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Forord

Denna publikation presenterar statistik over fosterskador och kromosomav-
vikelser hos nyfodda barn under perioden 1973-2009 samt hos foster vid
graviditeter avbrutna pa grund av fosterskador under 1999-2009. Statistiken
ingdr i Sveriges officiella statistik. Rapporten bygger pd uppgifter frén re-
gistret for Gvervakning av fosterskador och kan hdamtas fran Socialstyrelsens
webbplats

Den produceras dels for att studera och belysa langtidsfordndringar 1 {6-
rekomsten av specifika fosterskador och kromosomavvikelser och dels for
att overvaka forekomsten av fosterskador och kromosomavvikelser i landet.

Rapporten dr sammanstilld av Karin Kdllén och Karin Gottvall vid Soci-
alstyrelsen.

Stockholm 1 november 2010

Anders Aberg

Enhetschef

Enheten for befolkningsstatistik
Avdelningen for statistik och utvdrdering
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Figur och tabellforteckning

Figur

1 Antal barn med fosterskador rapporte-
rade under 1973-2009. F6r 1999-2009
anges totala antalet fosterskador (f6d-
da barn och foster vid avbrutna gravidi-
teter).

2  Antal barn och foster per 1000 fédda
barn, med singulédra, kromosomala,
eller multipla defekter, 1999-2009.

3  Andel avbrutna graviditeter vid foster-
Skada, i procent av alla rapporterade
fosterskador, per ar och typ av foster-
skada (singuldr/multipel/kromosomal).

4 Férvéntad och rapporterad frekvens av
barn och foster med Downs syndrom i
relation till kvinnans alder under perio-
den 1999-2009.

5 Férvéntad och rapporterad frekvens
fédda barn och aborterade foster med
Downs syndrom/trisomi 21 under peri-
oden 1978-2009.

6 Férvéntad och rapporterad frekvens av
Downs syndrom bland fédda barn och
foster (totalt) samt bland fédda barn,
1998-2009. Redovisning per region. 95
% Cl som vertikala linjer. DS=Downs
syndrom och trisomi 21.

7 Andel avbrutna graviditeter bland alla
fall av Downs syndrom rapporterade till
fosterskaderegistret 1999—-20009, efter
kvinnans alder.

8 Férvéntad och rapporterad frekvens av
Downs syndrom ar 2009 bland fédda
barn och foster (totalt) respektive bland
fédda barn. Jdmférelse mellan lands-
ting som erbjéd respektive inte erbjéd
rutinméssig KUB-test under 2009. 95%
Cl visas som vertikal linje.

9  Andel barn respektive foster med néa-
gon fosterskada utan samtidig kromo-
somavvikelse per 1000 fédda barn per
region, 1999-2009.

Figure

1 Number of newborn children with congeni-
tal defects reported in 1973-2009. During
the period 1999-2009 the total number of
defects is presented (newborn children and
terminated pregnancies).

2 Frequency of children and foetus per 1000
born children, with singular, chromosomal
or multiple defects, 1999-2009.

3 Proportion of terminated pregnancies (in
per cent of all reported birth defects) per
year and type of malformation (singu-
lar/multiple/chromosomal).

4 Expected and observed frequency of born
children and terminated pregnancies with
Down syndrome in relation to maternal age
during the period 1999-2009.

5 Expected and observed frequency of born
children and terminated pregnancy with
Down syndrome/trisomy 21 during the
period 1978-2009.

6 Expected and observed frequency of Down
syndrome among born children and termi-
nated pregnancy (in total) and born chil-
dren, 1998-2009. Presented per region
with 95% CI as vertical bars.

DS=Down syndrome and trisomy 21.

7 Proportion of terminated pregnancy of all
cases of Down syndrome to the register of
congenital malformations 1999-2009, in
relation to maternal age.

8 Expected and reported frequency of Down
syndrome 2009 among newborn children
and terminated pregnancy (in total) and
born children respectively. Comparison
between county which offered / did not
offer KUB-test during 2009. 95% Cl as
vertical bars.

9 Frequency of born children/ foetuses with
birth defect (chromosomal defects ex-
cluded) per 1000 born children per region
1999-2009.
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Fédda barn med neuralrérsdefekter
(NTD) (anencefali, encefalocele, spina
bifida) 1973-2009. Fér perioden 1999—
2009 anges totala antalet NTD (fédda
barn och aborterade foster).

Andel aborterade foster med neural-
rérsdefekter (NTD) bland alla rapporte-
rade foster/barn (totalt) med NTD.

Férekomst (per 1000 fédda) av gom-
spalt (utan samtidig lappspalt), och
l&ppspalt (lappspalt med eller utan
samtidig gomspalt) bland foster/barn
utan kromosomavvikelse, 1999—-2009.
95% CI som vertikal linje.

Andel foster med hypoplastiskt véns-
terkammarsyndrom utan kromosomav-
vikelser eller skador i andra organsy-
stem som aborterats under olika tidspe-
rioder

Férdelning av singulédra och multipla
skador, samt kromosomala avvikelser
bland foster/barn med diafragma- omfa-
locele, eller gastroschisis. Fodda barn
eller foster 1999 — 2009.

Andel aborterade foster med diafrag-

mabrack, omfalocele eller gastroschi-
sis. 1999-2009. 95% CI som vertikala
linjer.

Andel aborterade foster med enkelsidig
respektive dubbelsidig njuragenesi.
1999-2009. 95 % ClI som vertikala
linjer.

Andel aborterade foster med dubbelsi-
dig, icke kromosomal, njuragenesi per
period. 95% CI som vertikala linjer.

Tabeller

Andel rapporterade barn och foster
med fosterskador, 1999-2009.

Andel aborterade foster med fosterska-
da i relation till det totala antalet rappor-
terade fosterskador, 1999-2009.

Antal och andel multipla respektive
kromosomala avvikelser hos barn/
foster vid olika diagnoser under perio-
den 1999-2009.
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Newborn children with neural tube defects
(NTD) (anencephaly, encephalocele, spina
bifida) in 1973-2009. During the period
1999-2009 the total number of cases with
NTD (newborn children and terminated
pregnancies) is presented.

Proportion of terminated pregnancies with
NTD among all reported born children and
terminated pregnancies with NTD.

Incidence (per 1000 born children) of cleft-
palate (without cleft lip), with or without
cleft palate) among foetuses/children with-
out chromosomal defect 1999 — 2009. The
vertical bars indicate 95% CI.

Proportion of terminations, in different time
periods, among pregnancies carrying foe-
tuses with hypoplastic left heart syndrome
without chromosomal defects or multiple
malformations.

Singular, multiple and chromosomal de-
fects in foetus/children with diafragmatic
hernia, omphalocele, or gastroschisis,
1999 — 2009.

Proportion of terminations among preg-
nancies carrying fetuses with diaphrag-
matic hernia, omphalocele, or gastroschi-
sis, respectively, 1999-2009. The vertical
bars indicate 95% CI.

Proportion of terminations among preg-
nancies carrying fetuses with unilateral or
bilateral kidney agenesis, respectively,
1999-2009. The vertical bars indicate 95%
Cl.

Proportion of terminations among preg-
nancies carrying fetuses with bilateral
kidney agenesis, during different time pe-
riods. The vertical bars indicate 95% CI.

Tables

Proportion of reported newborn children
and foetuses with congenital defects in
1999-20009.

Proportion of congenital foetal defects in
terminated pregnancies in relation to the
total number of reported defects, 1999—
20009.

Number and proportion of multiple or
chromosomal defects in newborn children
and terminated pregnancies with different
diagnoses in 1999-2009.



Bilaga 1. — Tabeller I-IV

Fosterskador hos barn fédda under
perioden 1973—-2009 och hos foster vid
avbrutna graviditeter,1999-20009.
Kromosomala defekter ar exkluderade
fran évriga fosterskador.

Detaljerad sammanstéllning av fédda
barn och aborterade foster med olika
fosterskador, klassificerade som singu-
lara, multipla och kromosomala defek-
ter, 1999-2009.

Antalet fédda barn och antalet avbrutna
graviditeter med Downs syndrom i
relation till antalet levande foédda barn,
uppdelade efter moderns alder, 1999—
2009. Procenten anger andelen fédda
barn respektive andelen aborterade
foster.

Medftdda hjartdefekter hos 655 fodda
barn med hjartfel rapporterade under
2009.

Tables I-IV

Congenital defects of new-born children
during the period 1999-2009 and in termi-
nated pregnancies in 1999-2009.
Chromosomal defects were excluded from
the other classes of defects.

Detailed list of reported congenital malfor-
mations in newborn children or aborted
foetuses, respectively by presence of mul-
tiple malformations and chromosomal
defects. 1999-2009.

Number of newborn children with Down
syndrome and terminated pregnancies with
trisomy 21 in relation to the number of live
births, listed according to maternal age,
1999-2009.

Congenital defects of the heart in 655
newborn children with heart defects re-
ported in 2009.



Sammanfattning

Under 2009 har totalt 1 901 barn, 17,5 barn per 1 000 f6dda, rapporterats till
registret for 6vervakning av fosterskador och kromosomavvikelser. Det var
nagot fler 4n 2008 da 16,9 barn per 1 000 fodda rapporterades. Fordndringen
tros frdmst bero pa skillnader i rapporteringsbendgenhet. 1 ar, precis som i
fjol, gjordes en grundlig jamforelse mellan inkomna diagnoser till det medi-
cinska fodelseregistret och till fosterskaderegistret, varefter begdran om
kompletteringar skickades till de olika barnklinikerna. Trots att anstrdng-
ningar har gjorts for att i registret komplett finns det fortfarande tecken pé
en kraftig underrapportering fran vissa landsting.

Antalet rapporterade graviditeter som avbrutits pad grund av fosterska-
da/kromosomavvikelse var 2009 cirka 5 per 1 000 fédda barn, 23% av alla
inrapporterade barn/foster med fosterskador. Den helt dominerande diagno-
sen vid avbruten graviditet var kromosomavvikelser. Vid flera allvarliga
tillstdnd utgdr de avbrutna graviditeterna en mycket stor del av det totala
antalet rapporterade fall med fosterskador. Av de rapporterade fallen med
anencefali avbrots 88 procent och for ryggmérgsbrack var motsvarande sift-
ra 54 procent. Tva andra typer av skador dir man kunde se en hog frekvens
av avbrytanden var dubbelsidig, icke kromosomal njuragenesi, (82% avbry-
tanden &r 2007-2009) samt hypoplastiskt véinsterkammarsyndrom (55%
avbrytanden ar 2007-2009). For den senare visades dven en signifikant 6k-
ning av andelen avbrytanden med &ren. Rapporten pekar saledes pa nodvén-
digheten av en fortsatt god registrering av avbrutna graviditeter pa grund av
fosterskada, eftersom en alltmer effektiv prenatal diagnostik och fler av-
brutna graviditeter annars effektivt kan maskera en verklig 6kning av fore-
komst av fosterskada.

