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Forord

Denna publikation presenterar statistik Over fosterskador och kromosom-
avvikelser hos nyfodda barn under perioden 1973-2007, samt hos foster vid
graviditeter avbrutna pa grund av fosterskador under 1999-2007. Statistiken
ingar sedan 2003 i Sveriges officiella statistik. Den produceras dels for att stu-
dera och belysa langtidsfordndringar 1 forekomsten av specifika fosterskador
och kromosomavvikelser och dels for att dvervaka forekomsten av fosterska-
dor och kromosomavvikelser i landet. Detta for att sa snabbt som mojligt kun-
na uppticka en eventuell 6kning som kan vara orsakad av yttre faktorer.

Statistiken har sammanstéllts och kommenterats av docent Karin Kdllén,
med dr. Karin Gottvall, och professor Goran Annerén vid Epidemiologiskt
Centrum (EpC), Socialstyrelsen.

Stockholm i1 december 2008

Birgitta Stegmayr
Chef for Registerenheten, Epidemiologiskt Centrum (EpC)
Socialstyrelsen
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Tabell- och diagramforteckning

Diagram

Foédda barn med medfédda fosterska-
dor rapporterade under 1973-2007.
For 1999-2007 anges totalt antal fos-
terskador (fédda barn och graviditeter
avbrutna p.g.a. fosterskada).

Fédda barn med neuralrérsdefekter
(NTD) (anencefali, encefalocele, spina
bifida) 1973-2007. For perioden 1999-
2007 anges totala antalet NTD (fédda
barn och avbrutna graviditeter).

Forvantad och observerad frekvens av
barn och foster med Downs syndrom
under perioden 1978-2007.

Forvantad och observerad frekvens av
barn och foster med Downs syndrom i
relation till kvinnans alder under perio-
den 1999-2007.

Tabeller

1

Antal rapporterade barn och foster med
medfédda fosterskador, 1999-2007.

Andel foster med medfédda foster-
skador dar graviditeten avbrutits i rela-
tion till det totala antalet rapporterade
fosterskador, 1999-2007.

Medfoédda fosterskador hos barn fodda
under perioden 1973-2006 och vid
avbrutna graviditeter 1999-2007.

Medfédda hjartdefekter hos 712 fédda
barn rapporterade 2007.

Antal och andel medfédda multipla
fosterskador hos fédda barn och vid
avbrutna graviditeter, vid olika diagno-
ser under perioden 1999-2007.

Andel och antal diafragma- och buk-
vaggsbrack hos fédda barn och vid
avbrutna graviditeter, 1999-2007.

Antal fédda barn med Downs syndrom
och antal avbrutna graviditeter med
trisomi 21 i relation till antal levande
fédda barn, uppdelade efter moderns
alder, 1999-2007.

Diagrams

Newborn children with congenital defects
reported in 1973-2007. During the period
1999-2007 the total number of defects are
presented (newborn children and termi-
nated pregnancies because of congenital
defects).

Newborn children with neural tube defects
(NTD) (anencephaly, encephalocele, spina
bifida) in 1973-2007. For the period 1999—
2007 the total number of cases with NTD
(newborn children and terminated preg-
nancies) are presented.

Expected and observed frequency of born
children and terminated pregnancies with
Down syndrome during the period 1978-
2007.

Expected and observed frequency of born
children and terminated pregnancies with
Down syndrome in relation to maternal age
during the period 1999-2007.

Tables

1

Number of reported newborn children and
foetuses with congenital defects in 1999-
2007.

The proportion of congenital foetal defects
in terminated pregnancies in relation to the
total number of reported defects, 1999—
2007.

Congenital defects of newborn children
during the period 1973-2006 and in termi-
nated pregnancies in 1999-2007.

Congenital defects of the heart in 712
newborn children reported in 2007.

Number and proportion of congenital multi-
ple defects in newborn children and termi-
nated pregnancies with different diagnoses
in 1999-2007.

Proportion and number of diaphragmatic
hernia and abdominal wall defect in new-
born children and terminated pregnancies
in 1999-2007.

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,
1999-2007.



Sammanfattning

Under 2007 har totalt 1 612 barn, 15,9 barn per 1 000 fodda, rapporterats till
registret for Overvakning av fosterskador. Detta dr ndgot farre 4n 2006 da 16,7
barn per 1 000 fodda rapporterades.

Antalet rapporterade graviditeter som avbrots pa grund av fosteravvikelser
ligger nu pa cirka 5 per 1 000 fodda barn. Den helt dominerande diagnosen vid
avbruten graviditet var kromosomavvikelser. Vi har inte observerat nagon for-
andring av forekomsten av fosterskador och kromosomavvikelser eller andelen
multipelt skadade barn och foster under aret.

Vid flera allvarliga tillstdind utgoér de avbrutna graviditeterna en mycket stor
del av det totala antalet fall, 50 procent eller mer. Av de rapporterade fallen
med anencefali avbrots 94 procent och for ryggmérgsbracken var motsvarande
siffra 68 procent. En kontinuerlig minskning av antalet rapporterade fodda barn
med ryggmargsbrack observerades under perioden 1975-1999. Samtidigt note-
rades en 0kning av antalet avbrutna graviditeter med denna skada. Under sena-
re tid har antalet fodda barn med ryggmargsbrack legat stabilt pa 1,8 barn per
10 000 fodda barn.

Antalet fodda barn med Downs syndrom (trisomi 21) har varit relativt kon-
stant over tid sedan 1978 (1 per 700-800 fodslar). Detta trots att medeldldern
for kvinnor som foder barn har okat kraftigt — fran 26,5 ar 1973 till 30,8 ar
2007. Sedan 1978 har andelen kvinnor som &r 35 ar eller dldre nér de far barn
okat fran 7 procent till knappt 22 procent under 2007. Den 6kade modradldern
har lett till en 6kning av antalet graviditeter med foster med Downs syndrom.
Att man inte observerar motsvarande dkning av fodda barn med Downs syn-
drom beror pé att fosterdiagnostiska metoder utnyttjas oftare och att detta leder
till att allt fler avbryter graviditeten nir avvikelsen upptécks.



Summary

During the year 2007 a total of 1,612 infants (15.9 per 1,000 newborn children)
were reported to the Swedish Birth Defects Registry.

The number of terminated pregnancies because of congenital fetal malfor-
mation (ToP) increased until recently, but now remains on a level of 5 per
1 000 births. The predominant diagnosis in selective abortion was chromoso-
mal aberrations. No changes in the prevalence of congenital defects or multiple
defects have been observed.

In several conditions of life-threatening birth defects more than 50 per cent
of the pregnancies were terminated. Of the reported pregnancies with anen-
cephaly 94 per cent were terminated and for spina bifida the corresponding
figure were 68 per cent. A gradual decrease of newborn children with spina
bifida and an increase of terminated pregnancies with this congenital defect
have been observed during the period 1975-1999. In the last years the numbers
of spina bifida have remained stable on a level of 1.8 newborn children per
10,000 births.

The number of newborn children with Down syndrome seems to be constant
over time since 1978 (1 per 700—800 births), despite the fact that the mean ma-
ternal age has increased greatly, from 26.5 years in 1973 to 30.8 years in 2007.
Since 1978 the percentage of mothers aged 35 or older has increased from 7 to
about 22 per cent in 2007. The increased maternal age has resulted in an in-
crease of pregnancies with trisomy 21. The reason that no increase in births
with Down syndrome has been observed during this period is an increased use
of prenatal diagnostic methods leading to termination of pregnancies with
trisomy 21.



