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Sammanfattning

Under &r 2001 har totalt 1 352 barn, 14,7 per 1 000 fodda, rapporterats till
det svenska missbildningsregistret. Detta dr nagot fler &n 2000 da 13,0 barn
per 1 000 fodda anmildes. Denna Okning beror sannolikt pd en nagot
forbéttrad rapportering.

Totalt har 368 graviditeter som avbrutits p.g.a. fosteravvikelser
rapporterats under ar 2001. Aven detta ir nagot fler &n 2000 da 336 anmil-
des. Okningen beror pa en forbittrad rapportering. Den helt dominerande
diagnosen vid avbrytande av graviditet var kromosomavvikelser.

Vid flera allvarliga missbildningstillstind utgér de graviditeter som
leder till avbrytande en mycket stor del, 42 till 93 procent, av det totala
antalet fall och information om dessa dr en forutsittning for en fungerande
missbildningsdvervakning.

Ingen forédndring av missbildningsincidensen har observerats under
aret. En Okning av andelen foster med kombinationen anencefali och
bukvéggsbrack har observerats, men denna kombinationsmissbildning har
inte kunnat forklaras av ndgon exogen paverkan utan ir troligen ett
slumpfynd.

Négon minskning av antalet fodda barn med Downs syndrom 6ver tid
har inte observerats. Forklaringen till detta dr troligen att medelaldern for
kvinnor som féder barn har okat (30,3 &r 2001 jamfort med 26,5 &r 1973).
Sedan 1978 har andelen kvinnor som var 35 ér eller dldre nér de fick barn
okat fran 7 procent till drygt 18 procent &r 2001.

Bakgrund

Missbildningsregistret (MBR) inrédttades den 1 april 1964 som forsoks-
verksamhet och permanentades 1 januari 1965. Motivet for registret ar att
overvaka forekomsten av missbildningar i landet for att sa snabbt som
mojligt uppticka en eventuell 6kning och att studera langtidsforédndringar i
forekomst av specifika missbildningar. For att ¢vervakningsfunktionen
skall upprétthallas forutsitts att registret stings efter en viss tid (inom 6
manader efter fodelsen eller efter ett legalt avbrytande av graviditet). En
annan fOrutsittning ir att samtliga missbildningar anmdls 1 stort sett i lika
hog grad varje ar, sa att fordndringar i frekvensen av vissa missbildningar
upptédcks. Registreringen har begrénsats till relativt allvarliga tillstdnd.
Mindre allvarliga tillstind som &r svara att Overvaka p.g.a. variabel
diagnostik och registrering sdsom preaurikuldra bihang, sinuscystor och
gélgangsfistlar, extra lillfinger, minimal simhud mellan tdrna (2-3 eller 3-
4), subluxation av hofter, tvad kirl i navelstringen, Oppetstdende ductus
arteriosus (PDA) hos barn fodda fore 36 fullbordade graviditetsveckor,
kéarlnevus eller pigmenterade nevus, icke nedstigen testikel, ljumsk- eller
navelbrack rapporteras ej till missbildningsregistret. Dessa rapporteras
endast till det medicinska fodelseregistret.

Registret har fungerat i1 stort sétt ofordndrat under perioden 1965 till
1998. Frdn och med 1999 infordes flera avgorande fOrdndringar.
Bakgrunden till dessa var att man hade noterat en langsam och kontinuerlig
minskning av antalet barn som registrerats sedan 1980-talet, framforallt
barn med multipla missbildningar. Detta kan bero pa tva faktorer, dels pa
att allt fler graviditeter med multipelt missbildade foster avbryts, dels pa att



rapporteringsbendgenheten minskat. Det senare dr sannolikt en effekt av att
katastrofer liknande den sd kallade “Neurosedynkatastrofen” inte har in-
traffat pa 40 ar.

De fordndringar som gjordes 1999 var att rapportering av inducerade
aborter utforda pd grund av fosterskada infordes. Dessutom &ndrades
klassificeringen av missbildningar, den f6ljer nu ICD 10 (Klassifikation av
sjukdomar, svenska versionen). Ett nytt rapporteringsformuldr intro-
ducerades ocksd, som sammanfogats med en diagnosforteckning over
missbildningar 1 enlighet med ICD 10. Varje levande fott barn och
intrauterint dott foster frdn och med 22 fullbordade graviditetsveckor med
missbildning/kromosomavvikelse inkluderas. Vissa missbildningar som
sedan 1982 inte rapporterats till missbildningsregistret utan enbart till
fodelseregistret skall fran och med 1999 anmilas. Dessa missbildningar &r
ultraljudsverifierade VSD, PDA fran och med 36 fullbordade graviditets-
veckor, behandlingskriavande klumpfot, syndaktylier mellan fingrar och tar
(dock ej minimala syndaktylier mellan tdrna 2-3 eller 3-4).

Insamling och bearbetning

Overvakning av missbildningar i Sverige bedrivs enligt foljande principer:

e Granskning av alla inkomna rapporter av barn/foster med missbild-
ningar sker var annan till var tredje vecka. Detta innebdr bedom-
ning och diagnossittning av varje enskilt barn/foster rapporterat till
missbildningsregistret.

e Halvarsvis publiceras en sammanstillning av 6vervakningskaraktir.

e Arligen gors en definitiv sammanstéllning av innehéllet i missbild-
ningsregistret som dr mer komplett och inkluderar information frdn
andra kéllor, se nedan.

For att forbattra rapporteringsgraden utsédndes varen 2002 en begiran om
komplettering till samtliga barnmedicinska kliniker i landet. Man bad
dérvid att de barn fodda 2001 med missbildning som enbart rapporterats
till fodelseregistret, men ej till missbildningsregistret skulle anmélas. For
Downs syndrom och andra kromosomala avvikelser gors arsvis en
sammanstédllning varvid cytogenetiska centralregistret utnyttjas. For med-
fodda hjartfel fanns tidigare ett speciellt Barnkardiologiskt register dér
barn som utretts fore ettdrsdagen pé barnkardiologiska kliniker 1 landet och
som befunnits ha hjértfel ingick. Dessa uppgifter vidarebefordras sedan
1999 direkt till missbildningsregistret.

Tillforlitlighet och bortfall

Hur stort bortfallet dr kan inte sdkert berdknas vad géller antalet gravi-
diteter som avbrutits p.g.a. fosterskador, men kan uppskattas vad giller
fodda barn. Av nyfodda barn med missbildning finner man att cirka 15
procent enbart rapporterades till det medicinska fodelseregistret (MFR) ar



2001. I den slutliga arssammanstillningen inkluderas en uppfoljning mot
MFR med en senare rapportering av de barn som enbart rapporterats till
MFR. Andelen barn som varken rapporteras till MFR eller MBR ar dock
oséker.

P4 motsvarande sédtt kan man studera andelen barn med
kromosomavvikelser som enbart rapporterats till det s.k. cytogenetiska
centralregistret. Detta register bestdr av rapporter fran landets kliniskt
genetiska laboratorier dir samtliga kromosomanalyser gors. Till cyto-
genetiska centralregistret rapporteras alla kromosomavvikelser funna vid
analys av barn (<1 4r) och vid fosterdiagnostik. D& det ar extremt ovanligt
att ett barn med Downs syndrom kliniskt ej uppticks fore 1 ars alder eller
ej kromosomanalyseras torde cytogenetiska centralregistret vara i stort sett
komplett, med mycket litet bortfall. Bortfallet av fodda barn med Downs
syndrom i MBR var knappt 24 procent. Om andelen 6vriga fall som ej
rapporterats till MBR 6verensstimmer med andelen for barn med Downs
syndrom torde séledes cirka en fjardedel av alla barn med rapporterings-
skyldig missbildning saknas i MBR .