Trots att medelaldern for kvinnor som foder barn har 6kat kraftigt — fran
26,0 ar 1973 till 30,8 ar 2009 — har antalet fodda barn med Downs syndrom
varit relativt konstant over tid sedan 1978 (1 per 700—800 fodslar). Mellan
1999 och 2009 sédgs en signifikant 6kning av andelen avbrytanden vid kro-
mosomala avvikelser — frdn ca 53% till ca 67%. Under &r 2009 erbjod 13 av
Sveriges 21 landsting ett kombinerat ultraljud och biokemisk analys (KUB-
test) 1 tidig graviditet for upptickt av kromosomavvikelser, vanligen endast
for kvinnor 35 ar och dldre. Rapporten visar ingen signifikant skillnad i fo-
rekomst av Downs syndrom bland barn fodda i landsting med KUB-test
(13,6/10 000 fodda) jamfort med barn fodda i landsting utan testet (11,6/10
000 fodda). Daremot sags en signifikant 6kad forekomst av aborter pa grund
av nidgon kromosomdefekt i de landsting diar KUB-test erbjods. En nérlig-
gande tolkning dr att en del av de graviditeter som identifieras med kromo-
somavvikelse via KUB-test hade resulterat i spontan abort om man inte hade
intervenerat.



Summary

During 2009, 1 901 children (17.5 children per 1 000 births) were reported
to the Swedish Birth Defects Register. In 2008, the corresponding number
was 16.9 per 1 000 births. The slight increase is probably due to a slightly
better reporting compliance. This year, and also last year, linkages were
made between the Birth Defects Register and the Medical Birth Register.
The neonatal units were requested to complete missing diagnoses in the reg-
ister of birth defects. However, despite the efforts to minimize the drop-out
frequency, the current report indicates that the degree of compliance still
differs considerably between Swedish counties.

About 5 pregnancies per 1 000 births were terminated because of a sus-
pected or verified congenital malformation or chromosomal defect. The
abortions represent about 23 per cent of all reports of malformations in
newborns/fetuses, and the majority of the terminations were due to chromo-
somal defects. In several serious defects, the majority of all affected preg-
nancies were terminated. E.g., in 2009, 88 percent of all reported cases of
anencephaly were terminations, and the corresponding percentage for spina
bifida was 54%. In non-chromosomal bilateral kidney agenesis and isolated
hypoplastic left heart syndrome, the percentage of terminations 2007-2009
were 82% and 55%, respectively. The latter proportion increased signifi-
cantly during the last 10-year period. Thus, the results from the current re-
port stress the importance of a thorough registration of terminations due to
suspected or verified congenital malformations. Otherwise, the increasing,
effective prenatal screening could hide a possible, true rise of congenital
malformations.

The number of newborn children with Down syndrome seems to be con-
stant over time since 1978 (1 per 700—800 births), despite the fact that the
mean maternal age has increased considerably, from 26.0 years in 1973 to
30.8 years in 2009. A significant increase of the proportion of terminations
in pregnancies with chromosomal defects was found during the last 10 year
period — from 53 to 67 per cent. In 2009, 13 of the 21 Swedish counties per-
formed free combined ultrasound and biochemical analysis (CUB) in early
pregnancy in order to detect chromosomal defects, usually only offered to
women 35 years of age or more. In the current report, it is shown that the
frequency of newborn infants with Down syndrome born in counties where
CUB was used was almost identical to the corresponding frequency in coun-
ties where CUB was not used. However, the number of terminations was
significantly higher in counties where CUB was used. One possible explana-
tion to this finding is that by early detection of chromosomal defects, several
terminations were performed to end pregnancies that would have resulted in
early miscarriages.



Bakgrund

Registret for dvervakning av fosterskador och kromosomavvikelser (fore
detta missbildningsregistret), i denna rapport bendmnt fosterskaderegistret,
inrédttades 1 april 1964 som en forsoksverksamhet och blev permanent 1965.

Registret dr en del av medicinska fodelseregistret som innehaller uppgif-
ter om fodda barn (levande fodda och dodfodda efter 22 fullgangna gravidi-
tetsveckor). Fosterskaderegistret innehaller bade information om fédda barn
och foster dir graviditeten avbrutits pa grund av fosterskada/ kromosomav-
vikelse.

Syftet med fosterskaderegistret &r att overvaka forekomsten av fosterska-
dor och kromosomavvikelser i landet for att sd snabbt som mdjligt upptiacka
en eventuell 6kning, men ocksa att studera langtidsforandringar i1 forekoms-
ten av specifika fosterskador och kromosomavvikelser. For att kunna gora
tillforlitliga trendanalyser krévs en god rapporteringsfrekvens.

Mindre allvarliga tillstdnd som dr svara att overvaka pa grunda av varie-
rande diagnostik skall inte rapporteras till fosterskaderegistret, utan endast
till det medicinska fodelseregistret (se bilaga 2, Férteckning over diagnoser
och ICD-koder som inte ska rapporteras till fosterskaderegistret). Direkti-
ven for vilka avvikelser som skall rapporteras har varierat 6ver aren. Darfor
kan det for vissa avvikelser vara svart att jimfora frekvenser mellan olika
tidsperioder.

Mellan 1964 och 1998 anviéndes ett sérskilt kodsystem. Frdn och med
1999 gjordes vissa fordndringar i rapporteringsrutinerna, och idag sker rap-
porteringen av diagnoser enligt svensk version av ICD-10 (Q00—Q99) med
kompletterande text i vissa fall.

Barnlidkare/neonatologer ansvarar for att levande fodda barn rapporteras
till Socialstyrelsens register for overvakning av fosterskador. Nér det giller
dodfodda barn med medfodda missbildningar och foster dér graviditeten
avbrutits pd grund av fosterskada/kromosomavvikelse ér det 1 regel en ob-
stetriker som rapporterar. Viss rapportering sker dven fran de barnkardiolo-
giska klinikerna och fran de cytogenetiska laboratorierna.

Allt fler graviditeter avbryts nir det konstateras att fostret har en allvarlig
fosterskada eller kromosomavvikelse. Det blir sdledes alltmer angeldget att
undersoka eventuella riskfaktorer for fosterskador dven vid graviditeter som
avbrutits. For ndrvarande saknas dock information om exponeringsdata som
t.ex. rokning och ldkemedelsanvdndning under graviditet i dessa fall. Nuva-
rande bestimmelser medger inte heller att Socialstyrelsen registrerar dessa
kvinnors personnummer. Arbete pagér for att kunna sékerstélla en adekvat
riskuppfoljning.
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Material

Insamling och bearbetning

Barn med fosterskada/kromosomavvikelse av viss dignitet och foster vid
inducerad abort pd grund av fosterskada rapporteras till fosterskaderegistret
med hjilp av sdrskilda blanketter (se bilaga 3 Blanketter). De upptéckta fos-
terskadorna beskrivs i klartext och anges om mojligt ocksé som diagnoskod
enligt svensk version av ICD-10. For att klargéra och underlitta bedom-
ningen av varje enskilt barn/foster kan kopior av epikris, obduktionsproto-
koll eller annan relevant handling av betydelse bifogas. Ifylld blankett in-
sdndes sedan till Socialstyrelsen.

Alla inkomna rapporter granskas regelbundet. Efter bedomning och dia-
gnossittning av varje enskilt barn eller foster registreras uppgifterna i fos-
terskaderegistret.

Varje ar (maj/juni) jaimfors det antal barn som rapporterats till fosterska-
deregistret med medicinska fodelseregistret (MFR). Vid upptéckt av foster-
skadediagnoser som rapporterats till MFR och inte till fosterskaderegistret
uppmanas klinikerna att skicka in kompletterande fosterskaderapporter.

Efter paminnelse inkom ca hélften av fallen som rapporterats till MFR
under 2009 men inte till fosterskaderegistret. Det kan férutom en underrap-
portering bero pé att diagnosen inte verifierats vid senare undersokningar.

Regelbundna samkorningar med MFR utfors for exponering av moderns
ladkemedelsanvéndning i1 borjan av graviditet 1 relation till barn med foster-
skador. Vid abort kan emellertid inga eftersokningar goras av ej inrapporte-
rade fall, eftersom kvinnans personnummer av legala skil inte registreras.
Det ar darmed heller inte mojligt att samkora med andra register for att stu-
dera t.ex. ldkemedelsexponeringar i dessa fall.

Niér det géller Downs syndrom och andra kromosomavvikelser gors arli-
gen en sammanstillning vid vilken uppgifter fran klinisk genetik laboratori-
er (provtagning for autosomala avvikelser) utnyttjas.

Tillforlitlighet och bortfall

Under 2004 utvirderades kvaliteten av fosterskaderegistret (ddvarande
missbildningsregistret). I utviarderingen jamfordes incidensen av vissa fos-
terskador och kromosomavvikelser i fosterskaderegistret med andra register.
De register som utnyttjades var kvalitetsregistret for lapp-, kék- och gom-
spalt samt cytogenetiska centralregistret, patientregistret och det medicinska
fodelseregistret.

Fosterskaderegistret hade ett relativt stort bortfall: det uppskattades till ca
20-30 procent for fodda barn och till ca 35-50 procent for graviditeter som
avbrutits pa grund av fosterskada. Vid Downs syndrom samt trisomi 13 och
18 var dock bortfallet endast cirka en procent, ndr uppgifter fran fosterska-
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deregistret kombinerades med uppgifter frdn det cytogenetiska centralre-
gistret.

Sa lange bortfallet sker slumpartat har det dock liten betydelse for be-
domningar av riskfaktorer. Avsaknad av en uppgift far betydelse forst nér
man forsoker bestimma hur vanligt ett fenomen &dr. De som anvinder re-
gistret for undersokningar eller vetenskapliga studier maste kénna till och
forsta de problem som finns i registret, till exempel att det forekommer re-
gelbundna avvikelser i inrapporteringen. Forskningsrapporten om registrets
kvalitet frdn 2004 kan laddas ner frdn Socialstyrelsens webbplats:
http://www.socialstyrelsen.se/publikationer2004/2004-112-2
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Definitioner

Kromosomavvikelse eller
kromosomrubbning

Neuralrorsdefekter (NTD)

Multipel skada eller multipel
defekt

Singuldr skada eller singulér
defekt

95-procentigt konfidens-
intervall.

Avvikande antal kromosomer eller avvikelser 1
den enskilda kromosomens morfologi

Ett samlingsnamn for anencefali, encefalocele
och ryggmirgsbrack.

Defekt som omfattar flera organsystem. Dock
raknas inte en defekt som &r en direkt effekt av
en annan avvikelse som en multipel skada (om
ett barn har bade ett ryggmaérgsbrack och en
klumpfot bedoms t.ex. den sistndmnda skadan
vara en direkt f6ljd av ryggmargsbracket).
Kromosomavvikelser medfor ofta skador i flera
organsystem, men dessa rdknas inte som mul-
tipla skador eftersom det dr just kromosomfelet
som dr upphov till de andra skadorna.

Defekt som bara omfattar ett organsystem. I de
flesta tabellerna dr barn med kromosomrubb-
ningar sirredovisade och inte medrdknade
bland de 6vriga singuldra defekterna.

