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Fosterskador och kromosomavvikelser 2022

Forord

Denna publikation presenterar statistik 6ver fosterskador och kromosom-
avvikelser hos nyfodda barn under 19732022 samt hos foster vid
graviditeter som avbrutits pa grund av fosterskador under 1999-2022.
Resultat angaende fodda barn bygger pa uppgifter fran det medicinska
fodelseregistret (inkluderande den sdrskilda insamlingen for 6vervakning av
fosterskador och kromosomavvikelser) och patientregistret. Uppgifter angé-
ende aborter pa grund av fosterskador eller kromosomavvikelser ar tagna
fran anonymt insamlade data till det sérskilda registret for 6vervakning av
fosterskador or kromosomavvikelser.

Rapporten produceras dels for att studera och belysa langtidsforédndringar i
forekomsten av specifika fosterskador och kromosomavvikelser, dels for att
studera regionala skillnader vid handhavande av fosterskadedvervakning.
Rapporten innehéller dven data som kan tjdna som ett referensmaterial for
uppgifter om t.ex. frekvenser av olika fosterskador i Sverige.

Rapporten vénder sig frimst till professionen (frimst barnldkare samt ldkare
och barnmorskor som arbetar med fosterdiagnostik) men den kan &ven vara
till nytta for beslutsfattare och andra aktorer.

Rapporten dr sammanstélld av Karin Kéllén vid Socialstyrelsen. Ansvarig
enhetschef har varit Anastasia Nyman.

Natalja Borg
Avdelningschef
Avdelning for Analys/Enheten EPIK
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Sammanfattning

Arets rapport om fosterskador och kromosomavvikelser baseras i forsta hand
pa data fran barn fodda 1999-2022 som rapporterats till det Medicinska
Fodelseregistret (MFR), Patientregistret (PAR) under det forsta levnadsaret,
eller den sérskilda rapporteringen av barn med fosterskador (FoK). Statistik
om aborter pa grund av fosterskador kommer fran en anonym, frivillig
rapportering. Abortfrekvensen vid en viss fosterskada har estimerats genom
att se hur stor andel av det totala antalet rapporterade barn/foster med en viss
fosterskada som kommer fran aborter. Oftast dr de skador som undersoks for
séllsynta for att det ska vara meningsfullt att studera skillnader mellan
regioner. | forekommande fall har dérfor jamforelser skett mellan de sex
sjukvardsregionerna.

Arets rapport om fosterskador och kromosomavvikelser visar att andelen
barn som fods med neuralrorsdefekter fortsétter att minska signifikant. Detta
beror dels pa att fler skadade foster detekteras och aborteras, men sannolikt
dven pa att det finns en dkta sjunkande incidens av neuralrorsdefekter —
kanske pd grund av att allt fler kvinnor anvinder folsyra da de planerar en
graviditet. Ryggmargsbrack (spina bifida) &r en undergrupp av
neuralrorsdefekter som under 2018-2022 rapporterades vid 5-6 per 10 0000
graviditeter. Abortfrekvensen vid ryggmérgsbrack varierade 6ver landet.
Frén cirka 60 procent i Stockholms sjukvardsregion och den sddra
sjukvérdsregionern, till ca 40 procent i sjukvérdsregionen Uppsala/Orebro
och den norra regionen.

Eftersom kvinnor 1 Sverige blir allt dldre da de foder barn sa forvéntas
andelen barn fodda med Downs syndrom att 6ka med aren. Istillet syns dock
en statistiskt sdkerstélld minskning av barn fodda med Downs syndrom
sedan 2007. Detta beror pa en dkande frekvens aborter av foster med trisomi
21. Andelen barn som foddes med Downs syndrom i forhallande till det
forvantade antalet skiljde sig at beroende pa i vilken region kvinnorna var
bosatta. I Dalarna, Halland, och Skane foddes 20182022 mindre dn 20
procent av det forvantade antalet barn med Downs syndrom. Motsvarande
andelar var under samma period 50—60 procent i Norrbotten, Vésternorrland,
och 1 Jamtland.

Tidigare rapporter har antytt att detektionsgraden av allvarliga hjartfel
varierat mellan sjukvérdsregionerna. Arets rapport visar att abortfrekvensen
vid allvarliga hjirtfel 6kade vilket antas bero pa att detektionsgraden okat.
Skillnader mellan sjukvardsregionerna kvarstar dven om skillnaderna
minskat under de senaste fem aren. Under den senaste femarsperioden
aborterades 6ver 70 procent av alla foster med enkammarhjértan 1
Stockholm/Gotland, Sydostra regionen, samt i Sodra, och Norra regionerna.
I sjukvardsregion Uppsala/Orebro och sjukvérdsregion Vist var
motsvarande andel 40 respektive 55 procent.
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I &rets rapport visas dven ett-arsoverlevnad fod ett antal potentiellt
livshotande fosterskador/kromosomavvikelser. De frimsta fynden var att ett-
arsoverlevnad for barn fodda med enkammmarhjértan eller diafragmabrak
signifikant 6kade mellan perioderna 1999-2017 och 2018-2022. Fran 72%
till 80% for barn med enkammarhjértan, och fran 81% till 91% for barn
fodda med diafragmabrack.

Bakgrund

Socialstyrelsens 6vervakning av fosterskador startade 1964[1].
Overvakningen utformades initialt for att det snabbt skulle kunna upptickas
om det skedde en plotslig 6kning av nagon specifik fosterskada eller
missbildningssyndrom (som t.ex. efter neurosedynkatastrofen). Idag kan det
konstateras att nagon sddan kraftig 6kning av en specifik fosterskada eller
missbildningssyndrom inte intrdffat. Istéllet har 6vervakningen fokuserats
mot att undersoka riskfaktorer for olika fosterskador, som t.ex. vissa
lakemedel och rokning under tidig graviditet [1].

Denna rapport fokuserar framst pé att folja utveckling av olika fosterskador
och kromosomavvikelser over tid. Genom att utfora trendanalyser &r det
mojligt att undersoka om det under en langre tid finns en konsekvent 6kning
eller minskning av nagon typ av fosterskada som kan tyda pé att det finns en
eller flera faktorer som okar eller minskar risken for dessa skador. Eftersom
det finns en 0kande tillgang till fosterdiagnostik, avbryts allt fler graviditeter
pa grund av allvarlig fosterskada eller kromosomavvikelse. For att fa s
korrekt dvervakning av fosterskador som mojligt, dr det nédvandigt att i
analyserna inkludera aborter pa grund av fosterskada/kromosomavvikelser.
Det finns fler fragestallningar att beakta dn riskfaktoranalyser vad géller
fosterskador och kromosomavvikelser. Fragor om jamlik tillgang till
fosterdiagnostik for dem som sé onskar blir alltmer central i takt med att
fosterdiagnostiken utvecklas och byggs ut.

Rapporten innehéller d&ven data som kan tjdna som ett referensmaterial for
uppgifter om t.ex. frekvenser av olika fosterskador i Sverige. En detaljerad
information om vilka register och perioder som anvénts finns i Bilaga 2,
Metod. Dér finns dven en forklaring av de vanligaste begreppen samt en lista
over de definitioner och koder som anvénts i rapporten.

Fosterskadefrekvenser och
tidstrender

Figur 1 visar andelen fodda barn och foster som har nagon rapporterad
fosterskada/kromosomavvikelse. Andelen barn och foster med fosterskada
visas som procent av alla fodda barn. Aborterna avser enbart avbrytanden av
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graviditeter pd grund av fosterskada. Som framgar av figur 1, sa varierar
frekvenserna beroende pé vilken/vilka datakillor som anvinds for att
identifiera fosterskadorna.

Figur 1. Frekvens rapporterade fosterskador/kromosomavvikelser, per
samtliga fédda barn, 1999-2022
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Trots forandringar i datainsamling och 1 diagnossystem &ver tid, ar
frekvensen av rapporterade fosterskador/kromosomavvikelser bland fodda
barn relativt konstant. Undantaget ar 2007, da det ses en stegring som
formodligen berodde pé en tillfallig fordndring i databashantering. Om man
inkluderar diagnoser rapporterade till PAR under forsta levnadsaret, ligger
frekvensen fosterskador/kromosomavvikelser bland fodda barn pa cirka 3
procent. I senare delen av rapporten redovisas hur trenderna varierar for
olika typer av fosterskador/kromosomavvikelser. Eftersom abortfrekvensen
varierar kraftigt for de olika typerna av fosterskador/kromosomavvikelser
kommer betydelsen av att inkludera aborter i analyserna att variera.

I tabell 1 visas antal och andel (procent) rapporterade barn och foster med
fosterskada/ kromosomavvikelse uppdelat per ar, fodda barn och aborter,
och forekomst av kromosomavvikelse under perioden 1999-2022. Andelen
rapporterade barn och foster med fosterskada redovisas som procent av alla
fodda barn. Aborterna avser enbart avbrytanden pa grund av fosterskada.
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Tabell 1. Antal och andel (%) fodda barn respektive aborterade foster med

fosterskador, per ar och férekomst av kromosomavvikelse, 1999-2022

Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Fosterskador/ Fosterskador utan Rapporterade Totalt
kromosomavvikelser, totalt rapporterade kromosomavvikelser fodda
kromosomavvikelser
Fodda barn Aborter Fodda barn Aborter Fodda barn Aborter
Ar n (% ) n (% ) n (% ) n (% ) n (% ) n (% ) n
1999 2659  (3.1) 220 (03) 2514  (29) 122 (0.41) 145 (0.2 98  (0.1) 86149
2000 2561  (2.9) 249 (03) 2415  (27) 147 (02) 146 (0.2) 102  (0.1) 89715
2001 2664  (2.9) 267 (03) 2501 (2.8) 156  (0.2) 163 (0.2) 111  (0.1) 90518
2002 2691 (2.8) 295 (0.3) 2549 (2.7) 174 (0.2) 142 (0.1) 121 (0.1) 95070
2003 2870 (29 317  (03) 2667 (2.7) 162 (0.2) 203 (0.2) 155 (0.2) 98463
2004 2964  (29) 362 (04) 2801 (2.8) 179  (0.2) 163  (0.2) 183  (0.2) 100973
2005 3006 (3.00 421 (0.4) 2831 (2.8) 195 (0.2) 175 (0.2) 226 (0.2) 100743
2006 3260 (3.1) 393 (0.4) 3053 (29 198 (0.2) 207 (02) 195 (0.2) 104601
2007 3654  (3.4) 435 (0.4) 3429  (3.2) 227 (02) 225 (02) 208 (0.2) 105921
2008 3141 (2.9) 431  (04) 2964  (2.7) 239 (02) 177 (0.2) 192  (0.2) 108343
2009 3124 (2.8) 355 (0.3) 2954 (2.7) 190 (0.2) 170 (0.2) 165 (0.2) 109779
2010 3313 (2.9) 340 (0.3) 3136 (2.7) 158 (0.1) 177 (0.2) 182 (0.2) 115105
2011 3317 (3.0) 339 (0.3) 3157 (2.8) 172 (0.2) 160 (0.1) 167 (0.1) 111346
2012 3244 (29) 663 (0.6) 3084 (27) 498 (0.4) 160 (0.1) 165 (0.1) 112502
2013 3288 (290 623 (0.6) 3133  (2.8) 443 (0.4) 155 (0.1) 180  (0.2) 113127
2014 3519  (3.0) 409 (0.4) 3367 (29 222 (02) 152 (0.1) 187 (0.2) 115703
2015 3538  (3.0) 342 (0.3) 3402 (29 184 (02) 136 (0.1) 158  (0.1) 116926
2016 3690 (3.00 38 (0.3 3558 (2.9) 194  (02) 132 (0.1) 192 (0.2) 121843
2017 3523 (3.00 417 (04) 3393 (2.9) 197  (02) 130 (0.1) 220 (0.2) 117630
2018 3522 (3.0) 409 (0.3) 3378 (2.9) 197 (0.2) 144 (0.1) 212 (0.2) 117749
2019 3453 (3.0) 470 (0.4) 3308 (2.8) 215 (0.2) 145 (0.1) 255 (0.2) 116082
2020 3203  (29) 534 (05) 3166  (2.8) 247 (02) 127 (0.1) 287 (03) 114467
2021 3409 (3.00 534 (0.5) 3303 (29 230 (02) 106 (0.1) 304 (03) 114697
2022 2835 (2.7) 395 (0.4) 2720 (26) 166 (0.2) 115 (0.1) 229 (0.2) 105177
Totalt 76538 (3.0) 9606 (0.4) 72783 (2.8) 5112 (0.2) 3755 (0.1) 4494 (0.2) 2582629

Av tabell 1 framgar att andelen fodda barn med fosterskador har legat
relativt konstant under perioden, men att frekvensen aborter pa grund av
kromosomavvikelser har mer dn dubblerats mellan 2004 och 2022. I figur 2

visas motsvarande graf, men dér de fosterskador utan rapporterad

kromosomavvikelse har delats upp 1 singuldra och multipla skador enligt
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klinisk praxis. Med multipla skador menas att det finns fosterskador 1 mer dn
ett organsystem. Foster eller barn som t.ex. har tva olika hjartfelsdiagnoser
och ingen annan fosterskada riknas saledes inte som multipelt skadat.