Nér det giller graviditeter som avbrots p.g.a. fosterskada kan en
jamforelse enbart goéras rorande kromosomavvikelser genom jdm-
forelse med cytogenetiska centralregistret. Det visar sig att drygt 50
procent av foster med kromosomavvikelser rapporterats till MBR.
Enstaka av dessa kan ha gitt till spontant missfall, men bortfallet av
avbrutna graviditeter p.g.a. fostermissbildning skulle kunna vara sé
hogt som 50 procent.

Rapporterat till missbildningsregistret
2001

Under 2001 har 1 352 barn, varav cirka 200 efter paminnelse, rapporterats
till registret, 14,7 per 1 000 fodda. Detta dr en Okning med 172 barn
jamfort med 2000 och dven en mindre Okning jamfort med 1999.
Rapporteringsbendgenheten har 6kat markant de senaste tre aren till ndstan
en fordubblad anmélningsfrekvens jamfort med 1998 (diagram 1). Man
kan dirfor inte jaimfora 1999, 2000 och 2001 med tidigare ar. Okningen
ses for sa gott som alla diagnoser.

Antalet rapporterade foster med missbildningar dér graviditeten avbrots
var 368 vilket motsvarar 4,0 per 1 000 fodda. Totalt har saledes 1 720
missbildningar registrerats, 18,7 per 1 000 fodda (tabell 1). Drygt 21
procent av samtliga rapporter till missbildningsregistret gillde avbrutna
graviditeter p.g.a. fosterskada.

Diagnoserna hos foster dir graviditeten avbrutits skiljer sig dramatiskt
frdn diagnoserna hos fodda barn. En sammanstéllning av samtliga rappor-
terade fosterskador 1999 till 2001 visar att majoriteten av graviditeter dér
fostret hade t.ex. neuralslutningsdefekter, trisomi 13 samt trisomi 18 har
avbrutits (tabell 2). Av de 994 fostren ddr graviditeten avbrots under
perioden 1999 till 2001 hade 57 procent kromosomavvikelser. Andelen
graviditeter med missbildningsdiagnoser hos fostret som leder till
avbrytande av graviditeten varierar mellan 4 och 93 procent. For att
overvakningen av missbildningsdiagnoser med mycket hdg andel



avbrytande (NTD, njuragenesi och kromosomavvikelser) krivs att
avbrytanden av foster med missbildningar rapporteras (tabell 2). Denna
rapportering ar ocksa helt avgorande for att man skall kunna f6lja framtida
effekter pd incidensen av t.ex. NTD vid folatsupplementering eller pa
kromosomavvikelser efter screening med trippeltest eller nackuppklarning.

Diagnosfordelning

For varje missbildning anges antal rapporterade barn respektive foster
samt frekvens per 10 000 fodda. Aven om man inte kan jimfora antalet
rapporterade fall under 1999 till 2001 med tidigare &r sa har vi dndd velat
ange dessa frekvenser (tabell 3a och 3b).

Neuralrorsdefekter (NTD):

Totalt har 88 barn/foster rapporterats med NTD (9,58 per 10 000 fodda).
Av dessa avbrots 70 graviditeter (80 procent). Av de 18 fodda med NTD
hade 13 ryggmirgsbrack (MMC), 1 encefalocele och 4 anencefali. Majori-
teten av graviditeter dér fostret hade anencefali och 72 procent av fostren
med MMC avbrots (6 foster hade bade anencefali och MMC och 2 foster
hade bade anencefali och encefalocele) under &r 2001 (diagram 2 och
tabell 3b, samt 3a for jimforelse). Ndgon fordndring i totala antalet fall
med NTD har ej observerats, men en forskjutning av fordelningen med fler
fall av anencefali och farre MMC. I gruppen med anencefali observerades
en Okad frekvens av multipelt missbildade foster (11 ar 2001 jimfort med
2 éarligen for aren 1999 och 2000). Av de elva multipelt missbildade
fostren med anencefali hade 7 &dven ett bukviggsbrack. Efter att
rapporterande ldkare géitt igenom mdoddravéardsjournaler fran dessa
graviditet har vi inte kunnat konstatera nagon siker exogen paverkan
(medicinintag eller droger) under dessa graviditeter. Det &r ként att
medellinjemissbildningar oftare dr kombinerat med varandra och var
tolkning &r att fyndet dr slumpmaéssigt. Fyndet kommer dock f6ljas upp
noggrant fortsdttningsvis.

Lapp-kak-gomspalter:

Antalet ansiktsspalter 2001 var 79 fodda barn med ldpp-, kdk- och
gomspalt och 46 barn med isolerad gomspalt. Totalt rapporterades 125 fall
motsvarande en frekvens pa 13,6 per 10 000. Endast 9 foster med lapp-
kik-gomspalt och 8 foster med isolerad gomspalt aborterades och samtliga
dessa 17 foster hade alla kromosomrubbningar/multipla missbildningar i
andra organ (tabell 3b, samt 3a for jimforelse).

Medfodda hjartfel:

Totalt har 497 barn rapporterats med medfott hjartfel. Av dessa hade 351
bara en hjirtdiagnos. De fem vanligaste diagnoserna var VSD med 256,
ASD med 96, PDA hos barn 6ver 36 veckor med 53, coarctatio aortae med
36 samt AV defekt med 36. Av de 497 barnen hade 37 missbildningar i
andra organ (7 procent) och 72 en kromosomavvikelse (14 procent) (tabell
4).

Totalt anméldes 19 foster med hjartmissbildning dér graviditeten avbrots.
Femton av dessa hade forutom hjértfel missbildningar i andra organ (7)



eller en kromosomavvikelse (8). De fyra fostren med enbart hjirtmiss-
bildning hade f6ljande diagnoser: truncus communis (1), truncus
communis och dubbelt inflode till kammare (1), atresi av pulmonallisklaff
(1), och transposition med VSD och ASD (1).

Bukviggsbrack:

Internationellt har man under senaste aren observerat en 6kning av antalet
fall med gastroschisis, och detta hos barn till unga mddrar. Nagon
motsvarande 6kning har inte observerats i Sverige. Modraaldern till barnen
med gastroschisis var dock under perioden 1999 till 2001 lagre (26,2 ar
n=55) jamfort med mdodradldern till barnen med omfalocele (30,9 ar
n=64).

Hypospadi:

Totalt har 206 pojkar rapporterats ha hypospadi. Ingen graviditet med
hypospadi har avbrutits. I 185 fall har man angivit liget av hypospadin.
Majoriteten dvs. 156 av dessa 185 hade en glanduldr hypospadi, 20 en
penil hypospadi och 9 en penoskrotal eller skrotal hypospadi. Det &r troligt
att det foreligger en underrapportering av hypospadier, framfor allt de
glanduléra (tabell 3b, samt 3a for jamforelse).

Downs syndrom och andra trisomier:

En 1 stort sett komplett bild vad géller Downs syndrom kan erhéllas
genom att uppgifter fran cytogenetiska centralregistret och missbildnings-
registret kombineras. Ar 2001 foddes 134 barn med Downs syndrom,
d.v.s. 14,6 per 10 000 fodda. Motsvarande siffra for 1973, da foster-
diagnostiken inte var utvecklad, var 12,7 per 10 000 fodda. Under
perioden 1973 till 1999 har frekvensen fodda barn med Downs syndrom
varierat mellan 11,4 och 15,6 per 10 000 fodda. Antalet foédda barn med
Downs syndrom har legat konstant pa ca 1 per 700 till 800 fodda barn per
ar under perioden 1978 till 2001, se diagram 3. Att det inte skett ndgon
minskning av andelen fodda barn med Downs syndrom trots att antalet
fosterdiagnostiska undersdkningar har dkat beror pd att kvinnans alder vid
barnafodandet samtidigt har 6kat. Medelaldern for kvinnor som fodde barn
2001 var enligt SCB 30,3 ar, vilket skall jimforas med 26,5 ar 1973.
Medeléldern for kvinnor som fodde barn med Downs syndrom 2001 var
33,1 &r och for de kvinnor som avbroét graviditeten p.g.a. trisomi 21 var
medeléldern 37,3 ar. Medelaldern for samtliga kvinnor som fott barn som
anmalts till missbildningsregistret var 30,4 r, dvs. 1 stort sett samma
medelédlder som for samtliga kvinnor som fott barn under &r 2001 1
Sverige. Nér det giller modradldern vid fodelse/avbrytande av barn/foster
med Downs syndrom/trisomi 21, se tabell 5.