Anges nédr man vill uppge hur stor slumpvaria-
tionen dr. Betecknar det intervall inom vilket
det sanna estimatet med 95 % sannolikhet lig-
ger. Anges 1 rapporten som 95% CI och visas
som vertikala linjer i figurerna.
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Ordlista

List of terms

aborterade

aborterade foster med kromosomrubbning

aborterade foster med fosterskador
anal/rektum/tjocktarm stenos/atresi
(Q42.0-Q42.3)

andel foster i procent

andelen modrar > 35 &r i procent

andra missbildningar av pulmonalisklaff

(Q22.3)

andra missbildningar av lungartaren

(Q25.7)

andra specificerade hjértmissbildningar

(Q24.8)

andra specificerade missbildningar av
aorta- och mitralisklaff (Q23.8)

andra specificerade missbildningar av
hjértskiljeviggar (Q21.8)

andra specificerade missbildningar av
hjartats kamrar och forbindelser (Q20.8)

andra specificerade missbildningar av de
stora artdrerna (Q25.8)

andra specificerade missbildningar av stora
venerna (Q26.8)

anencefali (Q000)

anomali av lungvensforbindelsen, ospecifi-
cerat (Q26.4)

anomali av portavensforbindelsen

(Q26.5)

anomali av vena cava, ospecificerat

(Q26.9)
annan kromosomrubbning (Q920-Q989,

Q998-Q999)

anorektal

antal

antal hjartdiagnoser
aortaklaffsinsufficiens (Q23.1)
aortaklaffstenos (Q23.0)
aortopulmonell septumdefekt (Q21.4)

aborted

aborted foetuses with chromosomal ab-
normality

aborted foetuses with birth defects

anus/rectum stenosis/atresia

proportion of foetuses, per cent
proportion mothers > 35 years of age, %

other malformations of pulmonary valve

other malformations of pulmonary artery

other specified malformations of heart

other specified malformations of aortic and
mitral valves

other malformations of cardiac septa

other specified malformations of cardiac
chambers and connections

other specified malformations of great
arteries

other specified malformations of great
veins

anencephaly

anomalous pulmonary venous connection,
unspecified

anomalous pulmonary venous connection

anomaly of vena cava, unspecified

other chromosomal abnormality

anorectal

number

number of heart diagnoses
insufficiency of aortic valve
stenosis of aortic valve

aortopulmonary septal defect



ASD (férmakseptumdefekt, Q21.1)
atrioventrikuldr septumdefekt (Q21.2)
atresi av aorta (Q25.2)

atresi av lungartiren (Q25.5)

atresi av pulmonalisklaff (Q22.0)

bukviggsbrack (Q79.2-Q79.3)

coarctatio aortae (Q25.1)
cor triatriatum (Q24.2)

cystiska njurar (Q61)

dextrokardi (Q24.0)
diafragmabréick (Q79.0-Q79.1)
diagnos

diagram

diskordant atrioventrikulér forbindelse

(Q20.5)
Downs syndrom (Q90)

dubbelsidig

dubbelt flode frén hoger kammare (Q20.1)

dubbelt flode fran vinster kammare

(Q20.2)
dubbelt inflode till kammare (Q20.4)

duodenum stenos/atresi (Q410)

Ebsteins anomali (Q22.5)
encefalocele (Q00.1)

enkelsidig

esofagus stenos/atresi (Q39.0-Q39.4)
extremitetsreduktion (Q71-Q72)

Fallots tetrad (Q21.3)
frekvens per 1 000 fodda
fodda barn

fodda barn med kromosomrubbningar

fédda barn med fosterskador

fodda flickor med fosterskador

ASD (atrial septal defect)
atrioventricular septal defect
atresia of aorta

atresia of pulmonary artery

pulmonary valve atresia

abdominal wall defect

coarctation of aorta
cor triatriatum

cystic kidneys

dextrocardia
diaphragmatic hernia
diagnosis

diagram

discordant atrioventricular connection

Down syndrome
bilateral

double outlet right ventricle

double outlet left ventricle

double inlet ventricle

duodenum stenosis/atresia

Ebstein’s anomaly
encephalocele

unilateral

Oesophageal stenosis/atresia

limb reduction defects

tetralogy of Fallot
frequency per 1 000 births
number of births

number of births with chromosomal ab-
normality

number of births with birth defects
girls born with birth defects



fodda pojkar med fosterskador
fodelsear
formakseptumdefekt (Q21.1)

formaksisomerism (Q20.6)

gastroschisis (Q60)

generell skelettdysplasi (Q77-Q78)
gomspalt (Q35)

grav oronmissbildning (Q16—Q17)

Hirschsprungs sjukdom (Q43.1)
hjértblock (Q24.6)

Hjartfel

hjartmissbildning inklusive VSD och PDA

(Q20-Q26)
hjértmissbildning, ospecificerat (Q24.9)

hydrocefalus (Q03)

hypoplastisk hogerkammare (Q22.6)
hypoplastisk vinsterkammare (Q23.4)
(HLHS)

hypospadi (Q54)

infundibulér pulmonalisstenos (Q24.3)

insufficiens av pulmonalisklaff (Q22.2)

kammarseptumdefekt (Q21.0)
klumpfot (Q66.0-Q66.4, Q66.8)
kranskérlsmissbildning (Q24.5)

kvarstdende vénstersidig dvre halven

(Q26.1)

levande fodda
levokardi (Q24.1)
lapp-, kék- och gomspalt (Q36—Q37)

mikrocefali (Q02)

missbildning av aorta- och mitralisklaff,
ospecificerat (Q23.9)

missbildning av de stora artirerna, ospeci-
ficerat (Q25.9)

boys born with birth defects
year of birth
atrial septal defect

isomerism of atrial appendages

gastroschisis
general skeletal dysplasia
cleft palate without cleft lip

serious ear malformation

Hirschsprung disease
heart block
congenital heart disease

malformation of heart including VSD and
PDA

malformation of heart, unspecified
hydrocephalus

hypoplastic right heart syndrome
hypoplastic left heart syndrome (HLHS)

hypospadias

pulmonary infundibular stenosis

pulmonary valve insufficiency

ventricular septal defect
club foot
malformation of coronary vessels

persistent left superior vena cava

live births
laevocardia

cleft lip with or without cleft palate

microcephaly

malformations of aortic and mitral valves,
unspecified

malformations of great arteries, unspecified



missbildning av hjartats kamrar och for-
bindelser, ospecificerat (Q20.9)

mitralisinsufficiens (Q23.3)
mitralisstenos/atresi (Q23.2)

moderns &lder

multipla missbildningar, aborterade foster
multipla missbildningar, fodda barn

multipel skada

njuragenesi/hypoplasi (Q60)

obestdmt kon (Q56)

Observera! Nya rapporteringsrutiner
fr.o.m. 1999

oként kon

omfalocele (Q79.2)

partiellt anomalt mynnande lungvener

(Q26.3)
PDA (6ppet staende ductus arteriosus,

Q25.0)

per 10 000 f6dda, vid hypospadi per
10 000 fodda pojkar

polydaktyli (Q69)
procent

procent av rapporterade

septumdefekt, ospecificerat (Q21.9)

singulér defekt

singuldra fosterskador, aborterade foster
singuléra fosterskador, fodda barn

spina bifida (ryggmairgsbrack) (QO05)
stenos av aorta (Q25.3)

stenos av lungartéren (Q25.6)

stenos av pulmonalisklaff (Q22.1)
stenos av vena cava (Q26.0)

subaortastenos (Q24.4)

tabell
tarmhinder ( Q39-Q43)

malformations of cardiac chambers and
connections, unspecified

mitral insufficiency

mitral stenosis/atresia

age of mother

multiple malformations, aborted foetuses
multiple malformations, number of births

multiple defect

renal agenesis/hypoplasia

indeterminate sex

Note! New reporting routines from 1999

unknown sex

omphalocele

partial anomalous pulmonary venous con-
nection
PDA (patent ductus arteriousus)

per 10 000 births, in hypospadias per
10 000 newborn boys

polydactyly
per cent

per cent of reported

malformations of cardiac septum, unspeci-
fied
singular defect

single birth defects, aborted foetuses
single birth defects, number of births
spina bifida

stenosis of aorta

stenosis of pulmonary artery
pulmonary valve stenosis

stenosis of vena cava

subaortic stenosis

table

congenital intestinal atresia



totalt

totalt anomalt mynnande lungvener

(Q26.2)

totalt antal kromosomrubbningar

totalt antal barn
totalt antal fosterskador

trikuspidalisklaffmissbildning, ospecifice-
rat (Q22.9)

trikuspidalisstenos/atresi (Q22.4)
trisomi 13 (Q91.4-Q91.7)
trisomi 18 (Q91.0-Q91.3)
trisomi 21 (Q90)

truncus communis (Q20.0)

VSD (kammarseptumdefekt, Q21.0)

alder (antal ar)

O6gonmissbildning

Oppet staende ductus arteriosus (Q25.0)
Ovrig kromosomavvikelse

ovrig tunntarm (Q41.1-Q41.9)

Ovriga aortamissbildningar (Q25.4)

ovriga trikuspidalisklaffmissbildningar

(Q22.8)
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total

total anomalous pulmonary venous connec-
tions

total number of chromosomal abnormali-
ties

total number of children
total number of congenital defects

malformation of tricuspid valve, unspeci-
fied

tricuspid stenosis/atresia
trisomy 13
trisomy 18
trisomy 21

common arterial trunk

VSD (ventricular septal defect)

age (number of years)

eye malformation

patent ductus arteriousus

other chromosomal abnormality

other malformations of small intestine
other malformations of aorta

other malformations of tricuspid valve



Rapporterade fosterskador
och kromosomavvikelser

Antalet barn respektive foster som dr anmalda till registret for Overvakning
av fosterskador och kromosomavvikelser framgar av figur 1 och tabell 1.
Det &r tydligt att antalet fluktuerar 6ver perioden, vilket sdkerligen till stors-
ta delen beror pa forandringar i rapporteringsrutiner over aren. En stor {or-
andring ses ar 1999 da ett nytt rapporteringssystem infordes. Dels gjorde
man foridndringar i vilka skador som skulle rapporteras, dels borjade man
systematiskt att begéira kompletteringar for barn som hade nagon fosterska-
da registrerad i det medicinska fodelseregistret (MFR) men inte var anmélda
till fosterskaderegistret. En annan viktig forandring 1999 var att registret, pa
nationell basis, dven omfattade foster vid graviditeter som var avbrutna pé
grund av fosterskada/kromosomavvikelse.

Figur 1. Antal barn med fosterskador rapporterade under 1973-2009. Fér 1999—-
2009 anges totala antalet fosterskador (fédda barn och foster vid avbrutna gravidi-
teter per 1 000 fédda).
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* OBS! Fordndrade rapporteringsrutiner fran 1999.

19



Vid tolkningen av figur 1 dr det séledes viktigt att man &r medveten om hur
stor inverkan olika rapporteringsrutiner har pa den rapporterade férekoms-
ten av fosterskador. Det gar inte att, med figuren som bakgrund, uttala sig
om nigra verkliga forandringar av frekvensen foster/fédda barn med foster-
skador.