Figur 2. Antal barn och foster per tusen fédda barn med rapporterade
kromosomavvikelser, samt singuldra eller multipla fosterskador utan
rapporterad kromosomavvikelse, 1999-2022
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

I bilaga 1, tabell I visas en detaljerad forteckning 6ver antalet barn och foster
med ndgon fosterskada/kromosomavvikelse. Informationen ar uppdelad pa
barn och foster rapporterade 1999-2017 respektive 2018-2022 (de sista fem
aren). Det har gjorts tva olika typer av jimforelser for att se om det finns
nagon antydan till 6kning eller minskning av nagon specifik fosterskada.
Dels har resultat for ar 2018-2022 jamforts med resultat for 1999-2017 for
att se om det skett nagra akuta fordndringar, dels har det undersokts om det
finns nagon linjar trend 6ver hela perioden 1999-2022. Resultaten fran
trendanalyserna &r uttryckta som oddskvoter (se forklaring i avsnittet om
definitioner). I tabell I, bilaga 1, visas ocksa det 95-procentiga
konfidensintervallet (95 procent CI). For att trenden for ett visst tillstdnd ska
vara statistiskt sdkerstéllt krdvs det att hela konfidensintervallet dr 6ver (eller
under) 1,0. For att underlétta for ldsaren ar statistiskt sdkerstéllda trender
fetmarkerade i tabellen.

Nir resultaten tolkas i tabell I, bilaga 1, dr det viktigt att komma ihag att
datamaterialet &r mycket stort, vilket gor att dven kliniskt obetydliga
okningar/minskningar kan na statistisk signifikans for de storre grupperna.
Det skall d&ven framhéllas att trenderna dr utrdknade utan att hinsyn har
tagits till kvinnornas alder eller andra mgjliga samvarierande faktorer, vilket
ar sarskilt viktigt vid analyserna av kromosomavvikelser (dessa behandlas
mer ingdende ldngre fram i rapporten). Slutligen méste ocksd mdjligheten av
massignifikans beaktas - om manga jaimforelser gors kommer statistisk
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signifikans att upptridda enbart pd grund av slumpen.

I tabell I, bilaga 1, kan noteras en minskande trend for neuralrorsdefekter
(anencefali, encefalocele, och spina bifida). Neuralrorsdefekter kommer att
behandlas mer ingdende langre fram i rapporten. Det tycks ocksa som att
frekvens av hydrocefalus, utan nagon neuralrérsdefekt har minskat.
Generellt syntes sjunkande frekvenser av de flesta av de beaktade grupperna
av fosterskador. En del kanske kan forklaras av minskande riskfaktorer (som
t.ex minskande rokning vilket torde kunna paverka forekomst av
ansiktsspalter), men det &r troligt att minskningen framfor allt beror pa
fordndrade rutiner vid diagnosséttning och i vissa fall 4ven pa en fordndrad
rapportering av aborter pd grund av fosterskador.

Missbildningar av matsméltningsorganen var signifikant fler under
2018-2022 (5 per tusen fodda) dn under perioden 1999-2017 (3 per tusen
fodda), och i tabell I (bilaga 1) gér det ocksé att se att det finns en trend av
okande frekvenser under aren. Orsaken till denna 6kning ar inte kind. Det
finns inte ndgon kidnd exponering som orsakar esofagusatresi, och tillsvidare
far fyndet tillskrivas en fordndring i rapportering eller diagnosséttning.
Dubbelsidig njuragenesi (outvecklade njurar) har minskat (fran 0,1 per tusen
till 0,06 per tusen) medan njurmissbildningar som renal dysplasi och
hydronefros har 6kat (bada en gradvis 6kning sedan 1999). Det kan verka
rimligt att dessa fynd kan bero pé att det skett en gradvis forbéttring av
diagnostik, och dirmed fordandring av diagnosséttning.

Abort pa grund av
fosterskada/kromosomavvikelse

Som framhallits tidigare blir det alltmer nddvéndigt att beakta inducerade
aborter som utforts pa grund av fosterskada/kromosomavvikelse i analyser
for att estimera trender eller riskfaktorer. Det samlas inga uppgifter i
registren om hur minga kvinnor som bestdmmer sig for en abort nir en
fosterskada/kromosomavvikelse har diagnostiserats prenatalt. Statistiken
visar istdllet andelen aborter bland de rapporterade fosterskadorna/-
kromosomavvikelserna, och denna andel beror dels pd hur ménga
fosterskador/kromosomavvikelser som upptécks, dels pa hur manga foster
som aborteras efter fosterskadediagnos. Medan tackningsgraden vad géller
fosterskador/kromosomavvikelser bland fodda barn &r god eftersom den
bygger pa information fran bade det Medicinska fodelseregistret och
patientregistret, sd dr tickningsgraden vad géller aborter pa grund av
fosterskada svér att estimera eftersom den enbart dr baserad pé en frivillig
och anonymiserad insamling av uppgifter. Detta ska beaktas d4 man tolkar
resultaten som visar andel aborter i relation till fodda barn med en viss
fosterskada/kromosomavvikelse.

10
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Figur 3 visar andelen aborter bland alla rapporterade fosterskador/kromo-
somavvikelser. Som papekades ovan ér det viktigt att notera att siffrorna inte
visar andelen kvinnor som bestimmer sig for abort efter vetskap om
fosterskadediagnos. Andelen aborter bland alla foster och barn med trisomi
21 har okat fran cirka 40 procent ar 1999 till cirka 70 procent 2022. I figuren
ar aven regressionslinjerna inritade. Den 6kande andelen aborter bland alla
foster och barn med nigon kromosomavvikelse ér betydande och statistiskt
signifikant (p<0,001). For singuldra och multipla fosterskador gar det
déremot knappt att skdnja ndgon fordndring av andelen aborter over tid.

Figur 3. Andel aborter bland rapporterade kromosomavvikelser,
multipla och singulara fosterskador
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Figur 4 visar andel aborter av alla foster och barn med olika typer av
fosterskador under tva tidsperioder. Det som paverkar andelen aborter dr
dels av hur vanligt det ar att fosterskadan/kromosomavvikelsen upptécks
prenatalt, dels pa hur vanligt det dr att det gors abort nar vil
fosterskadan/kromosomavvikelsen har diagnostiserats. Stapeln langst till
vénster 1 figur 4 (ndgon fosterskada/kromosomavvikelse) visar att det, totalt
sett, ar en ganska lag andel (cirka 5 procent) av alla foster med ndgon
fosterskada som aborteras, och denna andel har inte férdndrats over tid.
Andelen aborter skiljer sig dock kraftigt at mellan olika typer av
fosterskador. I figuren ses dven att andelen aborter for vissa typer av
fosterskador har forédndrats under studieperioden. Andelen aborter dr mycket
hog for tillstind som béde ér litta att upptacka vid
rutinultraljudsundersdkning och inte dr forenliga med liv utanfor livmodern.
Cirka 90 procent av alla rapporterade fall med anencefali (avsaknad av
hjirna) resulterade i abort. Dubbelsidig njuragenesi dr ocksa ett tillstind som
ofta uppticks vid ultraljudsundersékning och inte &r forenligt med liv, och

11
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ddrmed har hog avbrytandefrekvens. For dessa tillstdnd tycks andelen
aborter dessutom 6ka nagot under studieperioden. De tillstdnd som for vilka
andelen aborter 6kat mest under studieperioden ér svéra hjartmissbildningar:
hypoplastiskt vénster- och hypoplastiskt hogerhjérta. Detta beror sannolikt
pa att detektionsgraden har dkat pa grund av mer forfinade prenatala
undersokningsmetoder. Bland 6vriga tillstind utan rapporterad
kromosomavvikelse med en abortfrekvens pa 40 procent eller mer mérks
neuralrorsdefekter (anencefali, encefalocele och spina bifida), omfalocele,
och skelettdysplasier.

For samtliga tillstand med kromosomavvikelser ses med tiden 6kande
andelar aborter (Klinefelters syndrom undantaget). Detta beror pé att alltfler
foster med kromosomavvikelser uppticks eftersom fosterdiagnostik blir
alltmer utbredd. Den hoga abortfrekvensen for foster med trisomi 13 (Pataus
syndrom) och trisomi 18 (Edwards syndrom) hinger dels ihop med att
alltfler uppticks redan under fosterlivet, dels pa att tillstdnden inte ar
forenliga med annat &n ett kortvarigt liv.

Figur 4. Andel aborter per typ av fosterskada/kromosomavvikelse,
under 1999-2017 och 2018-2022
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Konskromosomavvikelser (t.ex Turners och Klinefelters syndrom) upptécks
under graviditet i samband med analyser som utforts for att uppticka
kromosomavvikelser. Annars upptédcks konskromosomala avvikelser forst
senare i livet. De flesta konskromosomavvikelser som rapporteras ér saledes
de som registreras vid aborter och inte for fodda barn. Nér en kvot
konstrueras kommer dérfor de flesta barn som fods med ndgon
konskromosomsavvikelse att saknas i ndmnaren (eftersom dessa inte
identifieras forrdn flera ar senare). Detta kommer att resultera i en osann hog
siffra for andelen aborter, och siffrorna for konskromosomala avvikelser ska
tolkas med stor forsiktighet. En mer fullstédndig rapport av abortfrekvenserna
for fler grupper av fosterskador finns i tabell II i bilaga 1.
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Figur 5 visar andelen aborter fordelat pa de olika sjukvardsregionerna,
uppdelat pa typ av tillstand (singulér fosterskada/multipel
fosterskada/kromosomavvikelse). Resultat visar att det finns betydande
skillnader mellan sjukvardsregionerna. Andelen aborter pé grund av
kromosomavvikelse dr vanligast i Stockholm-Gotland, och den S6dra
sjukvardsregionen, och minst forekommande i den Norra regionen.

Figur 5. Andel aborter bland rapporterade
fosterskador/kromosomavvikelser per sjukvardsregion. 2018-2022
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Nér det géller aborter pa grund av multipla fosterskador utan rapporterad
kromosomavvikelse, var abortfrekvensen lagst i den Norra regionen, medan
det inte fanns nagon storre skillnad mellan de fem 6vriga
sjukvardsregionerna. Abortfrekvensen var lag for singuldra fosterskador
utan rapporterad kromosomavvikelse, men det fanns regionala skillnader.
Andelen aborter var dven i den gruppen jamforelsevis 1dg i den Norra
sjukvardsregionen. Orsaken till de regionala skillnaderna &r sannolikt
multifaktoriell. Faktorer som kan ha betydelse for de regionala skillnaderna
ar tillgdngen till fosterdiagnostik, vilka metoder som erbjuds och vilka
alders- eller andra kriterier som ska vara uppfyllda for att fa genomga
undersokning. Aven lokala vardrutiner vid misstinkt
fosterskada/kromosomavvikelse samt olika rapporteringsgrad till registren
kan spela in.