En 0kning av antalet barn/foster med trisomi 18 och 21 har observerats
under senaste aren (dock ej signifikant), som helt kan forklaras av den
hoga modraaldern.



Summary

During the year 2001 a total of 1 352 children (14.7 per 1 000 new-born
children) were reported to the Swedish Registry of Congenital
Malformations. This was somewhat more compared to 2000 when 13.0 per
1 000 births were reported to the registry.

In total 368 selective abortions because of congenital fetal
malformations were reported in 2001 compared to 336 the year before.
The most dominant diagnosis in selective abortion was chromosomal
aberrations. In several cases of life-threatening congenital malformations,
between 42 per cent and 93 per cent of the pregnancies are ended by an
abortion. It is therefore of utmost importance that selective abortions,
performed because of congenital malformations or chromosomal disorders
of fetuses, are reported to the registry so that optimal surveillance can be
obtained.

Although about 10 per cent of Swedish pregnant women had a prenatal
amniotic fluid sampling test performed, no decrease over time of the
number of new-born children with Down syndrome has been observed.
The explanation for this is probably that the mean maternal age increased
from 26.5 years old in 1973 to 30.3 years in 2001. Since 1978 the
percentage of mothers aged 35 or older increased from 7 to more than 18
per cent in 2001. The number of prenatal chromosomal tests has only
increased marginally during the same period.



Ordlista

aborterade

aborterade foster med kromosomrubbningar
aborterade foster med missbildning
anal/rektum

andelen modrar > 35 ar, %

andra missbildn. av pulmonalisklaff (Q22.3)
andra missbildningar av lungartiren (Q25.7)

andra spec. hjértmissbildningar (Q24.8)

andra spec. missbildn. av aorta- och mitralisklaff

(Q23.8)

andra spec. missbildn. av hjartats kamrar och

forbindelser (Q20.8)

andra spec. missbildn. av stora artérerna (Q25.8)

andra spec. missbildn. av stora venerna (Q26.8)

anencefali

anomali av portavensforbindelsen, ospec. (26.4)

annan kromosomrubbning

antal

anorectal

antal hjartdiagnoser
aortaklaffsinsufficiens (Q23.1)
aortaklaffstenos (Q23.0)
arterioventrikulédr septumdefekt (Q21.2)
atresi av aorta (Q25.2)

atresi av lungartdren (Q25.5)

atresi av pulmonalisklaff (Q22.0)

bukviggsbrack

coarctatio aortae (Q25.1)

cystiska njurar

dextrocardi (Q24.0)
diafragmabrack
diagnos

diagram
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List of terms

aborted
aborted foetuses with chromosomal abnormality
aborted foetuses with malformation
anus/rectum

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 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
other chromosomal abnormality

number

anorectal

number of heart diagnoses
insufficiency of aortic valve
stenosis of aortic valve
atrioventricular septal defect
atresia of aorta

atresia of pulmonary artery

pulmonary valve atresia
abdominal wall defect

coarctation of aorta

cystic kidney

dextrocardia
diaphragmatic hernia
diagnosis

diagram



diskordant arterioventrikuldr forbindelse (Q20.5)
Downs syndrom

dubbelt flode fran hogerkammare (Q20.1)
dubbelt flode fran vansterkammare (Q20.2)
dubbelt inflode till kammare (Q20.4)

duodenal

Ebsteins anomali (Q22.5)
encefalocele
esofagus

extremitetsreduktion

Fallots tetrad (Q21.3)

frekvens per 1 000 fodda

fodda barn

fodda barn med kromosomrubbningar
fodda barn med missbildning

fodda flickor med missbildningar
fodda pojkar med missbildningar
fodelseér

formakseptumdefekt (Q21.1)

formaksisomerism (Q20.6)

gastroschisis
generell skelettdysplasi
gomspalt

gravoronmissbildning

Hirschsprung

hjartblock (Q24.6)

hjartfel

hydrocefalus

hypoplastisk hogerkammare (Q22.6)
hypoplastisk vinsterkammare (Q23.4)
hypospadi
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discordant atrioventricular connection
Down’s syndrome

double outlet right ventricle

double outlet left ventricle

double inlet ventricle

duodenal

Ebstein’s anomaly
encephalocele
oesophageal

limb reduction defects

tetralogy of Fallot

frequency per 1 000 births

number of births

number of births with chromosomal abnormality
number of births with malformation

girls born with malformations

boys born with malformations

year of birth

atrial septal defect

isomerism of atrial appendages

gastroschisis
general skeletal dysplasia
cleft plate without cleft lip

serious ear malformation

Hirschsprung disease

heart block

congenital heart disease
hydrocephalus

hypoplastic right heart syndrome
hypoplastic left heart syndrome
hypospadias



infundibulédr pulmonalisstenos (Q24.3)

insufficiens av pulmonalisklaff (Q22.2)

kammarseptumdefekt (Q21.0)
klumpfot
kranskérlsmissbildning (Q24.5)

kvarstdende vé-sidig 6vre halven (Q26.1)

levande fodda
levokardi (Q24.1)
lapp-kék-gomspalt

mikrocefali

missbildning

missbildn. av hjartats kamrar och forbindelser,

ospec. (Q20.9)
mitralisinsufficiens (Q23.3)

mitralisstenos/atresi (Q23.2)
moderns alder
multipla missbildningar, aborterade foster

multipla missbildningar, fodda barn

njuragenesi/hypoplasi

okéant kon

omfalocele

partiellt anomalt mynnande lungvener (Q26.3)
polydaktyli
procent

procent av rapporterade

septumdefekt ospec. (Q21.9)

singuldra missbildningar, aborterade foster
singuléra missbildningar, fodda barn

spina bifida

stenos av aorta (Q25.3)
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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
malformation

malformations of cardiac chambers and
connections, unspecified
mitral insufficiency

mitral stenosis/atresia
the mother’s age
multiple malformations, aborted foetuses

multiple malformations, number of births

renal agenesis/hypoplasia

indeterminate sex

omphalocele

partial anomalous pulmonary venous connection
polydactyly
per cent

per cent of reported

malformations of cardiac septum, unspecified
single malformations, aborted foetuses

single malformations, number of births

spina bifida

stenosis of aorta



stenos av lungartdren (Q25.6)
stenos av pulmonalisklaff (Q22.1)

stenos av vena cava (Q26.0)

tabell

tarmhinder

totalt

totalt anomalt mynnande lungvener (Q26.2)
totalt antal kromosomrubbningar
totalt antal missbildningar
transposition av de stora kérlen (20.3)
tricuspidalisstenos/atresi (Q22.4)
trisomi 13

trisomi 18

trisomi 21

truncus communis (Q20.0)

Ogonmissbildning

Oppet staende ductus arteriosus (Q25.0)
Ovrig tunntarm

Ovriga aortamissbildningar (Q25.4)

ovriga tricuspidalisklaffmissbildn. (Q22.8)