I tabell 1 syns ocksé fordelningen mellan singuldra skador, multipla ska-
dor (detta kommer att diskuteras mer ingdende senare), kromosomavvikel-
ser, samt konsfordelning. Av tabellen framgér det att ca 60 procent av bar-
nen med fosterskador &r pojkar.
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Tabell 1. Andel rapporterade barn och foster med fosterskador, 1999-2009.

1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2009
Frekvens per 1 000 fodda Antal
Fodda barn 108 350*
Foédda barn med fosterskador 14,3 13,0 149 149 158 15,8 16,3 17,0 159 16,9|17,5 1901
Aborterade foster med fosterskador 3,5 3,8 41 41 4.3 45 50 47 51 5153 579
Totalt antal fosterskador 17,8 16,7 19,0 19,0 201 20,3 214 21,7 21,0 22|229 2480
Fodda barn med kromosomrubb-
ningar 1,8 1,6 20 19 2,2 1,7 1,9 2,3 16 18|18 194
Aborterade foster med kromosom-
rubbningar 2,1 2,1 2,3 23 2,7 2,8 3,1 2,8 30 32| 36 393
Totalt antal kromosomrubbningar 3,9 3,8 43 41 49 44 50 5,1 45 50|54 587
Procent av rapporterade Antal
Singuléara skador, fodda barn 929 944 942 941 942 946 94,7 948 948 93,7| 955 1815
Multipla skador, fédda barn 7.1 5,6 58 59 5,8 54 53 52 52 6,3 4,5 86
Singuléra skador, aborterade foster 91,3 926 915 911 926 925 919 91,0 923 93| 929 538
Multipla skador, aborterade foster 8,7 7.4 85 8,9 7.4 75 8.1 9,0 77 7,0 7.1 41
Fodda pojkar med fosterskador 62,0 633 634 60,0 605 60,7 591 60,8 59,3 59,7| 579 1101
Fodda flickor med fosterskador 37,1 36,0 36,2 39,2 393 392 40,7 389 405 394| 414 787
Okant kén 1,0 0,7 04 0,8 0,2 0,1 0,2 0,3 0,2 09 0,7 14

* Uppgiften om totala antal barn fodda 2009 ar hamtad frén medicinska fodelseregistret
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Singulara och multipla fosterskador

Ett centralt begrepp vid registrering och forskning kring fosterskador ar hu-
ruvida skadan skall betraktas som singulér eller multipel. Med en multipel
skada menas att barnet i friga har skador i flera organsystem. Om en skada
ar en direkt foljd av en annan (en s.k. sekvens), sa ridknas inte foljdskadan
dven om skadorna &r i olika organsystem. Om ett barn har en klumpfot till
foljd av ett ryggmargsbrack sa kommer t.ex. inte klumpfoten att registreras.
P& samma sitt kommer barn med kromosomavvikelser inte att riknas med
bland barn med multipla skador eftersom skadorna 1 dessa fall &r en effekt
av en grundldggande kromosomavvikelse.

Figur 2 visar andel barn/foster per 1 000 fodda barn som har singuléra,
kromosomala, eller multipla defekter. Antalet barn eller foster som rapporte-
rats med singulédra defekter tycks ha oka patagligt under tidsperioden 1999—
2009, medan antalet barn eller foster med kromosomala avvikelser 6kat na-
got och antalet rapporterade barn eller foster med multipla fosterskador varit
relativt konstant under perioden. Som tidigare framhallits dr det omojligt att
uttala sig om nagon reell 6kning av singuldra skador skett, eller om rappor-
teringen har forbéttrats.

Figur 2. Antal barn och foster per 1 000 fé6dda barn med singulédra, kromosomala
eller multipla defekter, 1999-2009.
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Figur 3. Andel avbrutna graviditeter vid fosterskada, i procent av alla rapporterade
fosterskador, per ar och typ av fosterskada (singuldr/kromosomal/multipel).
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Figur 3 visar andelen avbrutna graviditeter vid fosterskada rdknat i procent
av alla rapporter om fosterskador, per ar och typ av fosterskada (singu-
lar/kromosomal/multipel). I figuren visas en med &ren signifikant 6kande
frekvens aborter vid kromosomavvikelser (p<0.01). En liknande tendens,
dock ej signifikant syns bland multipla defekter. Bland de singuléra skador-
na ligger ddremot avbrytandefrekvensen konstant kring ca 10 procent. Na-
turligtvis skiljer sig avbrytandefrekvensen oerhort mycket mellan olika ty-
per av singuléra skador.

I tabell 2 visas avbrytandefrekvensen bland nagra utvalda fosterskador.
En utforlig forteckning av olika skador, aborterade foster och fodda barn,
och fordelning av singuldra, multipla, eller kromosomala defekter finns i
tabell I och 11, i tabellbilagan.
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Tabell 2. Andel aborterade foster med fosterskada i relation till det totala antalet
rapporterade fosterskador, 1999—-2009. Singuléra skador, multipla skador, samt
kromosomavvikelser visas var fér sig.

Diagnos Andel aborterade foster i procent av samtliga fos-

ter/fodda barn med viss fosterskada

1999-2006 2007 2008 2009
Singulédra skador (ej kromosomala)
Anencefali 92,6 92,6 97 88,5
Spina bifida 57,9 74,4 54,2 51,4
Encefalocele 77,4 90,9 71,4 62,5
Hydrocefalus 65,1 85 62,5 66,7
Tarmhinder 1,7 0 3,8 0
Hjartfel 23 44 3,6 3,8
Hypoplastisk vansterkammare 25,9 60,9 58,6 40
Njuragenesi, dubbelsidig 68,5 83,3 75 100
Njuragenesi, enkelsidig 17,6 22,2 40 0
Hypospadi 0 0 0 0
Diafragmabrack 18,5 11,8 21,4 25
Bukvaggsbrack 25,7 41,4 52,4 34,8
Lapp-, kak- och gomspalt 0,3 0,8 1,5 0,8
Klumpfot 1,9 1,4 7,6 2,7
Multipla skador 31,1 32,3 24,6 33,8
Kromosomala avvikelser
Downs syndrom/trisomi 21 471 49,2 57,3 59,1
Trisomi 13 eller 18 74,2 73,9 79 84
Annan kromosomrubbning 64,8 68 66,9 70,4

Andelen rapporterade foster med multipla skador var 7,1 procent under
2009 och motsvarande siffra for fodda barn var 4,5 procent (se tabell 1).
Som tidigare ndmnts sa betraktas foster och barn med kromosomavvikelser
eller kéinda genetiska syndrom som singuldra skador.

Forekomsten av multipla defekter varierar med olika typer av fosterska-
dor, se ndgra utvalda typer av skador i tabell 3. Vid tarmhinder dvs. stenoser
och atresier av tjocktarm, inklusive analatresi, finner man multipla skador 1
drygt 50 procent av fallen, vid esofagusatresi, diafragmabrick, omfalocele
och gastroschisis 1 cirka 30 procent av fallen, och vid gomspalter, utan lépp-
spalt, 1 20 procent av fallen. Daremot &r det mindre vanligt med multipla
skador vid lapp-, kdk- och gomspalter (11 procent), medfodda hjartfel (511
procent), NTD (13 procent), och hypospadi (6 procent). De skador som dr
mest forknippade med kromosomavvikelser dr omfalocele (33 procent av
dessa har kromosomala avvikelser) och atrioventrikuldr septumdefect, dér
65 procent har kromosomala skador, framfor allt Downs syndrom. For en
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mer ingdende genomgang av de enskilda typerna av fosterskador, se f6ljan-
de avsnitt om de specifika diagnoserna.

Tabell 3. Antal och andel multipla respektive kromosomala avvikelser

hos barn/foster vid olika diagnoser under perioden 1999-2009.

Diagnoser Totalt Multipla* Kromosomavvikelser
antal antal andeli % antal andeli %
Anencefali 389 50 12,9 10 2,6
Spina bifida 501 64 12,8 33 6,6
Gomspalt (utan l&appspalt) 601 120 20 31 5,2
Kluven lapp (med eller utan kluven gom) 1104 124 11,2 89 8,1
Esofagus atresi 280 89 31,8 37 13,2
Anal/rektum atresi 346 175 50,6 30 8,7
Hirschsprung 83 6 7,2 13 15,7
Diafragmabrack 303 a0 29,7 38 12,5
Omfalocele 291 100 34,4 95 32,6
Gastroschisis 195 50 25,6 5 2,6
Hypospadi 2333 148 6,3 23 1
Kammarseptumdefekt 4003 285 7.1 355 8.9
Foérmaksseptumdefekt 1832 175 9,6 276 15,1
Atrioventrikular septumdefekt 456 32 7 298 65,4
Fallots tetrad 291 31 10,7 57 19,6
Stenos av pulmonalisklaff 346 21 6.1 12 35
Coarctatio aortae 499 27 5,4 54 10,8
Totalt antal barn/foster
med fosterskador 22033 1308 5,9 5066 23,0
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Specifika diagnoser

Downs syndrom och andra kromosomavvikelser

Frekvenser, prenataldiagnostik och regionala skillnader.

Det dr sedan ldnge ként att forekomsten av Downs syndrom/trisomi 21
hos avkomman 6kar med kvinnans alder. Med hjélp av en formel (Lindsten
et al. 1981) kan man med god precision berikna forekomsten vid olika
kvinnodldrar.

Figur 4 visar den forvintade* frekvensen (antal per 10 000 fodda) barn
fodda med Downs syndrom i forhéllande till kvinnans alder. Som framgér
av figuren sd Okar risken med stigande alder, allt snabbare efter 30 ar, och
drastiskt efter 40 ars alder. Det totala antalet rapporterade barn/foster med
Downs syndrom stdmmer forvanansvirt bra med det berdknade antalet. Med
nuvarande rutiner for riktad fosterdiagnostik, speciellt bland gravida éldre
kvinnor, sa avbryts en stor del av graviditeterna med foster med trisomi 21,
vilket gor att forekomsten av Downs Syndrom bland fodda barn inte dkar
lika drastiskt med stigande modraalder.

Figur 4. Férvédntad och rapporterad frekvens (antal per 10 000 fédda) av barn och
foster med Downs syndrom i relation till kvinnans alder under perioden 1999—-2009.
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* Frekvens av Downs syndrom (y) beroende pa moderns &lder (x) berdknad enligt: y = exp(1.2782-0.2120*x+0.0059x%)*10"

Referens: Lindsten et al. (1981). Incidence of Down's syndrome in Sweden during the years 1968 — 1977. In
Burgio GR et al. (eds): “Trisomy 21”. Berlin, Heidelberg: Springer, pp 195-210).
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Under de senaste 30 &ren har mddradldern okat betydligt. Ar 1979 var 8%
av de fodande kvinnorna 6ver 35 ar, 2009 var hela 22% av kvinnorna dldre
an 35 ar ndr de fodde barn. Med en sé drastiskt 6kande alder bland mddrarna
skulle man forvénta sig en betydande okning av andelen barn med Downs
syndrom (se streckad linje i figur 5). Den totala 6kningen av barn/foster med
Downs syndrom/trisomi 21 stimmer vil dverens med den framréknade fre-
kvensokningen, men pa grund av en effektiv prenataldiagnostik ligger ande-
len av fodda barn med Downs syndrom timligen konstant (se figur 5).