Bakgrund

Registret for overvakning av fosterskador (fore detta missbildningsregistret)
inréttades 1 april 1964 som en forsoksverksamhet och blev permanent 1965.
Syftet med registret dr att 6vervaka forekomsten av fosterskador och kromo-
somavvikelser i landet for att s& snabbt som mojligt uppticka en eventuell 6k-
ning, men ocksa att studera langtidsfordndringar i forekomsten av specifika
fosterskador och kromosomavvikelser. For att dvervakningsfunktionen ska
uppritthéllas forutsitts att registret stings efter en viss tid (6 manader efter
fodelsen eller efter ett legalt avbrytande av graviditet). En annan fOrutsittning
ar att samtliga fosterskador och kromosomavvikelser anmals i ungefar lika hog
grad varje 4r, sa att fordndringar i frekvensen av olika tillstdnd kan upptéckas.

Registreringen har begrénsats till relativt allvarliga tillstdnd. Mindre allvar-
liga tillstdnd som é&r svéra att overvaka pa grund av varierande diagnostik och
registrering rapporteras inte till registret for dvervakning av fosterskador. Till
dessa tillstdnd rdknas preaurikuldra bihang, sinuscystor och gilgingsfistlar,
extra lillfinger, minimal simhud mellan tarna (2-3 eller 3—4), subluxation av
hofter, medfodd laryngeal stridor, tva kérl 1 navelstringen, oppetstdende ductus
arteriosus (PDA) hos barn fodda fore 36 fullbordade graviditetsveckor, miss-
tankt men ej verifierad hjirtmissbildning, kérlnevus eller pigmenterade nevus,
lagt sittande eller utstdende 6ron, icke nedstigen testikel och ljumsk- eller na-
velbrack. Dessa diagnoser rapporteras endast till det medicinska fodelsere-
gistret.

Registret fungerade i stort sett ofordndrat under perioden 1965 till 1998.
Fran och med 1999 gjordes en rad fordndringar i rapporteringsrutinerna:

e Rapportering av inducerade aborter utforda pé grund av fosterskada infor-
des.

e Klassificeringen av fosterskador och kromosomavvikelser dndrades till
ICD10 (Klassifikation av sjukdomar, svenska versionen 1997).

e Ett nytt rapporteringsformulér introducerades som sammanfogats med en
diagnosforteckning over fosterskador och kromosomavvikelser i enlighet
med ICD10. Varje levande fott barn och varje intrauterint dott foster frén
och med 22 fullbordade graviditetsveckor med fosterskada och/eller kro-
mosomavvikelse inkluderas.

e Vissa fosterskador, som sedan 1982 inte rapporterats till registret for 6ver-
vakning av fosterskador utan enbart till fodelseregistret, blev fran och med
1999 rapporteringspliktiga. Dessa fosterskador dr ultraljudsverifierade
VSD samt PDA fran och med 36 fullbordade graviditetsveckor, behand-
lingskrdavande klumpfot, syndaktylier mellan fingrar och tar (dock ej mini-
mala syndaktylier (simhud) mellan trna 2-3 eller 3—4).

o For medfodda hjartfel fanns tidigare ett speciellt barnkardiologiskt register.
I detta register ingick barn som utretts fore ettarsdagen pa barnkardiologis-
ka kliniker 1 landet och som diagnostiserats med hjartfel. Dessa uppgifter



vidarebefordras sedan 1999 direkt till registret for dvervakning av foster-
skador.

Allt fler graviditeter avbryts nir det konstateras att fostret har en allvarlig fos-
terskada eller kromosomavvikelse. Nuvarande bestimmelser medger dock inte
att Socialstyrelsen registrerar kvinnans personnummer i dessa fall. Detta inne-
bar att registrets kvalitet och mdjligheterna att 6vervaka allvarliga fosterskador
och kromosomavvikelser har forsamrats. Efter en utredning vid Socialdepar-
tementet, med uppdrag att foresla fordndringar som skulle kunna leda till for-
battrade mdjligheter till 6vervakning av fosterskador och kromosomavvikelser,
lamnades under januari 2004 forslag till forédndringar i betdnkandet SOU
2003:126 Forbdttrad missbildningsovervakning. Det dr dock osdkert nir even-
tuella fordndringar kommer till stind.

Anvanda termer

I denna publikation anvénds foljande termer:

Downs syndrom eller trisomi 21 kromosomavvikelse med en extra
kromosom 21

kromosomavvikelse eller kromosom- avvikande antal kromosomer eller
rubbning avvikelser 1 den enskilda kromoso-
mens morfologi

NTD (neuralrorsdefekter) ett samlingsnamn for anencefali, en-
cefalocele och ryggmérgsbrack

multipel skada eller multipel defekt defekt som omfattar flera organ-
system, t.ex. hjartfel och gomspalt

singulér skada eller singulér defekt defekt som bara omfattar ett organ-
system



Material och metod

Insamling och bearbetning

Overvakning av fosterskador och kromosomavvikelser i Sverige bedrivs enligt
foljande principer:

e (Granskning av alla inkomna rapporter som giller barn eller foster med fos-
terskador och kromosomavvikelser sker var tredje vecka. Efter bedomning
och diagnosséttning av varje enskilt barn eller foster registreras uppgifter-
na.

e Varje halvar publiceras en sammanstéllning av dvervakningskaraktér.

e En gang om dret publiceras en definitiv sammanstéllning av innehéllet i
registret for overvakning av fosterskador som dr mer komplett och som
dven inkluderar information fran andra kéllor, se nedan.

For att forbattra rapporteringsgraden sénder Socialstyrelsen varje halvér ut en
begiran om komplettering till samtliga barnmedicinska kliniker i landet. I vér
begidran ber vi klinikerna att rapportera de barn som foddes under foregaende
halvar med fosterskador och kromosomavvikelser och som enbart rapporterats
till det medicinska fodelseregistret, men inte till registret for dvervakning av
fosterskador.

Nir det giller Downs syndrom och andra kromosomavvikelser gors arligen
en sammanstillning vid vilken cytogenetiska centralregistret utnyttjas.

Tillforlitlighet och bortfall

Under 2004 utvirderades kvaliteten av registret for Overvakning av fosterska-
dor. I utvirderingen jamfordes registret for overvakning av fosterskador med
andra register. De register som utnyttjades var kvalitetsregistret for 1dpp-, kidk-
och gomspalt samt cytogenetiska centralregistret, patientregistret och det me-
dicinska fodelseregistret. Grovt riknat dr rapporteringsbortfallet i1 registret for
overvakning av fosterskador cirka 20 procent for fodda barn, men betydligt
storre for graviditeter som avbrutits pd grund av fosterskada, cirka 25-50 pro-
cent. Vid Downs syndrom samt trisomi 13 och 18 dr dock bortfallet endast
cirka en procent, nir uppgifter fran registret for dvervakning av fosterskador
kombineras med uppgifter fran det cytogenetiska centralregistret.

Forskningsrapporten om registrets kvalitet kan laddas ner fran Internet pa
www.socialstyrelsen.se/Publicerat/2004/8518/2004-112-2.htm eller bestdllas
frdn Socialstyrelsens kundtjinst via telefonnummer 08-779 96 66, faxnummer
08-779 96 67 eller e-postadress socialstyrelsen@strd.se.
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Rapporterat till registret for overvak-
ning av fosterskador 2007

Under 2007 har 1 612 barn rapporterats till registret, 15,9 per 1 000 fodda. Det-
ta dr ett avbrott i en svag 6kning som péagatt sedan 2000. Om det ar ett bestden-
de trendbrott r dnnu for tidigt att siga. Ar 1999 gjordes genomgaende forind-
ringar i rapporteringen. Man kan dérfor inte jamfora 1999-2007 med tidigare ar
(se diagram 1).

Antalet rapporterade foster med fosterskador och kromosomavvikelser dér
graviditeten avbrutits dr 520 stycken vilket motsvarar 5,1 per 1 000 fodda. To-
talt har séledes 2 132 barn och foster med fosterskada rapporterats, 21,0 per
1 000 fodda (se tabell 1). Cirka 24 procent av de rapporter som kom in till re-
gistret for overvakning av fosterskador géllde avbrutna graviditeter pad grund
av fosterskada.