Konsfordelning

Figur 6 visar andelen (procent) fodda pojkar respektive flickor, som
rapporterats med ndgon fosterskada eller kromosomavvikelse. Av figuren
framgar det tydligt att fosterskador eller kromosomavvikelser dr visentligt
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mer vanligt hos pojkar 4n hos flickor. De konskromosomala avvikelserna
(t.ex. Turners och Kleinefelter syndrom) har inte medrdknats 1 figuren.

Figur 6. Andel barn med nagon fosterskada/kromosomavvikelse
uppdelat per kén.

4,00 -

3'50 k\/\/\/\/\/\_—\/\

3,00

250

-

o

s 200 |

e

[a W

150

1,00 ~

050

OyOO T T T r T T+ T T T T T T T T T 17/ T T T T T T
DO - NN TN WOWMNSNWODDO  —ANMST N O~ O O — N
O O O O O O O O O O 0O v« v« « v« v« ™ ™ v« T N NN
N eleleolNeolololeohoholhohoolohoBohohohoholhohoholhe)
T AN AN AN AN AN AN NN AN ANANNNANNNNNNNN NN

—Pojkar flickor

Kalla: Diagramkalla

Figur 7 visar att konsfordelningen skiljer sig at beroende pa fosterskada. Av
alla barn som foddes i1 Sverige under 1999-2022 var 51,4 procent pojkar,
vilket motsvaras av den lodréta linjen i figur 7. Foljaktligen var 48,6 procent
av barnen flickor. Tabell 2 och figur 7 &r baserade pa data fran fodda barn
och inkluderar inte aborter eftersom fostrets kon vid aborter oftast dr oként. I
figuren visas dven 95 procents konfidensintervall, som anger inom vilka
granser den "sanna" frekvensen pojkar (med 95 procent sannolikhet) med
respektive fosterskada ligger. Om hela konfidensintervallet ligger till hoger
om den lodrita linjen &r det ett statistiskt signifikant 6verskott av pojkar som
har den aktuella fosterskadan/kromosomavvikelsen, om hela
konfidensintervallet ligger till vinster om linjen finns det ett signifikant
underskott av pojkar (och alltsa ett dverskott av flickor). Som framgar av
figuren finns det en avsevird overvikt av pojkar bland barn fodda med
hydronefros eller dubbelsidig njuragenesi. Pojkar &r ocksa i klar
overrepresenterade vid svéra hjartfel sdsom hypoplastisk vansterkammare,
aortaatresi och transposition av de stora kirlen. Aven vid forhallandevis
vanliga former av skador i skelettet, sdsom Overtaliga fingrar och tar, pes
eqvinovarus adductus (tidigare ofta kallat klumpfot), eller sammanvaxningar
finns det en klar Overrepresentation av pojkar. Pojkar har ocksa vasentligt
hogre risk én flickor att drabbas av multipla fosterskador.

Det finns endast ett fital typer av fosterskador dér flickor &dr i majoritet.
Isolerad gomspalt dr betydligt vanligare bland flickor dn bland pojkar,
medan ldpp- gomspalt dr vanligare hos pojkar. Eftersom ldpp-gomspalt dr ett
vanligare tillstand &n isolerad gomspalt, 4r 4nda pojkarna overrepresenterade
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nér ansiktsspalter riknas som en enda grupp.

Liknande forhallande kan ses vid kromosomavvikelser. Det finns en normal
konsfordelning for hela gruppen av kromosomavvikelser, men pojkarna ar
overrepresenterade bland barn med Downs syndrom. Daremot &r det fler
flickor @n pojkar som foddes med trisomi 18 (Edwards syndrom).
Hypospadi, ett tillstdnd dér urinréret mynnar pa undersidan av penis
(forekommer endast bland pojkar) dr inte medréknat bland fosterskadorna
som &r listade 1 figur 7.
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Figur 7. Konsfordelning bland barn fodda med nagon fosterskada/
kromosomavvikelse, 1999-2022

Totalt fodda i Sverige 1999-2022
Neuralrérsdefekt

Anencefali ‘—‘l
Encefalocele ‘ ——
Spina bifida

Hydrocefalus
Mikrocefalus
Holoprosencefali ——
Ogonmissbildning

An- mikroftalmos
Avsaknad av 6gon i
Medfodd katarakt
Medfétt glaucom
Missbildningar av 6ron, ansikte, eller hals
Avsaknad av 6ron
Medfédda hjartfel
Medfédda svara hjartfel
Trunkus communis

Transposition av de stora karlen
Gemensam kammare

Kammarseptumdefekt
Formakseptumdefekt
Atrioventrikular septumdefekt

Fallots tetrad
Trikuspidalisatresi / stenos
Ebsteins anomali —
Pulmonalisklaffstenos

Pulmonalisklaffatresi

Aortaklassatresi/stenos

Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom
Hypoplastiskt hogerkammarsyndrom
Coarctatio aortae

Totalt anomalt mynnande lungvener

. h . . I I
Missbildningar av andningsorganen ! :
Koanalatresi : :

I I

Annan specificerad lungmissbildning

Ansiktsspalter

Kluven lapp med eller utan kluven gom
Kluven gom |

Missbildningar av matsmaltningsorganen

Esofagusatresi

Duodenalatresi/stenos

Tunntarmsatresi/stenos

Anal atresi/stenos

Hirschsprungs sjukdom

Gallgangsatresi
Pancreas annulare

Diafragmabrack

Bukvaggsdefekter

Gastroschisis

Omfalocele

Missbildningar av urinorganen
Njuragenesi, dubbelsidig

Renal dysplasi

Medfodd hydronefros

Missbildningar av muskler och skelett
Reduktionsmissbildning av extremitet

Reduktionsmissbildning av armar
Reduktionsmissbildning av ben
Avsaknad av extremitet
Ekvinovarusklumpfot

Overtaliga fingrar/tar

Sammanvaxning av fingrar/tar
Skelettdysplasi
Kraniosynostos

Situs inversus

Missbildningar av huden
Missbildningssyndrom av kénda orsaker
Kromosomawvikelser

Downs syndrom/trisomi 21
Trisomi 13

Trisomi 18
Multipla, ej kromosomala

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%
Andel pojkar

[ Andel pojkar  [J Andel flickor

16



Fosterskador och kromosomavvikelser 2022

Kromosomavvikelser

Det dr sedan ldnge ként att forekomsten av Downs syndrom/trisomi 21 hos
barn och foster 6kar med kvinnans &lder. Med hjélp av en formel publicerad
av Lindsten et al. 1981 [2] kan med god precision berdknas den forvintade
forekomsten av Downs syndrom bland fodda barn vid olika modraéldrar.
Figur 8 visar den forvéntade frekvensen (antal per 10 000 fodda) barn fodda
med Downs syndrom i forhallande till kvinnans alder. Figuren dr baserad pa
data rapporterad 1999-2016. Sannolikheten for Downs syndrom 6kar med
stigande dlder hos modern, allt snabbare efter 30 ars alder, och drastiskt efter
40 ars alder.

Figur 8. Férvantad och rapporterad frekvens Downs syndrom/trisomi
21 efter kvinnans alder, 1999-2016
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Kalla: *Férvantad frekvens enligt Lindsten et al. 1981[2]

Det totala antalet rapporterade barn och foster med Downs syndrom/trisomi
21 staimmer ndgorlunda bra 6verens med det berdknade antalet som
rapporterats under den angivna tidsperioden. Av figur 8 framgér dock att om
antal fodda barn och foster med trisomi 21 laggs ihop blir det ett nagot hogre
antal dn det forvintade. Detta kan forklaras av att formeln for att rdkna ut
sannolikhet for Downs syndrom dr baserad pd sannolikhet bland f6dda barn.
Eftersom risken for missfall dr relativt hog vid kromosomavvikelser dr det
sannolikt att en del av de graviditeter som avbryts pa grund av
kromosomavvikelser aldrig hade resulterat i fodda barn. Utifran resultat i
figur 8 kan det konstateras att med nuvarande rutiner for riktad
fosterdiagnostik, speciellt bland gravida éldre kvinnor, avbryts en stor del av
graviditeter med foster som har trisomi 21, vilket gor att forekomsten av
Downs syndrom bland fodda barn inte 6kar i den utstrackning som forvintas
med stigande modraalder.
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I Sverige, precis som i Ovriga delar i1 vastvirlden, har medeldldern bland de
fodande kvinnorna 6kat med tiden.

Figur 9 visar forekomst av Downs syndrom/trisomi 21 frdn 1973 per 1000
fodda barn. Den streckade linjen visar den forviantade forekomsten med
hiinsyn tagen till ldersfordelningen bland fodande kvinnor. Okad
anvindning av prenataldiagnostik leder till att andelen fodda barn med
Downs syndrom inte 6kar som forvintat eftersom en stor andel av de
kvinnor som far veta att de har ett foster med trisomi 21 viljer abort. Trots
en 0kande mddraalder 1ag andelen barn som foddes med Downs syndrom
tdmligen konstant mellan slutet av 1990-talet till ca ar 2007. Darefter kan det
konstateras ett trendbrott, och under de senaste dren ses en minskning av
andelen barn fodda med Downs syndrom.

Figur 9. Férvdntad och rapporterad frekvens fédda barn med Downs
syndrom
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning. Férvantad
frekvens enlig Lindsten et al., 1981 [4]

Aldersfordelningen hos fodande kvinnor varierar kraftigt 6ver landet, vilket
saledes gor att det forvéntas stora regionala skillnader vad géller forekomst
av Downs syndrom. Det dr darfor knappast meningsfullt att utan vidare
jdmfora andelen barn som fods med Downs syndrom mellan olika
sjukvardsregioner. I figur 10 visas, for varje sjukvardsregion, det
rapporterade antalet foster och barn (totalt), antal fédda barn med Downs
syndrom, samt forvéntat antal (per 1 000 fodda) barn och foster med Downs
syndrom/trisomi 21 berdknat pé aldersfordelningen bland kvinnor i
respektive sjukvardsregion for 2018-2022. De forvéntade antalen per 1 000
fodda dr baserade pa data som har sitt ursprung bland barn fodda pa 1970-
talet innan fosterdiagnostiken var sa utbyggd som den &r nu.
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For att fa en ungefarlig uppskattning om hur stor slumpvariationen ar vid
den regionala jaimforelsen anges 95-procentiga konfidensintervall. Dessa
anger det intervall som den "sanna" frekvensen med 95 procent sannolikhet
ligger inom. Det &r intressant att notera det, jamfort med 6vriga landet,
visentligt hogre antalet forvintade fall av Downs syndrom i
Stockholmsregionen. Detta speglar det faktum att kvinnorna i Stockholm 1
genomsnitt dr dldre ndr de foder barn 4n vad kvinnorna dr i andra delar av
Sverige. I Stockholm-Gotland observeras ett viasentligt hdgre rapporterat
antal barn och foster med Downs syndrom &n de berdknade frekvenserna.

Figur 10. Observerad och férvantad frekvens av fédda barn/foster med
Downs syndrom/trisomi 21 per sjukvardsregion, 2018-2022
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning.

Detta kan bero pa att en del av de inducerade aborterna avbryter graviditeter
som skulle ha slutat med missfall och aldrig resulterat 1 nigra fodda barn
med Downs syndrom. Trots en hog forvédntad frekvens Downs syndrom i
Stockholm/Gotland 14g andelen fodda barn med Downs syndrom i
Stockholm vid genomsnittet for riket. Lagst frekvens fodda barn med Downs
syndrom fanns i den sddra sjukvardsregionen, och hogst frekvens fanns i
den norra. (Figur 10).