Figur 5. Férvéntad och rapporterad frekvens (antal per 10 000 fédda) fédda barn
och aborterade foster med Downs syndrom/trisomi 21 under perioden 1978-2009.
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*Frekvens av Downs syndrom (y) beroende pa moderns alder (x) beréiknad enligt: y = exp(1.2782-0.2120*x+0.0059x%)*10~

Referens: Lindsten et al. (1981). Incidence of Down’s syndrome in Sweden during the years 1968 — 1977. In
Burgio GR et al. (eds): “Trisomy 21”. Berlin, Heidelberg: Springer, pp 195-210).

Vid Downs syndrom dominerar vissa avvikelser. Vid atrioventrikuldr sep-
tumdefekt har 65 procent en kromosomavvikelse, och av dessa har majorite-
ten Downs syndrom. En kromosomavvikelse forekom hos 33 procent av
barnen och fostren med omfalocele, men bara hos 3 procent av dem med
gastroschisis. Vid Fallots tetrad forekom en kromosomavvikelse hos 20 pro-
cent av barnen och fostren, samt hos 15 procent av dem med férmakssep-
tumdefekt (se tabell 3).

Fordelningen av mddradlder skiljer sig ganska markant at mellan olika
delar av landet. Rutinerna for prenataldiagnostik skiljer sig ocksd mellan
regioner. I figur 6 visas, for varje region, forvéntat antal (per 10 000 fodda)
barn/foster med Downs syndrom/trisomi 21 berdknat pa aldersfordelningen i
respektive sjukvardsregion. Dessutom visas det rapporterade antalet fos-
ter/barn (totalt), samt fodda barn med Downs syndrom per region.
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Figur 6. Férvédntad och rapporterad frekvens (antal per 10 000 fédda barn) av
Downs syndrom bland fédda barn och foster (totalt), samt bland fédda barn,
1998-2009. Redovisning per region. 95% CI| som vertikala linjer.
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For att man skall f4 en ungefarlig uppskattning om hur stor slumpvariatio-
nen dr vid den regionala jamforelsen sa har figur 6 kompletterats med 95-
procentiga konfidensintervall (95 % CI). Dessa anger det intervall som den
”sanna” frekvensen med 95 % sannolikhet ligger inom. Det &r intressant att
notera det, jaimfort med Ovriga landet, vasentligt hogre antalet forvdntade
fall av Downs syndrom i Stockholmsregionen. Detta speglar givetvis det
faktum att kvinnorna i Stockholm é&r i genomsnitt éldre nir de foder barn dn
vad kvinnorna dr i andra delar av Sverige. De forvidntade antalet/10 000
fodda &r baserade pa barn fodda pa 1970-talet innan fosterdiagnostiken var
sd utbyggd som den &r nu. I Stockholm (och dven i Géteborg) ser man ett
hogre rapporterat antal barn/foster med Downs syndrom @n den berdknade
frekvensen. Detta kan bero pa att man vid en del av de medicinska avbry-
tandena avbryter graviditeter som skulle ha slutat 1 missfall och aldrig resul-
terat i ndgra fodda barn med Downs syndrom.

Trots stora skillnader 1 forviantade frekvenser och rapporterade “’totala”
frekvenser, sd ses inte nagon storre regional skillnad vad géller fodda barn
med Downs syndrom (se figur 6).

Eftersom risken for Downs syndrom stiger s& markant med kvinnans al-
der har fosterdiagnostiken hittills mest riktat sig till de dldre kvinnorna. Un-
gefdr 60 procent av alla barn som féddes med Downs syndrom under 1999—
2009 var dock fodda av kvinnor som var under 35 ar (se tabell II1, 1 tabellbi-
lagan). Figur 7 visar andel avbrytanden av graviditet bland alla fall av
Downs syndrom rapporterade till fosterskaderegistret i relation till kvinnans
alder.
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Figur 7. Andel avbrutna graviditeter bland alla fall av Downs syndrom rapporterade
till fosterskaderegistret 1999—-2009, efter kvinnans alder.
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Av figuren ovan framgéar det tydligt hur olika effektiv fosterdiagnostiken &r
vid olika modradldrar.

En 6kning av antalet barn och foster med trisomi 13 och 18 har observe-
rats under de senaste aren. Hela 6kningen kan forklaras av den 6kande mod-
radldern. Ar 2009 avbrots ungefir 85 procent av graviditeterna med foster
som hade trisomi 13 eller 18.

KUB - Kombinerat ultraljud och biokemisk analys

Allt fler landsting erbjuder KUB-test till gravida kvinnor som en riskskatt-
ning for Downs syndrom. Det finns dock stora skillnader i vilken omfatt-
ning diagnostiken erbjuds bade inom och mellan olika landsting och nédgra
nationella riktlinjer finns inte.

Mer 4n hilften av landstingen i Sverige erbjod KUB-test under 2009 (13
av 21). Vissa landsting erbjuder testet enbart till kvinnor som &r dldre &n 33
eller 35 ar, andra dven till yngre kvinnor vid oro eller hianvisar till privata
vardgivare.

KUB-test bestar av ultraljud med s.k. nackuppklarningsmétning och bio-
kemisk serumundersokning i tidig graviditet (vid 10-14 graviditetsveckor) 1
kombination med moderns &lder. Enligt Statens beredning for medicinsk
utvirdering (SBU), ar KUB diagnostik den kliniskt utvarderade metod for
att bedoma sannolikheten for Downs syndrom som ger den bésta avvig-
ningen mellan andelen identifierade fall och andelen falskt positiva testre-
sultat (evidensstyrka 1) (SBU 2006). Det innebér att farre fostervattenprov/-
moderkaksprov behdver utforas for varje prenatalt upptickt fall av Downs
syndrom om dessa metoder anvidnds jamfort med om enbart moderns alder
anvéands som kriterium for fostervatten- eller moderkaksprov.
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Ar 2009 foddes ca 88 000 barn i landsting dir man rutinmissigt erbjod
KUB-undersokning till gravida kvinnor, medan ca 20 000 barn foddes i
landsting utan rutinmissiga KUB-undersokningar.

Figur 8. Férvédntad och rapporterad frekvens (antal per 10 000 fédda) av Downs
syndrom ar 2009 bland fédda barn och foster (totalt), respektive bland fédda barn.
En jamférelse mellan landsting som erbj6d respektive inte erbjéd KUB-test. 95 %
Cl som vertikala linjer.

Antal per 10000
fédda
40

35

30

25 A

20 +

15

10

Foérvantad frekvens Rapporterad frekvens fédda Rapporterad frekvens fédda
barn/foster (totalt) barn

m Landsting utan KUB-rutin m Landsting med KUB-rutin

Som framgar av figur 8 si var det forvintade antalet och det rapporterade
antalet barn (per 10 000 fodda) med Downs syndrom ungefdr lika stor i
landsting som erbjod, som i landsting som inte erbjod KUB-test. Daremot
var antalet avbrutna graviditeter pa grund av kromosomavvikelse signifikant
hogre 1 1dn diar man erbjod KUB-undersokningar (p<<0.0001). En rimlig for-
klaring &r att man genom att identifiera kromosomala avvikelser i tidig gra-
viditet och inducera abort, avbryter en del graviditeter som annars skulle ha
lett till spontana missfall.
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Ovriga specifika skador

I tabell I 1 tabellbilagan finns en detaljerad sammanstéllning av olika speci-
fika diagnoser, antal fodda barn och antal aborterade foster. I tabellen redo-
visas det sista aret separat, och dren 1999-2008 tillsammans. Aven om det
inte helt gér att jimfora antalet rapporterade fall under perioden 1999-2009
med tidigare ar sd anges dndd frekvensen for perioderna 1973-1984 och
1985-1998. For varje fosterskada och kromosomavvikelse anges antal rap-
porterade barn respektive foster samt frekvens per 10 000 fodda.

For fosterskador som inte beror pa ndgon kromosomavvikelse &r registre-
ringen inte lika heltickande som den dr vid Downs syndrom (ddr dven in-
formation fran det cytogenetiska registret har anvénts). Figur 9 visar andelen
rapporterade barn, respektive foster, per tusen fodda barn med fosterskador
utan kromosomavvikelse i de olika sjukvardsregionerna. Som synes &r det
avsevirda regionala skillnader. Visserligen kan man ténka sig att det finns
viss regional variation med avseende pa riskfaktorer for olika typer av ska-
dor, men den storsta anledningen till den stora regionala variationen &r si-
kerligen olika registreringsrutiner i olika landsting. Speciellt i Stockholm
tycks registrerings- och rapporteringsrutinerna vara bristfalliga.

Figur 9. Andel barn och foster med nagon fosterskada utan samtidig
kromosomavvikelse per 1 000 fédda barn per region ar 1999—-2009.
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Neuralrorsdefekter

Neuralrorsdefekter (NTD- Neural Tube Defects) dr en grupp av fosterskador
som uppkommer genom att neuralplattan eller neuralroret inte sluter sig

korrekt. De skador som ingar i gruppen dr ryggmargsbrack (spina bifida),

hjarnbrack (encefalocele), och avsaknad av hjdrna (anencefali). De flesta av
de tillstdnd som ingar i gruppen ar ofta allvarliga, och anencefali dr oféren-

ligt med liv.

Totalt har 82 barn eller foster rapporterats med NTD under 2009, vilket
innebdr 7,7 per 10 000 fodda. Frekvensen rapporterade barn/foster med

NTD har fluktuerat kring denna frekvens sedan 1999 da dven avbrutna gra-
viditeter borjade registreras pé nationell basis (se figur 10).

Figur 10. Fédda barn med neuralrérsdefekter (NTD) (anencefali, encefalocele,
spina bifida) 1973—-2009. Fér perioden 1999-2009 anges &ven det totala antalet
NTD (fédda barn och aborterade foster) per 10 000 fédda.
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Andelen fodda barn som hade NTD sjonk kraftigt under perioden 1973—
1998, varefter den har legat relativt konstant. Den framsta anledningen till
minskningen dr sannolikt att allt fler graviditeter med foster med NTD av-
brutits (se figur 10). Redan 1990 avbrots majoriteten av alla graviditeter dar
fostret hade anencefali, medan andelen fodda barn med ryggmérgsbrack
fortsétter att minska. Detta beror formodligen pa en forbéttrad ultraljudsdia-
gnostik av gravida kvinnor vid vilken en allt storre andel ryggmargsbrack
uppticks tidigt. Det dr intressant att notera att den totala andelen barn eller
foster med NTD ér 2009 &r ungefar lika stor som andelen fodda barn med
NTD ér 1975.

Figur 11 visar andelen foster vid avbrutna graviditeter av samtliga rappor-
terade fodda foster/barn med NTD, 1999-2009. Som synes aborterades dver
90 procent av alla fall med anencefali, och ingen sdker skillnad kan ses mel-

32

2009
Ar



lan de bada redovisade 5-arsperioderna. For encefalocele och spina bifida ar
motsvarande andelar 75-80 respektive 60 procent.

