Det dr en utmaning att med de kortsiktiga ekonomiska ramar
som stér till buds att dels hallbart bygga upp en s& omfattande verksamhet och dels att
utveckla IT-tjansterna fortlopande, nar bara det 16pande arbetet kraver resurser. En
fortsatt utveckling begriansas av de ekonomiska forutsattningarna.

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

Forbattringsarbete

Svenska neuroregister tillhandahaller “Kvartalsrapporter” for deltagande enheter, déar
enheternas egna resultat avseende de nationella riktlinjerna for vard vid MS skickas till
verksamhetsansvariga fyra ganger per ar. Rapporterna har gradvis utvecklats for att bli
alltmer anviandbara och attraktiva for verksamheterna och innehéller nu statistik dven
for ovriga delregister. Tanken ar att klinikerna pa detta sitt ska uppmuntras att
anvinda registerdata i verksamhetsuppf6ljning och -utveckling och till administrativa
uppgifter. Detta ar sarskilt pdkallat for MS dar manga kliniker har
lakemedelskostnader pa ménga tiotals miljoner kronor och pa detta sitt far ett verktyg
att f6lja upp den investeringen.

Samverkan med Nationella programomradet Nervsystemets sjukdomar, NPO

Eftersom Svenska neuroregister ticker stora delar av det neurologiska omradet ar
registret viktigt for vart Nationella programomrade (NPO) och vice versa. Under aret
har darfor fortsatta kontakter dgt rum mellan registerrepresentanter och NPO. Svenska
neuroregister har levererat viktiga data som behovts for NPOs forsta rapport som
lamnades under aret, https://vardenisiffror.se/Rapport/nervsystemets-sjukdomar-
nationellt-programomrade.
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Framtidsutsikter infor 2026

Aven om vi foljer utvecklingen noggrant och #r medvetna om att avskiljandet av
beslutsstodet frin det egentliga kvalitetsregistret kan paverka tdckningsgraden och
datakvaliteten, ser vi samtidigt tydliga tecken pa att Svenska neuroregister kommer att
fortsitta vara en central del av vardens kvalitetsarbete. Detta beror inte minst pa att
behandlingsmdgjligheterna inom neurologi nu utvecklas snabbt. MS registret fick sin
starka stillning just i samband med genombrottet for bromsmedicineringen, vilket
mojliggjorde en snabb och jamlik implementering i hela landet och bidrog till att
regionala skillnader kunde identifieras och reduceras dramatiskt. Registerdata har
dessutom spelat en avgorande roll i kunskapsutvecklingen genom ett stort antal
vélciterade internationella publikationer.

Vi ser nu ett vixande intresse for flera av vira delregister i takt med att nya
behandlingar introduceras eller forvéntas bli tillgingliga. Ett tidigt exempel var de nya,
effektiva men kostsamma behandlingarna for kronisk migrén, dar TLV och NT radet
kravde systematisk uppf6ljning av anviandning och effekt. Liknande krav finns nu for
behandlingar av tidigare obotliga sjukdomar sasom spinal muskelatrofi och
muskeldystrofier, dir EMA stiller tydliga uppfoljningskrav. Aven
motorneuronsjukdomar kan inom kort bli behandlingsbara. Dessa terapier kommer att
vara kostsamma och kriva ordnat inférande med robust utvirdering — och hér blir
Svenska neuroregister ett nodvandigt verktyg.

MS registret kommer dessutom fa en &nnu storre betydelse nér nya behandlingar for
den progressiva delen av sjukdomen nér marknaden. Dessa lakemedel &r dyra,
komplexa och kraver noggrann sékerhetsuppfoljning, vilket gor hog datakvalitet och
automatiserad datadverforing sarskilt viktig. Vi arbetar darfor aktivt med att
mojliggora 6kad automatisering for att stdrka bade tackningsgrad och datakvalitet.
Dartill &r MS registret redan en etablerad aktor i internationella regulatoriska
sammanhang. Registret ingér i BigMSData nétverket (BMSD), som har fatt EMA
Scientific Advice for att genomfora post authorisation safety studies (PASS) och som nu
befinner sig i ett sent granskningsskede for att erhalla en EMA Qualification Opinion
for PASS studier. Detta innebir att EMA bedomer att registerbaserade
sdkerhetsstudier kan vara mer &ndamaélsenliga @n traditionella fas 4 studier, bade vad
giller kostnadseffektivitet och extern validitet. Att MS registret dr en del av detta arbete
ar ett tydligt erkdnnande av registrets hoga kvalitet och internationella betydelse.

I detta nya ekosystem av introduktion och utvirdering av en rad nya lakemedel inom
neurologin har Svenska neuroregister en given plats.
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Utvecklingsplaner omfattar:

Stod till enheterna

Identifiera patienter i lokala databaser och vagleda enheter att inkludera dem i registret.

Kontrollfunktion
Automatisk kontroll av datakvalitet och paminnelse om att inkludera patienter.

Forbattrad prevalensbedomning
Utveckla ny metod for att battre uppskatta faktisk tackningsgrad trots felaktiga ICD-koder.

Datatdthet

Oka mangden och kvaliteten pa data genom attraktiva funktioner och aterkoppling.

Kvartalsrapporten
Visa resultat och stimulera férbattringsarbete via riktlinjeindikatorer.

Figur 3 Utvecklingsplaner

Patientmedverkan

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

Det hévdas fran vardforetradares héll att det dr vardens uppgift, och inte
kvalitetsregisters, att samla in patientrapporterade matt, s.k. PROM/PREM. Vi haller
med om att detta rent juridiskt maste ske inom system f6r den lokala
varddokumentationen. Svenska neuroregister foljer denna princip med hjélp av
COMPOS DS genom att den ingdende Patientportalen samlar in data som importeras
till de deltagande enheternas databas och forst dérefter tillfors dessa data Svenska
neuroregister, om patienterna inte valt att avbéja.

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

Arsrapport — fran data till férbattring

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

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

Sammanfattning for patienter och allmanhet

NMiS ar ett register for patienter med arftliga neuromuskulédra sjukdomar. Samtliga
sjukdomar &r séllsynta vilket innebér ett tillstind som férekommer hos férre dn 5
personer per 10 oooinvanare. Vid neuromuskuléra sjukdomar kréver expertkunskap
avseende diagnostik, uppfoljning och behandling. NMiS samlar in information om
diagnostik, hilsostatus och likemedelsbehandlingar samt hur sjukdomen paverkar
vardagen och individens hjidlpbehov. Detta &r viktig for att kunna folja och paverka
sjukdomsforloppet och eventuella komplikationer av sjukdomarna. Genom att inga i
NMiS ges individer mojlighet att delta i nationella och internationella studier.

NMiS startade under 2011, men ar sedan 2018 ett delregister vid Svenska
neuroregister. NMiS ar uppdelat pé fyra moduler; patienter med dystrofinopatier
(Duchenne och Beckers muskeldystrofi), spinalmuskelatrofi, dystrofia myotonika och
ovriga neuromuskuldra sjukdomar.

Under 2025 har 42 enheter registrerat i NMiS i 19 av 21 regioner. Detta ar en 0kning
med en enhet d& Vastmanland tillkommit under 2025. NMiS har foljaktligen fatt en
okad anslutningsgrad fran 86% under 2024 till 90 % under 2025. I Sverige finns sex
sjukvardsregioner och universitetssjukhusen i dessa sjukvardsregioner registrerar
samtliga i NMiS, vilket motsvarar 100%.

Idag finns inte ndgon exakt kunskap om antalet patienter med neuromuskulir sjukdom
i Sverige, men har uppskattats till cirka 3500. Sedan registret startade 2011 har antalet
patienter successivt 6kat och ar idag 2226 varav 2028 utgor aktuella patienter i
kvalitetsregistret. Den totala tickningsgraden for aktuella patienter har fortsatt 6ka och
ir nu 57,9 %, tabell 1. Aldersfordelningen visar att 20,7 % &r barn (<18 &r) och 79,3 %
ar vuxna. Fordelningen 6verensstimmer i stort med den demografiska
sammansittningen i befolkningen, vilket talar for en god representativitet avseende
alder.

