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Forord

Denna publikation beskriver och jamfor missbildningar som rapporterats till
missbildningsregistret under perioden 1999-2004. De preliminéra rapporter-
na utges tvd ganger per ar och ska framforallt belysa missbildningarna ur
Overvakningssynpunkt.

Statistiken har sammanstéllts och kommenterats av professor Géran An-
nerén och Birgitta Ollars vid Epidemiologiskt Centrum (EpC).

Stockholm 1 november 2004

Maéns Rosén
Avdelningschef for EpC
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Inledning

Det hir dr den prelimindra rapporten géllande det svenska missbildningsre-
gistrets verksamhet januari-juni 2004. Rapporten bygger pa anmilningar till
missbildningsregistret samt rapporter om kromosomavvikelser inkomna till
cytogenetiska centralregistret, vilka finns inom parentes i tabellerna.

Den definitiva arsrapporten for 2004 berdknas vara klar under hdsten
2005. Anledningen till att det dréjer med definitiv arsstatistik ar att anmaél-
ningar till missbildningsregistret accepteras sex manader efter fodelsen, dvs.
t.o.m. den 30 juni 2005.



Kommentarer

I denna rapport redovisas och jamfors endast preliminéra uppgifter for aren
1999-2004. Under perioden januari-juni 2004 har fler barn med missbild-
ningar rapporterats dn under samma period 1999, 2000, 2001, 2002 och
2003 (731 jamfort med 563, 509, 577 och 698). Antal rapporterade avbrutna
graviditeter pd grund av fostermissbildning har 6kat successivt fran 123 for-
sta halvaret 1999 till 196 samma period 2004. Under forsta halvaret 1999
rapporterades 686 missbildade barn/foster vilket ska jimforas med 664 for
2000, 742 for 2001, 742 for 2002, 881 for 2003 och 927 for 2004. Det
okande antalet rapporter till missbildningsregistret kan forklaras av okad
rapportering av barn med medfédda hjértfel och snabbare rapportering (flera
rapporter hinner komma in till halvirsrapporten).

Observera att ocksa uppgifterna frdn 1999, 2000, 2001 2002 och 2003 ar
baserade pa de preliminéra och inte de definitiva antalet fall for forsta halv-
aret respektive ar. Detta har gjorts for att man ska kunna jimfora aren, se
tabell 1a-b (januari-juni).

En antydd okning av antal foster/barn med kromosomavvikelse (trisomi
21) har observerats under senare ar. Okningen forklaras av att modrarna blir
allt dldre.

Andelen multipelt missbildade foster/barn har inte fordndrats under peri-
oden 1999-2004. Ingen anhopning av nagon specifik kombination av miss-
bildningar har observerats under forsta halvaret 2004.

Under 2004 utvirderades missbildningsregistrets kvalitet. Detta gjordes
genom att jaimfora missbildningsregistret med andra register (kvalitetsre-
gistret for lapp-, kik-, gomspalt, cytogenetiska centralregistret, patientre-
gistret och medicinska fodelseregistret). Grovt rdknat dr bortfallet cirka 20-
30 procent i missbildningsregistret for fodda barn och betydligt storre for
graviditeter som avbrutits pd grund av fosterskada, cirka 35-50 procent.
Forskningsrapporten om missbildningsregistrets kvalitet kan laddas ner fran
internet (http://www.socialstyrelsen.se/Publicerat/2004/8518/2004-112-
2.htm) eller bestéllas fran Socialstyrelsens kundtjanst.


http://www.socialstyrelsen.se/Publicerat/2004/8518/2004-112-
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Tabell 1a

Missbildningar hos fodda barn januari-juni 1999-2004

t=totalt, m=varav multipla

1999 2000 2001 2002 2003 2004
Diagnos Foddat/m Foéddat/m Foéddat/m Foddat/m Fodda t/m Fodda t/m