Teckenforklaring

- Intet finns att redovisa
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stenosis of pulmonary artery
pulmonary valve stenosis

stenosis of vena cava

table

congenital intestinal atresia

total

total anomalous pulmonary venous connections
total number of chromosomal abnormalities
total number of malformations
transposition of the great vessels

tricuspid stenosis

trisomy 13

trisomy 18

trisomy 21

common arterial trunk

eye malformation

patent ductus arteriousus

other malformations of small intestine
other malformations of aorta

other malformations of tricuspid valve

Explanation of symbols

Magnitude nil



Tabell 1
Antal rapporterade barn/foster med missbildningar 2001
Number of reported new-born children/foetuses with malformations in 2001

Antal Frekvens per
1 000 fodda

Fddda barn 91 815
Foédda barn med missbildning 1352 14,7
Aborterade foster med missbildning 368 4,0
Totalt antal missbildningar 1720 18,7
Fodda barn med kromosomrubbningar 187 2,0
Aborterade foster med kromosomrubbningar 214 2,3
Totalt antal kromosomrubbningar 401 4.4
Antal Procent av
rapporterade
Singulara missbildningar, fodda barn 1277 94,5
Multipla missbildningar, fédda barn 75 55
Singulara missbildningar, aborterade foster 337 91,6
Multipla missbildningar, aborterade foster 31 8,4
Fodda pojkar med missbildningar 855 63,2
Fodda flickor med missbildningar 493 36,5
Okant kén 4 0,3

Tabell 2

Missbildningar hos foster dar graviditeten avbrutits p.g.a. fosterskada och hos fodda
barn under perioden 1999-2001

Congenital foetal malformations in pregnancies ended by abortions due to a foetal injury as well
as malformations in new-born children during the period 1999-2001

Diagnos Foster Barn Totalt Foster
antal antal antal (andel i %)
Anencefali 87 7 94 (93)
Spina bifida 92 46 138 (67)
Encefalocele 19 10 29 (66)
Hydrocefalus 46 41 87 (53)
Tarmhinder 15 202 217 (7)
Hjartfel 53 1363 1416 (4)
Njuragenesi 39 33 72 (54)
Hypospadi 1 554 555 (<1)
Diafragmabrack 20 53 73 (27)
Bukvaggsbrack 50 69 119 (42)
Lapp-kék-gomspalt 30 392 422 (7)
Klumpfot 17 186 203 (8)
Downs syndrom 263 358 621 (42)
Trisomi 13 eller 18 152 61 213 (71)
Annan kromosomrubbn. 156 104 260 (60)
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Tabell 3a

Missbildningar hos fodda barn under perioden 1973-1999 och aborterade foster 1999-2000
Congenital malformations of new-born children during the period 1973-1999 and of aborted

foetuses in 1999-2000

1973-84 | 1985-98 1999-2000
Fodda Fodda Aborterade Totalt

Diagnos Frekvens* Antal Frekvens* | Antal Frekvens* | Antal Frekvens*
Anencefali 2,01 0,43 3 0,17 52 2,90 55 3,07
Encefalocele 0,78 0,35 9 0,50 10 0,56 19 1,06
Spina bifida 3,89 2,89 33 1,84 58 3,23 91 5,08
Hydrocefali 2,15 1,15 24 1,34 26 1,45 50 2,79
Mikrocefali 0,60 0,37 10 0,56 1 0,06 11 0,61
Ogonmissbildning 1,75 1,17 35 1,95 1 0,06 36 2,01
Gravéronmissbildning 3,25 1,96 37 2,06 2 0,11 39 2,18
Gomspalt 5,97 5,33 108 6,02 1 0,06 109 6,08
Lapp-kak-gomspalt 12,15 10,01 159 8,87 12 0,67 171 9,54
Esofagus 34 1,90 2 0,11 36 2,01
Duodenal 24 1,34 0 0,00 24 1,34
Ovrig tunntarm 9 0,50 1 0,06 10 0,56
Anal/rektum 52 2,90 8 0,45 60 3,35
Hirschsprung 0,20 0,22 10 0,56 0 0,00 10 0,56
Hjartmissbildning
inkl. VSD och PDA 866 48,30 35 1,95 901 50,25
Diafragmabrack 2,05 1,66 38 2,12 12 0,67 50 2,79
Bukvaggsbrack 2,46 1,69 46 2,57 30 1,67 76 4,24

Omfalocele 21 1,17 19 1,06 40 2,23

Gastroschisis 25 1,39 11 0,61 36 2,01
Njuragenesi/hypoplasi 2,78 1,46 24 1,34 22 1,23 46 2,57
Cystiska njurar 0,96 1,06 15 0,84 7 0,39 22 1,23
Hypospadi 12,85 11,24 348 19,41 1 0,06 349 19,46
Obestamt kon 0,20 0,12 5 0,28 0 0,00 5 0,28
Generell skelettdysplasi 1,13 0,76 1M 0,61 23 1,28 34 1,90
Extremitetsreduktion 5,75 4,53 86 4,80 1 0,61 97 5,41
Polydaktyli 56 3,12 5 0,28 61 3,40
Klumpfot 120 6,69 12 0,67 132 7,36
Downs syndrom/trisomi 21 8,70 8,36 224 12,49 167 9,31 391 21,81
Trisomi 18 27 1,51 71 3,96 98 5,47
Trisomi 13 14 0,78 23 1,28 37 2,06
Ovrig kromosomavvikelse 71 3,96 96 5,35 167 9,31
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Tabell 3b

Missbildningar hos fodda barn och aborterade foster 2001

Congenital malformations of new-born children and aborted foetuses in 2001

2001
Fodda Aborterade Totalt

Diagnos Antal Frekvens* | Antal Frekvens*|Antal Frekvens*
Anencefali 4 0,44 35 3,81 39 4,25
Encefalocele 1 0,11 9 0,98 10 1,09
Spina bifida 13 1,42 34 3,70 47 5,12
Hydrocefali 15 1,63 22 2,40 37 4,03
Mikrocefali 1 0,11 0 0,00 1 0,11
Ogonmissbildning 25 2,72 1 0,11 26 2,83
Gravéronmissbildning 43 4,68 0 0,00 43 4,68
Gomspalt 46 5,01 8 0,87 54 5,88
Lapp-kak-gomspalt 79 8,60 9 0,98 88 9,58
Esofagus 25 2,72 1 0,11 26 2,83
Duodenal 10 1,09 0 0,00 10 1,09
Ovrig tunntarm 6 0,63 0 0,00 6 0,63
Anal/rektum 25 2,72 3 0,33 28 3,05
Hirschsprung 6 0,65 0 0,00 6 0,65
Hjartmissbildning
inkl. VSD och PDA 497 54,13 19 2,07 516 56,20
Diafragmabrack 15 1,63 8 0,87 23 2,51
Bukvaggsbrack 23 2,51 20 2,18 43 4,68

Omfalocele 12 1,31 12 1,31 24 2,61

Gastroschisis 1M 1,20 8 0,87 19 2,07
Njuragenesi/hypoplasi 9 0,98 17 1,85 26 2,83
Cystiska njurar 15 1,63 19 2,07 34 3,70
Hypospadi 206 22,44 0 0,00 206 22,44
Obestamt kon 0 0,00 2 0,22 2 0,22
Generell skelettdysplasi 8 0,87 10 1,09 18 1,96
Extremitetsreduktion 43 4,68 9 0,98 52 5,66
Polydaktyli 45 4,90 2 0,22 47 5,12
Klumpfot 66 7,19 5 0,54 71 7,73
Downs syndrom/trisomi 21 134 14,59 96 10,46 230 25,05
Trisomi 18 15 1,63 44 4,79 59 6,43
Trisomi 13 5 0,54 14 1,52 19 2,07
Ovrig kromosomavvikelse 33 3,59 60 6,53 93 10,13
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Tabell 4

Hjartmissbildningar hos 497 fodda barn rapporterade till MBR 2001

Congenital malformations of the heart in 497 new-born children reported to the Swedish Registry of