Eftersom sannolikheten for att barnet kan ha Downs syndrom stiger markant
med kvinnans alder har fosterdiagnostiken hittills framforallt riktat sig till de
dldre kvinnorna. Speciellt tidigare, d& invasiva metoder sisom
fostervattenprov var de enda metoder som fanns att tillga, var det enbart
dldre kvinnor som erbjdds provtagning. Ungefar 40 procent av alla barn som
foddes med Downs syndrom under 1999-2017 var dock fodda av kvinnor
som var under 35 ar, ar 2018-2022 var motsvarande andel 38 procent. Med
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inférande av kombinerat ultraljud och biokemiskt prov (KUB-test), erbjuds
alltfler kvinnor i alla aldrar icke-invasiva undersokningar for att upptiacka en
eventuell 6kad sannolikhet for kromosomavvikelse. Detta gor att en allt
storre andel foster med trisomi 21 till yngre mddrar diagnostiseras, och
kvinnan i ett tidigt skedde kan ta stéllning till abort i forekommande fall.
Vid forh6jd sannolikhet for kromosomforindring erbjuds invasiv
provtagning fran fostervatten eller placenta. Numera erbjuder vissa landsting
dven NIPT (Non-Invasive Prenatal Testning) som ett alternativ till invasiv
diagnostik. NIPT &r en ny analys av fostrets DNA genom undersdkning av
moderns blod. Med hjdlp av NIPT kan hog eller lag sannolikhet for
kromosomavvikelse faststillas med hog precision. Studier av NIPT har visat
mycket hog upptiackandegrad med samtidigt ldg andel falskt positiva resultat
[3]. Offentligt finansierad NIPT erbjuds idag inte som ett forsta
screeninginstrument, utan enbart nir kvinnans foster har en forhojd
sannolikhet for trisomi 21 och/eller trisomi 13/18. Redan idag kan dock
fordldrar vilja att utfora NIPT-test privat och betala hela kostnaden sjélv.
Socialstyrelsen har ingen statistik dver privat (inom- eller utomlands)
analyserade NIPT-test, och dessa kan bli en faktor som kan paverka andel
avbrytande i en snar framtid.

Figur 11 visar andel av alla foster och barn som rapporterats med Downs
syndrom/trisomi 21 som utgjordes av aborter vid olika mddradldrar. Som
véntat har andelen aborter bland foster till yngre kvinnor markant 6kat med
tiden, for kvinnor under 30 ar fran cirka 15 procent till ca 45 procent under
den senaste femdrsperioden. Aven bland kvinnor 30-34 r, respektive 35-39
ar skedde en signifikant 6kning av andelen aborter bland foster och barn
med trisomi 21. Bland kvinnor éldre &n 40 ar 1ag ddremot andelen aborter
bland alla barn och foster med Downs syndrom/trisomi 21 tdmligen konstant
kring 60 procent mellan 1999 och 2022.
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Figur 11. Andel avbrytande vid trisomi 21 per kvinnans alder och
tidsperiod
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedévervakning.

Som tidigare framhallits, ar det inte meningsfullt att studera frekvens fodda
barn med Downs syndrom 1 olika regioner utan att beakta kvinnornas aldrar.
Figur 12 visar hur manga barn som f6ds med Downs syndrom i forhallande
till det forvintade antalet bland fodande kvinnor boende i olika regioner.
Aven om Downs syndrom ir ganska vanligt ir antalen i de olika regionerna
ibland ganska sma. Det finns déarfor en betydande osdkerhet i skattningarna.
Utfallet bor darfor tolkas med forsiktighet.

Andelen barn fodda med Downs syndrom mellan 1999-2017 och
2018-2022 sjonk 1 de flesta regionerna. Det fanns dock stora variationer
over landet. Under den senaste femarsperioden fanns den allra lagsta
andelen observerade/forvintade barn med Downs syndrom i Dalarna,
Halland, och Skange (mindre dn 20 procent av det forvintade antalet).
Motsvarande andel var vid samma period 6ver 60 procent i Vésternorrland,
och mellan 40 och 50% i1 Norrbotten, Visterbotten, Jimtland, och
Giévleborg. Eftersom det tidigare har konstaterats att andelen aborter dr
hogre bland éldre kvinnor &n yngre, kan det misstinkas att 14n dér det ar
forhallandevis manga yngre kvinnor som foder barn har en ndgot hogre
andel observerade/forvintade ratio &n ldn med dir det finns forhillandevis
manga édldre kvinnor som foder barn. Detta faktum kan mojligtvis forklara
skillnaderna till en viss del. Dock ar det troligt att de mycket varierande
frekvenserna av barn fodda med Downs syndrom framf6rallt beror pa olika
tillgang till fosterdiagnostik (framforallt KUB-test) i de olika regionerna,
men variationen kan ocksé bero pa att kvinnor i olika landsédndar har olika
instillning till fosterdiagnostik och abort. Ocksa skillnader i hur
stodsystemet for personer med Downs syndrom och deras anhdriga fungerar
1 de olika regionerna kan péaverka kvinnorna 1 beslutet. Tabell III i
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tabellbilagan visar detaljerat antal och forvéntat antal fodda barn med
Downs syndrom i de olika regionerna.

Figur 12. Observerat antal barn fodda med Downs syndrom uttryckt
som procent av det forvantade antalet* per moders boenderegion
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning.

* Foérvantad frekvens enlig Lindsten et al., 1981 [2]

Pé grund av den 6kande mddraédldern har en stegring av antalet barn och
foster med trisomi 13 (Pataus syndrom) och 18 (Edwards syndrom)
observerats under de senaste aren. Den 6kade anvindningen av
fosterdiagnostik har dock resulterat i att det inte kan ses ndgon 6kning, utan
istéllet ses en signifikant minskning av antalet fodda barn med dessa
kromosomavvikelser, (figur 13).

Eftersom bade trisomi 13 och 18 &r ovanliga tillstdnd, kan slumpen gora s&
att incidensen varierar kraftigt ar fran ar. For att kunna urskilja nagra
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monster har det darfor anvénts en utjamningsteknik 1 figur 13 (3-rs
glidande medelvirden). Ar 2022 avbréts cirka 80 procent av graviditeter
med foster som hade trisomi 13 eller 18. Den hdga andelen aborter kan
forklaras av att bade trisomi 13 och trisomi 18 &r sa allvarliga tillstand att
det ar mycket sdllsynt att barn, om det fods, lever till tre ars alder.

Figur 13. Frekvens trisomi 13 och trisomi 18, 1999-2022
(3-ars glidande medelvarden)
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Fosterskador utan
kromosomavvikelser

Neuralrorsdefekter

Neuralrorsdefekter (NTD - Neural Tube Defects) dr en grupp av
fosterskador som uppkommer tidigt i graviditeten genom att neuralplattan
eller neuralroret inte sluter sig korrekt. De skador som ingér 1 gruppen ar
ryggmargsbrack (spina bifida), hjarnbrack (encefalocele), och avsaknad av
hjarna (anencefali). De flesta av de tillstand som ingar i gruppen é&r ofta
allvarliga, och anencefali dr oforenligt med liv. Spina bifida occulta dr inte
inte medrdknad bland neuralrdrsdefekterna eftersom tillstdndet inte innebér
nagon paverkan pa ryggmargen.

Frekvensen rapporterade barn och foster med NTD har endast kunnat
studeras sedan 1999 dé dven avbrutna graviditeter borjade registreras pa
nationell basis (figur 14). Andelen fodda barn som hade NTD sjonk kraftigt
under 1973—-1998. En anledning till minskningen som ofta framhallits 4r att
allt fler graviditeter med foster med NTD avbrutits (figur 14). Av figuren
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framgéar det dock att det skett en betydande minskning av NTD sedan 1999
dven om aborter pa grund av fosterskador inkluderas 1 berdkningen.

Figur 14. Fédda barn med neuralrérsdefekter (NTD*), 1973-2016 samt
totala antalet fodda barn och aborterade foster med NTD, 1999-2022

*NTD inkluderar anencefali, encefalocele och spina bifida
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Fodda barn Inklusive aborter = - = Regressionslinje

Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Neuralrérsdefekter och Folsyra

Den sjunkande frekvensen barn som f6ds med NTD tycks séledes inte kunna
forklaras enbart av forbittrad prenataldiagnos. Nedgéngen fran 1999 ar
statistiskt signifikant (ca 2,5% arlig nedgang, p<0,001), och beror siledes
sannolikt inte pd slumpen. Det finns internationella rapporter som talar for
att tillsats av folsyra skulle kunna minska risken for NTD, och nagra ldnder
berikar darfor vissa livsmedel med folsyra.[4] I Sverige finns inga
rekommendationer att tillsitta folsyra till livsmedel. Dock rekommenderar
Livsmedelsverket alla kvinnor som planerar en graviditet att borja dta
folsyratillskott redan fore graviditeten.

Det har visats att betydelsen av folsyra for uppkomsten av
neuralrorsdefekter skiljer sig at mellan etniska grupper [5]. Det dr idag inte
klarlagt om den svenska populationen har en sé pass lag folsyrastatus att
folsyretillskott pa ndgot avgorande sitt kan minska risken for
neuralrorsdefekter. Vid forsta modrahdlsovardsbesoket intervjuas kvinnorna
om ldkemedelsanviandning under tidig graviditet. Tyvarr dr det endast en
liten del av kvinnorna som rapporterar att de anvént folsyra — formodligen
ser man inte anvdndning av olika vitamintabletter som likemedel. Det finns
dock anledning att tro att anviindning av folsyra 6kat sedan 1999. Ar 1999
var det en knapp procent av alla kvinnor som uppgav att de anvént folsyra
under tidig graviditet medan motsvarande andel 2018-2022 var ungefar
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25%. Samtidigt som folsyraanvindning 6kade markant bland gravida
kvinnor, minskade alltsa incidensen av NTD. Det géar inte att dra nagon
slutsats om orsakssamband av observationen, men ingenting talar emot att
den skyddande effekt av folsyra som rapporterats fran olika delar av vérlden
aven giller 1 den svenska populationen. Nedgangen av andelen barn och
foster med NTD skulle dock teoretiskt sett kunna forklaras av en allt saimre
grad av rapportering av aborterade foster med NTD, men det finns inte
mycket som tyder pa att sé ar fallet.

Neuralrorsdefekter- skillnader mellan
sjukvardsregioner

Figur 15 visar att det finns skillnader mellan sjukvardsregioner vad géller
NTD-frekvens. Det &r framst den Sydostra sjukvardsregionen som har en
hog totalfrekvens, och Stockholmsregionen som har en 1ag frekvens bland
fodda barn, som utmérker sig. For fodda barn bygger resultaten 1 denna
rapport pé tre olika killor, och far darfor anses vara tdmligen robusta. Néar
det géller aborter dr estimaten mer osékra eftersom FoK dr den enda
datakéllan. Den laga frekvensen av NTD bland barn till kvinnor som forldsts
i Stockholm é&r dérfor anmérkningsvard. Frekvensen fodda barn med NTD ér
t.ex. endast 60 procent av motsvarande frekvens i grannregionen Uppsala-
Orebro (1,9 per tiotusen jimfort med 3,2 per tusen, p<.001). Om aborter pa
grund av NTD rdknas in var frekvensen likartad mellan Stockholm och
Uppsala-Orebro. Det ar svért att veta om det finns en genuint 13g frekvens
av NTD 1 Stockholmsregionen, och om detta 1 sa fall beror pa en
forhallandevis bra nutritionsstatus bland kvinnor i Stockholm, genetiska
orsaker, eller ndgon annan samvarierande faktor.

Figur 16 visar abortfrekvensen vid NTD, uppdelat pa sjukvardsregion och
typ av NTD. Det framgar av figuren att abortfrekvensen vid anencefali dr
omkring 90 procent i samtliga sjukvardsregioner. Allra hogst var andelen
aborter vid anencefali i Norra sjukvérdsregionen (100 procent).
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Figur 15. Andel fédda barn och barn/foster med neuralrorsdefekter,
per region, 1999-2022
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Figur 16 visar abortfrekvensen vid NTD, uppdelat pa sjukvérdsregion och
typ av NTD. Det framgér av figuren att abortfrekvensen vid anencefali dr

omkring 90 procent i samtliga sjukvardsregioner. Allra hogst var andelen

aborter vid anencefali i Norra sjukvérdsregionen (100 procent).