(antal) (antal) (antal) (antal) (antal) (antal)
Anencefali 1/0 1/0 2/0 1/0 1/0 1/0
Encefalocele 4/1 11 0/0 0/0 11 0/0
Spina bifida 91 Il 8/0 8/2 14/4 6/0
Hydrocefalus 9/5 716 4/1 3/0 6/1 3/0
Orondysplasi 14/5 712 15/4 10/1 1717 6/2
Kluven lapp/gom 54/7 26/1 32/2 46/3 40/3 45/7
Isolerad kluven gom 26/4 23/7 18/5 25/7 13/3 24/4
Esofagusatresi 8/2 4/1 10/3 3/2 12/5 11/3
Analatresi/stenos 12/8 8/1 5/3 7/4 8/2 12/6
Annan tarmatresi/stenos 9/5 5/2 713 8/4 19/4 13/6
Kongenitalt hjartfel* 85/13 91/10 84/11 74/5 105/10 120/8
VSD 65/5 57/3 64/4 79/3 108/4 118/3
ASD 9/4 51 710 7/2 24/5 25/9
PDA 4/0 3/0 3/0 2/0 14/2 7/0
VSD + PDA 21 4/1 0/0 1/0 6/0 4/2
Diafragmabrack 11/5 7/0 7/0 2/0 713 10/3
Omfalocele/Gastroschisis 13/4 6/1 6/1 712 10/1 12/2
Njurdysplasi 5/1 11 11 31 7/3 8/3
Cystiska njurar 2/0 4/1 4/1 7/0 6/2 8/1
Hypospadi 69/7 82/6 82/6 70/3 67/6 79/6
Skelettdysplasier 31 4/0 5/0 41 31 2/0
Kraniostenos 5/1 0/0 51 3/0 0/0 41
Extremitetsreduktion 16/4 28/7 22/4 24/1 21/6 21/3
Duplikation dig. 1 4/0 4/0 11/2 111 12/0 8/1
Trisomi 21 46 (+16) 33 (+23) 45 (+12) 41 (+19) 52 (+29) 37 (+15)
Trisomi 13 4 (+1) 2 (+0) 2 (+1) 1 (+0) 0 (+1) 5 (+0)
Trisomi 18 1(+1) 4 (+3) 7 (+1) 5(+1) 7 (+3) 5 (+0)
Ovrig kromosomavvikelse 9 (+1) 6 (+12) 7 (+5) 7 (+5) 8 (+11) 12 (+5)
Ovrigt ej redovisat ovan 79 75 112 108 78 122
Totalt antal 563/50 509/24 574/32 577133 698/46 731/42
Totalt antal fédda barn, 46 158 46 721 47 666 49 435 50 421 52 260

forsta halvaret 2004

* Alla medfédda hjartfel utom singulara VSD, ASD eller PDA
() Rapporterade via cytogenetiska centralregistret men ej till MBR



Tabell 1b

Missbildningar hos aborterade foster januari-juni 1999-2004

t=totalt, m=varav multipla

1999 2000 2001 2002 2003 2004
Diagnos Abort. t‘/m  Abort.t/m  Abort. /m  Abort. t/m Abort. t/m Abort. t/m

(antal) (antal) (antal) (antal) (antal) (antal)
Anencefali 14/2 13/0 14/2 17/2 14/4 14/1
Encefalocele 1/0 2/0 4/0 0/0 11 7/2
Spina bifida 10/3 131 8/2 5/0 5/2 7/2
Hydrocefalus 6/2 5/2 712 4/1 6/4 6/2
Orondysplasi 11 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
Kluven lapp/gom 2/2 2/2 2/2 3/2 4/4 0/0
Isolerad kluven gom 0/0 11 2/2 0/0 17 0/0
Esofagusatresi 0/0 0/0 11 0/0 0/0 0/0
Analatresi/stenos 1M 2/2 2/2 3/2 1M 2/2
Annan tarmatresi/stenos 11 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
Kongenitalt hjartfel* 6/4 4/1 6/4 4/1 2/1 10/2
VSD 0/0 11 0/0 4/4 1M 0/0
ASD 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
PDA 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
VSD + PDA 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
Diafragmabrack 4/3 11 3/2 3/1 6/1 1/0
Omfalocele/Gastroschisis 715 3/3 3N 5/4 4/1 715
Njurdysplasi 5/3 31 8/4 2/1 6/3 4/1
Cystiska njurar 1/0 2/1 6/3 4/1 5/0 6/3
Hypospadi 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
Skelettdysplasier 9/0 4/0 4/1 2/0 2/0 6/0
Kraniostenos 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 1/0
Extremitetsreduktion 3/3 0/0 11 4/2 3/3 4/3
Duplikation dig. 1 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
Trisomi 21 14 (+14) 17 (+29) 24 (+21) 23 (+35) 21 (+28) 39 (+28)
Trisomi 13 2 (+2) 3(+3) 1 (+6) 1 (+6) 4 (+8) 9 (+1)
Trisomi 18 10 (+6) 5(+11) 13 (+14) 4 (+10) 12 (+24) 9 (+11)
Ovrig kromosomavvikelse 8 (+5) 14 (+10) 11 (+12) 17 (+14) 19 (+13) 16 (+8)
Ovrigt ej redovisat ovan 4 6 12 16 7 11
Totalt antal 123/17 155/8 168/12 165/9 183/16 196/12
Totalt antal fédda barn, 46 158 46 721 47 666 49 435 50 421 52 260

forsta halvaret 2004

* Alla medfédda hjartfel utom singulara VSD, ASD eller PDA
() Rapporterade via cytogenetiska centralregistret men ej till MBR
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