Congenital Malformations in 2001

Missbildning

Antal hjartdiagnoser

2

3

24

Totalt

Truncus communis (Q20.0)

Dubbelt fldde fran hoger kammare (Q20.1)
Dubbelt fldde fran vanster kammare (Q20.2)
Transposition av de stora karlen (Q20.3)
Dubbelt inflode till kammare (Q20.4)

Diskordant arterioventrikular forbindelse (Q20.5)
Férmaksisomerism (Q20.6)

Andra spec. missbildn. av hjartats kamrar o. forbind. (Q20.8)

Missbildn. av hjartats kamrar och forbindelser, ospec.
(Q20.9)
Kammarseptumdefekt (Q21.0)

Férmaksseptumdefekt (Q21.1)
Atrioventrikular septumdefekt (Q21.2)
Fallots tetrad (Q21.3)

Septumdefekt ospec. (Q21.9)

Atresi av pulmonalisklaff (Q22.0)

Stenos av pulmonalisklaff (Q22.1)
Insufficiens av pulmonalisklaff (Q22.2)
Andra missbildn. av pulmonalisklaff (Q22.3)
Tricuspidalisstenos/atresi (Q22.4)
Ebsteins anomali (Q22.5)

Hypoplastisk hégerkammare (Q22.6)
Ovriga tricuspidalisklaffmissbildn. (Q22.8)
Aortaklaffstenos (Q23.0)
Aortaklaffinsufficiens (Q23.1)
Mitralisstenos/atresi (Q23.2)
Mitralisinsufficiens (Q23.3)

Hypoplastisk vansterkammare (Q23.4)

Andra spec. missbildn. av aortaklaff och mitralisklaff (Q23.8)

Dextrokardi (Q24.0)

Levokardi (Q24.1)

Infundibular pulmonalisstenos (Q24.3)
Kranskarlsmissbildn. (Q24.5)

Hjartblock (Q24.6)

Andra spec. hjartmissbildn. (Q24.8)
Oppetstédende ductus arteriosus (Q25.0)
Coarctatio aortae (Q25.1)

Atresi av aorta (Q25.2)

Stenos av aorta (Q25.3)

Ovriga aortamissbildningar (Q25.4)

Atresi av lungartaren (Q25.5)

Stenos av lungartaren (Q25.6)

Andra missbildn. av lungartaren (Q25.7)

Andra spec. missbildn. av de stora artérerna (Q25.8)
Stenos av vena cava (Q26.0)

Kvarstaende va-sidig dvre halven (Q26.1)

Totalt anomalt mynnande lungvener (Q26.2)
Partiellt anomalt mynnande lungvener (Q26.3)
Anomali av portavensférbindelsen ospec. (Q26.4)
Andra spec. missbildn. av de stora venerna (Q26.8)
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Tabell 5

Antal barn med Downs syndrom, aborterade foster med trisomi 21 och antal levande fodda
barn uppdelade efter moderns alder under perioden 1999-2001

Number of new-born children with Down’s syndrome, aborted foetuses with trisomy 21 and the
number of live births, listed according to maternal age, during the period 1999-2001

1999-2000 2001

Moderns Down Trisomi 21 Down Levande Down Trisomi 21 Down Levande
alder Fodda Aborterade Totalt Fodda Fodda Aborterade Totalt Fodda

-15 0 0 0 63 0 0 0 41

16 0 0 0 182 0 0 0 99
17 0 0 0 449 0 0 0 212
18 2 0 2 932 1 0 1 433
19 1 0 1 1784 0 0 0 871

20 1 1 2 2684 1 0 1 1297
21 4 1 5 3745 0 0 0 1830
22 1 0 1 4520 1 1 2 2 250
23 5 2 7 5899 1 0 1 2 862
24 6 2 8 7617 2 1 3 3 586
25 3 0 3 9471 3 0 3 4 408
26 6 1 7 11 426 11 0 11 5530
27 10 3 13 12 738 5 0 5 6 132
28 7 1 8 13 902 6 4 10 6 849
29 8 0 8 13 824 7 1 8 7144
30 5 1 6 13 506 8 1 9 7 228
31 10 3 13 13 008 4 1 5 6 838
32 15 3 18 12 325 7 2 9 6 233
33 12 6 18 11138 6 6 12 5837
34 17 10 27 9614 12 7 19 5146
35 17 14 31 8137 10 10 20 4471
36 20 8 28 6 184 15 6 21 3623
37 10 17 27 4748 5 7 12 2729
38 6 13 19 3521 6 4 10 1930
39 9 21 30 2 658 5 14 19 1437
40 3 21 24 1798 5 10 15 927
41 5 16 21 1155 7 3 10 694
42 3 9 12 724 1 7 8 404
43 4 3 7 463 3 3 6 219
44 2 5 7 212 0 3 3 117
45 2 4 6 96 0 4 4 47
46 0 2 2 55 0 0 0 22
47 0 0 0 10 0 1 1 8
48 0 0 0 12 1 0 1 6
49- 0 0 0 14 0 0 0 6
oként 30 0 30 0 1 0 1 0
Totalt 224 167 391 178 614 134 96 230 90 466

(57,3 %) (42,7 %) (58,3 %) (41,7 %)
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Diagram 1

Fodda barn med missbildningar rapporterade till MBR 1973-2001. For 1999-2001 anges
aven antal aborterade foster p.g.a. fosterskada, samt totalt antal missbildade barn/foster
New-born children with congenital malformations reported in 1973-2001. For the period 1999-
2001 the number of selective abortions because of congenital malformations as well as the total
number of malformations is also presented

20 - —— Fd6dda barn med missbildning
- = = Aborterade foster med missbildning

3 i - Totalt antal missbildade barn/foster \/
£ 15 *
Py ]
o —
o -
5 10 -
S ]
s ]
c —
< 5 |

0 T | T | T | T | T | T | T | T | T | T | T | T | T | T | T

1972 74 76 78 80 82 84 86 88 90 92 94 96 98 00 2002

Fodelsear

* Obs! Nya rapporteringsrutiner fr.o.m. 1999

Diagram 2

Fodda barn med neuralrérsdefekter (anencefali, encefalocele, spina bifida) rapporterade
till MBR 1973-2001. For 1999-2001 anges &dven totala antalet, dvs. fédda barn + aborterade
foster

New-born children with neural tube defects (NTD) (anencephaly, encephalocele, spina bifida)
reported to the Swedish Registry of Congenital Malformations in 1983-2001. For the period 1999-
2001 the total number of cases with NTD, new-born children and aborted pregnancies, is also
presented

10

-

9 — —— Fdédda barn 1973-2001
Totalt 1999-2001

Antal per 10 000 fédda
»
I

1972 74 76 78 80 82 84 86 88 90 92 94 96 98 00 2002

Fodelsear
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Diagram 3

Fodda barn med Downs syndrom (DS) rapporterade till MBR och/eller cytogenetiska

centralregistret 1978-2001, samt andelen médrar > 35 ar i procent

New-born children with Down’s syndrome (DS) reported to the Swedish Registry of Congenital
Malformations and/or to the Swedish Cytogenetic Registry, 1978-2001. The percentages of

mothers > 35 years of age in Sweden are also presented in the figure

Antal per 10 000 fédda
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60 — | —— DS, moderns alder > 35
4 | —— DS, totalt

50 — |= = Andelen maédrar > 35 ar, %
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Inséndes till:

Missbildningsregistret
Epidemiologiskt centrum
Socialstyrelsen

106 30 Stockholm

MISSBILDNINGSRAPPORT

Moderns personnr
Moderns namn
Adress

Tfn

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

Férlossningsenhet

Rapporterande lékare

Rapporterande klinik/sjukhus

Barnet

Fodelsedatum (ar, man, dag) (8 siffror) | Fodelsevikt (gr) Fédelseléangd (cm) Huvudomfang (cm)
Koén Bordtyp Vid flerbérd nummer/av Fullbordade enligt SM
—I pojke I_l flicka _| enkelbérd I_l flerbérd graviditetsveckor  enligt UL
Dott | dédsdatum Obducerad Var

_| intrauterint (fr o m vecka 22) ,_l dod senare

| Inej [ lia

Specificera alltid missbildning

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

Sénd med epikris eller obduktionsprotokoll.