Anencefali dr l4tt att uppticka vid rutinultraljud, och eftersom skadan ar
oforenlig med liv aborteras de allra flesta foster med anencefali om skadan
uppticks. Encefalocele d4r mindre vanligt och skattningen darmed blir mer
osikra, och visas dérfor inte i denna figur.

Figur 16. Andel aborter bland alla barn/foster med neuralrérsdefekter
per sjukvardsregion, 1999-2022
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Niér det géller spina bifida dr skattningen relativt sékra, och det kan
konstateras att det finns skillnader mellan sjukvardsregionerna. Hogst andel
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aborter gors 1 den Sddra sjukvardsregionen (67 procent), tétt foljt av
Stockholm-Gotland och den Sydostra sjukvéardsregionen. Den Norra
sjukvérdsregionen har i siarklass ldagst andel aborter bland foster och barn
med spina bifida. Skillnaderna kan dels ténkas bero pé olika effektiva
fosterdiagnostiska metoder, men dven pa olika forhallningssatt till
handikapp sdsom spina bifida i olika delar av landet. Att skillnaderna skulle
bero pé systematiskt olika rapporteringsgrad forefaller orimligt eftersom
siffrorna géllande abortfrekvens av anencefalierna var s samstimmiga.

Hjartfel

Hjartfel dr den 1 sérklass vanligaste gruppen av fosterskador men den
kliniska betydelsen av de olika hjartfelen varierar kraftigt.
Tillstindspanoramat varierar fran tillstdnd som kan upptécks direkt efter
fodseln, men som sedan knappt ger sig till kdnna, till tillstdnd som kréver
serier av komplicerade operationer for att barnet ska 6verleva. I figur 17
visas frekvensen medfodda hjartfel som rapporterats 1973-2022. 1 figuren
syns en Okning av hjartfel fran 1973 till 2007, varefter den rapporterade
frekvensen mdjligtvis minskat ndgot. Det dr rimligt att anta att den dkta
frekvensen av hjértfel har legat ganska konstant. Av figuren framgér det som
framhévts tidigare, nimligen att manga hjirtfel inte diagnostiserats forrdn
efter nyfoddhetsperioden. Detta bekriftas med betydande tillskott av
diagnoser fran PAR.

Figur 17. Frekvens medfédda hjartfel 1973-2022
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Kalla: Medicinska fédelseregistret (MFR), Patientregistret (PAR), Registret for fosterskadedvervakning (FoK)

Andelen barn med hjértfel tycks stort sett vara likartad 1 de olika
sjukvardsregionerna, framfor allt bland de svarare hjértfelen (figur 17).
Négot hogre frekvenser av fodda barn med allvarliga hjartfel kan dock
skonjas i de Vistra och Sddra sjukvardsregionerna.
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Av figurer 17 och 18 framgér att det i regel dr ovanligt med abort pa grund
av nagot hjartfel. Abortfrekvensen beror dock (se tabell I, bilaga I) pa typ av
hjartfel. I Figur 19 visas andelen aborter bland foster med enkammarhjarta,
vilket &r en grupp av mycket allvarliga hjartfel (hypoplastiskt
vansterkammarsyndrom, trikuspidalatresi, och dubbelt infldde till vanster
kammare), uppdelade pé tidsperiod och sjukvérdsregion.

Figur 18. Andel svara hjartfel* bland fédda barn, per sjukvardsregion,
1999-2022

30
25 -
20 r
15 F
10

Per tusen fodda

05 F

0,0 T T T T T 1

] Fédda barn [ Inklusive avbrytanden

Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

*Till de svara hjartfelen raknas: Trunkus communis, Transposition av de stora karlen, Gemensam kammare,
Atrioventrikular septumdefekt, Fallots tetrad, Pulmonalisklaffatresi, Trikuspidalisatresi/ stenos, Ebsteins
anomali, Aortaklaffatresi/stenos,Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom, Coarctatio aortae, samt Totalt
anomalt mynnande lungvener.
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Figur 19. Andel aborter bland alla foster/barn diagnostiserade med
enkammarhjartan
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Figur 19 visar att andelen aborter av foster med enkammarhjértan har okat i
samtliga regioner, vilket med storsta sdkerhet beror pa forbéttrade
diagnosmetoder. Det finns skillnader mellan sjukvardsregionerna, men dessa
har minskat med aren. Under den senare perioden aborterades runt 70
procent av alla foster med enkammarhjértan 1 fyra av de sex
sjukvérdsregionerna. Ligre frekvenser sags i Uppsala/Orebro (38 procent)
och i den Vistra sjukvardsregionen (57%). Det tycks alltsd som om
skillnaderna mellan sjukvérdsregionerna har minskat med aren, vilket kan
tyda pa en allt mer jamlik tillgang till avancerad prenataldiagnostik. Det bor
dock lyftas att det inte dr s& méanga fordldrar som berdrs eftersom gruppen av
dessa allvarliga hjértfel dr liten - ungefar 40 barn och foster diagnostiseras i
Sverige varje ar. Senare i rapporten kommer det att behandlas hur
overlevnaden ser ut bland barn med denna typ av fosterskador.
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Overlevnad

I detta avsnitt kommer ett-arsoverlevnaden av négra utvalda, potentiellt
livshotande, fosterskador att behandlas. Tabell 2 visar, ett urval av
fosterskador samt Downs syndrom, antal aborter, dodfédda och neonatalt
doda barn, samt doda 1-12 manader efter fodelsen. Dodsalder for fodda barn
hiamtades dels fran MFR, dels fran SCBs register over avlidna. Av tabellen
framgdr det att andelen aborter &r relativt hog bland de utvalda
fosterskadorna - manga ligger mellan 25 procent och 50 procent, vilket
vittnar om bade hog sannolikhet for upptéckt, och dessutom att
fosterskadorna upplevs sa pass allvarliga att abort dvervégs nér diagnosen
har stéllts.
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Tabell 2. Andel aborter, dédfédda barn, och avlidna under forsta levnadsaret bland barn och foster med potentiellt livshotande
skador, samt barn/foster med trisomi 21.

Aborter Dodfédda Do6da dag 0 Do6da 1-6dgr Doda 7-27dgr Doda 1-12m Levande, 1ar Totalt
Registrerade
n (% ) n (% ) n (% ) N (% ) n (%) N (%) n (%) N

Spina bifida 543 (54.1) 6 (0.6) 3 (0.7) 4, (0.4 10 (1.0) 431 (42.9) 1004
Medfédda svara 603  (11.7) 17 (0.3) 39 (0.8) 83 (1.6) 118 2.3 176 (3.4) 4112 (79.9) 5148
hjartfel
Enkammarhjirtan 358  (37.8) 2 (0.2) 11 (1.2) 37 (3.9) 52 (5.5) 59 (6.2) 429 (45.3) 948
Andra svara hjartfel 181 (5.2) 9 (0.3) 18 (0.5) 30 (0.9) 59 (1.7) 88 (2.5) 3084 (88.9) 3469
Atrioventrikulir 53 (9.4) 2 (0.4) 5 (0.9) 13 (2.3) 18 (3.2) 36 (6.4) 435 (77.4) 562
septumdefekt
Tarmatresier 131 (5.9) 16 (0.7) 22 (1.0) 35 (1.6) 23 (1.0) 40 (1.8) 1972 (88.1) 2239
Diafragmabrack 172 (22.0) 8 (1.0) 42 (5.4) 20 (2.6) 12 (1.5) 26 (3.3) 502 (64.2) 782
Bukvaggsdefekter 351 (32.9) 14 (1.3) 6 (0.6) 12 (1.1) 2 (0.2) 18 (1.7) 664 (62.2) 1067
Gastroschisis 86 (17.0) 7 (1.4) 1 (0.2) 4 (0.8) 0 (0.0) 6 (1.2) 402 (79.4) 506
Omfalocele 228 (45.0) (1.4) 3 (0.6) 8 (1.6) 2 (0.4) 11 (2.2) 248 (48.9) 507
Renal dysplasi 108  (28.1) 0 (0.0) 5 (1.3) (0.8) 2 (0.5) 3 (0.8) 263 (68.5) 384
Skelettdysplasi 201 (52.3) 1 (0.3) 9 (2.3) 4 (1.0) 4 (1.0) 9 (2.3) 156 (40.6) 384
Downs 2217  (44.6) 40 (0.8) 10 (0.2) 21 (0.4) 15 (0.3) 59 (1.2) 2611 (52.5) 4973

syndrom/trisomi 21
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Figur 20 visar 6verlevnaden bland levande fodda barn med ett urval av
medfodda fosterskador. Aborter, dodfodda barn, barn med
kromosomavvikelser dr exkluderade. Figuren visar att dodligheten ar
betydande bland barn med de utvalda fosterskadorna, detta med undantag
for gastroschisis som enbart visar en viss 6verdodlighet under de forsta
dagarna. Gastroschisis dr ett tillstdnd som beror pa att bukviggen inte slutit
sig sa att fostrets tarmar ligger utanfor buken. Manga av de andra
fosterskadorna har en betydande mortalitet &ven under neonatal- och
spadbarnsperioderna.

Figur 21 visar att ett-drsdverlevnaden har 6kat markant och statistiskt
siikerstillt vid enkammarhjirta och diafragmabréck. Ovriga skillnader i
overlevnad mellan perioderna ligger inom den statistiska felmarginalen.

Figur 20. D6édlighet under forsta levnadsaret bland levande fodda utan
kromosomavvikelser.
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Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning
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Figur 21. 1-ars 6verlevnad vid ett antal selekterade fosterskador per
tidsperiod. Rapporterade fosterskador exkluderade.
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Kalla: Medicinska fodelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Till de svara hjértfelen rdknas: Trunkus communis, Transposition av de stora kérlen, Gemensam kammare, Atrioventrikulér
septumdefekt, Fallots tetrad, Pulmonalisklaffatresi, Trikuspidalisatresi/ stenos, Ebsteins anomali,
Aortaklaffatresi/stenos,Hypoplastiskt véinsterkammarsyndrom, Coarctatio aortae, samt Totalt anomalt mynnande lungvener.

Det fanns ingen skillnad i 6verlevnad mellan pojkar och flickor med samma
typ av fosterskada, och inte heller ndgon skillnad 1 6verlevnad beroende pd
om modern var fodd inom eller utom Norden (data visas inte).

Eftersom barn med Downs syndrom ocksa har en 6kad bendgenhet for
allvarliga fosterskador, framforallt svara hjértfel och tarmatresier, beror en
del av 6verdddligheten bland barn med Downs syndrom pa dessa
fosterskador och inte pa kromosomavvikelsen. Tabell 3 visar 6verlevnaden
under forsta levnadséret bland fodda barn med Downs syndrom per nérvaro
av potentiellt livshotande fosterskador. Overlevnaden beror till viss del pa
ndrvaro av fosterskador, men ett-arsoverlevnaden dr dnda tamligen hog (97,7
procent for hela gruppen med Downs syndrom).