Figur 11. Andel aborterade foster med neuralrérsdefekter (NTD) bland
alla rapporterade foster/barn (totalt) med NTD.

Andel aborterade
foster

100

80 -

60

40 |

20 A

Anencefali Encefalocele Spina bifida
= 1999-2004 2005-2009

I tabell II i tabellbilagan kan man utlédsa att ca 5 procent av barn/foster med
NTD hade en kromosomavvikelse, ytterligare ca 15 procent hade multipla
skador, medan det i1 resten av fallen rorde sig om singuldra fosterskador.
Talen dr sma, och en viss fluktuation sker mellan aren.

Av 26 barn med NTD fodda under 2009 hade 18 ryggmargsbréack, 4 ence-
falocele och 4 anencefali. Hos aborterade foster var fordelningen 22 rygg-
margsbrack, 7 encefalocele och 28 anencefali. Bland graviditeter dir fostret
hade anencefali avbrots 88 procent (28 av 32). Vid ryggmirgsbrack var
motsvarande siffra 55 procent (22 av 40).

Lapp-, kak- och gomspalter

Vid klassificering av ansiktsspalter brukar man skilja mellan de som invol-
verar enbart gommen (s.k. isolerad gomspalt), och de som involverar ldp-
parna (ldppspalt, med eller utan gomspalt). De bada typerna har lite olika
genes och drftlighetmonster. Figur 12 visar att konsmonstret skiljer sig av-
sevirt at mellan de bada huvudtyperna av ansiktsspalter. Lapp-gomspalt ar
betydligt vanligare hos pojkar dn hos flickor, medan det omvénda géller for
gomspalt (dock inte lika uttalat). Bland pojkar &r det mycket vanligare med
lapp-gomspalt d4n med isolerad gomspalt, medan de bada typerna av spalter
ar ungefidr lika vanliga bland flickor. Det framgar ocksa av figuren att nérva-
ro av skador i andra organsystem (s.k. multipla skador) dr hogre bland
barn/foster med isolerad gomspalt dn bland barn med ldpp-gomspalt (speci-
ellt bland flickor).

33




Figur 12. Férekomst (per 10 000 fédda) av gomspalt (utan samtidig ldppspalt), och
ldpp-gomspalt (ldppspalt med eller utan samtidig gomspalt) bland barn/foster utan
kromosomavvikelse fédda 1999-2009. 95% CI som vertikala linjer.
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Av barn fédda 2009 med ansiktsspalter hade 97 barn en ldpp-, kdk- och
gomspalt och 53 barn hade en isolerad gomspalt. Totalt rapporterades séle-
des 150 barn med ansiktsspalter, vilket motsvarar en frekvens pa 14 per
10 000 fodda. Endast 6 foster med ldpp-, kik-, gomspalt och 3 foster med
isolerad gomspalt aborterades och av dessa sammanlagt 9 foster hade 6
kromosomavvikelser och ett barn hade multipla skador i andra organ (se
aven tabell I i tabellbilagan).

Medfodda hjartfel

Av alla barn som rapporterats till fosterskaderegistret 1999-2009, s& hade ca
40 procent nagon hjartmissbildning, vilket motsvarar ca 6,4 barn per tusen
fodda. Ca 12 procent av barnen/fostren med hjartmissbildningar hade ndgon
kromosomavvikelse, 8 procent hade multipla defekter, och &terstoden, 80
procent av barnen med hjértmissbildningar, hade inte ndgon skada i ndgot
annat organ. Cirka 30 procent av barnen med nigot hjértfel hade dock flera
olika hjartdiagnoser samtidigt.

Totalt har 793 barn rapporterats med medfott hjartfel under 2009, vilket
ar 0,7 procent av det totala antalet barn som foddes, och 42 procent av alla
barn som rapporterades till fosterskaderegistret under detta ar. Av barnen
med hjértfel hade 788 ndgon av de specificerade diagnoserna som redovisas
1 tabell IV 1 tabellbilagan. Av dessa barn hade 78 procent (597 barn) en sin-
guldr hjartdiagnos. De 6vriga barnen hade flera hjartdiagnoser. De fem van-
ligaste diagnoserna var VSD (480 barn), ASD (202 barn), PDA hos barn
over 36 veckor (50 barn) samt coarctatio aortac (38 barn) och AV-defekt
(39 barn). Av de 788 barnen hade 5 procent (41 barn) ocksa medfédda ska-
dor i andra organ och 8 procent (64 barn) en kromosomavvikelse.
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Under 2009 rapporterades 56 foster med hjartfel dir graviditeten avbrots.
Av dessa hade 11 stycken (20 %) forutom hjartfel medfodda skador i andra
organ dn hjértat, och 18 stycken (32 %) en kromosomavvikelse. Av 27 fos-
ter med enbart hjartmissbildning hade majoriteten (15 st) flera hjartdiagno-
ser, alla komplicerade hjartfel. Av de 12 foster som endast hade en hjért-
missbildningsdiagnos hade fyra hypoplastiskt vénsterkammarsyndrom
(HLHS) och de 6vriga andra allvarliga tillstand.

Under hela perioden 1999-2009 avbréts 35 procent (75 av totalt 214 barn
och foster) av graviditeterna med HLHS utan kromosomala avvikelser eller
skador 1 flera organsystem. Av figur 13 framgér det att andelen foster som
upptickts och aborterats vésentligt har 6kat under aren — frén 10 till ca 55
procent av alla barn/foster med HLHS som rapporterats till fosterskadere-
gistret.

Figur 13. Andel foster med hypoplastiskt vénsterkammarsyndrom utan kromosom-
avvikelser eller skador i andra organsystem som aborterats under olika tidsperio-
der.
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Hypospadi

Hypospadi ar en av de vanligaste fosterskadorna och innebér att urinroret
mynnar pa undersidan av penis. Skadan brukar ses som en inkomplett mas-
kulinisering av ett manligt foster. Majoriteten (ca 70%) av de fall av hypos-
padi som rapporterats till fosterskaderegistret var glanduldra dvs. en lindrig
form dér urinréret mynnar pd undersidan av ollonet, 13 procent var penila
(urinréret mynnar pa undersidan av penis, medan ca 4 procent hade en pe-
noskrotal eller skrotal hypospadi (urinréret mynnar pé skrotum). Totalt har
ca 2333 pojkar rapporterats med hypospadi under 1999-2009, vilket mot-
svarar ca 0.2 procent av alla fodda barn, eller ca 0,4 procent av alla pojkar.
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Ar 2009 rapporterades 266 fall av hypospadi — alla var fodda barn. 1219 fall
hade man angivit liget av hypospadin. Av dessa hade 167 (76 procent) en
glanduldr hypospadi, 34 barn (16 procent) hade en penil hypospadi och 11
barn (5 procent) hade en penoskrotal eller skrotal hypospadi. Sju barn hade
andra typer av hypospadi.

Diafragma- och bukvaggsbrack

Diafragmabrack, omfalocele (navelstrangsbrack), och gastroschisis (defekt i
ventrala bukvédggen bredvid naveln) ér tre helt olika missbildningar som
visar olika riskpanorama och har olika prognos och olika patogenes. Som
framgar av figur 14 skiljer sig fordelningarna dver singuldra, multipla, och
kromosomala skador markant at mellan de tre typerna av fosterskador (se
vidare detaljer i Tabell I och II i tabellbilagan).

Figur 14. Férdelning av singuldra och multipla skador, samt kromosomala avvikel-
ser bland barn/foster med diafragmabrack, omfalocele, eller gastroschisis. Fédda
barn eller foster 1999-2009.
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Bland barn/foster med gastroschisis fanns det i 70 procent av fallen inte na-
gon annan skada, bland barn/foster med diafragmabréck var motsvarande
siffra ca 55 procent, medan det bland barn/foster med omfalocele var endast
en tredjedel som inte hade ndgon annan skada. Den hoga andelen av kromo-
somdefekter och multipla skador hos barn med omfalocele gor att progno-
sen vid denna typ av skada &r visentligt simre &n vid gastroschisis. Progno-
sen vid diafragmabrick styrs mest av hur stort bracket dr, och huruvida bar-
nets/fostrets lungor har kunnat utvecklas normalt.

Beroende pé olika prognoser vid dessa olika typer av brack avbryts gravi-
diteter med foster som har dessa skador 1 olika hog grad (se figur 15).
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Figur 15. Andel aborterade foster med diafragmabrack, omfalocele
eller gastroschisis. 1999-2009. 95% CI som vertikala linjer.
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Av figur 15 framgar det att andelen avbrytanden var vésentligt hogre vid
omfalocele dn vid gastroschisis, dven vid singuldra skador. Vid singulédra
omfalocelen aborterades ca 42 procent av de foster som rapporterats till fos-
terskaderegistret. For diafragmabrack och gastroschisis var motsvarande
andelar 19 respektive 16 procent.

Medeléldern for kvinnor med foster eller barn med gastroschisis var 27 ar
och 31 ér vid omfalocele och diafragmabrack. Det betyder att det 1 Sverige,
liksom i andra ldnder, observeras en 14g medeldlder for kvinnor med fos-
ter/barn som hade gastroschisis.

Njuragenesi

Under 2009 har 4 fall rapporterats med dubbelsidig njuragenesi. Detta ar ett
ndgot ligre antal jaimfort med perioden 1999-2009, men talen &r smd och
det dr inte konstigt att antalet fluktuerar mellan aren. Majoriteten (75 pro-
cent, 3 av 4) har rapporterats som avbrutna graviditeter under 2009.
Anmirkningsvért stor andel av barnen och fostren med njuragenesi hade
multipla skador. Under perioden 1999-2009 hade 32 procent av fallen med
dubbelsidig njuragenesi multipla skador eller kromosomala avvikelser. Mot-
svarande siffra for ensidig njuragenesi var 57 procent. Den hoga forekoms-
ten av multipla skador vid ensidig njuragenesi kan forklara den hoga avbry-
tandefrekvensen (35 procent) i denna grupp (se figur 16). Till skillnad fran
dubbelsidig njuragenesi som ju dr oforenlig med liv, dr enkelsidig njurage-
nesi ofta ett bifynd bredvid andra, symptomgivande fosterskador.
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Figur 16. Andel aborterade foster med enkelsidig respektive dubbelsidig
njuragenesi. 1999-2009. 95 % CI som vertikala linjer.
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Som framgar av figur 17 nedan kunde en viss 6kning av andelen aborterade
foster bland alla rapporterade barn/foster med dubbelsidig njuragenesi ses
mellan perioderna 1999-2002 och 2003-2005. Sedan dess ligger dock ab-
ortfrekvensen relativt stadigt pa ca 80 procent.

Figur 17. Andel aborterade foster med dubbelsidig, icke kromosomal, njuragenesi
per period. 95% CI som vertikala linjer.
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Bilaga 1 Tabeller

Tabell I. Fosterskador hos barn fédda under perioden 1973—2009 och hos foster vid avbrutna graviditeter under perioden 1999-2009.