Tackningsgraden varierar mellan de olika sjukdomsgrupperna och ar hogst for spinal
muskelatrofi (SMA) motsvarande 100%, efterfoljd av 6vriga neuromuskulédra
sjukdomar 86,9% och dystrofinopatier 69,5 %.

Tabell 1 Tickningsgrad
2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2025
Totalt antal aktuella
patienter
Antal patienter
nationellt i malgruppen

Tackningsgrad % 16.9 17.7 18 20,7 256 339 421 47 525 579

590 620 631 725 896 1186 1475 1647 1838 2028

3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06
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Sedan 1 april 2023 har nationell hogspecialiserad vard (NHV) inforts for viss vard vid
neuromuskuléra sjukdomar. Denna vérd genomfoérs pa tva enheter for barn och
ungdomar (Region Stockholm och Vastra Gotalandsregionen) och fyra enheter for
vuxna (Region Stockholm, Vistra Gotalandsregionen, Region Skane och Region
Ostergotland). Varden sker i samarbete med individens behandlande enhet p&
hemorten.

Syftet med NHYV é&r att koncentrera komplex och sillan forekommande vard for att
skapa en mer jaimlik vard med hog patientsikerhet och kvalitet samt motverka
underdiagnostik och brister i uppfoljning. En central del i NHV-uppdraget ir
strukturerad nationell uppfoljning, dar kvalitetsregister enligt Socialstyrelsens
uppfoljningsmodell utgor ett viktigt stod. Patienter som omfattas av NHV-uppdragets

diagnosgrupper har ratt till multidisciplindr teambedémning vid NHV-enhet. Analys av

registerdata, inklusive jaimforelser mellan enheter och over tid, visar att efter
inférandet av NHV-vard att endast 56 % av individer yngre &n 18 ar haft besok vid en
NHYV-enhet. Jimfort med vuxna andelen dnnu ldgre och motsvarar 13 %. Analysen
visar dven geografiska skillnader i tillgang till NHV-vard. Resultaten bor dock tolkas
med forsiktighet eftersom andelen patienter som erhallit NHV-vérd baseras pé
registrerade patienter i NMiS. D4 tickningsgraden sannolikt varierar mellan regioner
kan jamforelserna vara missvisande. Regioner med hog registreringsgrad kan framsta
som att en lagre andel patienter faitt NHV-vird, medan regioner dar fraimst patienter
med kontakt vid NHV-enhet registrerats kan uppvisa en artificiellt hogre andel.
Andelen patienter som haft ett besok pd en NHV-enhet behover dock avsevirt 6ka da
det idag foreligger stor ojamlikhet.

I varje nationellt kvalitetsregister foljs sarskilt viktig information via sa kallade
kvalitetsindikatorer. For neuromuskulédra sjukdomar &r féljande indikatorer viktiga:
uppfoljningsbesok registrerat, genetisk utredning genomford, nutritionsproblem
efterfragat, lungfunktion efterfragad samt livskvalitetsformulér ifyllt. Efter inférandet
av nationell hogspecialiserad vard finns nu moéjlighet att registrera dven besok pa en
sddan enhet.

Svarsfrekvensen for kvalitetsindikatorerna presenterade for hela gruppen i tabell 2
nedan.

Tabell 2 Kvalitetsindikatorer
2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2025

Genetisk utredning 71.8 M7 M7 68.6 69.0 66.7 63.9 62.8
Symtom lungfunktion 63.6 69.3 704 68.3 69.4 66.9 64.0 62.5
Nutritionsproblem 36.4 393 41.2 39.7 39.7 39.2 38.9 374

Besok regional
neuromuskular enhet
Antal aktuella patienter
alder >= 8ar

EQOMEQSD-Y (PER) 5.1 54 86 197 264 287 316 355

36.1 46.0 55.3 63.0 67.2 62.4 57.8 54.0

99.7 98.4 96.2 96.0 95.7 94.6 94.2 94.5

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

17 /39

NMis



NMiS

I NMiS finns EQ-5D-5L (vuxen) och EQ-5D-Y (f6r barn dldre 4n 8 4r) som PROM maétt
for samtliga moduler. Det finns ocksé en variabel dir vi samlar in information om
patientens uppfattning om sjukdomsutvecklingen de senaste 6 manaderna. I
modulerna for dystrofinopatier och SMA ligger ocksd EK2-skalan som ett PROM-matt.
Denna skala ar en egenskattning av hilsotillstindet hos icke-giende patienter med
SMA och DMD. Det finns ocksa en skala for fatigue (uttréttbarhet), Fatigue Severety
Scale (FSS).

Neuromuskulara sjukdomar ar sillsynta sjukdomar som medfor ett stort behov av
internationellt samarbete. Data som matas in i NMiS anpassas darfor kontinuerligt
efter nationella och internationella riktlinjer. NMiS ar medlem i ett storre
internationellt natverk for neuromuskuléra kvalitetsregister (TREAT-NMD) vilket
medfor stora mojligheter till samarbete och gemensamma forskningsprojekt.
Internationellt och nationellt sett har NMiS ront stort intresse och anses ha hog
kvalitet. Detta har medfort att NMiS blivit utvalt att delta i flera uppfoljningsstudier
avseende nya ldkemedelsbehandlingar. Data fran NMiS ingar ocksa i flera nationella
och internationella vetenskapliga studier avseende naturalférlopp, hdlsoekonomi samt
sjukdomsborda.

Vad giller aterrapportering har patienter och allminhet via hemsidan tillgang till
Neurodashboard som &r en 6ppen redovisning av antalet aktuella patienter i NMiS
samt hur ménga som har en pégéende behandling. Det finns tre registrerade
sjukdomsmodifierande behandlingar for SMA, Spinraza, Evrysdi och Zolgensma.
Under 2025 har 12 patienter erhéllit likemedlet Spinraza, 203 har erhallit Evrysdi
samt 14 patienter har erhéllit genterapin Zolgensma. Zolgensma erbjuds alla patienter
som identifieras via nyfoéddhetsscreening eller till patienter med SMA 1 som véger
mindre dn 13,5 kg och som har den genetiska mutationen i SMN1-genen samt upp till 3
kopior av SMN2-genen. Detta innebir en mycket begriansad patientgrupp. 229
individer med SMA i registret har erhallit sjukdomsmodifierande behandling vilket
motsvarar 85%. For manga NMS ingar dven engagemang av andra organsystem sdsom
exempelvis hjart-lungpéverkan, osteoporos, hjarnrelaterade symtom som led i sin
sjukdomsbild. Detta innebir att manga patienter darfor behover behandling for dessa
sjukdomsmanifestationer.

Registret omfattar framfor allt individer med progressiva neuromuskulira
sjukdomstillstdnd dar det ar viktigt att hitta ratt tidpunkt for lampliga interventioner
da bade en for tidig och for sen intervention kan ge ett icke avsett resultat. Registret
bidrar till att ge en enkel och samlad information om patienternas hélsotillstand och
sjukdomsutveckling. Registret underlittar darmed identifikation av ratt tidpunkt for
ratt intervention. Exempel pa detta kan vara hur registret foljer lungfunktion,
skoliosutveckling, hjartfunktion, tillvixtparametrar samt forandring av muskelstyrka
och motorisk funktion. Med forbattrat medicinskt omhadndertagande baserat pa
internationella guidelines uppnar allt fler patienter med NMS vuxen alder och med en
allt hogre medellivslangd. Med registerdata kan vi visa pa forlangd livslangd,
dodsorsaker men ocksé tillstétande samsjuklighet vilket ar viktig ny kunskap.
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Ett viktigt matt pa vardens kvalitet men ocksa viktigt for patientgruppen ar att tiden
mellan symtomdebut och diagnos ska vara s& kort som mojligt. Detta kan dock variera
mellan diagnoser och komplexiteten i utredning och diagnostiska méjligheter. Vissa
tillstind inom sjukdomsgruppen NMS kan vara ultraséllsynta eller till och med tidigare
okinda. tabell 3 visar alder vid symtomdebut respektive diagnos for de olika
sjukdomsgrupperna i NMiS under 2024 och 2025.