Tabell 3. Overlevnad bland barn med Downs syndrom med eller utan
fosterskador,

Kalla: Medicinska fédelseregistret, Patientregistret, Registret for fosterskadedvervakning

Overlevnad, 1 r  Totalt

N (%) N
Medfdodda hjartfel 1302 (96.7) 1346
Medfédda svara hjartfel 551 (94.8) 581
VSD/ASD 894 (97.8) 914
Atrioventrikuldr septumdefekt 493 (95.0) 519
Missbildningar av matsmaltningsorganen 232 (95.9) 242
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Tarmatresier 150 (94.9) 158
Missbildningar av urinorganen 29 (93.5) 31
Downs syndrom utan livshotande missbildning 1221 (98.9) 1234
Totalt, Downs syndrom 2654 (97.7) 2716

34



Fosterskador och kromosomavvikelser 2022

Avslutande kommentar

Fosterskaderapporten visar att den totala andelen fosterskador och
kromosomavvikelser som rapporterats till Socialstyrelsen varit stabil over
tid men att andelen aborter pa grund av fosterskada/kromosomavvikelse har
okat med tillgédngligheten av fosterdiagnostik. Detta gor att andelen barn
som fods med Downs syndrom eller ndgon annan kromosomavvikelse har
minskat mellan 2007 och 2022. Nar det géller neuralrorsdefekter, tycks det
foreligga en stadig och kraftig nedgang i incidensen (ungefar 2,5% arlig
minskning av incidens mellan 1999 och 2022). Denna nedgéng kan inte
forklaras enbart av forbdttrad fosterdiagnostik, utan verkar spegla en faktisk
sjunkande risk for denna grupp av allvarliga fosterskador. Rapporten pavisar
betydande skillnader mellan regioner och sjukvardsregioner dé det géller
andel aborter bland rapporterade fosterskador eller kromosomavvikelser
beroende pé i vilket 1an kvinnorna var bosatta, men skillnaderna tycks
minska over tiden. Andel fodda barn med Downs syndrom i forhallande till
det forvintade antalet varierade fran under 20 procent i regioner med lag
andel, till 50-60 procent av det forvéntade antalet i regioner med
forhallandevis hog andel fodda barn med Downs syndrom.
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Bilaga 1. Tabeller

Tabell I: Frekvens av olika typer av fosterskador bland fodda barn och bland foster efter abort.

Ar 2018-2022 har jimforts med 1999-2017 (oddskvot), samt analys om forekomst av linjir 6kning/minskning (oddskvot per 1-ars steg erhillna
med logistisk regressionsanalys). Statistiskt sdkerstillda 6kningar/minskningar &r fetstils-markerade. Inga justeringar har gjorts for alder eller
andra mojliga samvarierande faktorer. Ingen justering har gjort for multipla jamforelser

Fodda barn Totalt, fodda barn eller Totalt, fodda barn eller avbrytanden
avbrytanden
1999-2017 2018-2022 1999-2017 2018-2022 Odds Ratio 2018-2022  Odds Ratio per 5-ars-
versus 1999-2017 okning (trend test)

Typ av n per 10000 n per 10000 n per 10000 n per 10000 Odds Ratio  95%CI Odds Ratio  95%(CI
fosterskada/kromosomavvikelse
Totalt fodda (referens) 2014 457 568 172 2014 457 568 172
Neuralrorsdefekt 558 (2.77) 74 (1.3) 1690 (8.39) 299 (5.26) 0.63 0.56-0.71 0.84 0.81-0.86
Anencefali 66 (0.33) 8 (0.14) 638 (3.17) 94 (1.65) 0.52 0.42-0.65 0.83 0.79-0.88
Encefalocele 86 (0.43) 11 (0.19) 208 (1.03) 45 (0.79) 0.77 0.56-1.06 0.85 0.78-0.93
Spina bifida 406 (2.02) 55 (0.97) 844 (4.19) 160  (2.82) 0.67 0.57-0.79 0.84 0.80-0.883
Hydrocefalus 366 (1.82) 62 (1.09) 656 (3.26) 139  (2.45) 0.75 0.63-0.90 0.83 0.79-0.87
Mikrocefalus 181 (0.9) 50 (0.88) 191 (0.95) 54 (0.95) 1.00 0.74-1.35 0.99 0.90-1.08
Holoprosencefali 42 (0.21) 7 (0.12) 119 (0.59) 31 (0.55) 0.92 0.62-1.37 0.92 0.82-1.04
Ogonmissbildning 921 (4.57) 256 (4.51) 934 (4.64) 256 (4.51) 0.97 0.85-1.11  0.96 0.92-1.00
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An- mikroftalmos 93 (0.46) 20 (0.35) 103 (0.51) 20 (0.35) 0.69 0.43-1.11 0.93 0.81-1.05
Avsaknad av 6gon 29 (0.14) 2 (0.04) 36 (0.18) 2 (0.04) 0.20 0.05-0.71 0.85 0.68-1.08
Medfodd katarakt 394 (1.96) 118  (2.08) 394 (1.96) 118  (2.08) 1.06 0.86-1.30 1.05 0.98-1.12
Medfott glaucom 93 (0.46) 21 (0.37) 93 (0.46) 21 (0.37) 0.80 0.50-1.28 0.78 0.68-0.90
Missbildningar av 6ron, ansikte, 423 (2.1) 95 (1.67) 432 (2.14) 96 (1.69) 0.79 0.63-0.98 0.87 0.81-0.92
eller hals

Avsaknad av 6ron 78 (0.39) 14 (0.25) 79 (0.39) 15 (0.26) 0.67 0.39-1.16 0.79 0.68-0.92
Medfodda hjartfel 19697 (97.78) 4499  (79.18) 20320 (100.87) 4742  (83.46) 0.83 0.80-0.85 0.95 0.94-0.96
Medfédda svara hjartfel 3684  (18.29) 861 (15.15) 4109  (20.9) 1039 (18.29) 0.90 0.84-0.96 0.96 0.94-0.98
Trunkus communis 121 (0.6) 21 (0.37) 142 (0.7) 27 (0.48) 0.67 0.45-1.01 0.78 0.69-0.87
Transposition av de stora karlen 702 (3.48) 158 (2.78) 759 (3.77) 182 (3.2) 0.85 0.72-1.00 0.92 0.87-0.96
Gemensam kammare 117 (0.58) 15 (0.26) 158 (0.78) 23 (0.4) 0.52 0.34-0.79 0.79 0.71-0.89
Kammarseptumdefekt 11038 (54.79) 2319 (40.82) 11186 (55.53) 2354  (41.43) 0.75 0.71-0.78 0.92 0.91-0.93
Férmakseptumdefekt 5657  (28.08) 1487 (26.17) 5691 (28.25) 1493 (26.28) 0.93 0.88-0.98 0.99 0.97-1.00
Atrioventrikuldr septumdefekt 419 (2.08) 20 (1.58) 457 (2.27) 105 (1.85) 0.81 0.66-1.01 0.97 0.91-1.03
Fallots tetrad 615 (3.05) 110  (1.94) 640 (3.18) 129 (2.27) 0.71 0.59-0.86 0.93 0.89-0.98
Trikuspidalisatresi / stenos 117 (0.58) 17 (0.3) 141 (0.7) 27 (0.48) 0.68 0.45-1.02 0.87 0.78-0.98
Ebsteins anomali 69 (0.34) 23 (0.4) 81 (0.4) 27 (0.48) 1.18 0.76-1.83 1.03 0.90-1.18
Pulmonalisklaffstenos 1064 (5.28) 261 (4.59) 1077 (5.35) 268 (4.72) 0.88 0.77-1.01 0.98 0.94-1.02
Pulmonalisklaffatresi 294 (1.46) 62 (1.09) 316 (1.57) 70 (1.23) 0.79 0.61-1.02 0.85 0.79-0.92
Aortaklassatresi/stenos 414 (2.06) 119 (2.09) 432 (2.14) 126 (2.22) 1.03 0.85-1.26  0.99 0.93-1.05
Hypoplastiskt 302 (1.5) 61 (1.07) 496 (2.46) 147  (2.59) 1.05 0.87-1.26  0.97 0.92-1.03

vansterkammarsyndrom
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Hypoplastiskt 109 (0.54) 24 (0.42) 161 (0.8) 41 (0.72) 0.90 0.64-1.27 0.93 0.84-1.03
hégerkammarsyndrom

Coarctatio aortae 1120  (5.56) 276  (4.86) 1147  (5.69) 285  (5.02) 0.88 0.77-1.00 0.97 0.94-1.01
Totalt anomalt mynnande 124 (0.62) 34 (0.6) 126 (0.63) 35 (0.62) 0.98 0.68-1.43 0.86 0.77-0.96
lungvener

Missbildningar av 2069 (10.27) 713 (12.55) 2187 (10.86) 744 (13.09) 1.21 1.11-1.31  1.07 1.05-1.10
andningsorganen

Koanalatresi 177 (0.88) 42 (0.74) 183 (0.91) 42 (0.74) 0.81 0.58-1.14 0.93 0.84-1.02
Annan specificerad 44 (0.22) 23 (0.4) 54 (0.27) 26 (0.46) 1.71 1.07-2.71  1.30 1.10-1.55
lungmissbildning

Ansiktsspalter 3416  (16.96) 799  (14.06) 3518  (17.46) 841 (14.8) 0.85 0.79-0.91 0.95 0.93-0.97
Kluven lapp med eller utan kluven 2126 (10.55) 453 (7.97) 2201 (10.93) 490 (8.62) 0.79 0.72-0.87 0.92 0.90-0.95
gom

Kluven gom 1290 (6.4) 346 (6.09) 1317  (6.54) 351 (6.18) 0.94 0.84-1.06 0.92 0.90-0.95
Missbildningar av 5978  (29.68) 2878 (50.65) 6288  (31.21) 2946 (51.85) 1.66 1.59-1.74 1.23 1.21-1.25
matsmaltningsorganen

Esofagusatresi 561 (2.78) 128 (2.25) 586 (2.91) 133 (2.34) 0.80 0.67-0.97 0.97 0.92-1.02
Duodenalatresi/stenos 308 (1.53) 67 (1.18) 315 (1.56) 67 (1.18) 0.75 0.58-0.98 0.92 0.86-0.99
Tunntarmsatresi/stenos 211 (1.05) 64 (1.13) 213 (1.06) 64 (1.13) 1.06 0.81-1.41 1.04 0.95-1.13
Anal atresi/stenos 748 (3.71) 197  (3.47) 839 (4.16) 210 (3.7) 0.89 0.76-1.03 0.95 0.91-0.99
Hirschsprungs sjukdom 396 (1.97) 91 (1.6) 396 (1.97) 91 (1.6) 0.81 0.65-1.02 0.95 0.91-0.99
Gallgangsatresi 97 (0.48) 23 (0.4) 97 (0.48) 23 (0.4) 0.84 0.53-1.32 0.90 0.79-1.02
Pancreas annulare 29 (0.14) 14 (0.25) 30 (0.15) 14 (0.25) 1.65 0.88-3.10 1.29 1.03-1.63
Diafragmabrack 476 (2.36) 134 (2.36) 612 (3.04) 170 (2.99) 0.98 0.83-1.17 0.97 0.92-1.02
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Bukvaggsdefekter 575 (2.85) 141 (2.48) 844 (4.19) 223 (3.92) 0.94 0.81-1.08 0.96 0.92-1.01
Gastroschisis 340 (1.69) 80 (1.47) 413 (2.05) 93 (1.64) 0.80 0.64-1.00 0.93 0.87-0.99
Omfalocele 223 (1.11) 56 (0.99) 398 (1.98) 109  (1.92) 0.97 0.79-1.20 0.96 0.90-1.02
Missbildningar av urinorganen 5437 (26.99) 1505 (26.49) 6016 (29.86) 1667 (29.34) 0.98 0.93-1.04 1.06 1.05-1.08
Njuragenesi, dubbelsidig 65 (0.32) 4 (0.07) 197 (0.98) 35 (0.62) 0.63 0.44-0.90 0.82 0.75-0.91
Renal dysplasi 218 (1.08) 58 (1.02) 293 (1.45) 91 (1.6) 1.10 0.87-1.39 1.07 1.00-1.16
Medfédd hydronefros 3366 (16.71) 943 (16.6) 3408 (16.92) 952 (16.76) 0.99 0.92-1.06 1.15 1.12-1.17
Blasextrofi / epispadi 106 (0.53) 27 (0.48) 114 (0.57) 37 (0.65) 1.15 0.79-1.67 0.98 0.87-1.10
Uretravalvel/Prune belly 285 (1.417) 63 (1.11) 361 (1.79) 73 (1.28) 0.72 0.56-0.92 0.95 0.89-1.02
Missbildningar av konsorganen 6450 (32.02) 1767 (31.1) 6502 (32.28) 1777 (31.28) 0.97 0.92-1.02 0.99 0.97-1.00
Hypospadi 5768  (28.63) 1598 (28.13) 5775  (28.67) 1600 (28.16) 0.98 0.93-1.04 1.01 0.99-1.02
Obestamt kén 73 (0.36) 15 (0.26) 85 (0.42) 17 (0.3) 0.71 0.42-1.19 0.88 0.76-1.01
Missbildningar av muskler och 7607 (37.76) 1874 (32.98) 7944 (39.43) 2004 (35.27) 0.89 0.85-0.94 0.95 0.93-0.96
skelett