Kromosomala defekter ar exkluderade fran évriga fosterskador.

1973— 1985- 19992008 2009
1984 1998
Fédda Fédda Aborterade Totalt Fédda Aborterade Totalt

Diagnos Frekvens* Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens*
Anencefali 2.01 0,43 24 0,25 323 3,33 347 3,58 4 0,37 28 2,62 32 3
Encefalocele 0,78 0,35 25 0,26 84 0,87 109 1,13 4 0,37 7 0,66 11 1,03
Spina bifida 3,89 2,89 174 1,8 255 2,63 429 4,43 18 1,69 21 1,97 39 3,65
Hydrocefalus 2.15 1.15 105 1,08 184 1,9 289 2,98 11 1,03 17 1,59 28 2,62
Mikrocefali 0,60 0,37 25 0,26 3 0,03 28 0,29 3 0,28 3 0,28 6 0,56
Ogonmissbildning 1,75 1,17 206 2,13 7 0,07 213 2,2 20 1,87 1 0,09 21 1,97
Grav éronmissbildning 3,25 1,96 212 2,19 8 0,08 220 2,27 20 1,87 0 0 20 1,87
Gomspailt 5,07 5,33 496 5,12 22 0,23 518 5,35 50 4,68 2 0,19 52 4,87
Lapp-, kak- och gomspalt | 45 15 10 01 885 9,14 38 0,39 923 9,53 89 8,34 3 0,28 92 8,62
Esofagus stenos/atresi 203 2,1 13 0,13 216 2,23 27 2,53 0 0 27 2,53
Duodenum 101 1,04 5 0,05 106 1,09 13 1,22 1 0,09 14 1,31
Ovrig tunntarm 75 0,77 6 0,06 81 0,84 7 0,66 0 0 7 0,66
Anal/rektum 232 2,39 52 0,54 284 2,93 27 2,53 5 0,47 32 3
Hirschsprung 0,20 0,22 61 0,63 0 0 61 0,63 9 0,84 0 0 9 0,84
Hjartmissbildning
(inkl PDA och VSD)

5381 55,54 246 2,54 5627 58,08| 729 68,29 38 3,56 767 71,85
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Tabell I. Fortséttning. Fosterskador hos barn fédda under perioden 1973—2009 och hos foster vid avbrutna graviditeter under perioden
1999-2009. Kromosomala defekter &r exkluderade fran ovriga fosterskador.

1973- |1985- 1999-2008 2009
1984 1998
Fodda Fodda Aborterade Totalt Fodda Aborterade Totalt
Diagnos Frekvens* Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal | Frekvens*
Diafragmabrack 2.05 1.66 170 1,75 70 0,72 240 2,48 18 1,69 7 0,66 25 2,34
Bukvaggsbrack 2,46 1,69 210 2,17 137 1,41 347 3,58 18 1,69 19 1,78 37 3,47
Omfalocele 85 0,88 91 0,94 176 1,82 6 0,56 14 1,31 20 1,87
Gastroschisis 125 1,29 48 05 173 1,79 12 1,12 5 0,47 17 1,59
Njuragenesi/hypoplasi 2,78 1,46 122 1,26 122 1,26 244 2,52 10 0,94 4 0,37 14 1,31
Cystiska njurar 0,96 1,06 187 1,93 120 1,24 307 3,17 18 1,69 15 1,41 33 3,09
Hypospadi * 2363 19,49 | 2042 21,08 4 0,04 2046 21,12| 264 24,73 0 0 264 24,73
Obestamt kon 0,20 0,12 13 0,13 7 0,07 20 0,21 1 0,09 0 0 1 0,09
Generell skelettdysplasi 1,13 0,76 61 0,63 116 1,2 177 1,83 3 0,28 12 1,12 15 1,41
Extremitetsreduktion 5,75 453 412 4,25 74 0,76 486 5,02 47 4,4 10 0,94 57 5,34
Polydaktyli 353 3,64 14 0,14 367 3,79 38 3,56 3 0,28 41 3,84
Klumpfot 712 7,35 51 0,53 763 7,88 87 8,15 5 0,47 92 8,62
Downs syndrom 8,70 836 | 1306 13,48 1237 12,77 2543 26,25| 143 13,4 207 19,39 350 32,79
Trisomi 18 162 1,67 528 545 690 7,12 13 1,22 68 6,37 81 7,59
Trisomi 13 80 0,83 183 1,89 263 2,71 7 0,66 37 3,47 44 4,12
Ovrig kromosomavvikelse 355 3,66 657 6,78 1012 10,45 35 3,28 81 7,59 116 10,87

*Frekvens av totala antalet fodda/aborterade oavsett kon
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Tabell Il. Detaljerad sammanstéllning av fédda barn, och aborterade foster, med olika foster-
skador klassificerade som singuléra, multipla eller kromosomala defekter. 1999—-2009.

Singuldra Multipla skador Kromosomavvikelser Totalt

skador

n (%) n (% ) n (% ) N
Anencefali 329 (84.6) 50 (12.9) 10 (2.6) 389
- Fodda 24 (85.7) 4 (14.3) 0 (0.0) 28
- Aborterade 305 (84.5) 46 (12.7) 10 (2.8) 361
Encefalocele 88 (69.8) 32 (25.4) 6 (4.8) 126
- Fédda 20 (64.5) 9 (29.0) 2 (6.5) 31
- Aborterade 68 (71.6) 23 (24.2) 4 (4.2) 95
Spinabifida 404 (80.6) 64 (12.8) 33 (6.6) 501
- Fédda 167 (84.8) 25 (12.7) 5 (2.5) 197
- Aborterade 237 (78.0) 39 (12.8) 28 (9.2) 304
Hydrocefalus 228 (60.8) 89 (23.7) 58 (15.5) 375
- Fédda 86 (69.4) 30 (24.2) 8 (6.5) 124
- Aborterade 142 (56.6) 59 (23.5) 50 (19.9) 251
Mikrocefali 19 (47.5) 15 (37.5) 6 (15.0) 40
- Fédda 17 (53.1) 1 (34.4) (12.5) 32
- Aborterade 2 (25.0) 4 (50.0) 2 (25.0) 8
Ogonmissbildning 170 (60.9) 64 (22.9) 45 (16.1) 279
- Fédda 167 (63.3) 59 (22.3) 38 (14.4) 264
- Aborterade 3 (20.0) 5 (33.3) 7 (46.7) 15
Grav 6ronmissbildning 170 (68.0) 70 (28.0) 10 (4.0) 250
- Fédda 170 (70.5) 62 (25.7) 9 (3.7) 241
- Aborterade 0 (0.0) 8 (88.9) (11.1) 9
Gomspalt (CP) (utan CL) 450 (74.9) 120 (20.0) 31 (5.2) 601
- Fédda 448 (79.0) 98 (17.3) 21 (3.7) 567
- Aborterade 2 (5.9 22 (64.7) 10 (29.4) 34
Kluven lapp (CL) (med 891 (80.7) 124 (11.2) 89 (8.1) 1104
eller utan CP)
- Fédda 886 (86.9) 88 (8.6) 46 (4.5) 1020
- Aborterade 5 (6.0) 36 (42.9) 43 (51.2) 84
Esofagus atresi/stenos 154 (55.0) 89 (31.8) 37 (13.2) 250
- Fédda 152 (58.2) 78 (29.9) 31 (11.9) 233
- Aborterade 2 (10.5) 11 (57.9) 6 (31.6) 17
Duodenum atresi/stenos 69 (40.4) 51 (29.8) 51 (29.8) 171
- Fédda 69 (41.8) 45 (27.3) 51 (30.9) 165
- Aborterade 0 (0.0) 6 (100) 0 (0.0) 6
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Ovrig tunntarm
atresi/stenos

- Fodda
- Aborterade

Anal/rektum/tjocktarm

atresi/stenos
- Fodda

- Aborterade
Hirshprung

- Fédda

- Aborterade

Hjartfel (inkl VSD
och PDA)

- Fodda
- Aborterade

Diafragmabrack
- Fédda

- Aborterade
Bukvéggsbrack
- Fédda

- Aborterade
Omfalocele

- Fédda

- Aborterade
Gastroschisis

- Fodda

- Aborterade

Njuragenesi/hypoplasi

- Fodda

- Aborterade
Cystiska njurar
- Fédda

- Aborterade
Hypospadi

- Fédda

- Aborterade

Obestamt kon
- Fodda
- Aborterade

60

59

141

137

64
64

5760

5595
165

175
142
33
235
173
62
96
56
40
140
17
23

149
84
65
258
171
87
2162
2162

(78.2)

(81.0)
(35.8)

(57.8)
(71.7)
(31.4)
(48.6)
(70.3)
(26.1)
(33.0)
(51.9)
(21.9)
(71.8)
(84.8)
(40.4)

(54.4)
(60.4)
48.1)
(69.5)
(79.9)
(55.4)
(92.7)
(92.9)
(0.0)

(32.0)
(44.4)
(0.0)

28

23

175

122
53

634

515
119

90
46
44
149
55
94
100
35
65
50
20
30

109
48
61
82
34
48
148
144

(30.4)

(27.1)
(71.4)
(50.6)

43.4)
81.5)
7.2)
7.2)

—_~ o~~~

(8.6)

(7.5)
(25.8)

(29.7)
(23.2)
(41.9)
(30.8)
(22.4)
(39.5)
(34.4)
(32.4)
(35.5)
(25.6)
(14.5)
(52.6)

(39.8)
(34.5)
(45.2)
(22.1)
(15.9)
(30.6)
(6.3)
(6.2)
(57.1)

(52.0)
(33.3)
(100)

30

22

13
13

974

797
177

38
10
28
100
18
82
95
17
78

31

22

23
20

0

(4.3)

(3.5)
(14.3)
(8.7)

(7.8)
(12.3)
(15.7)
(15.7)

(13.2)

(11.5)
(38.4)

(12.5)
(5.1)
(26.7)
(20.7)
(7.3)
(345
(32.6
(15.7
(42.6
(2.6)
(0.7)
(7.0)

— ~— ~— —

(5.8)
(5.0)
(6.7)
(8.4)
(4.2)
(14.0)
(1.0
(0.9)
(42.9)

(16.0)
(22.2)
(0.0)

92

85

346

281
65
83
83

7368

6907
461

303
198
105
484
246
238
291
108
183
195
138
57

274
139
135
371
214
157
2333
2326

25
18
7
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Generell skelettdysplasi

- Fodda
- Aborterade

Extremitetsreduktion

- Fodda

- Aborterade
Polydaktyli

- Fédda

- Aborterade
Klumpfot

- Fédda

- Aborterade

Downs syndrom
- Fédda

- Aborterade
Trisomi 18

- Fédda

- Aborterade
Trisomi 13

- Fédda

- Aborterade

Annan kromosom-

rubbning
- Fédda

- Aborterade

Fosterskaderegistret

1999-20009, totalt
- Fédda

- Aborterade

181
60

121
422
383
39

342
336

710
691
19

15659

14064
1595

(71.1)

(82.3)
(32.2)

11

121
76
45
66
55
11
145
108
37

1308

932
376

(5.9)

(5.5)
(7.6)

26
10
16
43
24
19
50
28
22

2893
1449
1444
771
175
596
307
87
220
1128

390
738

5066

2084
2982

(3.0)
(1.5)
(3.8)
(4.6)
(2.1)
(16.0)
(9.5)
(5.8)
(52.8)
(5.5)
(3.4)
(28.2)

(23.0)

(12.2)
(60.2)

183
62
121
510
422
88
409
376
33
811
738
73

2893
1449
1444
771
175
596
307
87
220
1128

390
738

22033

17080
4953
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Tabell lll. Antal fédda barn och avbrutna graviditeter med Downs syndrom i relation till antalet levande fédda barn, uppdelade efter moderns

alder, 1999-2009. Procenten anger andelen fédda barn respektive andelen aborterade foster.