Diagnoserna hos foster dir graviditeten avbrutits skiljer sig klart fran dia-
gnoserna hos fodda barn. En sammanstéllning av samtliga rapporterade foster-
skador under perioden 1999-2007 visar att majoriteten av graviditeterna avbru-
tits ndr man upptéckt att fostret hade t.ex. neuralslutningsdefekter (NTD), hyd-
rocefalus, dubbelsidig njuragenesi, trisomi 13 samt trisomi 18 (se tabell 2).
Under 2007 hade 52 procent av de 520 fostren dér graviditeten avbrutits kro-
mosomavvikelser. Andelen graviditeter som avbrutits ndr fostret hade foster-
skador och/eller kromosomavvikelser varierar mellan nigot enstaka fall och
ungefar 90 procent beroende pa typ av skada. For att 6vervaka missbildnings-
diagnoser med mycket hog andel avbrytanden (sésom NTD, njuragenesi och
kromosomavvikelser) kriavs det att de graviditeter som avbryts pa grund av
fosterskada rapporteras (se tabell 2). Denna rapportering &r ocksd helt avgo-
rande for att man ska kunna folja framtida effekter pa forekomsten av t.ex.
NTD vid folatbehandling av kvinnor 1 fertil dlder eller pd kromosomavvikelser
efter screening med trippeltest eller nackuppklarning.
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Diagnosfordelning

Aven om det inte helt gir att jimfora antalet rapporterade fall under perioden
1999-2007 med tidigare &r sd anger vi dnda frekvensen for perioden 1973—
1984 och 1985-1998 i tabell 3. For varje fosterskada och kromosomavvikelse
anges antal rapporterade barn respektive foster samt frekvens per 10 000 f6d-
da.

Neuralrorsdefekter (NTD)

Totalt har 102 barn och foster rapporterats med NTD under 2007, vilket inne-
bér 10,0 per 10 000 fodda. Detta kan jamforas med 9,2 per 10 000 fodda under
2006. Av de 102 rapporterade NTD-fallen var 80 procent (82 stycken) foster.
Av 20 fodda barn med NTD hade 16 ryggmirgsbrack, 2 encefalocele och 2
anencefali. Hos fostren var fordelningen 38 ryggmargsbréack, 14 encefalocele
och 31 anencefali. Majoriteten, 94 procent, av de graviditeter dir fostret hade
anencefali avbrdts. Vid ryggmargsbrack dr motsvarande siffra 70 procent.

Under perioden 1975-1999 har allt fler graviditeter med NTD avbrutits (se
diagram 2). Redan 1990 avbrots majoriteten av alla graviditeter dér fostret
hade anencefali, medan andelen fodda barn med ryggmargsbrick fortsatter att
minska. Socialstyrelsens tolkning &r att detta beror pa en forbéttrad ultraljuds-
overvakning av gravida kvinnor vid vilken en allt storre andel ryggmérgsbrack
upptécks tidigt.

I gruppen med anencefali har sedan 1999 normalt observerats ett par multi-
pelt skadade foster per ar, nagot ar tre eller fyra. Under 2001 och 2006 notera-
des fler multipelt skadade barn och foster i denna grupp, 11 respektive 9 styck-
en, vilket dock betraktas som sporadiska hindelser. Ar 2007 var 5 av totalt 33
barn och foster med anencefali multipelt skadade, ater en helt normal frekvens.

Lapp-, kak- och gomspalter

Av antalet fodda barn 2007 med ansiktsspalter hade 101 stycken en ldpp-, kék-
och gomspalt och 56 stycken en isolerad gomspalt. Totalt rapporterades 157
barn med ansiktsspalter, vilket motsvarar en frekvens pa 15,4 per 10 000 f6d-
da. Endast 7 foster med lépp-, kdk-, gomspalt och 5 foster med isolerad gom-
spalt aborterades och av dessa sammanlagt 12 foster hade alla utom ett en
kromosomrubbning och/eller multipla skador i andra organ (se tabell 3).

Medfodda hjartfel

Totalt har 655 barn rapporterats med medfott hjértfel under 2007 (de specifice-
rade diagnoserna redovisas i tabell 4), vilket ar 0,6 procent av det totala antalet
barn som foddes under detta &r. Av de barn som foddes med hjartfel hade 66
procent (432 stycken) en singuldr hjartdiagnos. Alla de 6vriga hade flera hjart-
diagnoser. De fem vanligaste diagnoserna var VSD (364 stycken), ASD (197
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stycken), PDA hos barn dver 36 veckor (62 stycken), AV-defekt (34 stycken)
samt coarctatio aortac (56 stycken). Av de 655 barnen hade 7 procent (45
stycken) ocksd medfodda skador 1 andra organ och 9 procent (61 stycken) en
kromosomavvikelse.

Totalt rapporterades 61 foster med hjértfel dar graviditeten avbrots. Av dessa
hade 14 stycken (23 procent) forutom hjartfel medfodda skador i andra organ
an hjartat, och 23 stycken (38 procent) en kromosomavvikelse. Av de 24 foster
som hade enbart hjartmissbildning var hypoplastiskt vinsterkammarsyndrom
den vanligaste diagnosen (14 stycken). Av de ovriga 10 fostren hade majorite-
ten olika komplicerade hjértfel.

Under ar 2007 avbrots 61 procent (14 av totalt 23 barn och foster) av gravi-
diteterna med hypoplastiskt vénsterkammarsyndrom utan kromosomala avvi-
kelser eller skador i flera organsystem. Detta kan jaimféras med perioden
19992006 dé& 26 procent (38 av totalt 147 barn och foster) av graviditeterna
avbrots.

Hypospadi
Totalt har 214 pojkar rapporterats med hypospadi under 2007. I 185 fall har
man angivit 14get av hypospadin. Majoriteten, 144 av 214 stycken (78 pro-
cent), hade en glanduldr hypospadi, 28 stycken (15 procent) hade en penil hy-
pospadi och 10 stycken (5 procent) hade en penoskrotal eller skrotal hypospa-
di.

Under 2007 har endast en avbruten graviditet dér fostret hade en singuldr hy-
pospadi rapporterats.

Diafragma- och bukvaggsbrack
Under perioden 1999-2007 har det rapporterats totalt 253 barn och foster med
diafragmabréck, 239 med omfalocele och 161 med gastroschisis. Dessa foster-
skador forekom oftast som singuldr skada hos fodda barn respektive som mul-
tipel skada vid avbrutna graviditeter (se tabell 6).

Medelaldern for modrar med foster eller barn med gastroschisis var 27 ér
och 31 ér vid omfalocele och diafragmabréack. Det betyder att det i Sverige,
liksom i andra lidnder, observeras en 14g medelélder for kvinnor med foster och
modrar med barn som hade gastroschisis.

Njuragenesi

Under 2007 har 9 fall rapporterats med dubbelsidig njuragenesi. Detta &r ett
ofordndrat antal jaimfort med perioden 1999-2006. Majoriteten (89 procent, 8
av 9) har rapporterats som avbrutna graviditeter under 2007, vilket kan jamfo-
ras med drygt 70 procent under perioden 1999-2006. 15 barn och foster med
ensidig njuragenesi har rapporterats. 20 procent av dessa (3 stycken) har rap-
porterats som avbrutna graviditeter, jamfort med 36 procent 1999-2006. An-
mirkningsvirt stor andel av barnen och fostren med njuragenesi hade multipla
skador. Under perioden 1999-2007 hade 33 procent av fallen med dubbelsidig
njuragenesi multipla skador eller kromosomala avvikelser. Motsvarande siffra
for ensidig njuragenesi var 71 procent. Den hdga forekomsten av multipla ska-
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dor vid ensidig njuragenesi kan forklara den hoga avbrytandefrekvensen (34
procent) 1 denna grupp.