Tabell 3 Medeldalder vid debut/diagnos, for patienter i registret 2024 och 2025 (BMD=Beckers
muskeldystrofi, DMD=Duchennes muskeldystrofi)

Aider  Alder  Ader  Alder Antal Antal Antal Antal

vid vid vid vid patienter patienter patienter patienter

Sjukdomsgrupper debut  debut diagnos diagnos med med med med
(medel) (medel) (medel) (medel) debutdatum debutdatum diagnosdatum diagnosdatum

2024 2025 2024 2025 2024 2025 2024 2025

Dystrofia myotonika 20.6 17.7 29.5 29.8 308 344 390 439
Dystrofinopati 5.3 3.0 8.6 5.1 75 104 258 267
o BMD NA 8.4 NA 16.2 NA 24 NA 72

o DMD NA 29 NA 5.0 NA 73 NA 187

SMA 3.0 1.2 6.8 2.2 199 244 202 248
Ovrig Neuromuskuldr 211 167 327 329 356 415 525 590

sjukdom

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Den 31 augusti 2023 infordes nyféddhetsscreening for SMA. Detta ar viktigt for att
fanga upp patienter presymtomatiskt da detta dr avgérande for behandlingsresultatet.
Alla individer kommer dock inte att diagnosticeras d4 metoden enbart detekterar
individer med homozygot deletion av SMN1- genen 95%). Dessutom kommer heller
inte individer med 4 eller fler kopior av SMN2 -genen att diagnostiseras genom
nyféddhetsscreening. 9 individer har under 2025 fingats upp via nyféddhetsscreening.
De patienter som faller ut pa nyfoddhetsscreeningen registreras i Registret for
Medfodda Metabola Sjukdomar (RMMS-registret) och data exporteras numera fran
RMMS till NMiS vilket underlattar och sidkerstéller korrekta uppgifter avseende
genetisk information.

Registrets syfte ar att mojliggora jamlik och standardiserad nationell uppféljning av
neuromuskuléra sjukdomar och monitorering av sjukdomsmodifierande behandlingar.
Registret bidrar 4ven med underlag for kvalitetsutveckling, forskning och nationell
kunskapsuppbyggnad samt identifierar variationer, brister och utvecklingsbehov inom
varden. Sammantaget dr registrets funktion vil forenlig med NHV-uppdragets mal om
forbattrad diagnostik, behandling och uppféljning.
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Anslutnings- och tackningsgrad

Deltagande enheter

Under 2025 har 42 enheter registrerat i NMiS i 19 av 21 regioner. Detta ar en 6kning
med en enhet d& Vistmanland tillkommit under 2025. De regioner som inte registrerat
patienter dr som tidigare Dalarna och Gotland. Patienter fran dessa regioner ar
sannolikt registrerade via specialistenheterna i Uppsala eller Stockholm. NMiS har
foljaktligen fatt en 6kad anslutningsgrad fran 86% under 2024 till 9o % under 2025.

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

Sedan april 2023 bedrivs nationell hogspecialiserad vard for vissa neuromuskulira
sjukdomar vid totalt sex enheter, tva for barn och fyra fér vuxna med foljande
fordelning:
Barn
e Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm
e Drottning Silvias Barnsjukhus, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Goteborg

e Skénes universitetssjukhus, Lund och Malmé
e Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm
e  Universitetssjukhuset i Linkdping

e Sahlgrenska Universitetssjukhus, Goteborg

Som framgar av tabell 4 har 56.1 % av andelen barn (individer <18 ar) haft besok pa
NHV-enhet till skillnad fran endast 13.2 % av vuxna individer.

Tabell 4 Antal patienter och andel patienter som haft besok pa olika typer av enheter under
rapportdret, uppdelat pa dldersgrupp vid rapportdrets slut

Niva Total Barn Vuxen
Antal patienter 2031 421(20.7) 1610(79.3)
Nationell hégspecialiserad Ja 448 (22.1) 236 (56.1) 212 (13.2)
enhet (%) Nej 1583 (77.9)  185(43.9) 1398 (86.8)
Ja 205 (10.1) 39(9.3) 166 (10.3)

Regional enhet (%)

Nej 1826(89.9)  382(90.7) 1444 (89.7)

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Det foreligger en stor variation mellan de olika NVH-enheterna avseende antal besok
men adven fordelning av diagnoser. Storst andel besok och patienter har registrerats i
Vistra Gotalandsregionen, tabell 5. Det kan finnas flera orsaker till denna skillnad;
exempelvis bristande remittering till NHV-enheterna, oklarheter avseende registrering
av niva pa besoket samt mojligtvis olika tolkningar av NHV-uppdraget. Tabell 6 visar
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stor skillnad mellan de olika regionernas remittering for NHV-vard. En bidragande

orsak kan vara att det har gétt relativt kort tid sedan NHV-véard for sjukdomsgrupperna

infordes och att kunskapen fortfarande ar bristfallig vad galler NHV-uppdraget.

Tabell 5 Antal besik pa respektive NHV-enhet under 2024 uppdelat pd de 4 olika modulerna

DM
Barnkliniken ALB 0
Barnkliniken DSBUS 28
Danderyd 2
Huddinge 6
Lund 0
Malmé 0
Neurologiska kliniken Linkoping 0
Sahlgrenska 29
Totalt antal bes6k 65

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Dystrofinopatier
BMD DMD
0 4

9 65

1 0

0 0

0 0

0 1

0 0

4 4

14 74

SMA Ovrig Sum

Neuromuskular
sjukdom

12 3 19

9% 73 27

43 0 46

4 4 14

2 0 2

1 0 2

6 0 6

35 33 105

199 113 465

Tabell 6 Antal besok som har skett senaste dret pa en NHV-enhet uppdelat pd samtliga subgrupper
av underdiagnoser. Obs samma patient kan bidra med flera besék.

Hemregion ﬁ:ltcl med :ao:;a“n :enrtal
Blekinge * "
Dalarna 6 7
Gotland * N
Gévleborg * «
Halland 19 20
Jamtland * *
Jonkoping 17 17
Kalmar 1 1"
Kronoberg 9 9
Norrbotten * 6
Skane 23 51
Stockholm 27 40
Sdédermanland * 7
Uppsala * 7
Vérmland 17 17
Vasterbotten * X
Vasternorrland * 6
Vastmanland * *
Véstra Gotaland 116 120
Orebro . 9
Ostergotiand * 6
okénd region 44 66
TOTALT 317 421

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Andel med
NHV

85.7 %

95%

20%

100%

100%

100%

451 %

67.5%

100%

33.3%

96.7 %

66.7 %
75.3 %
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Vuxna

Hemregion
Blekinge
Dalarna
Gotland
Gavleborg
Halland
Jamtland
Jonkoping
Kalmar
Kronoberg
Norrbotten
Skane
Stockholm
Sodermanland
Uppsala
Vérmland
Visterbotten
Vésternorrland

Véstmanland

Vistra
Gotaland

Orebro
Ostergotland
okand region
TOTALT

Antal
med NHV

44
407

Totalt antal
patienter

*

7

*

*

1610

Andel med
NHV

176 %
40.7 %

36%
25%
38.5 %

133 %

372%

6.2 %
3.8%
26.3 %

32.3%

20.5%
253 %

NMis
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Tackningsgrad

Det totala antalet patienter registrerade i NMiS uppgér till 2 226, varav 2 028 utgor
aktuella patienter i kvalitetsregistret. Aldersfordelningen visar att 20,7 % &r barn (<18
ar) och 79,3 % ar vuxna. Fordelningen 6verensstimmer i stort med den demografiska
sammansattningen i befolkningen, vilket talar for en god representativitet avseende
dlder. Denna 6verensstimmelse stirker registrets externa validitet och mojliggor
generaliserbara analyser. Samtidigt indikerar den att tdckningsgraden sannolikt ar
jamnt fordelad mellan aldersgrupper, vilket minskar risken for systematiska skevheter
i uppfoljning och utfallsanalyser.