Reduktionsmissbildning av 900 (4.47) 166  (2.92) 1056  (5.24) 221 (3.89) 0.74 0.64-0.86 0.88 0.85-0.92
extremitet

Reduktionsmissbildning avarmar 697 (3.46) 132 (2.32) 807 (4.01) 162 (2.85) 0.71 0.60-0.84 0.87 0.83-0.92
Reduktionsmissbildning av ben 257 (1.28) 39 (0.69) 322 (1.6) 65 (1.14) 0.72 0.55-0.93 0.87 0.80-0.93
Avsaknad av extremitet 22 (0.11) 2 (0.04) 51 (0.25) 5 (0.09) 0.35 0.14-0.84 0.79 0.65-0.97
Ekvinovarusklumpfot 2518  (12.5) 637  (11.21) 2583  (12.82) 673  (11.85) 0.92 0.85-1.00 0.96 0.93-0.98
Hoftledsluxation 112 (0.56) 21 (0.37) 112 (0.56) 21 (0.37) 0.66 0.42-1.06 0.96 0.93-0.98
6verta|iga fingrar/tar 2273 (11.28) 639 (11.25) 2296 (11.4) 642 (11.3) 0.99 0.91-1.08 1.00 0.97-1.02
Sammanvaéxning av fingrar/tar 1649 (8.19) 345 (6.07) 1675 (8.31) 347 (6.11) 0.73 0.65-0.82 0.90 0.87-0.93

40



Fosterskador och kromosomavvikelser 2022

Skelettdysplasi 147 (0.73) 36 (0.63) 309 (1.53) 75 (1.32) 0.86 0.67-1.11 0.94 0.87-1.01
Kraniosynostos 1226 (6.09) 408 (7.18) 1231 (6.11) 408 (7.18) 1.18 1.05-1.31 1.07 1.03-1.11
Situs inversus 99 (0.49) 46 (0.81) 115 (0.57) 51 (0.9) 1.57 1.13-2.18 1.18 1.05-1.32
Siamesiska tvillingar 0 (0.00) 0 (0.00) 19 (0.09) 4 (0.07) 0.75 0.25-2.19 1.16 0.85-1.58
Missbildningar av huden 228 (1.13) 49 (0.86) 238 (1.18) 49 (0.86) 0.73 0.54-0.99 0.90 0.82-0.98
Missbildningssyndrom av kédnda 19 (0.09) 3 (0.05) 20 (0.1) 3 (0.05) 0.53 0.16-1.75 0.85 0.63-1.15
orsaker

Kromosomavvikelser 3362 (16.69) 719 (12.65) 6537 (32.45) 1972 (34.71) 1.07 1.02-1.13  1.00 0.98-1.01
Downs syndrom/trisomi 21 2296 (11.4) 460 (8.1) 3863 (19.18) 1110 (19.54) 1.02 0.95-1.09 0.99 0.97-1.01
Trisomi 13 127 (0.63) 14 (0.25) 378 (1.88) 90 (1.58) 0.84 0.67-1.06 0.96 0.90-1.02
Trisomi 18 254 (1.26) 53 (0.93) 871 (4.32) 316 (5.56) 1.29 1.13-1.46 1.02 0.98-1.07
Turners syndrom 101 (0.5) 13 (0.23) 388 (1.93) 117 (2.06) 1.07 0.87-1.31 0.96 0.90-1.02
Klinefelters syndrom 43 (0.21) 15 (0.26) 104 (0.52) 28 (0.49) 0.95 0.63-1.45 0.88 0.78-1.00
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Tabell II. Antal och andel rapporterade aborter pa grund av fosterskador/kromosomavvikelser 1999-2017 respektive 2018-2022

1999-2017 2018-2022
Typ av fosterskada/kromosomavvikelse Aborter Totalt rapporterade Aborter Totalt rapporterade
foster/barn med viss foster/barn med viss
skada/ skada/
kromosomavvikelse kromosomavvikelse
Singulara, ej kromosomala avvikelser
Nagon fosterskada/kromosomavvikelse 3418 (5.8) 58935 908 (5.5) 16451
Neuralrérsdefekt 969 (66.1) 1467 198 (75.0) 264
Anencefali 504 (89.4) 564 79 (90.8) 87
Spina bifida 386 (51.7) 747 97 (66.9) 145
Hydrocefalus 199 (38.2) 521 63 (55.3) 114
Mikrocefalus 6 (3.6) 167 3 (6.4) 47
Medfédda hjartfel 399 (2.1) 19325 186 (4.1) 4500
Medfédda svara hjartfel 328 (8.6) 3804 152 (15.6) 972
Trunkus communis 12 (10.2) 118 4 (18.2) 22
Transposition av de stora karlen 40 (5.5) 722 20 (11.3) 177
Gemensam kammare 27 (19.3) 140 8 (38.1) 21
Kammarseptumdefekt 74 (0.7) 10714 25 (1.1) 2256
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Formakseptumdefekt 17 (0.3) 5373 3 (0.2) 1416
Atrioventrikuldr septumdefekt 27 (6.7) 401 11 (12.2) 90
Fallots tetrad 17 (2.9) 580 17 (14.2) 120
Aortaklassatresi/stenos 12 (2.9) 414 7 (5.7) 122
Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom 168 (37.2) 452 73 (55.7) 131
Hypoplastiskt hégerkammarsyndrom 45 (30.6) 147 15 (39.5) 38
Ansiktsspalter 22 (0.7) 3160 24 (3.2) 761
Missbildningar av matsmaéltningsorganen 105 (1.8) 5677 33 (1.2) 2817
Diafragmabrack 63 (13.2) 478 25 (16.4) 152
Gastroschisis 37 (10.9) 340 8 (9.9) 81
Omfalocele 74 (30.0) 247 32 (40.0) 80
Njuragenesi, dubbelsidig 89 (66.4) 134 22 (88.0) 25
Renal dysplasi 44 (19.0) 231 21 (28.8) 73
Medfédd hydronefros 26 (0.8) 3271 5 (0.5) 916
Missbildningar av kdnsorganen 3 (0.0) 6102 1 (0.1) 1692
Reduktionsmissbildning av extremitet 66 (7.7) 859 33 (17.9) 184
Skelettdysplasi 137 (50.6) 271 35 (51.5) 68
Kromosomavvikelser 3175 (48.7) 6523 1253 (63.6) 1970
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Downs syndrom/trisomi 21 1567 (40.6) 3863 650 (58.6) 1110
Trisomi 13 251 (66.4) 378 76 (84.4) 90
Trisomi 18 617 (70.8) 871 263 (83.2) 316
Konskromosomala avvikelser 348 (70.7) 492 117 (80.7) 145
Turners syndrom 287 (74.0) 388 104 (88.9) 117
Klinefelters syndrom 61 (58.7) 104 13 (46.4) 28
Multipla skador utan kromosomala 3872 (32.5) 11916 813 (30.9) 2628

avvikelser
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Tabell III: Antal och andel barn fédda med Downs syndrom (per tusen fodda) per kvinnans boendelén och period. For varje tidsperiod
och lan ar aven det férvantade antalet (och andelen) fodda barn med Down syndrom framréaknat, baserat pa de fédande kvinnornas
aldrar. Som jamforelsetal visas ocksa en kvot 100 x observerat antal/forvantat.

1999-2017 2018-2020

Fédda barn Forvantat* Kvot fédda/ Fédda barn Férvantat* Kvot fédda/

med Downs antal férvantade med Downs antal férvantade

syndrom syndrom

n (%o ) n (%o ) % n (%o ) n (%o ) %
Stockholm 525 (1.1 1568 (3.2) 33,5 107 (0.8) 513 (3.7) 20,9
Uppsala 70 (1.0) 184 (2.6) 38,1 21 (1.0) 59 (2.8) 35,4
Sodermanland 61 (1.1 123 (2.3) 49,8 14 (0.9) 41 (2.7) 34,5
Ostergétland 76 (0.9) 195 (2.3) 39,0 19 (0.8) 65 (2.7) 29,2
Jonkoping 68 (1.0 152 (2.1) 44,8 19 (0.9 47 (2.3) 40,3
Kronoberg 37 (1.0 82 (2.2) 44,9 7 (0.6) 29 (2.6) 24,3
Kalmar 53 (1.3) 92 (2.2) 57,8 6 (0.5) 29 (2.4) 20,9
Gotland 12 (1.2) 25 (2.5) 48,0 4 (1.6) 7 (3.0) 54,3
Blekinge 38 (1.3) 62 (2.1) 61,6 4 (0.5) 18 (2.4) 22,8
Skane 254 (1.0) 648 (2.5) 39,2 39 (0.5) 218 (2.9 17,9
Halland 83 (1.4) 145 (2.4) 57,2 6 (0.3) 53 (3.1) 1.3
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Vastra Goétaland 407 (1.2) 849 (2.5) 48,0 94 (1.0 278 (2.9) 33,9
Varmland 47 (0.9 118 (2.4) 39,9 10 (0.7) 37 (2.7) 27,4
Orebro 62 (1.1 130 (2.3) 47,8 11 (0.7) 41 (2.5) 26,9
Vastmanland 65 (1.3) 117 (2.3) 55,4 11 (0.8) 39 (2.7) 28,1
Dalarna 52 (1.0) 117 (2.3) 44,5 3 (0.2) 38 (2.7) 7,9

Gavleborg 90 (1.8) 116 (2.3) 77,4 14 (1.0 32 (2.4) 44,0
Vasternorrland 63 (1.4) 104 (2.3) 60,6 19 (1.6) 30 (2.6) 63,3
Jamtland 31 (1.3) 63 (2.6) 49,0 9 (1.4) 18 (2.8) 49,5
Véasterbotten 68 (1.3) 115 (2.2) 59,1 15 (1.1) 36 (2.5) 41,8
Norrbotten 56 (1.2) 108 (2.4) 52,0 16 (1.4) 32 (2.7) 50,8
Riket 2218  (1.1) 5112 (2.6) 43,4 448  (0.8) 1658  (3.0) 27,0

*Forvantad frekvens av Downs syndrom(y) beroende pa moderns alder(x) beraknad enligt: y = exp (1.2782-0.2120*x+0.0059x2)*10-3. Lindsten et al. (1981)
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Bilaga 2. Metod

Vanliga begrepp

Tabell 1. Beskrivning av nagra av de vanligaste begreppen och

statistiska metoder

Kromosomavvikelse eller

kromosomrubbning

Avvikande antal kromosomer eller avvikelser i den enskilda kromosomens
morfologi.

Trisomi 21/Downs
syndrom

For lasbarhetens skull omfattar bendmningen "Trisomi 21" i denna rapport
alla typer av kromosomavvikelser dar det foreligger extra material fran
kromosom 21 (en extra kromosom 21, mosaicism, eller vid translokation).
Bland fédda barn pratar man om Downs syndrom, men denna diagnos kan
aldrig ges ett foster. Darfor talas det i rapporten konsekvent om trisomi 21
bland foster, och Downs syndrom bland fédda barn.