Kommentar till etiologi/missténkt syndrom/annan kommentar

Missbildningskod enligt ICD 10 (OBS! Fér in diagnosen pa FV 2)

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

anteckningar




Missbildningar av CNS

[] Qoo.0
] Qooa
[] Qoo.2
(] QoLo
] Qo11
[] Qo1.2
(1 qQoLs
] Qo2

] Qo3.0
] Qo031
[] Qo3.8
[] Qo4.0
[ ] Qo4.1
[] Qo4.2
[] Qo4.3
[ Qo4
(1 Qo45
(1 Qo46
] Qoas
] Qos.0
[1Qos51
[] Qos.2
(1 Qos53
1 Qos5
] Qos.6
[] Qo5.7
[] Qos.8
[] 076.0
(] Qoe.0
(] Qoe.1
] Qo6.2
] Qo6.3
(1 Qoe.4
[] Qos.8
(1 Qo7.0
[ oo7s

Anencefali

Craniorachisis

Iniencefali

Frontalt encefalocele

Nasofrontalt encefalocele

Occipitalt encefalocele

Encefal ocele med annan lokalisation
Microcefali

Hydrocefalus, Stenos aguaeductus Sylvii
Hydrocefalus, Dandy-Walkers syndrom

Annan medfodd hydrocefalus

Corpus callosum agenesi/hypoplasi
Arhinencefali

Holoprosencefali

Reducerad hjarnvavnad/Agyri/Microgyri/Lissencefali
Septo-optisk dysplasi

Megal oencefali

Medfdda cerebrala cystor

Annan misshildning i hjarnan

Cervikalt myelomeningocele med hydrocefalus
Thorakalt myelomeningocele med hydrocefalus
Lumbalt myelomeningocele med hydrocefalus
Sakralt myelomeningocele med hydrocefalus
Cervikalt myelomeningocele utan hydrocefalus
Thorakalt myelomeningocel e utan hydrocefalus
Lumbalt myelomeningocel e utan hydrocefalus
Sakralt myelomeningocel e utan hydrocefalus
Spina bifida oculta

Amyeli

Hypoplasi/Dysplasi av ryggmargen
Diastematomyeli

Andramissbildningar av cauda equina
Hydromyeli

Annan misshildning i ryggmérg
Arnold-Chiaris syndrom

Annan misshildning i nervsystem

Misshildningar av 6ga

] Q100
] Q101
[] Q10.2
] Q103
[] Q104
] Q105
] Q106
[] Q0.7
(] Q110
[]o111
[] Q112
] Q113
] Q120
[ Q121
L[] Q122
[] Q123
] Q124
[] Q128
] Q130
[] Q131
[] Q132
[] 0133
[] Q134
[] Q135
[] Q138
] Q140
[] Qua1
] Qu42
[]Qu43
[ Qias
[ Q150
[]Qis8

Medfddd ptos

Medf6tt ektropion

Medfétt entropion

Annan misshildning av égonlock
Bristande utveckling av tarapparat
Térvagsstenos

Annan missbildning av tarapparaten
Misshildning av orbita

Cystisk 6gonglob

Anoftalmos

Mikroftalmos

Makroftalmos

Medfodd katarakt

Linsdislokation

Linskolobom

Afaki

Sférofaki

Annan misshildning av lins
Iriskolobom

Aniridi

Annan misshildning av iris
Kornealgrumling

Annan misshildning av kornea
Blasklera

Annan missbildning av 6gats framre segment
Glaskroppsgrumling
Retinamissbildning

Misshildning av synnervspapillen/ Optikuskolobom
Misshildning av koroidea

Annan misshildning av 6gats bakre segment
Medfétt glaukom

Annan misshildning av 6ga

Misshildningar av ¢ra, ansikte, hals

] Q160
(1161
] Q162

Y tterOra saknas
Horselgangsatresi/stenos
Avsaknad drontrumpet

o163
[]Qi64
(] Q165
[1Q17.3
] Q174
1 Q175
(1178
[1Q182

[Joi183
[] Q184
[J o185
[J o186
[1Qis7
[] Qiss

Misshildning av hérselben

Annan misshildning av mellandrat

Misshildning av innerdrat

Annan misshildning av 6ra

Felplacerat 6ra/dron

Utétstéende ra/ron

Annan misshildning av 6ra

Gélgangsmisshildning (g galgangsfistel Q18.0 eller
prearikul@ra bihang och cystor Q18.1 som anmals pa FV 2)
Pterygium colli

Makrostomi

Mikrostomi

Makrokeili (L 8pphypertrofi)

Mikrokeili

Annan anikts- och/eller halsmissbildninng

Misshildningar av cirkulationsorgan

[ Q200
(1201
[1Q20.2
10203

[(1Q204
[1Q205
1 Q206
] Q208
[] Q210
[ Q211
[JQ212
[JQ213
[J Q214
(] o218
10220
] Q221
[1Q222
[1Q223
1 Q224
[] Q225
] Q226
[] Q228
[J Q230
[1Q231
[] Q232
[] Q233
[] Q234
[] Q238
[] Qz4.0
[] Q241
] Q242
10243
[ Q244
(10245
1 Q246
(] Q248
(] Q250

[1Q2s1
[1Q25.2
(10253
(] Q254
[JQ255
[1Q256
[1Q2s7
[]1Q258
[1Q26.0
] Q26.1
] Q26.2
[1Q26.3
[1Q265
10268
] Q271
[]Qe7.2
[] Q273
[] Q274
[] Qo278

Truncus arteriosus

Dubbelt utflode hoger kammare

Dubbelt utfléde vanster kammare
Diskordant ventrikulo-arteriell férbindelse
(Transposition av de stora kérlen)

Dubbelt infldde till kammare

Diskordant atrioventrikul & forbindelse
Formaksisomerism

Annan misshildning av kammare
Ventrikel septumdefekt (ultraljudsverifierad)
Formaksseptumdefekt (ultraljudsverifierad)
Atrioventrikuldr septumdefekt

Fallots tetrad

Aortopulmonell septumdefekt

Annan misshildning av hjartskiljevégg
Atresi av pulmonalisklaff

Stenos av pulmonalisklaff

Insufficiens av pulmonalisklaff

Annan misshildning av pulmonalisklaff
Trikuspidalisatresi/stenos

Ebsteins anomali

Hypoplastisk ht kammare

Annan misshildning av tricuspidalis
Aortakl affsstenos

Aortaklaffsinsuffuciens
Mitralisstenog/atresi

Mitralisinsufficiens

Hypoplastisk vé kammare

Annan misshildning av aorta- eller mitralisklaff
Dextrocardi

Levocardi

Cor triatum

Infundibul&r pulmonalisstenos
Subaortastenos

Misshildning av kranskér!