Multipla defekter

Andelen rapporterade foster med multipla skador var 7,7 procent under 2007
och motsvarande siffra for fodda barn var 5,2 procent (se tabell 1). Foster och
barn med kromosomavvikelser eller kinda syndrom betraktas som singuléra
skador och ingér inte i gruppen multipla skador, 4&ven om multipla skador fore-
kom.

Forekomsten av multipla skador varierar beroende pa vilka medfédda foster-
skador som studeras. Vid stenoser och atresier av tjocktarm (inklusive anala-
tresi) finner man multipla skador i drygt 50 procent av fallen, vid esofagusatre-
si, diafragmabrack, omfalocele och gastroschisis i1 cirka 30 procent av fallen,
och vid isolerade gomspalter i 22 procent av fallen. Daremot &r det mindre
vanligt med multipla skador vid lapp-, kék- och gomspalter (12 procent), med-
fodda hjartfel (611 procent) samt NTD (13 procent) (se tabell 5).

Downs syndrom och andra kromosomavvikelser

En relativt komplett bild nér det géller Downs syndrom kan fis genom att
kombinera uppgifter frin cytogenetiska centralregistret och registret for over-
vakning av fosterskador (se diagram 3). Ar 1973, d4 fosterdiagnostiken inte var
utvecklad, hade 12,7 per 10 000 fédda Downs syndrom. Under perioden 1973—
2003 var frekvensen fodda barn med Downs syndrom néstan konstant (se dia-
gram 3).

Att det inte skett ndgon markant minskning av andelen fodda barn med
Downs syndrom trots att antalet fosterdiagnostiska unders6kningar har okat
beror pa att kvinnans &lder vid barnafodandet samtidigt har 6kat. Medelaldern
for kvinnor som fédde barn ar 2007 var 30,8 ar, vilket kan jdmforas med 26,5
ar 1973. Medeldldern for kvinnor som fodde barn med Downs syndrom ér
2007 var 32,3 ar och medelaldern for de kvinnor som avbrot graviditeten pa
grund av Downs syndrom var 35,2 ar. Medelaldern for samtliga kvinnor som
fott barn som har rapporterats till registret for 6vervakning av fosterskador var
31,2 ar, det vill sidga obetydligt ver medelaldern for samtliga kvinnor som fott
barn under ar 2007 1 Sverige.

Det finns ett starkt samband mellan kvinnans alder och risken for att bar-
net/fostret ska ha Downs syndrom. Med hjilp av en formel (Lindsten et al. In
Burgio et al. ”Trisomy 21”. Berlin, Heidelberg: Springer Verlag pp 195-210)
kan man med god precision berdkna risken vid olika kvinnoaldrar. Som fram-
gér av diagram 4 Overensstimmer den forvidntade frekvensen mycket vil med
den totala observerade frekvensen.

Ar 2007 foddes 121 barn med Downs syndrom, det vill siga 12 per 10 000
fodda, vilket dr ndgot lagre dn 2006. Minskningen betraktas som slumpmaéssig.
Under de senaste dren har nya metoder for screening for att tidigt upptédcka
foster med kromosomavvikelser, inklusive Downs syndrom, inforts (nivaer av
vissa dggvitedimnen och hormoner i moderns blod, métning av nackuppklar-
ning hos fostret med hjélp av ultraljud o.s.v.). Nagon pétaglig effekt pa antalet
fodda barn med Downs syndrom gér dock dnnu inte att se. Under 2007 blev
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visserligen en storre andel av fostren med Downs syndrom aborterade hos
kvinnor dldre dn 35 ar (75 procent mot 61 procent for perioden 1999-2006),
men antalet fodda barn med Downs syndrom foridndrades inte (tabell 7). Det
nya screeningprogrammet dr fortfarande inte fullt infort i hela landet och det
krévs en ldngre tids uppfoljning for att se vilken effekt de nyinférda metoderna
kommer att fa. En mojlig framtida utveckling &r att antalet foddda barn med
Downs syndrom inte kommer minska, men att de nya metoderna leder till att
farre fostervattensprover behdver tas, vilket dr bra da provtagningen i sig inne-
bér en risk pd 1 procent for spontan abort.

Vid Downs syndrom dominerar vissa avvikelser. Vid atrioventrikuldr sep-
tumdefekt har 66 procent en kromosomavvikelse, och av dessa har majoriteten
Downs syndrom.

En 0kning av antalet barn och foster med trisomi 13 och 18 har observerats
under de senaste dren. Hela okningen kan forklaras av den 6kande modradl-
dern. Ar 2007 avbrots ungefir 75 procent av graviditeterna med foster som har
trisomi 13 eller 18.

En kromosomavvikelse forekom hos 34 procent av barnen och fostren med
omfalocele, men bara hos 3 procent av dem med gastroschisis. Vid Fallots te-
trad forekom en kromosomavvikelse hos 20 procent av barnen och fostren,
samt hos 15 procent av dem med formaksseptumdefekt (se tabell 5).

15



Ordlista

List of terms

aborterade

aborterade foster med kromosomrubbning-
ar

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

andel foster i procent

andelen modrar > 35 ar i procent

andra missbildningar av pulmonalisklaff

(Q22.3)

andra missbildningar av lungartdren

(Q25.7)

andra specificerade hjartmissbildningar

(Q24.8)

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

andra specificerade missbildningar av
hjartskiljeviggar (Q21.8)

andra specificerade missbildningar av
hjértats 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
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ASD (férmakseptumdefekt, Q21.1)
atrioventrikulér septumdefekt (Q21.2)
atresi av aorta (Q25.2)

atresi av lungartaren (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)
diafragmabrack (Q79.0-Q79.1)
diagnos

diagram

diskordant atrioventrikulér forbindelse

(Q20.5)
Downs syndrom (Q90)

dubbelsidig

dubbelt flode fran hoger kammare (Q20.1)

dubbelt flode fran vinster kammare

(Q20.2)
dubbelt infldde 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

fédda 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
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fodda pojkar med fosterskador
fodelseér
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 vénsterkammare (Q23.4)

hypospadi (Q54)

infundibulér pulmonalisstenos (Q24.3)

insufficiens av pulmonalisklaff (Q22.2)

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

kvarstédende vénstersidig 6vre 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 artdrerna, ospeci-
ficerat (Q25.9)

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

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
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

malformations of cardiac chambers and
connections, unspecified
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mitralisinsufficiens (Q23.3)
mitralisstenos/atresi (Q23.2)

moderns &lder

multipla missbildningar, aborterade foster
multipla missbildningar, fodda barn

multipel skada

njuragenesi/hypoplasi (Q60)

obestamt kon (Q56)

Observera! Nya rapporteringsrutiner
fr.o.m. 1999
oként kon

omfalocele (Q79.2)

partiellt anomalt mynnande lungvener

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

Q25.0)

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

plydaktyli (Q69)
procent

procent av rapporterade

septumdefekt, ospecificerat (Q21.9)

singulér defekt

singuldra fosterskador, aborterade foster
singuldra fosterskador, fddda barn

spina bifida (ryggmaérgsbrack) (Q05)
stenos av aorta (Q25.3)

stenos av lungartiren (Q25.6)

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

subaortastenos (Q24.4)

tabell
tarmhinder ( Q39-Q43)
totalt

totalt anomalt mynnande lungvener

(Q26.2)

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
total

total anomalous pulmonary venous connec-
tions
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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)

6gonmissbildning

Oppet stdende ductus arteriosus (Q25.0)
ovrig kromosomavvikelse

Ovrig tunntarm (Q41.1-Q41.9)

Ovriga aortamissbildningar (Q25.4)

ovriga trikuspidalisklaffmissbildningar

(Q22.8)

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

20



Diagram

Diagram 1 Fédda barn med medfédda fosterskador rapporterade under 1973—
2007. Fér 1999-2007 anges totalt antal fosterskador (fédda barn
och graviditeter avbrutna pga. fosterskada)

Newborn children with congenital defects reported in 1973-2007. Dur-
ing the period 1999-2007 the total number of defects is presented
(newborn children and terminated pregnancies because of congenital

defects)
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* Observera! Nya rapporteringsrutiner fr.o.m. 1999
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Diagram 2

Fédda barn med neuralrérsdefekter (NTD: anencefali, encefalocele,
spina bifida) 1973-2007. Fér perioden 1999-2007 anges det totala
antalet NTD (bade fédda barn och avbrutna graviditeter).