Informationen om det totala antalet individer nationellt med ndgon neuromuskular
sjukdom é&r fortsatt bristfillig. De uppgifter vi baserar berdkningarna pa kommer fran
genomgang av uppgifter fran Socialstyrelsen fran 2019. Nadgon uppdatering fran
patientregistret har inte erhéllits. En ytterlighet svarighet att berdkna en korrekt
tdckningsgrad ar att for ménga neuromuskuldra diagnoser inte finns en tillrackligt
differentierad ICD-10 kod for att ge tillforlitlig information.

Den totala tickningsgraden for aktuella patienter har fortsatt 6ka och ar nu 57,9 %,
tabell 7. Tackningsgraden varierar mellan de olika sjukdomsgrupperna och ar hogst
for spinal muskelatrofi (SMA) motsvarande 100%, efterféljd av 6vriga neuromuskuldra
sjukdomar 86,9% och dystrofinopatier 69,5 %, se tabell 5.

For gruppen dystrofia myotonika (DM) har tickningsgraden 6kat men ar fortsatt lag
motsvarande 32,3%. Manga av patienterna med denna sjukdom har av olika
anledningar inte kontakt med vuxenneurolog och registreras darmed inte i Svenska
neuroregister. Det finns dock stora regionala skillnader dér patienter i Vistra
Gotalandsregionen oftast har kontakt med antingen barn- eller vuxenneurolog och i
denna region finns en hog tickningsgrad. Arbete med att forbittra tackningsgraden
pagar.

I gruppen 6vriga neuromuskulira sjukdomar ingar manga ultraséllsynta diagnoser dar
prevalensen ar okdnd. Dock har antalet patienter i gruppen 6kat och ddarmed ocksé
tackningsgraden.

Tabell 7 Antalet registrerade patienter och tickningsgrad for NMiS
2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2025

Totalt antal aktuella patienter 590 620 631 725 896 1186 1475 1647 1838 2028
Antal patienter nationellti 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500 3500
malgruppen

Tackningsgrad % 16.9 17.7 18 20,7 25,6 33,9 42,1 47 52,5 57,9

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06
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Tabell 8 Tickningsgrad 2022-2025 for de fyra olika modulerna i NMiS, antal aktuella patienter.

Spinal . . Dystrofia Ovriga .
. Dystrofinopatier ) neuromuskuldra
muskelatrofi myotonika .
sjukdomar

Totalt antal registrerade patienter 2025 269 324 566 869
Totalt antal registrerade patienter 2024 216 322 510 790
Totalt antal registrerade patienter 2023 214 298 466 702
Totalt antal registrerade patienter 2022 187 289 433 603
Antal patienter nationellt i malgruppen
enligt Socialstyrelsens patientregister, o
antalet levande individer med 2 besék 269 466 1785 1000(?)
under perioden 1998 - 2019)
Tackningsgrad (%) 2025 100 69,5 32,3 86,9
Tackningsgrad (%) 2024 80,3 69,1 29,1 79
Tackningsgrad (%) 2023 79,6 63,9 26,6 70,2
Tackningsgrad (%) 2022 69,6 62 24,7 60,3

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

(?) anger osdkert och uppskattat virde

Datakvalitet

Datatathet

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

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

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

forbattrad datakvalitet.

Dataméngden har kontinuerligt 6kat, badde avseende ackumulerade patienter savil som
datapunkter, se figur 4
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Accum data
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Figur 4 Antalet ackumulerade datapunkter och patienter for dren 2013—2025.

Missing values

NMiS har valt att ha gemensamma kvalitetsindikatorer for samtliga ingdende moduler
(olika sjukdomstillstind). Svarsfrekvensen for kvalitetsindikatorerna presenterade for
dels hela gruppen men ocksa uppdelat pa de fyra olika modulerna se tabellerna 9-22
nedan. Bist registrering av kvalitetsindikatorer for modulerna Dystofinopati och SMA.
Det finns dock potential for forbéttrad registrering av kvalitetsindikatorer och da
sirskilt avseende modulerna DM och Ovrig neuromuskulir sjukdom.

Tabell 9 Antal registreringar av kvalitetsindikatorer for hela gruppen neuromuskuldra

si‘ukdomar dren 2018—2025

Antal aktuella patienter 610 771 1020 1301 1512 1680 1838 2028
Genetisk utredning 438 553 731 892 1043 1121 1174 1273
Symtom lungfunktion 388 534 718 889 1050 1124 1177 1267
Nutritionsproblem 222 303 420 517 600 659 715 758
Besdk regional

. 220 355 564 820 1016 1048 1063 1096
neuromuskuldr enhet

Antal aktuella patienter
alder >= 8ar

EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 31 41 84 246 382 457 547 681

608 759 981 1249 1447 1590 1731 1916

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06
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Tabell 10 Procent registrerade kvalitetsindikatorer for hela gruppen neuromuskuléira sjukdomar

dren 2018-2025

Genetisk utredning 71.8
Symtom lungfunktion 63.6
Nutritionsproblem 36.4
Besok regional

. 36.1
neuromuskuldr enhet

Antal aktuella patienter
alder >= 8ar
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 5.1

99.7

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 11 Antal reiistreriniar av kvalitetsindikatorer ié'r Distroiza miotonika dren 2018-2025

71.7
69.3
39.3

46.0

98.4

54

71.7
70.4
41.2

55.3

96.2
8.6

Antal aktuella patienter 200 239 289
Genetisk utredning 128 156 191
Symtom lungfunktion 130 169 220
Nutritionsproblem 36 46 67
:::::n:?;l::f;r enhet 7 104 149
Antal aktuella patienter 199 237 284

alder >= 8ar
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 15
Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 12 Procent reiistremde kvalitetsindikatorer i[)‘r Distroiza miotonika aren 2018-2025

Genetisk utredning 64.0
Symtom lungfunktion 65.0
Nutritionsproblem 18.0
Besok regional

w 35.5
neuromuskular enhet
Antal aktuella patienter 09.5

alder >= 8ar
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 15.0
Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 13 Antal reiistreriniar av kvalitetsindikatorer ié'r Distroimoiati dren 2018-2025

17

65.3
70.7

19.2

43.5

99.2

17.0

26

66.1
76.1

23.2

51.6

98.3

26.0

Antal aktuella patienter 197 218 265
Genetisk utredning 172 191 236
Symtom lungfunktion 155 184 223
Nutritionsproblem 132 153 196
:::(r):nzeugs:l(::la;r enhet % 130 182
glndt:rl :I:t;léerlla patienter 197 218 261
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 84ar 14 16 33

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06
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68.6
68.3
39.7

63.0

96.0

19.7

69.0
69.4
39.7

67.2

95.7

26.4

66.7
66.9
39.2

62.4

94.6

28.7

63.9
64.0
38.9

57.8

94.2

31.6

62.8
62.5
37.4

54.0

94.5
35.5

405 433 466 510 566
235 263 280 288 316
276 316 322 331 361

91 107 116 147 165
259 298 306 315 328
398 426 458 499 555

65 89 106 138 190

58.0
68.1

225

64.0

98.3

65.0

60.7
73.0

24.7

68.8

98.4

89.0

60.1
69.1

24.9

65.7

98.3

106.0

56.5
64.9

28.8

61.8

97.8

138.0

55.8
63.8

29.2
58.0
98.1

34,2

278 289 298 322 324
250 260 254 261 270
238 243 252 265 271
216 225 229 242 243
198 209 210 212 214
272 279 285 301 304

83 101 114 133 144
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Tabell 14 Procent reiistremde kvalitetsindikatorer i[)‘r Distroiznoiati aren 2018-2025

Genetisk utredning 87.3 87.6 89.1 89.9 90.0 85.2 81.1 83.3
Symtom lungfunktion 78.7 84.4 84.2 85.6 84.1 84.6 82.3 83.6
Nutritionsproblem 67.0 70.2 74.0 77.7 77.9 76.8 75.2 75.0
Besodk regional