Trisomi 13 Trisomi 13 innebér att det finns extra material fran kromosom 13, vanligast
tre kromosomer nr 13. Bland fédda barn med trisomi 13 pratar man om
"Pataus syndrom”

Trisomi 18 Trisomi 18 innebar att det finns extra material fran kromosom 18, vanligast
tre kromosomer nr 18. Bland fédda barn med trisomi 18 pratar man om
"Edwards syndrom”

Neuralrors- Ett samlingsnamn for anencefali, encefalocele och ryggméargsbrack.

defekter (NTD)

Multipel skada eller
multipel defekt

Defekt som omfattar flera organsystem. Dock raknas inte en defekt som ar
en direkt effekt av en annan avvikelse som en multipel skada (om ett barn
har bade ett ryggmargsbrack och en pes equino varus bedéms t.ex. den
sistnamnda skadan vara en direkt foljd av ryggmargsbracket).
Kromosomavvikelser medfor ofta skador i flera organsystem, men dessa
raknas inte som multipla skador eftersom det ar just kromosomavvikelsen
som ar upphov till de andra skadorna.

Singular skada eller
singular defekt

Defekt som bara omfattar ett organsystem. I de flesta tabellerna &r barn
med kromosomrubbningar sarredovisade och inte medrdknade bland de
dvriga singulara defekterna.

Svara hjartfel

Gruppen hjartfel &r heterogen dér vissa tillstand omfattar sma avvikelser
som gar tillbaka av sig sjalva utan atgarder, till defekter som kraver en serie
av omfattande kirurgiska ingrepp. I den hér rapporten har féljande tillstand
réknats in i gruppen svara hjartfel: Trunkus communis, Transposition av de
stora karlen, Gemensam kammare, Atrioventrikuldr septumdefekt, Fallots
tetrad, Pulmonalisklaffatresi, Trikuspidalisatresi/ stenos, Ebsteins anomali,
Aortaklaffatresi/stenos,Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom, Coarctatio
aortae, samt Totalt anomalt mynnande lungvener.

95-procentigt
konfidensintervall.

Oddskvot/
Riskkvot

Anges ndr man vill uppge hur stor slumpvariationen ar. Betecknar det
intervall inom vilket det sanna vardet med 95-procentig sannolikhet ligger.
Anges ofta som 95% CI och visas som linjer i figurerna.

Ibland vill man jamféra risken for ett visst utfall mellan olika grupper, eller
mellan olika perioder, och kunna korrigera for olika bakgrundsfaktorer som
kan skilja sig at mellan de grupper man vill jgmfoéra. Man skapar da en kvot
av de olika risker man vill jamféra. En riskkvot pa 1,0 anger att risken i tva
jamforda grupper ar lika stor. En oddskvot anger istallet (precis som
namnet antyder) en kvot mellan odds. Om det utfall man studerar ar
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ovanligt (som t.ex. fosterskador eller kromosomavvikelser) sa ar oddskvot
och riskkvot i praktiken samma sak. I rapporten anges ocksa 95-procentiga
konfidensintervallet fér oddskvoten. Om hela intervallet ligger éver (eller
under) 1,0 sags det att 6verrisken (eller underrisken) ar statistiskt
sakerstalld (signifikant).

I rapporten har det tagits fram oddskvoter for att undersoka tidstrender.
For att underséka om det skett en pl6tslig forandring har utfallet under det
senaste aret jamforts med tidigare ar. Vidare har det gjorts analyser for att
undersdka om det skett en linjar férdndring 6ver en langre tid. I dessa
analyser antyder en oddskvot dver 1.0 att
fosterskadan/kromosomavvikelsen har blivit vanligare med tiden, medan en
oddskvot under 1.0 antyder att tillstandet blivit ovanligare med tiden. Alla
odds ratios (med 95% konfidensintervall) har berdknats med logistiska
regressionsanalyser.

Forteckning over de koder (ICD-10)
som anvants

Tabell 2. Férteckning éver de ICD-10 koder som anvants fér att

definiera de tillstand som redovisats i rapporten. Indelningen bygger
pa den som gjorts av den Europeiska organisationen for
fosterskadedvervakning (EUROCAT).

Fosterskada / grupp av fosterskador

ICD-10 kod

Nagon
fosterskada/kromosomavvikelse

Q utom Q250 (fullgangna), Q270, Q825, Q53

Missbildning i centrala nervcystemet Q00-Q07
Neuralrorsdefekt Q00-Q01, Q05
Anencefali Q00
Encefalocele Qo1

Spina bifida Q05
Hydrocefalus Qo3
Mikrocefalus Q02
Holoprosencefali Q041-Q042

Ogonmissbildning

Q100,Q104,Q106,Q107, Q11-Q15

An- mikroftalmos Q110-Q112
Avsaknad av 6gon Q110-Q111
Medfodd katarakt Q120
Medfott glaucom Q150

Missbildningar av 6ron, ansikte, eller
hals

Q16,Q178,Q183,Q187-Q188
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Avsoknad av 6ron

Q16

Medfodda hjartfel

Q20-Q26

Medfédda svara hjartfel

Q200,Q203,Q204,Q212,Q213,Q220,Q224-
Q226,Q230,Q234,Q251,Q262

Trunkus communis Q200
Transposition av de stora kérlen Q203
Gemensam kammare Q204
Kammarseptumdefekt Q210
Férmakseptumdefekt Q211
Atrioventrikuldr septumdefekt Q212
Fallots tetrad Q213
Trikuspidalisatresi / stenos Q224
Ebsteins anomali Q225
Pulmonalisklaffstenos Q221
Pulmonalisklaffatresi Q220
Aortaklassatresi/stenos Q230
Hypoplastiskt Q234
vansterkammarsyndrom

Hypoplastiskt hdgerkammarsyndrom Q226
Coarctatio aortae Q251
Totalt anomalt mynnande lungvener Q262
Isolerad PDA bland fullgangna Q250
Missbildningar av andningsorganen Q30-Q34
Koanalatresi Q300
Annan specificerad lungmissbildning Q338
Ansiktsspalter Q35-QQ37
Kluven lapp med eller utan kluven Q36-Q37
gom

Kluven gom (isolerad) Q35

Missbildningar av
matsvmaltningsorganen

Q38, Q39,Q402-Q409,Q41-Q45

Esofagusatresi

Q390-Q391

Duodenalatresi/stenos

Q410
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Tunntarmsatresi/stenos Q411-Q418
Anal atresi/stenos Q420-Q423
Hirschsprungs sjukdom Q431
Gallgangsatresi Q442
Pancreas annulare Q451
Diafragmabrack Q790

Bukvaggsdefekter Q792,Q793,Q795
Gastroschisis Q793
Omfalocele Q792

Missbildningar av urinorganen

Q60-Q64,Q79%4

Njuragenesi, dubbelsidig Q601,Q606
Renal dysplasi Q614
Medfédd hydronefros Q620
Blasextrofi / epispadi Q640,Q641
Uretravalvel/Prune belly Q642, Q794

Missbildningar av konsorganen

Q50-Q52,Q54-Q56

Hypospadi

Q54

Obestamt kén

Q56

Missbildningar av muskler och skelett

Q650-Q652,Q58,Q59,Q660,Q681-
Q682,Q688,Q069-Q74

Reduktionsmissbildning av extremitet Q71-Q73
Reduktionsmissbildning av armar Q71
Reduktionsmissbildning av ben Q72

Avsaknad av extremitet Q710,Q720,Q730
Pes equinovarus Q660

Hoftledsluxation

Q650-Q652,Q6580,Q6581

Overtaliga fingrar/tar

Q69

Sammanvaxning av fingrar/tar

Q70

Skelettdysplasi

Q7402,Q77,Q7800,Q782-Q788,Q8716

Kraniosynostos Q750
Situs inversus Q893
Siamesiska tvillingar Q894
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Missbildningar av huden Q80-Q824,Q826-Q828
Missbildningssyndrom av kdnda Q86,P350-P351,P371

orsaker

Kromosomavvikelser Q790,Q935,Q937-Q939,Q96-Q99
Downs syndrom/trisomi 21 Q90

Trisomi 13 Q914-Q917

Trisomi 18 Q910-Q913

Turners syndrom Q9%

Klinefelters syndrom Q980-Q984

Datainsamling

Information om fosterskador och kromosomavvikelser till denna rapport
hiamtas fran tre olika datakéllor; det medicinska fodelseregistret (MFR),
patientregistret (PAR). [2], och, registret for 6vervakning av fosterskador
och kromosomavvikelser (FoK). Fore 2013 baserades de arliga rapporterna
enbart pa data fran FoK.

FoK startade 1964, och dr som framgatt ovan en sirskild rapportering av
fosterskador och kromosomavvikelser. FoK ér sedan 2007 en del av MFR
for fodda barn. Sedan 2012 ar det endast dodfodda barn, och barn fodda med
multipla fosterskador som ska rapporteras till bade FoK och MFR.

Med start 1999 rapporteras dven inducerade aborter som utforts pa grund av
fosterskada eller kromosomavvikelse till FoK. Rapportering sker pa en
sarskild blankett till Socialstyrelsen fran de kliniker dar aborterna utfors och
all information om aborter &r anonymiserad. FoK inneholl tidigare dven
information om kromosomala avvikelser bland foster och nyfodda barn som
rapporterats fran de cytogenetiska laboratorierna. Vid Socialstyrelsens
oversyn av registren till f6ljd av GDPR-lagstiftningen avslutades denna del
av datainsamlingen och tidigare insamlad data fran de cytogenetiska
laboratorierna raderades. Resultat dr darfor inte helt jamforbara med tidigare
publicerade rapporters.

MER startade 1973, och omfattar information om modrar och nyfddda barn
(savil levande fodda som dodfodda barn). MFR innehéller information om
graviditet och forlossning och nyfodda barn, daribland diagnoser pa barn
med fosterskador eller kromosomavvikelser.

PAR fick nationell tickning 1987, och byggde initialt pa landstingens
rapportering av diagnoser och dtgirdskoder for vardtillfillen for
slutenvardade patienter. Sedan 2002 registreras dven Oppenvardtillfillen i
den specialiserade varden. I denna rapport har dock enbart diagnoser
erhallna under sluten vard under forsta levnadsaret beaktats.
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Figur 1 visar en schematisk bild 6ver de register och perioder som foster-
skadedvervakningen omfattar.

Figur 1. Schematisk framstallning som visar dataunderlaget for
dévervakning av fosterskador/kromosomavvikelser i Sverige mellan
aren 1964-2022

1987, Patientregistret

1973, Medicinska fodelseregistret

1964, Registret for 6vervakning av fosterskador och kromosom- 1999, FoK, inklusive aborter
avvikelser (FoK), f.d Missbildningsregistret, ej aborter, specialkod
1970 1980 1990 2000 2010 2020

Ar
Mindre allvarliga fosterskador och skador som kan vara svara att overvaka
pa grund av varierande diagnostik samt tillstind som 4r mer normala hos
fortidigt fodda barn ingér inte i analyserna. I denna rapport har foljande
mindre allvarliga fosterskador exkluderats:
Icke nedstigna testiklar
Tva kérl i navelstrangen
Persisterande ductus arteriosus (kvarstdende oppen forbindelse mellan
lungartéren och aorta)
Nevus (fodelsemirke, leverflack)
En forteckning over statistiska metoder och vissa facktermer visas 1 avsnittet
om definitioner och statistiska metoder 1 bilagan.

Tillforlitlighet och bortfall

En rapport publicerad 2014 [3] visade att bortfallet da det gillde fodda barn
generellt sett var relativt stort 1 FoK jamfort med MFR och PAR, men for
barn med multipla fosterskador var kvaliteten béttre i FoK dn i de andra
bada registren. FoK var ocksa viktig for att tillforsikra tdckningsgraden av
fosterskador och kromosomavvikelser bland d6f6dda barn eftersom dessa
barn inte skall rapporteras till PAR. Genom att anvédnda data frén alla de tre
ndmnda registren bedoms tdckningsgraden vara mycket hog for fodda barn.
Da det géller aborter pa grund av fosterskador &r FoK den enda datakéllan,
och tickningsgradsanalyser dr svarare att utfora och evaluera.

Sa lange bortfallet sker slumpartat har det dock liten betydelse for
beddmningar av riskfaktorer. Avsaknad av en uppgift har daremot
avgorande betydelse da det skall bestimmas hur vanlig en viss fosterskada
ar, eller vid tidstrendanalyser.
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