Newborn children with neural tube defects (NTD) (anencephaly, en-
cephalocele, spina bifida) in 1973—2007. During the period 1999-2007
the total number of cases with NTD (newborn children and terminated
pregnancies) are presented.
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Antal per 10 000 fodda

Diagram 3  Fdrvéntad och observerad frekvens av barn och foster med Downs
syndrom (trisomi 21) under perioden 1978-2007.

Expected and observed frequency of born children and terminated
pregnancies with Downs syndrome (trisomy 21) during the period 1978-
2007

===-Forvantad” frekvens fodda barn med Down syndrom
—a— Rapporterad frekvens fédda barn/aborterade foster med trisomi 21
—i— Rapporterad frekvens fédda barn med Down syndrom
30
25
20 P
e I A A
7 \
10 \//
5
0 o
P $ S S S (L@'\ (19@“’ q?@ @6\
Fodelsear

Frekvens av Downs syndrom (y) beroende p& moderns alder (x) berdknad enligt: y = exp(1.2782-
0.2120*x+0.0059x%)*107

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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Diagram 4. Férvéntad och observerad frekvens av barn och foster med Downs
syndrom i relation till kvinnans alder under perioden 1999-2007.

Expected and observed frequency of born children and terminated preg-
nancies with Downs syndrome in relation to maternal age during the pe-
riod 1999-2007.

— = Fd&rvantad* frekvens av Down syndrom

Verklig frekvens av fédda barn/aborterade foster med trisomi 21

--««=oo Verklig frekvens av fédda barn med Down syndrom

400
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..‘...'.lt-..

Frekvens av Downs syndrom (y) beroende pa moderns alder (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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Tabeller
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Tabell 2 Andel foster med medfédda fosterskador dér graviditeten avbrutits i relation
till det totala antalet rapporterade fosterskador, 1999-2007.

The proportion of congenital foetal defects in terminated pregnancies in rela-
tion to the total number of reported defects, 1999—-2007.

Diagnos Andel foster i procent

1999-2004 2005 2006 2007
Anencefali* 94,1 91,4 87,5 93,8
Spina bifida* 57,7 70,0 54,8 68,0
Encefalocele* 73,3 77,8 81,8 85,7
Hydrocefalus* 64,0 78,9 73,1 75,8
Tarmhinder* 9,7 10,8 14,4 6,6
Hjartfel* 3,7 53 4,7 6,0
Hypoplastisk vansterkammare* 18,5 51,9 471 64,0
Njuragenesi, dubbelsidig* 66,1 83,3 87,5 85,7
Njuragenesi, enkelsidig* 32,8 44 4 40,0 21,4
Hypospadi* 0,2 0,5 0 0,5
Diafragmabrack* 26,2 24,0 53,6 24,0
Bukvéggsbrack* 39,3 35,9 44 .4 48,8
Lapp-, kak- och gomspalt* 4,7 3,4 4,2 4,5
Klumpfot* 6,7 6,1 8,0 4.5
Downs syndrom 45,8 53,5 41,6 54,7
Trisomi 13 eller 18 71,5 80,2 77,3 75,0
Annan kromosomrubbning 64,5 65,7 61,9 70,9

*Barn/foster med kromosomavvikelser &r inte medrdknade
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Tabell 5 Antal och andel multipla respektive kromosomala avvikelser hos barn/foster
vid olika diagnoser under perioden 1999-2007.

Number and proportion of chromosomal or congenital multiple defects, re-
spectively, in newborn children and terminated pregnancies with different
diagnoses in 1999-2007.

Diagnoser Totalt Multipla* Kromosomavvikelser
antal antal andeli % Antal andeli %
Anencefali 320 40 12,5 10 3,1
Spina bifida 409 58 14,2 31 7,6
Gomspalt 488 106 21,7 28 5,7
Lapp-, kék- och gomspalt 904 105 11,6 73 8,1
Esofagus 216 77 35,6 31 14,4
Anal/rektum 269 141 52,4 24 8,9
Hirschsprung 63 5 7,9 9 14,3
Diafragmabrack 253 79 31,2 34 13,4
Omfalocele 239 76 31,8 82 34,3
Gastroschisis 161 42 26,1 5 3,1
Hypospadi 1839 113 6,1 20 1,1
Kammarseptum-defekt 3008 229 7,6 287 9,5
Foérmaksseptum-defekt 1394 145 10,4 214 15,4
Atrioventrikular septumdefekt 354 26 7,3 233 65,8
Fallots tetrad 238 26 10,9 47 19,7
Stenos av pulmonalisklaff 287 19 6,6 9 3,1
Coarctatio aortae 403 21 52 42 10,4
Totalt antal barn/foster med fosterskador 17 138 1058 6,2 3924 22,9

*Multipla skador: Skador i flera organsystem, men utan kromosomavvikelser.
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MBF-25 - SoSB 36421 2007-02

Insédndes till:

Registret for 6vervakning av fosterskador
Epidemioliskt centrum

Socialstyrelsen

106 30 STOCKHOLM

RAPPORT AV BARN
med fosterskada/kromosomavvikelse

Moderns personnummer

Moderns namn

Adress

Tfn

Rapporteringsdatum (ar, man, dag) (8 siffror)

Forlossningsenhet

Rapporterande ldkare

Rapporterande klinik/sjukhus

Barnet

Foédelsedatum (ar, man, dag) (8 siffror) Fodelsevikt (gr)

Fodelseldngd (cm)

Huvudomfang (cm)

Kon Bordtyp Vid flerbérd nummer/av Fullbordade enligt SM

_l pojke l—l flicka _l enkelbdrd _l flerbord graviditetsveckor enligtUL | =
Dott doédsdatum Obducerad Var

_| intrauterint (fr o m vecka 22) |_| dod senare nej l_lja

Specificera alltid fosterskada och/eller kromosomavvikelse

Sand med epikris eller obduktoinsprotokoll.

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

Kommentar till etiologi/misstankt syndrom/annan kommentar

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

anteckningar

Diagnos 1 Diagnos 2
Diagnos 3 Diagnos 4
Diagnos 5 Diagnos 6
Diagnos 7 Diagnos 8
Inkom till Sos den Begédran om komplettering till Avsénd den Svar den
SoS




Missbildningar av CNS

[1Q00.0 Anencefali

[C]Q00.1 Craniorachisis

[1Q00.2 Iniencefali

[C]Q01.0 Frontalt encefalocele

[C]Q01.1 Nasofrontalt encefalocele

[C]Q01.2 Occipitalt encefalocele

[C]Q01.8 Encefalocele med annan lokalisation

[]Q02  Microcefali

[1Q03.0 Hydrocefalus, Stenos aquaeductus Sylvii
[(]Q03.1 Hydrocefalus, Dandy-Walkers syndrom
[1Q03.8 Annan medfédd hydrocefalus

[(]Q04.0 Corpus callosum agenesi/hypoplasi

[]Q04.1 Arhinencefali

[C]Q04.2 Holoprosencefali

[C]Q04.3 Reducerad hjarnvivnad/Agyri/Microgyri/Lissencefali
[[]Q04.4 Septo-optisk dysplasi