.. 49.7 59.6 68.7 71.2 72.3 70.5 65.8 66.0
neuromuskuldr enhet

Antal aktuella patienter
alder >= 8ar

EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 14.0 16.0 33.0 83.0 101.0 114.0 133.0 44.4

100.0 100.0 98.5 97.8 96.5 95.6 93.5 93.8

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 15 Antal reiistreriniar av kvalitetsindikatorer i(')’r DMD ¢ren 2019—2025

Antal aktuella patienter 176 207 212 216 211 217 217
Genetisk utredning 164 195 201 204 198 201 200
Symtom lungfunktion 156 186 195 196 194 199 199
Nutritionsproblem 141 171 188 195 192 197 196
:::‘:r LT CEL L 118 156 166 172 167 167 167
Antal aktuella patienter alder >= 8ar 176 204 209 210 203 204 200
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 14 27 73 86 90 99 103

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 16 Procent reiistremde kvalitetsindikatorer i[)‘r DMD dren 2019-2025

Andel aktuella patienter 100.0 100.0 100.0 100.0 100.0 100.0 100.0
Genetisk utredning 93.2 94.2 94.8 94.4 93.8 926 922
Symtom lungfunktion 88.6 59.9 92.0 90.7 91.9 91.7 917
Nutritionsproblem 80.1 82.6 88.7 90.3 91.0 90.8 90.3
:::gr regional neuromuskuldr 67.0 75.4 78.3 79.6 79.1 770 77.0
f:‘;glrakt“e“a patienter dlder 100.0 98.6 98.6 97.2 96.2 940 922
EQ5D/EQS5D-Y (PER) >= 8ar 8.0 EE 34.9 41.0 44.3 485 515

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 17 Antal reiistreriniar av kvalitetsindikatorer io'r BMD dren 2019—2025

Antal aktuella patienter 30 46 53 59 69 79 84
Genetisk utredning 25 39 46 54 57 63 65
Symtom lungfunktion 23 32 38 41 52 58 63
Nutritionsproblem 12 25 28 30 36 39 43
Besok regional neuromuskular enhet 12 26 32 35 41 43 45
Antal aktuella patienter alder >= 8ar 30 46 53 59 68 77 81
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 2 6 10 13 23 32 37

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06
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Tabell 18 Procent reiistrerade kuvalitetsindikatorer io'r BMD dren 2019-2025

Andel aktuella patienter 100.0
Genetisk utredning 83.3
Symtom lungfunktion 76.7
Nutritionsproblem 40.0
Besok regional neuromuskular enhet 40.0
Andel aktuella patienter alder >= 8ar 100.0
EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 6.7

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 19 Antal reiistreriniar av kvalitetsindikatorer io'r SMA dren 2018—2025

Antal aktuella patienter 56 91
Genetisk utredning 56 88
Symtom lungfunktion 51 86
Nutritionsproblem 50 86
:::::r;ig;::f;r enhet 42 78

Antal aktuella patienter
alder >= 8ar

EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 0 1

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 20 Procent reiistrerade kvalitetsindikatorer i(')’r SMA dren 2018-2025

Genetisk utredning 100.0 96.7
Symtom lungfunktion 91.1 94.5
Nutritionsproblem 89.3 94.5
Besok reglon:{l 75.0 85.7
neuromuskular enhet

endel aktliella patienter 08.2 92.3
alder >=8ar

EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 0.0 1.0

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

100.0
84.8
69.6
54.3
56.5

100.0
13.0

133
128
117
121

116

110

12

96.2
88.0

91.0
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100.0
86.8
71.7
52.8
60.4

100.0
18.9

166
160
151
145

149

136

35

96.4

100.0
91.5
69.5
50.8
59.3

100.0
22.0

187
179
171
161

164

153

60

95.7
91.4

86.1

87.7

81.8

100.0
82.6
75.4
52.2
59.4
98.6
33.8

214
201
187
179

172

166

72

93.9
87.4

83.6

100.0
79.7
73.4
49.4
54.4
97.5
41.6

216
201
186
180

170

164

84

93.1
86.1

83.3

78.7

75.9

100.0
77.4
75.0
51.2
53.6
96.4
45.7

270
239
219
189

178

215

116

88.5
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Tabell 214ntal registreringar av kvalitetsindikatorer for Ovrig Neuromuskuldr sjukdom dren 2018

2025
s ame 2020 20m 2022 2033 2024 2025
Antal aktuella patienter 157 223 333 452 603 702 790 869
Genetisk utredning 82 118 176 247 341 386 424 454
Symtom lungfunktion 52 95 158 224 320 363 395 417
Nutritionsproblem 4 18 36 65 107 135 146 162
:::f:r;igsi::f;r enhet 9 43 117 214 345 360 366 381
gl'::rl :'f;';r"a patienter 157 220 326 443 589 681 767 844
EQ5D/EQS5D-Y (PER) >= 8ar 5 7 13 63 132 165 192 233

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

Tabell 22 Procent registrerade kvalitetsindikatorer for Ovrig Neuromuskulir sjukdom dren 2018-

2025
s 2019 220 2mt 202 2033 204 2025
Genetisk utredning 52.2 52.9 52.9 54.6 56.6 55.0 53.7 52.2
Symtom lungfunktion 331 426 474 496 531 517 500 480
Nutritionsproblem 2.5 8.1 10.8 14.4 17.7 19.2 18.5 18.6
:::‘r’:nﬁgs'::f;r enhet 57 193 351 473 572 513 463 438

Andel aktuella patienter
alder >= 8ar

EQ5D/EQ5D-Y (PER) >= 8ar 2.0 7.0 13.0 63.0 132.0 165.0 192.0 27.6

100.0 98.7 97.9 98.0 97.7 97.0 97.1 97.1

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06
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Validering

I samband med efterregistreringsprojekt och utlimnande/dataanalys uppméarksammas

i manga fall inkonsekvenser och felaktigheter som korrigeras. Under aret har foljande

kvalitetskontroller genomforts:

Diagnos | Mr| Textikvalitetskontroll-ruta

Edrklaring av funktion furval av
patient/snabbvalsknapp

Hjdlptext

alla 1 | Medgivande: Patienten har
ikryssat "Infermation ej
given” och ingar dirmed
inte i Mationella
kvalitetsregistret for K.

Urval:
Patienter zom har ikryssat ” Information ej
given™ under medgivande

snabbvalsknapp: Sppna Redigera basdata
L ——————

Svenska neuraragister
anvander inte "aktivt
samtycke" utan det som
kallas Opt-gut. Det betyder
att man kam registrera

behandlingsmadulen.
Om patienten Sr
obehandlad, vanligen
regiztrera "Ingen
behandling®.

snabbvalsknapp: ppna Behandling — Skapa nytt

“anligen 1) informera p— uppgifter om patienten efter

patienten om XX-registret, o det att patienten fit

2) under Medgvands i B information om Svenska

Basdata, ange datum di neuroregister som

patienten fick information . - kvalitetsregister och direfter

om registret samt kryssa i : - inte aktivt frénsagt sig

huruvida patienten valt att deltagands.

medverka/inte medverka i skriftlig patientinformation

registret. R finns fér utskrift pa
neuroreg.se under Dokument
(lEnk till hermsidan).

alla 3 | Behandling saknas, vanligen Ureal: Far att sdkerstlla att alla
registrera pagdznds patiznter som inte har ndgon pagiende patienter har bedémts
behandling i behandling registrerad awvseende

immunmeodulerande
behandling bir pagaende
behandling ELLER Ingen
behandling registreras.

alla 6 | Debutdatum saknas,
vanligen kamplettera med
patientens debutdatum i
diagnosmodulen.

urval:
Patienter dar debutdatum saknas

snabbvalsknapp: Gppna Redigera dizgnes

Endast &rtal eller &rtal och
ménad kan anges om specifik
tidpunkt inte kan
specificeras, drtal f 3rral-
manzad skrivs direkt i
editeringsfiltst.

alla Diagnosdatum saknas,
vanligen kamplettera med
patientens debutdatum i
diagnosmodulen.

urval:
Patienter dar diagnosdatum saknas
snabbvalsknapp: Gppra Redigera dizgnos

endast &rtal eller Srtal och
manad kan anges cm specifik
tidpunkt inte kan spacificeras,
Artal / Srtal-manad skrivs direkt
editeringsfiltet

pagiende sond och PEG

MM Lungfunktion parallzlit Urval: Om det finns dwerlappande registreringar
pagiende igyasiw.och med bide jnyasiy och paninyasy.
DAnnyazD: andningsunderstid-

MNMIS Nutrition. Parallelit urval: Oom det finns Swerlappande registreringar

mead béde sond och PEG.