1999-2008 2009
Moderns alder Fédda Aborterade Totalt Levande Fédda Aborterade Totalt Levande fédda
fédda

-19 15 2 17 17 140 2 1 3 1757
20-24 90 28 118 122 671 10 5 15 14 082
25-29 228 52 280 297 456 24 16 40 30442
30-34 417 207 624 339043 37 41 78 36312
35-39 370 526 896 157 526 40 96 136 19577
40-44 131 364 495 29052 25 43 68 3944
45- 10 37 47 1205 2 4 6 206
Okant 45 21 66 1433 3 1 4 0
Totalt antal 1306 1237 2543 965 526 143 207 350 106 320
Levande fédda MFR
Andel aborterade resp.
fédda bland
barn/foster med Tri-
somi 21 (51,4 %) (48,6 %) (40,9 %) (59,1 %)
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Tabell IV. Medfédda hjartdefekter hos 788 fédda barn med hjértfel rapporterade under 2009.

Hjartdiagnoser

Antal hjartdiagnoser

1 2 3 >4 Totalt
Truncus communis(Q20.0) 3 0 1 1 5
Dubbelt utflode fran hoger kammare(Q20.1) 1 4 2 2 9
Dubbelt utflode fran vanster kammare(Q20.2) 0 0 0 1 1
Transposition av de stora kirlen(Q20.3) 8 4 1 5 18
Dubbelt inflode till kammare(Q20.4) 1 1 2 3 7
Diskordant atrioventrikuldr forbindelse(Q20.5) 0 1 1 0 2
Formaksisomerism(Q20.6) 0 0 1 2 3
Andra specificerade missbildningar av hjértats kamrar och forbind.(Q20.8) 1 0 1 0 2
Kammarseptumdefekt(Q21.0) 358 91 22 9 480
Formaksseptumdefekt(Q21.1) 86 91 17 8 202
Atrioventrikuldr septumdefekt(Q21.2) 25 7 6 1 39
Fallots tetrad(Q21.3) 14 5 0 1 20
Aortopulmonell septumdefekt(Q21.4) 1 2 0 0 3
Andra specificerade missbildningar av hjértskiljeviggar(Q21.8) 0 2 0 0 2
Atresi av pulmonalisklaff(Q22.0) 5 2 6 1 14
Stenos av pulmonalisklaff(Q22.1) 18 8 3 2 31
Andra missbildningar av pulmonalisklaff(Q22.3) 1 1 0 0 2
Trikuspidalisstenos/atresi(Q22.4) 1 0 4 1 6
Ebsteins anomali(Q22.5) 1 0 0 0 1
Hypoplastisk hogerkammare(Q22.6) 0 0 1 1 2
Andra missbildningar av trikuspidalisklaff(Q22.8) 0 1 1 0 2
Missbildning av trikuspidalisklaff, ospecificerad(Q22.9) 0 0 0 0 0
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Tabell IV, fortséttning. Medfédda hjértdefekter hos 788 fédda barn med hjéartfel rapporterade under 2009.

Hjartdiagnoser Antal hjartdiagnoser
2 3 >4 Totalt

—

Aortaklaffstenos(Q23.0) 1
Aortaklaffinsufficiens(Q23.1)

Mitralisstenos/atresi(Q23.2)

Mitralisinsufficiens(Q23.3)

Hypoplastisk vinsterkammare(Q23.4)

Andra specificerade missbildningar av aorta- och mitralisklaff (Q23.8)
Missbildning av aorta-och mitralisklaff, ospecificerade (Q23.9)
Dextrokardi (Q24.0)

Cor triatriatum (Q24.2)

Infundibular pulmonalisstenos (Q24.3)

Subaortastenos (Q24.4)

Kranskarlsmissbildning (Q24.5)

Hjartblock (Q24.6)

Andra specificerade hjartmissbildningar (Q24.8)

Oppetstaende ductus arteriosus (Q25.0)

Coarctatio aortae (Q25.1)

Atresi av aorta (Q25.2)

Stenos av aorta (Q25.3)

Andra medfédda missbildningar av aorta (Q25.4)

Atresi av lungartaren (Q25.5)

Stenos av lungartaren (Q25.6)

Andra missbildningar av lungartaren (Q25.7)

Andra specificerade missbildningar av de stora artarerna (Q25.8)
Missbildning av de stora artarerna, ospecificerad (Q25.9)
Kvarstaende vanstersidig dvre halven (Q26.1)
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Tabell IV. fortséttning Medfédda hjértdefekter hos 788 fédda barn med hjartfel rapporterade under 2009.

Hjartdiagnoser

Antal hjartdiagnoser

1 2 3 >4 Totalt
Totalt anomalt mynnande lungvener (Q26.2) 2 2 3 2 9
Partiellt anomalt mynnande lungvener (Q26.3) 1 0 0 1 2
Anomali av lungvensforbindelsen, ospecificerad (Q26.4) 0 0 0 0 0
Anomali av portavensférbindelsen (Q26.5) 0 0 0 0 0
Andra specificerade missbildningar av de stora venerna (Q26.8) 1 0 1 0 2
597 143 34 14 788

Totalt antal barn med négon eller négra av dessa hjartmissbildningar
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Bilaga 2. Diagnoser som inte ska
rapporteras till Socialstyrelsen

Diagnoskoder i svensk version av ICD-10 (Q00-Q99) som inte ska rapporteras till
registret for dvervakning av fosterskador och kromosomavvikelser (uppdaterad 2010-04-15).

Kod Diagnos i klartext

Q17.0 Overtaligt ytterora (Preaurikuléra bihang)

Q17.5 Utstaende 6ra (6ron)

Q18.0 Galgangsfistel

Q18.1 Preaurikular sinus och cysta

Q24.9 Medfédd hjartmissbildning, ospecificerad

Q25.0 Oppetstaende ductusarteriosus (PDA), fore 36 fullbordade graviditetsveckor (36+0)

Q27.0 Medfédd avsaknad av och hypoplasi av navelartar. Endast en navelartar (tva karl
i navelstrangen)

Q28.9 Medfédd missbildning av cirkulationsorganen, ospecificerad

Q31.4 Medfédd laryngeala stridor

Q32.0 Medfoédd tracheomalaci

Q38.1 Ankyloglossi, stramt tungband

Q52.3 Icke perforerad hymen

Q53.0-9 Icke nedstigen testikel / Retentio testis
Q65.0-9 Medfédda hoftdeformiteter
Q66.5-9 Medfédda missbildningar i fotterna

Q69.0 Assessoriskt finger (fingrar)

Q69.9 Polydaktyli, ospecificerad. Overtaliga fingrar eller tar UNS.
Q70.3 Simhud mellan tar. Enkel syndaktyli av tar utan synostos.
Q76.0 Spina bifida occulta

Q79.9 Medfédd missbildning av muskler och skelett, ospecificerad
Q82.5 Medfétt icke-neoplastiskt nevus

Q82.9 Medfédd missbildning av huden, ospecificerad
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Bilaga 3. Blanketter for rapportering
av fosterskada
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MBF-25 SoSB 36421 2010-08

Insandes till:

Socialstyrelsen

Avdelningen for statistik och utvardering
Befolkningsstatistik

106 30 STOCKHOLM

RAPPORT AV BARN

med fosterskada/kromosomavvikelse

Moderns personnummer

Moderns namn

Adress

Tfn

Rapporteringsdatum (&r, man, dag) (8 siffror)

Forlossningsenhet

Rapporterande ldkare

Rapporterande klinik/sjukhus

Barnet

Fodelsedatum (ar, man, dag) (8 siffror) | Fodelsevikt (gr)

Fodelseldangd (cm)

Huvudomfang (cm)

Kén Bordtyp Vid flerbérd nummer/av Fullbordade enligt SM
_l pojke flicka _l enkelbord flerbord graviditetsveckor  enligt UL
Dott | dsdsdatum Obducerat Var

—l intrauterint (fr o m vecka 22) dod senare

—l nej

L

Specificera alltid fosterskada och/eller kromosomavvikelse

Ange ldge, enkel eller dubbelsidig, osv. Rita garna. Beskriv eventuell kromosomavvikelse.

Sand med epikris eller obduktionsprotokoll.

Kommentar till etiologi/misstiankt syndrom/annan kommentar

Kod enligt ICD 10 kapitel Q, se bifogad lista (OBS! for in diagnosen pa FV 2)

Diagnos 1 Diagnos 2
Diagnos 3 Diagnos 4
Diagnos 5 Diagnos 6
Diagnos 7 Diagnos 8
SoS Inkom till SoS den Begaran om komplettering till Avsiant den Svar den

Anteckningar




MBF-24 SoSB 30000 2010-08

Insands direkt efter legal abort till:

Socialstyrelsen

Avdelningen for statistik och utvardering
Befolkningsstatistik

106 30 STOCKHOLM

RAPPORT AV FOSTER

efter inducerad abort pa grund av fosterskada

Kvinnans fodelsedatum

Rapporteringsdatum (&r, man, dag) (8 siffror)

Rapporterande ldkare

Rapporterande klinik/sjukhus

Fostret
Datum fér avbrytande (ar, man, dag) (8 siffror) Fostrets langd (cm) Fostrets vikt (gr)
SM-datum Fullbordade

graviditetsveckor enligt SM-datum enligt UL

Huvudsaklig indikation for prenatal diagnostik

Om annan, specificera
Rutin Annan

Metod for prenatal diagnostik

:| Chorionvillibiopsi I:I Kordocentes

:| Ultraljud I:I Amniocentes I:I Annan

| Om annan, specificera

Utférda undersoékningar av fostret fore eller efter aborten

Resultat
_l Kromosomundersdkning
Resultat
_l DNA-baserad diagnostik
Undersokning av patolog Om ja, var?
Nej Ja
Helkroppsrontgen Om ja, var?
Nej l—l Ja
Foto Om ja, var?
_I Nej l—l Ja

Diagnos, fosterskada, kromosomavvikelse

Ange ldge, enkel eller dubbelsidig, osv. Sdnd med eventuellt obduktionsprotokoll. Beskriv eventuell kromosomavvikelse. Diagnoskod (ifylles av SoS)
SoS Inkom till SoS den Begaran om komplettering till Avsiant den Svar den
Anteckningar
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