[C1Q04.5 Megaloencefali

[[]Q04.6 Medfodda cerebrala cystor

[[]Q04.8 Annan missbildning i hjérnan

[[]Q05.0 Cervikalt myelomeningocele med hydrocefalus
[C]Q05.1 Thorakalt myelomeningocele med hydrocefalus
[[]Q05.2 Lumbalt myelomeningocele med hydrocefalus
[(]Q05.3 Sakralt myelomeningocele med hydrocefalus
[[]Q05.5 Cervikalt myelomeningocele utan hydrocefalus
[[]Q05.6 Thorakalt myelomeningocele utan hydrocefalus
[[]Q05.7 Lumbalt myelomeningocele utan hydrocefalus
[C]Q05.8 Sakralt myelomeningocele utan hydrocefalus
[[1Q76.0 Spina bifida oculta

[]Q06.0 Amyeli

[C]Q06.1 Hypoplasi/Dysplasi av ryggmérgen

[(]Q06.2 Diastematomyeli

[[]Q06.3 Andra missbildningar av cauda equina
[[]Q06.4 Hydromyeli

[1Q06.8 Annan missbildning i ryggmiirg

[C]Q07.0 Arnold-Chiaris syndrom

[]Q07.8 Annan missbildning i nervsystem

Missbildningar av 6ga

[]Q10.0 Medfodd ptos

[JQ10.1 Medfott ektropion

[]JQ10.2 Medfott entropion

[[]Q10.3 Annan missbildning av 6gonlock
[(]Q10.4 Bristande utveckling av tarapparat
[[]Q10.5 Tarvigsstenos

[[]Q10.6 Annan missbildning av tarapparaten
[(JQ10.7 Missbildning av orbita

[JQ11.0 Cystisk 6gonglob

[CJQ11.1 Anoftalmos

[JQ11.2 Mikroftalmos

[CJQ11.3 Makroftalmos

[JQ12.0 Medfodd katarakt

[JQ12.1 Linsdislokation

[JQI12.2 Linskolobom

[JQ12.3 Afaki

[JQ12.4 Sfirofaki

[[JQ12.8 Annan missbildning av lins
[JQ13.0 Iriskolobom

[JQ13.1 Aniridi

[[JQ13.2 Annan missbildning av iris
[]Q13.3 Kornealgrumling

[]JQ13.4 Annan missbildning av kornea
[CJQ13.5 Bla sklera

[[]Q13.8 Annan missbildning av dgats frimre segment
[]Q14.0 Glaskroppsgrumling

[]JQ14.1 Retinamissbildning

[[]Q14.2 Missbildning av synnervspapillen/ Optikuskolobom
[(JQ14.3 Missbildning av koroidea

[[]JQ14.8 Annan missbildning av dgats bakre segment
[(]Q15.0 Medfstt glaukom

[[]JQ15.8 Annan missbildning av 6ga

Missbildningar av 6ra, ansikte, hals
[C1Q16.0 Ytterora saknas

[C]Q16.1 Horselgangsatresi/Stenos
[(]Q16.2 Avsaknad érontrumpet

[]Q16.3
[]Ql6.4
[]Ql16.5
[]Q17.3
[]Q17.4
[1Q175
[]Q17.8
[]Qis2

[1QI8.3
[]QI8.4
[]QI8.5
[]QI8.6
[1QI18.7
[]QI88

Missbildning av horselben

Annan missbildning av mellandrat

Missbildning av innerdrat

Annan missbildning av 6ra

Felplacerat 6ra/Gron

Utétstdende dra/6ron

Annan missbildning av 6ra

Gilgangsmissbildning (ej gilgéngsfistel Q18.0 eller
prearikuldra bihang och cystor Q18.1 som anmals pa FV 2)
Pterygium colli

Makrostomi

Mikrostomi

Makrokeili (Lapphypertrofi)

Mikrokeili

Annan anikts- och/eller halsmissbildninng

Missbildningar av cirkulationsorgan

[1Q20.0
[1Q20.1
[1Q20.2
[]Q20.3

[1Q20.4
[1Q20.5
[1Q20.6
[1Q2038
[1Q21.0
[1Q21.1
[1Q21.2
[1Q21.3
[1Q21.4
[1Q218
[1Q22.0
[1Q22.1
[1Q222
[]Q223
[1Q22.4
[]Q22.5
[1Q226
Q228
[1Q23.0
[]Q23.1
[1Q232
[1Q23.3
[1Q23.4
[1Q238
[1Q24.0
[]Q24.1
[1Q24.2
[1Q24.3
[1Q24.4
[1Q24.5
[1Q24.6
[1Q24.8
[1Q25.0

[1Q25.1
[1Q25.2
[1Q25.3
[1Q25.4
[1Q25.5
[1Q25.6
[1Q25.7
[1Q25.8
[1Q26.0
[1Q26.1
Q262
[1Q26.3
[1Q26.5
[1Q26.8
[1Q27.1
Q272
[1Q27.3
[1Q27.4
[1Q27.8

Truncus arteriosus

Dubbelt utfléde hoger kammare

Dubbelt utflode vanster kammare
Diskordant ventrikulo-arteriell forbindelse
(Transposition av de stora karlen)
Dubbelt inflode till kammare

Diskordant atrioventrikulér forbindelse
Férmaksisomerism

Annan missbildning av kammare
Ventrikelseptumdefekt (ultraljudsverifierad)
Formaksseptumdefekt (ultraljudsverifierad)
Atrioventrikuldr septumdefekt

Fallots tetrad

Aortopulmonell septumdefekt

Annan missbildning av hjartskiljevigg
Atresi av pulmonalisklaff

Stenos av pulmonalisklaff

Insufficiens av pulmonalisklaff

Annan missbildning av pulmonalisklaff
Trikuspidalisatresi/stenos

Ebsteins anomali

Hypoplastisk ho kammare

Annan missbildning av tricuspidalis
Aortaklaffsstenos

Aortaklaffsinsuffuciens
Mitralisstenos/atresi

Mitralisinsufficiens

Hypoplastisk vd kammare

Annan missbildning av aorta- eller mitralisklaff
Dextrocardi

Levocardi

Cor triatum

Infundibuldr pulmonalisstenos
Subaortastenos

Missbildning av kranskérl

Medfott hjartblock

Annan specificerad hjartmissbildning
Oppetstaende ductus arteriosus

(>36 graviditetsveckan)

Coarctatio aortae

Atresi av aorta

Stenos av aorta/Supravalvuldr aortastenos
Annan missbildning av aorta

Atresi av lungartir

Stenos av lungartér

Annan missbildning av lungartar

Annan missbildning av de stora artéirerna
Stenos av vena cava

Kvarstaende vénstersidig hélven

Totalt anomalt mynnande lungvener
Partiellt anomalt mynnande lungvener
Anomali av portavensforbindelsen
Missbildning av de stora venerna
Medfodd njurartérstenos

Annan missbildning av njurartér

Perifer ateriovends missbildning/Arteriovendst aneurysm
Flebaktasi

Annan missbildning av det perifera kérlsystemet



[]Q28.0
[]Q28.1
[]Q28.2
[]Q28.3
[]Q28.8

Arteriovends missbildning av precerebrala krl
Annan missbildning av precerebrala kirl
Arteriovends missbildning av cerebrala karl
Annan missbildning av cerebrala kirl

Annan missbildning av cirkulationsorgan

Missbildningar av andningsorgan

[]Q30.0
[]Q30.1
[]Q30.2
[]Q30.3
[]Q30.8
[]Q31.0
[]Q31.1
[]Q31.2
[]Q31.3
[]Q31.4
[]Q31.8
[]Q32.0
[]Q32.1
[]Q322
[]Q32.3
[]Q32.4
[]Q33.0
[]Q33.1
[]Q33.2
[]Q33.3
[]Q33.4
[]Q33.5
[]Q33.6
[]Q33.8
[]Q34.0
[]Q34.1
[]Q34.8

Koanalatresi

Agenesi av ndsan
Fissurerad/kluven nésa
Perforerat nisseptum

Annan missbildning av nésa
Larynxmembran
Subglottisstenos

Hypoplasi av larynx
Laryngocele

Laryngeal stridor

Annan missbildning av larynx
Trakeomalaci

Annan missbildning av trachea
Bronkomalaci

Stenos av bronk

Annan missbildning av bronk
Mefodd cystlunga
Accessorisk lunglob
Sekvestrering av lunga
Lungagenesi