Figur 5 Kvalitetskontroller under 2025.

Utveckling av variabler samt
kvalitetsindikatorer

NMiS har ett kontinuerligt samarbete med OMDA f6r att korrigera och ligga till

variabler i databasen, dar fel upptackts eller variabler beh6ver kompletteras.
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Neuromuskulira sjukdomar ar sillsynta sjukdomar vilket medfor att det finns ett stort
behov av ett internationellt samarbete for att synkronisera NMiS variabler med
variabler som fastslagits i det internationella natverket for neuromuskulara
kvalitetsregister: TGDOC TREAT-NMD Global Data systems Oversight Committee -
TGDOC - TREAT-NMD.

Under aret har f6ljande variabler inkluderats:

e Hjiartmodulen

e Nya lakemedlen for Pompes sjukdom har lagts till

e Hela skalan for NSAA &terinfors

e Herkulesmodellen: En ny intressant modell for stadieindelning av
sjukdomsforloppet vid DMD har utvecklats, den sé kallade Herkulesmodellen
dir stadierna (1-8) registreras. Instruerande hjdlpdokument har lagts till

e Den ursprungliga biverkningsmodulen har aterinférts

e MR-hjirta har lagt till i hjartfliken

e De variabler som vi valt ut som kvalitetsindikatorer (genetisk utredning
genomford, symtom lungfunktion ifyllt/efterfragat, nutritionsproblem
ifyllt/efterfragat) ar sdrskilt viktigt att fylla i och “flaggas” numera i registret pa
motsvarande sitt som det redan idag forekommer for exempelvis
diagnosdatum.

PROM/PREM

I NMiS finns EQ-5D-5L (vuxen) och EQ-5D-Y (f6r barn dldre 4n 8 4r) som PROM métt
for samtliga moduler. Det finns ocksa en variabel dir vi samlar in information om
patientens uppfattning om sjukdomsutvecklingen de senaste 6 manaderna. I
modulerna for dystrofinopatier och SMA ligger ocksd EK2-skalan som ett PROM-matt.
Denna skala ar en egenskattning av hélsotillstdndet hos icke-giende patienter med
SMA och DMD. Det finns ocksa en skala for fatigue (uttréttbarhet), Fatigue Severety
Scale (FSS).

Patientens Egen Registrering (PER)

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

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

Neurodashboard

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

Det finns tre registrerade sjukdomsmodifierande behandlingar fér SMA, Spinraza,
Evrysdi och Zolgensma. Under 2025 har 12 patienter erhallit ldkemedlet Spinraza, 203
har erhallit Evrysdi samt 14 patienter har erhallit genterapin Zolgensma. Zolgensma
erbjuds alla patienter som identifieras via nyfoddhetsscreening eller till patienter med
SMA 1 som véager mindre dn 13,5 kg och som har den genetiska mutationen i SMN1-
genen samt upp till 3 kopior av SMN2-genen. Detta innebir en mycket begrinsad
patientgrupp. 229 individer med SMA i registret har erhéllit sjukdomsmodifierande
behandling vilket motsvarar 85%.

For DMD ar rekommenderad behandling kortikosteroider. 77 patienter har erhallit
prednisolon och 93 patienter erhéllit deflazakort vilket innebar att 78% av antalet
individer med DMD erhaéller kortikosteroider.

Till gruppen NMS riknas ocksd Pompes sjukdom som ar en metabol sjukdom med
muskelengagemang. Pompes sjukdom behandlas med det sjukdomsmodifierande
lakemedlet Myozyme, dar vi idag har 16 patienter som behandlas med lakemedlet.

For ménga NMS ingar dven engagemang av andra organsystem sdsom exempelvis
hjart-lungpaverkan, osteoporos, hjarnrelaterade symtom som led i sin sjukdomsbild.
Detta innebér att manga patienter darfor behover behandling for dessa
sjukdomsmanifestationer, dirav det omfattande antalet pagaende behandlingar som
redovisas i figur 7.
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Neuromuskuldra sjukdomar
Foérdelning av behandlingar (alla pdgdende)

Zolgensma

Translarna

Testosteron

SSRI

Spinraza

Questran

Q10
Protonpumpshammare
Prednisolon
Paracetamol

Ovrig behandling 2
Ovrig behandling 1
Opioider
NSAID
Modafinil
Mestinon
Melatonin
Laxantia
Kalktillskott per os
Isoton NaCl
Hyperton NaCl
Evrysdi

Eplerenon
Diuretika

Deflazacort

Svenska neuroregister - Neuromuskuléra sjukdomar 2026-04-24

D-vitamin
Centralstimulantia b
Bulkmedel
Bisfosfonater
Betablockerare
B2-stim

Antiepileptika
Antibiotika

Annan sviktbehandlin
Annan sémnmedicineri
Angiotensinreceptorb
Andra vitaminer
Andra psykofarmaka

ACE-hdmmare
1 1

1 1
0 0.05 0.1 0.15

Andel

Figur 6 Pagaende likemedelsbehandlingar av samtliga patienter med neuromuskuldra sjukdomar.
Neurodashboard 2026-04-28

Rapportgeneratorn

Inrapporterande enheter har full tillgang till de data de sjdlva rapporterar in.
Dataexport av egna registerdata kan ske antingen i form av enkla listor eller mer
fullsténdigt i Excel-format efter s6kningar grundat pa en eller flera variabler via
rapportgeneratorn. P4 detta sitt r all information tillgénglig for den enhet som ocksé
dger denna information.
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Urvalslistor

En annan viktig kategori av rapporter utgors av de sa kallade urvalslistorna. Dessa
mojliggor for enheterna att med ett enkelt handgrepp fa tillgéng till fordefinierade och
administrativt relevanta patientkategorier, sisom exempelvis "vira patienter”.
Urvalslistorna ger en 6verskidlig sammanstéllning av de patienter vid enheten som
saknar informerat samtycke. Baserat pd denna information kan patienter kontaktas for
att erbjudas ytterligare information om medverkan i registret. Detta arbetssitt bidrar
till att successivt 6ka registrets tickningsgrad.

Effekten av registrets insatser pa varden

Registret omfattar framfor allt individer med progressiva neuromuskulira
sjukdomstillstind déar det ar viktigt att hitta ratt tidpunkt for lampliga interventioner
da bade en for tidig och for sen intervention kan ge ett icke avsett resultat. Registret
bidrar till att ge en enkel och samlad information om patienternas hélsotillstdnd och
sjukdomsutveckling. Registret underlittar dirmed identifikation av ratt tidpunkt for
ritt intervention. Exempel pé detta kan vara hur registret foljer lungfunktion,
skoliosutveckling, hjartfunktion, tillvixtparametrar samt forandring av muskelstyrka
och motorisk funktion. Med forbattrat medicinskt omhdndertagande baserat pa
internationella guidelines uppnér allt fler patienter med NMS vuxen dlder och med en
allt hogre medellivslingd. Med registerdata kan vi visa pa forlangd livslédngd,
dddsorsaker men ocksé tillstétande komorbiditet vilket ar viktig ny kunskap.

I registret finns ocksa variabler om sjukhusinldggningar som kan ge viktig information
om patientens dndrade sjukdomstillstand. Detta géller bade sjukdomsprogress och
eventuellt positiv effekt av ldkemedelsbehandlingen sdsom minskade antal invasiva
infektioner som kraver sluten vard. Registret kan ocksa ge information om patientens
aktivitetsformaga och sé kallad sjukdomsborda ("burden of illness”) dar saval
levnadsforhéllanden som behov av assistans och patientens egenrapporterade
upplevelse av sjukdomen finns tillginglig.