Medfétt hjértblock

Annan specificerad hjértmisshildning
Oppetstéende ductus arteriosus

(>36 graviditetsveckan)

Coarctatio aortae

Atres av aorta

Stenos av aorta/Supravalvulér aortastenos
Annan misshildning av aorta

Atresi av lungartér

Stenos av lungartar

Annan misshildning av lungartér

Annan misshildning av de stora artérerna
Stenos av vena cava

Kvarstéende vanstersidig halven

Totalt anomalt mynnande lungvener
Partiellt anomalt mynnande lungvener
Anomali av portavensforbindelsen
Misshildning av de storavenerna
Medfédd njurartérstenos

Annan misshildning av njurartér

Perifer ateriovends misshildning/Arteriovendst aneurysm
Flebaktasi

Annan misshildning av det perifera kérlsystemet



[C] Q28.0 Arteriovends misshildning av precerebralakérl
[] @28.1 Annan missbildning av precerebrala kérl

[] Q28.2 Arteriovends misshildning av cerebrala karl
[C] Q28.3 Annan misshildning av cerebralakérl

[C] Q28.8 Annan missbildning av cirkulationsorgan
Misshildningar av andningsor gan

[] Q300 Koanalatres

[] Q30.1 Agenes av nasan

[] Q30.2 Fissurerad/kluven nésa

[] Q30.3 Perforerat nasseptum

[] Q30.8 Annan misshildning av nasa

[] Q31.0 Larynxmembran

[] Q31.1 Subglottisstenos

[] Q31.2 Hypoplasi av larynx

[] Q313 Laryngocele

(] Q31.4 Laryngeal stridor

(] Q31.8 Annan misshildning av larynx

[] Q32.0 Trakeomalaci

[] ©32.1 Annan misshildning av trachea

[] Q32.2 Bronkomalaci

[] Q32.3 Stenosav bronk

] Q324 Annan missbildning av bronk

] Q33.0 Mefddd cystlunga

[] Q33.1 Accessorisk lunglob

[] Q33.2 Sekvestrering av lunga

[] Q333 Lungagenesi

[] Q334 Bronkiektasi

[ ] Q335 Ektopisk vavnad i lunga

(] Q33.6 Hypoplasi/dysplasi av lunga

[] ©33.8 Annan misshildning av lunga

[] Q34.0 Misshildning av pleura

(] Q34.1 Mediastinacysta

[] Q34.8 Annan misshildning av andningsogan

L &pp-kak-gomspalter

[] Q35.0 Bilat kluven hard gom

[] @35.1 Unilat kiuven hérd gom

[] @35.2 Bilat kluven mjuk gom

] Q35.3 Kluven mjuk gom

[] Q35.4 Bilat kluven h&rd och mjuk gom

[] Q355 Kluven hérd och mjuk gom

[] Q35.6 Medialt kiuven gom

] Q35.8 Kluven uvula

[] Q36.0 Bilat kluven lapp

(] Q36.1 Medialt kluven I5pp

[] Q36.9 Unilat kluven l3pp

[] Q37.2 Kluven mjuk gom, med bilat kluven [&pp och ké&ke
[] Q37.3 Kluven mjuk gom, med unilat kluven lapp och kake
[] Q37.4 Kluven hérd och mjuk gom med bilat kluven |&pp
] Q37.5 Kluven hard och mjuk gom med unilat kluven |&pp

Missbildningar av munhala och svalg
[] Q38.2 Makrogloss

[] Q38.3 Annan misshildning av tunga

[] Q38.4 Misshildning av spottkéortel

[] ©38.5 Annan misshildning av gommen
[] Q38.6 Annan misshildning av munhéla
[] Q38.7 Svalgfick

[C] Q38.8 Annan missbildning av svalget
Missbildningar av magtar mkanal

[] Q390 Esofagusatres utan fistel

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

[] Q39.5 Dialatation av esofagus

[C] Q39.6 Divertikel i esofagus

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

[C] Q40.1 Hiatusbréck

[] Q40.2 Annan misshildning av magsack
[] Q41.0 Duodenalatresi/stenos

[] Q41.1 Avsaknad/atresi/stenos av jejunum
[] Q41.2 Avsaknad/atresi/stenos av ilium
[] Q41.8 Annan avsaknad/atresi/stenos av tunntarmen

[] Q420
[] Q421
] Q422
[ Q423
] Q428
[] Q430
[] Q431
[] Q433
[] Q434
[] Q435
[] Q436
[] Q437
[] Q438

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)
Misshildning av tarmfastet (Malrotation)
Tarmduplikation

Ektopisk anus

Fistel till rektum och anus utan atresi eller stenos
Kloakmisshildning

Andra missbildningar av tarmar

Missbildningar av lever, gallvagar, pancreas

L] Q4.0
L] Q441
L] Q4.2
L[] Q4.3

Q4.4
L] Qa5

Q44.6
L Qa7

Q45.0
] Q451
] Q452
L] Q453
[ Q4538

Agenesi/aplasi/hypoplasi av gallblasa
Annan misshildning av gallblésa
Atres av gallgangar

Stenos, striktur av gallgéngar
Koledokuscysta

Annan misshildning av gallgangar
Cystisk leversiukdom

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

Medfédd pancreascysta

Annan misshildning av pancreas
Annan misshildning av matsméltningsorgan

Missbildningar av kénsorgan

] @500
[] Q501
[] Qs0.2
] Q50.3
[] Q504
] Q505

Q50.6

Q51.0
] Q511

Q51.2
] Qs13

Q514
L[] os15

Q51.6

Q517
[] Qs18
] Q520
L] gs21

Q52.2

Q52.4

Q525

Q52.6
L[] Q527
[ o528
] 0540
[] Q541
] Q542
[ 0543
[ Q544
[] Qs48
] Qs5.0
[] Q551
[] Q55.2
[] 0555
[] o556
] o558
[] @s56.0
[1@Qs6.1
[] Qs6.2
] Q564

Ovariumagenesi

Ovarialcysta

Medfddd ovariacysta

Annan misshildning av ovarier

Embryonal cysta pa dggledaren

Embryonal cysta pa breda ligament

Annan misshildning av &ggledare
Uterusagenesi

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

Uterus bicornis

Uterus unicornis

Agenesi/aplasi av cervix

Embryonal cysta pa cervix

Fistel mellan uterus och tarmkanal och urinvagar
Annan misshildning av uterus och cervix.
Vaginalaplasi

Dubbel vagina

Rectovaginal fistel

Annan misshildning av vagina

Fusion av labia

Misshildning av Klitoris

Annan misshildning av vulva

Annan misshildning av kvinnliga kdnsorgan
Balanisk hypospadi

Penil hypospadi

Penoskrotal hypospadi

Perineal hypospadi

Chordee, medfodd

Annan hypospadi

Testikelaplasi

Hypoplasi av testikel och skrotum

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

Annan misshildning av penis

Annan misshildning av manliga kénsorgan
Hermafroditism

Manlig pseudohermafroditism

Kvinnlig pseudohermafroditism

Obestamt kdn

Misshildningar av njurar, urinvéagar

] Q60.0
(1 Q601
] Q603
] Q604

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



[1Q60.6 Potter syndrom
[]1Q61.0 Mefédd enstaka njurcysta
[] Q61.1 Polycystisk njure, infantil typ
[] Q61.4 Rend dysplasi
[1 Q615 Medulldr cystnjure
[] Q61.8 Annan cystisk njursjukdom
[] Q62.0 Medfadd hydronefros
[] Q62.1 Atresi €eller stenos av uretér
[] Q62.2 Megaouretér
[C] Q62.3 Andraavflédeshinder i njurbécken och uretér
[] Q62.4 Agenes av uretar
[] Q62,5 Dubbel uretar
[] Q62.6 Malposition av uretdr
[] Q62.7 Medfodd vesikoureterorenal reflux
[] Q62.8 Annan missbildning av uretér
[] Q63.0 Accessorisk njure
[] Q63.1 Hastskonjure
[] Q63.2 Ektopisk njure
[] Q63.3 Hyperplasi av njure
[] Q63.8 Annan misshildning av njure
[] Q64.0 Epispadi
[] Q64.1 Extrofi av urinblésa
[] Q64.2 Uretravalvel
[] Q64.3 Annan stenos av uretra och bléshals
[] Q64.4 Misshildning av urachus
[] Q64.5 Avsaknad av urinbldsa och uretra
[] Q64.6 Blasdivertikel
[T] @64.7 Annan misshildning av urinbl&sa och uretra
[] Q64.8 Annan misshildning av urinvagar
Misshildningar av muskler, skelett och extremiteter
[C] Q65.8 Medfédd deformitet av hoftieden