Bronkiektasi

Ektopisk vdvnad i lunga
Hypoplasi/dysplasi av lunga
Annan missbildning av lunga
Missbildning av pleura
Mediastinalcysta

Annan missbildning av andningsogan

Lapp-kak-gomspalter

[]Q35.0
[]Q35.1
[]Q35.2
[]Q35.3
[]Q35.4
[]Q35.5
[]Q35.6
[]Q35.8
[]Q36.0
[]Q36.1
[]Q36.9
[]Q37.2
[]Q37.3
[]Q37.4
[]Q37.5

Bilat kluven hérd gom

Unilat kluven hard gom

Bilat kluven mjuk gom

Kluven mjuk gom

Bilat kluven hard och mjuk gom

Kluven hérd och mjuk gom

Medialt kluven gom

Kluven uvula

Bilat kluven lapp

Medialt kluven léapp

Unilat kluven ldpp

Kluven mjuk gom, med bilat kluven lapp och kéke
Kluven mjuk gom, med unilat kluven ldpp och kike
Kluven hérd och mjuk gom med bilat kluven ldpp
Kluven hérd och mjuk gom med unilat kluven lapp

Lapp-kak-gomspalter
[1Q38.2 Makroglossi
[[]Q38.3 Annan missbildning av tunga
[[1Q38.4 Missbildning av spottkortel
[[1Q38.5 Annan missbildning av gommen
[]Q38.6 Annan missbildning av munhala
[[1Q38.7 Svalgfick
[1Q38.8 Annan missbildning av svalget

Lapp-kdk-gomspalter

[[1Q39.0 Esofagusatresi utan fistel

[(]Q39.1 Esofagusatresi med trakeo-esofagal fistel
[[1Q39.2 Trakeo-esofagal fistel utan atresi
[C1Q39.3 Stenos och striktur av esofagus
[1Q39.4 Esofagusmembran

[[]1Q39.5 Dialatation av esofagus

[1Q39.6 Divertikel i esofagus

[[]Q39.8 Annan missbildning av esofagus
[1Q40.0 Medfsdd pylorusstenos

[C]Q40.1 Hiatusbrack

[C1Q40.2 Annan missbildning av magsick
[C]1Q41.0 Duodenalatresi/stenos

[C]Q41.1 Avsaknad/atresi/stenos av jejunum
[[1Q41.2 Avsaknad/atresi/stenos av ilium

[C1Q41.8 Annan avsaknad/atresi/stenos av tunntarmen

[1Q42.0
[]Q42.1
[]Q42.2
[]Q423
[]Q42.8
[]Q43.0
[]Q43.1
[]Q433
[]Q43.4
[]Q43.5
[]Q43.6
[]Q43.7
[]Q43.8

Avsaknad/atresi/stenos av rektum med fistel
Avsaknad/atresi/stenos av rektum utan fistel
Avsaknad/atresi/stenos av anus med fistel
Avsaknad/atresi/stenos av anus utan fistel
Avsaknad/atresi/stenos av andra delar av tjocktarm
Meckels divertikel

Hirschsprungs sjukdom (aganglionos)

Missbildning av tarmfastet (Malrotation)
Tarmduplikation

Ektopisk anus

Fistel till rektum och anus utan atresi eller stenos
Kloakmissbildning

Andra missbildningar av tarmar

Missbildningar av lever, gallvdggar, pancreas

[]Q44.0
[]Q44.1
[]Q44.2
[]Q44.3
[]Q44.4
[]Q44.5
[]Q44.6
[]Q44.7
[]Q45.0
[]Q45.1
[]Q45.2
[]Q453
[]Q45.8

Agenesi/aplasi/hypoplasi av gallblasa
Annan missbildning av gallbldsa
Atresi av gallgangar

Stenos, striktur av gallgdngar
Koledokuscysta

Annan missbildning av gallgangar
Cystisk leversjukdom

Missbildning av lever
Agenesi/aplasi/hypoplasi av pancreas
Pancreas annulare

Medfodd pancreascysta

Annan missbildning av pancreas
Annan missbildning av matsmaltningsorgan

Missbildningar av lever, gallvdggar, pancreas

[]Q50.0
[]Q50.1
[]Q50.2
[]Q50.3
[]Q50.4
[]Q50.5
[]Q50.6
[]Q51.0
[]Q51.1
[]Q51.2
[]Q51.3
[]Q51.4
[]Q51.5
[]Q51.6
[]Q51.7
[]Q51.8
[]Q52.0
[]Q52.1
[]Q522
[]Q524
[]Q52.5
[]Q52.6
[]Q52.7
[]Q52.8
[]Q54.0
[]Q54.1
[]Q54.2
[]Q54.3
[]Q54.4
[]Q54.8
[]Q55.0
[]Q55.1
[]Q55.2
[]Q55.5
[]Q55.6
[]Q55.8
[]Q56.0
[]Qs6.1
[]Q56.2
[]Q56.4

Ovariumagenesi

Ovarialcysta

Medfodd ovarialcysta

Annan missbildning av ovarier
Embryonalcysta pa dggledaren
Embryonalcysta pa breda ligament

Annan missbildning av dggledare
Uterusagenesi

Dubbel uterus med dubbel cervix och dubbel vagina
Annan duplikation av uterus

Uterus bicornis

Uterus unicornis

Agenesi/aplasi av cervix

Embryonalcysta pa cervix

Fistel mellan uterus och tarmkanal och urinvégar
Annan missbildning av uterus och cervix.
Vaginalaplasi

Dubbel vagina

Rectovaginal fistel

Annan missbildning av vagina

Fusion av labia

Missbildning av klitoris

Annan missbildning av vulva

Annan missbildning av kvinnliga konsorgan
Balanisk hypospadi

Penil hypospadi

Penoskrotal hypospadi

Perineal hypospadi

Chordee, medfodd

Annan hypospadi

Testikelaplasi

Hypoplasi av testikel och skrotum

Annan missbildning av testikel- el skrotum
Avsaknad/aplasi av penis

Annan missbildning av penis

Annan missbildning av manliga kénsorgan
Hermafroditism

Manlig pseudohermafroditism

Kvinnlig pseudohermafroditism

Obestamt kon

Missbildningar av njurar, urinvagar

[1Q60.0
[]Q60.1
[]Q60.3
[1Q60.4

Njuragenesi, ensidig
Njuragenesi, dubbelsidig
Njurhypoplasi, ensidig
Njurhypoplasi, dubbelsidig



[]1Q60.6
[]Q61.0
[]Qs6l1.1
[]Q61.4
[]Q61.5
[]Q61.8
[]Q62.0
[]Q62.1
[]Q62.2
[]Q62.3
[]Q62.4
[]Q62.5
[]Q62.6
[]Q62.7
[]Q62.8
[]Q63.0
[]Q63.1
[]Q63.2
[]Q63.3
[]Q63.8
[]Q64.0
[]Q64.1
[]Q64.2
[]Q64.3
[]Q64.4
[]Q64.5
[]Q64.6

Potter syndrom

Mefodd enstaka njurcysta
Polycystisk njure, infantil typ
Renal dysplasi

Medullér cystnjure

Annan cystisk njursjukdom
Medfodd hydronefros

Atresi eller stenos av uretér
Megalouretir

Andra avflodeshinder i njurbéacken och uretér
Agenesi av uretér

Dubbel uretar

Malposition av uretér

Medfodd vesikoureterorenal reflux
Annan missbildning av uretir
Accessorisk njure

Hastskonjure

Ektopisk njure

Hyperplasi av njure

Annan missbildning av njure
Epispadi

Extrofi av urinblasa

Uretravalvel

Annan stenos av uretra och blashals
Missbildning av urachus
Avsaknad av urinblédsa och uretra
Blasdivertikel