Samtliga godkénda sjukdomsmodifierande ldkemedelsbehandlingar skall enligt NT-
radets (Radet for nya terapier, en nationell expertgrupp med representanter fran
Sveriges regioner som ger rekommendationer om anviandningen av nya lakemedel)
rekommendation f6ljas upp via NMiS. Séledes har registret en central roll i uppf6ljning
av nya dyra sarlakemedel.

Ett viktigt matt pa vardens kvalitet men ocksa viktigt for patientgruppen ar att tiden
mellan symtomdebut och diagnos ska vara sd kort som mojligt. Detta kan dock variera
mellan diagnoser och komplexiteten i utredning och diagnostiska mojligheter. Vissa
tillstdnd inom sjukdomsgruppen NMS kan vara ultrasillsynta eller till och med tidigare
okidnda. Tabell 23 visar alder vid symtomdebut respektive diagnos for de olika
sjukdomsgrupperna i NMiS under 2024 och 2025.
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Tabell 23 Medelalder vid debut/diagnos, for patienter i registret 2024 och 2025

Ader  Auder ARider  Auder Antal Antal

. . X . . . Antal
vid vid vid vid patienter patienter .

. . patienter med
Sjukdomsgrupper debut debut diagnos diagnos med med e

(medel) (medel) (medel) (medel) debutdatum debutdatum
2024 2025 2024 2025 2024 2025 2024
Dystrofia myotonika 20.6 17.7 29.5 29.8 308 344 390
Dystrofinopati 5.3 3.0 8.6 5.1 75 104 258
BMD NA 8.4 NA 16.2 NA 24 NA
DMD NA 2.9 NA 5.0 NA 73 NA
SMA 3.0 1.2 6.8 2.2 199 244 202
Ovrig Neuromuskular 211 167 327 329 356 415 525

sjukdom

Datauttag NEURO/NMiSreg 2026-03-06

For DM forekommer debut vid olika aldrar allt fran nyféddhetsperioden till 6vre
medelaldern. En majoritet av de registrerade patienterna med DM &r vuxna, vilket
stimmer vil med prevalens och incidenssiffror for tillstandet. Alder vid debut mellan
2024 och 2025 har sjunkit men élder vid diagnos &r oférandrad. Minskad alder vid
debut skulle kunna spegla inklusion av fler individer med barndomsdebuterande
former. Tyvarr har det inte haft samma inverkan pa élder vid diagnos.

Debutalder for 6vriga neuromuskuléra sjukdomar varierar eftersom gruppen
innehéller ett stort antal olika sjukdomar som kan debutera sévil under barnadren som
ivuxenalder. Debutalder for gruppen péverkas dirfor av vilka diagnoser patienterna
har som nyregistrerats och kan dirfor variera fran ar till ar.

Dystrofinopatimodulen registrerar individer med savil Duchennes (DMD) som
Beckers muskeldystrofi (BMD). Dessa tva tillstand debuterar i olika aldrar varvid
uppgifter om savil alder vid debut som diagnos har i drets rapport delats upp mellan de
tva tillstanden. Data for dessa bada kan saledes inte jaimforas med tidigare ar. Det ar
fortfarande négot for 1angt tidsspann mellan sjukdomsdebut och alder vid debut for
DMD men i niv med flera andra lander. Fordréjning till diagnos &r ett fortsatt
forbattringsomréade for varden da det &r viktigt att patienter med dystrofinopatier tidigt
far tillgang till vard och behandling. Detta &r sirskilt viktigt d& det utvecklas allt fler
nya ldkemedel for sjukdomsgruppen.

31 augusti 2023 inférdes nyféddhetsscreening for SMA. Detta dr viktigt for att fanga
upp patienter presymtomatiskt da detta dr avgorande for behandlingsresultatet. Alla
individer kommer dock inte att diagnosticeras da metoden enbart detekterar individer
med homozygot deletion av SMN1- genen 95%). Dessutom kommer heller inte
individer med 4 eller fler kopior av SMN2 -genen att diagnostiseras genom
nyféddhetsscreening. 9 individer har under 2025 fangats upp via nyféddhetsscreening.
De patienter som faller ut pa nyféddhetsscreeningen registreras i Registret for
Medfodda Metabola Sjukdomar (RMMS-registret) och data exporteras numera fran
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RMMS till NMiS vilket underlittar och sikerstiller korrekta uppgifter avseende
genetisk information.

En central del i vrden av personer med neuromuskuléra sjukdomar ar tillgéng till
nationell hégspecialiserad vard (NHV), med syfte att sdkerstélla jamlik och
hogkvalitativ vard. Syftet med NHV ar att koncentrera komplex och séllan
forekommande vérd for att skapa en mer jaimlik vird med hog patientsékerhet och
kvalitet samt motverka underdiagnostik och brister i uppfoljning. En central del i
NHV-uppdraget ar strukturerad nationell uppfoljning, dar kvalitetsregister enligt
Socialstyrelsens uppfoljningsmodell utgor ett viktigt stod. Detta 6verensstimmer vél
med registrets syfte att maojliggora jamlik och standardiserad nationell uppfoljning av
neuromuskulira sjukdomar och monitorering av sjukdomsmodifierande behandlingar.
Registret bidrar d&ven med underlag for kvalitetsutveckling, forskning och nationell
kunskapsuppbyggnad samt identifierar variationer, brister och utvecklingsbehov inom
varden. Sammantaget ar registrets funktion vl forenlig med NHV-uppdragets mal om
forbattrad diagnostik, behandling och uppfoljning.

Patienter som omfattas av NHV-uppdragets diagnosgrupper har ratt till
multidisciplindr teambedomning vid NHV-enhet. Analys av registerdata, inklusive
jamforelser mellan enheter och 6Gver tid, visar att efter inférandet av NHV-vérd att
endast 56 % av individer yngre dn 18 ar haft besok vid en NHV-enhet. Jamfort med
vuxna andelen &dnnu ligre och motsvarar 13 %. Analysen visar dven geografiska
skillnader i tillgéng till NHV-vard. Resultaten bor dock tolkas med forsiktighet
eftersom andelen patienter som erhallit NHV-vard baseras pa registrerade patienter i
NMiS. Da tackningsgraden sannolikt varierar mellan regioner kan jaimforelserna vara
missvisande. Regioner med hog registreringsgrad kan framsta som att en lagre andel
patienter fatt NHV-vard, medan regioner dir framst patienter med kontakt vid NHV-
enhet registrerats kan uppvisa en artificiellt hogre andel. Andelen patienter som haft
ett besok pad en NHV-enhet behover dock avsevart 6ka da det idag foreligger stor
ojamlikhet.

Vetenskapliga resultat

NMiS har ett vetenskapligt rad for bedomning av forskningsansékningar samt
ansokningar avseende uttag av registerdata. Ledamoterna i detta forskningsrad ar de
vetenskapligt meriterade styrelseledamoéterna: Thomas Sejersen, professor Karolinska
Universitetssjukhuset, Stockholm, Mar Tulinius, professor Goteborgs Universitet,
Anna-Karin Kroksmark, docent Goteborgs Universitet, Anne-Berit Ekstrom, docent
Goteborgs Universitet, Olof Danielsson, med dr Universitetssjukhuset Linkoping.
Emma Hjalmarsson med dr Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm samt
Andreas Arvidsson, med dr Skanes Universitetssjukhus. Rédet har haft 3 méten.

Beviljade datautlamnanden for forskning
o ’Tillvixt, nutritionsstatus och sjukdomsprogress vid Duchennes
muskeldystrofi”. Projektets forskningshuvudman ar Vistra
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Gotalandsregionen, VC Marie Carlsson. Forskare Kalliopi Sofou, dietist
Josefine Lindqvist.

” Sjukdomsbérdan av Duchennes muskeldystrofi i Norden: ett vetenskapligt
projekt”. Projektets forskningshuvudman Joachim Enhorning, IQVIA.