(¢ hoftledsluxatio som anmésviaFV 2)
[] ©66.0 Ekvinovarus klumpfot (behandlingskravande)
[] Q66.1 Kalkaneovarus klumpfot (behandlingskréavande)
[] Q66.2 Metatarsus varus (behandlingskravande)
[] 066.3 Annavarusdeformitet av fétterna
[T] ©66.4 Kalkaneovalgus klumpfot (behandlingskravande)
[] Q66.6 Annan valgusdeformitet av fétterna
] Q66.8 Annan deformitet av fotterna
] Q67.0 Ansiktsassymmetri
[] Q67.4 Annan misshildning av ansiktet/skalle/kéke
(] Q67.5 Deformitet av kotpelaren
] Q67.6 Pectus excavatum
] Q67.7 Pectus carinatum
[] Q67.8 Annan deformitet av brostkorg
] Q68.0 Deformitet av sternokleidomastoi deusmuskel
[] Q68.1 Handdeformitet
(] Q68.2 Deformitet av kn
[] Q68.3 Béjning av femur
(] Q68.4 Béjning av tibia och fibula
(] Q685 Annan bdjning av de I&nga rorbenen
(1 Q68.8 Annan misshildning av muskel/skelett
(] ©69.0 Polydaktyli fingrar (j minimal extra lillfinger)
[] 069.1 Accessorisk tumme
[] Q69.2 Accessorisk t&
[ ] Q70.0 Syndaktyli fingrar med synostos
(] Q70.1 Enkel syndaktyli av fingrar utan synostos
[] Q70.2 Syndaktyli t& med synostos
[] Q70.3 Enkel syndaktyli mellan t& utan synostos

(6 minimal syndaktyli mellan ta 2- 3 eller 3-4)
[] Q71.0 Komplett avsaknad évre extremitet
[] Q71.1 Avsaknad av 6ver- och underarm med forkomst av hand
[] Q71.2 Avsaknad av underarm och hand
[] Q71.3 Avsaknad av hand och finger (fingrar)
[] Q71.4 Reduktionsmissbildning av radius
[] Q715 Reduktionsmisshildning av ulna
] Q71.6 Klohand/Kluven hand
[] Q71.8 Annan reduktionsmisshildning av évre extremitet
[] Q720 Komplett avsaknad av nedre extremitet
[ ] Q72.1 Avsaknad av 1& och underben med forkomst av fot
] Q72.2 Avsaknad av underben och fot
[] Q72.3 Avsaknad av fot och t& (tar)
[] Q72.4 Reduktionsmisshildning av femur
[] Q72,5 Reduktionsmisshildning av tibia
] Q72.6 Reduktionsmisshildning av fibula
[] Q72.7 Kluvenfot

[] Q728
[] Q74.0
[] Q741
] Q42
] Q743
[] Q748
[] Q750
[] Q751
] o753
] Q754
[] Q758
[ Q761
[] Q762
] Q763
[] Q764
[] Q765
[] Q766
] Q7.7
[] Q768
] Q77

] Qs

Annan reduktionsmissbildning av nedre extremitet

Annan misshildning av 6vre extremitet inklusive skuldergordel

Misshildning av kna

Annan misshildning av nedre extremitet inklusive backengordel

Arthrogryposis multiplex congenita

Annan misshildning av extremitet

K'raniosynostos

Kraniofacial dysostos

Makrocefali

Okulomandibuldr dysostos

Misshildning av skallens/ansiktets ben

Klippel-Feils anomali

Spondylolistes

Medfédd skolios orsakad av benmissbildning

Annan misshildningar av kotpelare g férenad med skolios
Halsrevben

Annan misshildning av revben

Misshildning av brostben

Annan misshildning av bréstkorgens ben
Osteokondrdysplasier/skel ettdysplasier

med bristande tillvéxt av rérben och kotpelare (dvargvéxt)
Annan osteokondropl asi

Missbildningar av kroppsvéagg och hud

] Q79.0
] Q791
] o792
] Q793
[] Q9.1
] Q798
[] Q8o

[] Qa1

] 0820
[] Q823
[] Q824
] o828
] @832
[] @833
[] Q838
[] @840
] Q841
[] @sa2
[] Q843
[] Q845
[] Q846
[] Q848
] 0850
[] Q851
[] Q858

Diafragmabrack

Annan missbildning av diafragma
Omfalocele

Gastroschisis

Prune belly syndrom

Annan misshildning av muskler och skelett
Medfédd iktyos

Epidermolysis bullosa

Lymfodem, hereditéart
Incontinentia pigmenti

Ektodermal dysplasi (anhidrotisk)
Annan misshildning av huden
Avsaknad av brostvarta
Accessorisk brostvarta

Annan misshildning av brostkortel
Alopeci, medfodd

Annan misshildning av hér
Hypertrikos, medfodd

Anonyki (nagelaplasi)

Pakyonyki (medfodd nagel hypertrofi)
Annan missbildning av nagel
Annan missbildning av tackvavnad
Neurofibromatos

Tuber0s skleros

Annan fakomatoser

Andra medfédda syndrom eller misshildningar

] Qs6

] @87

] ©89.0
] Q891
[] 089.2
[] 089.3
[] 0894
[] Q898

Misshildning orsakade av kanda yttre orsaker

Specifiserat syndrom som engagerar multipla organsystem
Mjaltmissbildningar

Missbildningar av binjure

Misshildningar av endokrina organ

Situsinversus

Siamesiska tvillingar

Andramisshildningar som g klassificeras annorstades

Kromosomavvikelser

L] Qoo
[] Qo1.0
] Qo1.4
] Qo2
[ Q934
] Qo3s
] Qo5
] Qo6
] Qo7
[] Qos1
] Qos

] Q99.0
L] Q99.2
[ Qa8

Downs syndrom
Trisomi 18, Edwards syndrom
Trisomi 13, Pataus syndrom

Andra autosomala trisomier och partiellatrisomier/duplikationer

Cri-du-chat syndrom

Andra autosomala monosomier och deletioner
Balanserad rearrangemang och kromosom-markor
Turners syndrom

Kdnskromosmavvikelse, kvinnlig fenotyp
Klinefelters syndrom

Annan kdnskromosomavvikelse, manlig fenotyp
(Ej Klinefelters syndrom)

Akta hermafroditism

Fragil X syndrom

Annan specificerad kromosomavvikelse
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Insénds direkt efter legal abort till: RAPPORT AV INDUCERAD ABORT
Missbildningsregistret PA GRUND AV FOSTERSKADA

Epidemiologiskt centrum Kvinnans fodelsedatum

Socialstyrelsen
106 30 Stockholm

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

Rapporterande lékare Rapporterande klinik/sjukhus
Fostret
Datum fér avbrytande (&r, 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 ,_l Annan

Metod f6r prenatal diagnostik

| Om annan, specificera

:| Ultraljud D Amniocentes D Annan

:| Chorionvillibiopsi D Kordocentes

Utférda undersékningar av fostret fore eller efter aborten

| Resultat
—I Kromosomundersékning

| Resultat
—I DNA-baserad diagnostik
Undersdkning av patolog | Om ja, var?
| | Nej [ 1ua
Helkroppsréntgen | Om ja, var?
|| Nej [ 1va
Foto | Om ja, var?

] Nej [ ]Ja

Diagnos, missbildning, genetisk sjukdom

Ange lage, enkel eller dubbelsidig, osv. S&nd med eventuellt obduktionsprotokoll

Diagnoskod (ifylles av SoS)

Inkom till SoS den Begéran om komplettering till Avsand den

SoS

anteckningar

Svar den
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