[[1Q64.7 Annan missbildning av urinblésa och uretra
[]1Q64.8 Annan missbildning av urinvigar

Missbildningar av muskler, skelett och extremiteter

[]Q65.8

[]Q66.0
[]Q66.1
[]Q66.2
[]Q66.3
[]Q66.4
[]Q66.6
[]Q66.8
[]Q67.0
[]Q67.4
[]Q67.5
[]Q67.6
[]Q67.7
[]Q67.8
[]Q68.0
[]Q68.1
[]Q68.2
[]Q68.3
[]Q68.4
[]Q68.5
[]Q68.8
[]Q69.0
[]Q69.1
[]Q69.2
[]Q70.0
[]Q70.1
[]Q70.2
[]Q70.3

[]Q71.0
Q711
Q712
Q713
Q714
Q715
[]Q71.6
[]Q71.8
[]Q72.0
[]Q72.1
[]Q722
[]Q723
Q724
[]Q72.5
[]Q72:6
[]Q72.7

Medfodd deformitet av hoftleden

(ej hoftledsluxatio som anméls via FV 2)
Ekvinovarus klumpfot (behandlingskrdvande)
Kalkaneovarus klumpfot (behandlingskridvande)
Metatarsus varus (behandlingskrivande)

Anna varusdeformitet av fotterna
Kalkaneovalgus klumpfot (behandlingskrdvande)
Annan valgusdeformitet av fotterna

Annan deformitet av fotterna
Ansiktsassymmetri

Annan missbildning av ansiktet/skalle/kédke
Deformitet av kotpelaren

Pectus excavatum

Pectus carinatum

Annan deformitet av brostkorg

Deformitet av sternokleidomastoideusmuskel
Handdeformitet

Deformitet av knd

Bojning av femur

Bojning av tibia och fibula

Annan bojning av de ldnga rérbenen

Annan missbildning av muskel/skelett
Polydaktyli fingrar (ej minimal extra lillfinger)
Accessorisk tumme

Accessorisk ta

Syndaktyli fingrar med synostos

Enkel syndaktyli av fingrar utan synostos
Syndaktyli tdr med synostos

Enkel syndaktyli mellan tar utan synostos

(ej minimal syndaktyli mellan ta 2- 3 eller 3-4)
Komplett avsaknad 6vre extremitet

Avsaknad av 6ver- och underarm med forkomst av hand

Avsaknad av underarm och hand

Avsaknad av hand och finger (fingrar)
Reduktionsmissbildning av radius
Reduktionsmissbildning av ulna

Klohand/Kluven hand

Annan reduktionsmissbildning av dvre extremitet
Komplett avsaknad av nedre extremitet
Avsaknad av 1ar och underben med forkomst av fot
Avsaknad av underben och fot

Avsaknad av fot och té (tar)
Reduktionsmissbildning av femur
Reduktionsmissbildning av tibia
Reduktionsmissbildning av fibula

Kluven fot

[]Q72.8 Annan reduktionsmissbildning av nedre extremitet
[]Q74.0 Annan missbildning av dvre extremitet inklusive skuldergdrdel
[]Q74.1 Missbildning av knd
[]Q74.2 Annan missbildning av nedre extremitet inklusive bickengordel
[[]Q74.3 Arthrogryposis multiplex congenita
[[]Q74.8 Annan missbildning av extremitet
[]Q75.0 Kraniosynostos
[]Q75.1 Kraniofacial dysostos
[]1Q75.3 Makrocefali
[]Q75.4 Okulomandibulir dysostos
[]Q75.8 Missbildning av skallens/ansiktets ben
[]Q76.1 Klippel-Feils anomali
[]Q76.2 Spondylolistes
[]Q76.3 Medfodd skolios orsakad av benmissbildning
[[]Q76.4 Annan missbildningar av kotpelare €j forenad med skolios
[]Q76.5 Halsrevben
[[]Q76.6 Annan missbildning av revben
[[]Q76.7 Missbildning av brostben
[]Q76.8 Annan missbildning av brostkorgens ben
[]Q77  Osteokondrdysplasier/skelettdysplasier
med bristande tillvaxt av rorben och kotpelare (dvirgvaxt)
[]JQ78  Annan osteokondroplasi

Missbildningar av kroppsvagg och hud

[]Q79.0 Diafragmabrick

[]Q79.1 Annan missbildning av diafragma
[]Q79.2 Omfalocele

[]1Q79.3 Gastroschisis

[]Q79.1 Prune belly syndrom

[[]1Q79.8 Annan missbildning av muskler och skelett
[]Q80 Medfddd iktyos

[]Q81  Epidermolysis bullosa

[]Q82.0 Lymfddem, hereditdrt

[[]Q82.3 Incontinentia pigmenti

[[]Q82.4 Ektodermal dysplasi (anhidrotisk)
[]Q82.8 Annan missbildning av huden
[]Q83.2 Avsaknad av brostvérta

[[]1Q83.3 Accessorisk brostvarta

[]Q83.8 Annan missbildning av brostkértel
[[]Q84.0 Alopeci, medfodd

[]Q84.1 Annan missbildning av har
[[]1Q84.2 Hypertrikos, medfodd

[]Q84.3 Anonyki (nagelaplasi)

[]Q84.5 Pakyonyki (medfédd nagelhypertrofi)
[[]Q84.6 Annan missbildning av nagel
[]Q84.8 Annan missbildning av tickvdvnad
[]Q85.0 Neurofibromatos

[]Q85.1 Tuberds skleros

[]Q85.8 Annan fakomatoser

Andra medfodda syndrom eller missbildningar

[]Q86  Missbildning orsakade av kidnda yttre orsaker

[]Q87  Specifiserat syndrom som engagerar multipla organsystem
[]Q89.0 Mjiltmissbildningar

[C1Q89.1 Missbildningar av binjure

[1Q89.2 Missbildningar av endokrina organ

[C1Q89.3 Situs inversus

[]Q89.4 Siamesiska tvillingar

[]Q89.8 Andra missbildningar som ej klassificeras annorstides

Kromosomavvikelser

[JQ9  Downs syndrom

[1Q91.0 Trisomi 18, Edwards syndrom

[]Q91.4 Trisomi 13, Pataus syndrom

[]Q92  Andra autosomala trisomier och partiella trisomier/duplikationer

[]Q93.4 Cri-du-chat syndrom

[1Q93.8 Andra autosomala monosomier och deletioner

[]Q95 Balanserad rearrangemang och kromosom-markdr

[]Q9  Turners syndrom

[]Q97 Konskromosmavvikelse, kvinnlig fenotyp

[1Q98.1 Klinefelters syndrom

[]Q9%  Annan konskromosomavvikelse, manlig fenotyp
(Ej Klinefelters syndrom)

[1Q99.0 Akta hermafroditism

[1Q99.2 Fragil X syndrom

[]Q99.8 Annan specificerad kromosomavvikelse
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Kvinnas fédelsedatum

Rapporteringsdatum (ar, man, dag) (8 siffror)

Rapporterande lékare

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

_l Rutin |_| Annan

[om annan, specificera

Metod fér prenatal diagnostik

:| Ultraljud

:| Chorionvillibiopsi

[om annan, specificera

Utforda undersokningar av fostret fore eller efter aborten

Nej [ Joa

[ Resultat
_l Kromosomundersdkning

[ Resultat
_l DNA-baserad diagnostik
Undersokning av patolog [om ja, var?
| Nej [ ]ua
Helkroppsrontgen [om ja, var?

Nej |_| Ja

Foto [om ja, var?

Diagnos, fosterskada, kromosomavvikelse

Ange lage, enkel eller dubbelsidig, osv. Sind med eventuellt obduktionsprotokoll. Beskriv eventuell kromosomavvikelse. Diagnoskod (ifylles av SoS)

SoS
anteckningar

Inkom till Sos den

Begédran om komplettering till Avsind den Svar den
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