“Nordiskt projekt om verklighetsbaserad evidens som beskriver motorisk
funktion och _funktionell prestationsformaga (respiratorisk och bulbdr) hos
vuxna med spinal muskelatrofi (SMA) behandlade med risdiplam

(Evrysdi ®)”. Projektets forskningshuvudman Jens Olsen, EY Parthenon
Danmark

Pabdorjade forskningsprojekt

Doktorandprojekt:
o  Muskel-LIV, ett projekt avseende muskeldystrofier av vuxenneurolog
Sara Nordstrém,

o Projekt om spinal muskelatrofi av barnneurolog Lars Alberg

o Projekt om spinal muskelatrofi av fysioterapeut Petra Staaf

o Projekt om forbattrad diagnostik av neuromuskulira sjukdomar hos

barn och ungdomar av barnneurolog Sotiria Gkiotsaliti

Tillvaxt, nutritionsstatus och sjukdomsprogress vid Duchennes
muskeldystrofi”. Projektets forskningshuvudman ar Vistra
Gotalandsregionen, VC Marie Carlsson. Forskare Kalliopi Sofou, dietist
Josefine Lindqvist.
Burden of disease and cost of illness for Duchenne muscular dystrophy: A
retrospective study using Swedish register data. Projektets
forskningshuvudman &r Quantify
Treatment and care pathways of Duchenne muscular dystrophy patients
included in the Swedish National Registry for Neuromuscular Disorders.
Projektets forskningshuvudman ar Quantify.
Nordic DMD Burden-of-illness project. Projektets forskningshuvudman ar
IQVIA.
“Behandlingseffektivitet och sjukdomsprogression hos patienter med spinal
muskelatrofi (A prospective, observational, post authorisation efficacy study to
asseess longterm effectiveness of Risdiplam in patients with genetically
confirmed 5 q SMA)”. Projektets forskningshuvudman ar PPD/Evidera.
”Sjukdomsforlopp och samsjuklighet hos patienter som diagnostiserats med
dystrofia myotonika: en longitudinell observationsstudie”. Projektets
forskningshuvudman &r Schain Research AB.
Ett projekt avseende vardutnyttjande och behandlingsmonster hos patienter
med Duchennes muskeldystrofi. Projektets forskningshuvudman ar Parexel.
"Mortality and clinical characteristics in patients with DM1: analysis of two
large European registries" based on data from the DM1-002 study. Projektets
huvudman &r Vertex.
Pompe disease in Sweden: a real-world evidence study of disease burden,
treatment patterns for enzyme replacement therapy and concomitant
medications. Projektets huvudman Parexel.
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Vetenskapliga publikationer

Thomas Sejersen, Anne-Berit Ekstrom, Anna-Karin Kroksmark, Nahila Justo, Michael
L. Ganz, Charlotte Pettersson, Sophie Graham, Karl Gertow, Sreeram
Ramagopalan,Alex Simpson. Medical Absenteeism and Premature Death in Spinal
Muscular Atrophy in Sweden: A Population-Based Matched Register Study of People of
Working Age. Submittad till Advances in Therapy.

Anne-Berit Ekstrom, Anna-Karin Kroksmark, Aina Tornblom, Samira Toghanian,
Gustaf Ortséter, Thomas Sejersen. Disease progression and economic burden of
Duchenne muscular dystrophy: A retrospective study using Swedish register data.
Submittad till Journal of Neuromuscular Diseases.

Lisa Wahlgren, Sara Nordstrém, Mar Tulinius, Anna-Karin Kroksmark, Kalliopi Sofou.
A population-based study of severe, less common comorbidities in Duchenne muscular
dystrophy. J Neurol. 2025 Aug 28;272(9):596. doi: 10.1007/s00415-025-13323-6

Abstrakt

Ekstrom A, Stelmaszuk, MacCulloch, Nordin S, Graham R, Lindvall B, Freilich J.
Pompe disease in Sweden: a real-world evidence study of disease burden, treatment
patterns for enzyme replacement therapy and concomitant medications. Presenterats
pa WMS 7-11 oktober 2025, Wien, Osterrike

Alasdair MacCulloch, Sofia Nordin, M Natalia Stelmaszuk, Anne-Berit Ekstrom, Bjorn
Lindvall, Jonatan Freilich,Ryan Graham. Pompe disease in Sweden: a real-world
evidence study investigating healthcare resource utilisation and costs. Presenterats pa
ISPOR 2025 13 -16 maj 2025 i Montréal, Québec, Kanada.

Wang Y, Nigim F, Wang B, Herweijer E, Quignot N, Read S, Kihlblom S, Ekstrom AB,
Bassez G.Mortality and clinical characteristics in DM1 patients: analysis of two large
European registries. Presenterats p4 WMS 7-11 oktober 2025, Wien, Osterrike

Prioriterade utvecklingsomraden for registret

Enligt beslutsbrevet fran Nationell samverkansgrupp (NSG) Halsodata /SKR for 2024
ar NMiS ej langre en del av 6verenskommelsen om stod for Nationella kvalitetsregister.
Detta har dven 2025 inneburit att de utvecklingsomriden som var prioriterade €j
kunnat genomforas till foljd av bristande finansiering. De totalt 6 enheterna for NHV
(4 for vuxna och 2 f6r barn) har kontaktats med forfragan om finansiering av framfor
allt de arliga driftskostnaderna men négot besked har ej lamnats. Om finansiellt stod
kan erhéllas ar f6ljande utvecklingsomraden prioriterade:

e  Vérden i siffror
e  Okad tickningsgrad
e  Utveckla ny modul for LGMD

e Stimulera till anvindning av data fran NMiS
e Internationellt samarbete
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Varden i siffror: NMiS avser att utveckla 6ppna statistikvisningar via
Neurodashbord samt hoppas kunna borja presentera data for Varden i Siffror.

Okad tickningsgrad: Trots inlimnad ansdkan till Socialstyrelsens patientregister
under 2021 har vi inte fatt ut underlag som kunnat anvéndas for att berdkna férekomst
av sjukdomsgrupperna. Darmed har detta férsvarat majligheten att berdkna aktuell
tdckningsgrad utan uppgifter frin 2019 har fortfarande fatt ligga till grund for
beriakningen av tickningsgraden av de olika sjukdomsgrupperna. Vidare kommer vi att
uppmuntra NHV-enheterna att registrera alla patienter samt uppfoljningsdata i NMiS,
samt utveckla utrapporter till landets NHV-enheter.

Inom ramen for kunskapsorganisationen kontakta NPO for séllsynta sjukdomar for att
undersoka om det finns mdjlighet att samkora data fran det nyetablerade nationella
kvalitetsregistret for sillsynta sjukdomar, RaraSwed dar aven neuromuskulara
sjukdomar registreras.

Utveckla ny modul for limb-girdIe muskeldystrofi (LGMD): Ny modul for
LGMD ska utvecklas. I samarbete med det internationella register (TGDOC) har ett
nytt s& kallat core data set utvecklats for LGMD, vilket idag dr en diagnosgrupp som
ingar i NMIS i modulen Ovriga neuromuskulira sjukdomar. Styrgruppen for NMiS har
beslutat att utveckla en sirskild modul fér denna sjukdomsgrupp dér variablerna skall
synkroniseras med TGDOC s core data set.

Stimulera till anviindning av data fran NMiS: Med ytterligare forbattrad
datatithet finns goda mojligheter att anvinda NMiS for savil kliniskt
forbattringsarbete som olika forskningsprojekt. Med inford NHV beh6ver
aterrapportering fran NMiS dock designas sé att det enkelt gir att anvinda for den
enskilda NHV-enhetens forbattringsarbeten men ocksa for att kunna jaimfora vardens
kvalitet och kvantitet mellan olika NHV-enheter.

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

Expertteam for neuromuskulira sjukdomar pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset samt
vid Karolinska Universitetssjukhuset ingér i European Research Network (ERN).
Nordiskt samarbete med representanter frin Danmark, Norge, Finland samt Island
forkommer kring neuromuskulira sjukdomar. Under 2025 kommer ett fortsatt
internationellt samarbete att d4ga rum.
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