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Medfodda missbildningar 2021
Forekomsten av misshildningar haller en jamn niva

CENTRALA RON

e Missbildningar konstaterades
hos 4,6 procent av alla levande
fodda barn.

*  Missbildningar diagnostiserades
hos 17,0 procent av dédfodda
barn och barn som dott under
spadbarnstiden.

e Under 2021 avbrots 349 gravidi-
teter pa grund av missbildningar
hos fostret.
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| Finland konstaterades ar 2021 betydande missbildningar hos sammanlagt 2 287 fodda
barn. Missbildningar diagnostiserades hos 4,6 procent av alla levande fédda barn och hos
7,9 procent av alla dodfodda barn. Missbildningar konstaterades hos sammanlagt 17,0
procent av dodfédda barn och barn som détt under sitt forsta levnadsar.

Den totala missbildningsprevalensen (fédda barn och aborter pga. fosterskada) ar2021
var 530/10 000 fédda barn. Aren 2012-2021 var den rliga totala missbildningsprevalensen
i genomsnitt 538/10 000 fodda barn dvs. i genomsnitt 2 835 missbildningsfall per ar.

Under 2021 avbrots 349 graviditeter p& grund av missbildningar hos fostret. Ar 2021 var
prevalensen av aborter pga. fosterskada 70/10 000 fodda barn, medan dren 2012-2021 var
prevalensen i genomsnitt 66/10 000 fédda barn per ar. Av alla betydande missbildningar ar
2021 var 13,2 procent selektiva aborter pga. fosterskada, och det har inte skett nagra bety-
dande forandringar i andelen dren 2012-2021.

Figur 1. Prevalensen av missbildningar (1/10 000 fodda barn) aren 2012-2021 (den totala
prevalensen innefattar fodda barn och selektiva aborter pga. missbildningar hos fostret).
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Begrepp och definitioner

Abort (avbrytande av graviditet): Avslutad graviditet som har inducerats med en atgard
och som inte &r forlossning och som leder till att ett eller flera foster (= 1) avlider och dar
detinte dr kant att fostret har avlidit i livmodern fore behandlingen eller ingreppet i syfte
att avbryta graviditeten. Graviditeten kan avbrytas pa den gravidas egen begaran fore ut-
gangen av 12:e graviditetsveckan (< 12+0 dagar) och dérefter utifran ett beslut av Till-
stands- och tillsynsverket for social- och halsovarden (Valvira), nér graviditeten har varat
mindre dn 20+1 graviditetsveckor (< 20 + 0 gv) och man misstanker eller redan har konsta-
terat en sjukdom eller ett kroppslyte (fosterskada) hos fostret, eller nér graviditeten har
varat mindre an 24+1 graviditetsveckor (< 24 + 0 gv) och man genom en tillforlitlig under-
sokning har konstaterat en svar sjukdom eller ett kroppslyte (fosterskada) hos fostret.
Oavsett graviditetens langd och fostrets vikt &r en inducerad abort som utférs med stod av
lagen om avbrytande av havandeskap inte forlossning.

Betydande missbildning: En betydande medfédd strukturell missbildning, en kromoso-
mavvikelse eller medfodd hypotyreos hos ett missbildningsfall. Som betydande missbild-
ningar betraktas inte stérningar i organens eller vdvnadernas funktion, utvecklingsstor-
ning, medfédda infektioner, mindre avvikelser i utseendet, normal variation eller andra
mindre betydelsefulla avvikelser som finns pa missbildningsregistrets lista 6ver missbild-
ningar som utesluts eller arftliga eller andra sjukdomar som inte ar behéftade med med-
fodda missbildningar.

Dodfédd: Foster eller nyfodd som vid foédelsen inte uppvisar livstecken som hos levande
fodda och vars fodelse Gverensstammer med definitionen pa en férlossning (= 22+0 gv el-
ler =500 g).

EUROCAT: European Surveillance of Congenital Anomalies. En europeisk organisation for
forskning och monitorering av medfédda missbildningar.

Forlossning (ett nyfott barn): Handelse som genom vaginal forlossning eller kejsarsnitt
leder till fodelsen av ett eller flera foster eller barn (= 1) vars gestationsalder &r minst 22+0
graviditetsveckor (= 22 + 0 gv) eller vars vikt ar minst 500 gram (= 500 g). Fodelsen av ett le-
vande fott barn ar alltid en forlossning.

ICBDSR: International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research. En inter-
nationell organisation fér monitorering och forskning av medfédda missbildningar.

Levande fodd: Nyfodd som oberoende av graviditetens langd och fodelsevikt efter fodel-
sen andas eller uppvisar andra livstecken, sdsom att hjartat slar, navelstrangen pulserar
eller rorelser av viljestyrda muskler oavsett om placentan har lossnat eller navelstrangen
skurits av.

Missbildningsfall: Ett fall som uppfyller kriterierna for Finlands missbildningsregister, dvs.
ettiFinland levande fott eller d6dfétt barn eller ett foster fran inducerad selektiv abort
pga. fosterskada, hos vilket man konstaterat minst en betydande medfédd missbildning.

Prevalens:

Missbildningsprevalens hos nyfodda: Antalet missbildningar hos fodda
barn per 10 000 fédda barn.

Total missbildningsprevalens: Antalet missbildningar hos fodda barn
och selektiva aborter utférda pa grund av missbildningar hos fostret per
10 000 fodda barn.

Missbildningsprevalens for selektiva aborter utférda pa grund av
svara missbildningar hos fostret: Antalet missbildningsfall (selektiva
aborter utforda pa grund av svara missbildningar hos fostret) per 10 000
fodda barn.

Spadbarn: Barnets alder <1 ar eller <365 dygn, under skottaret < 366 dygn.

Ytterligare information: Suomalainen tautien kirjaamisen ohjekirja. Komulainen Jorma
(toim.), THL Opas 7/2012. Suomalainen tautien kirjaamisen ohjekirja
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Kvalitetsbeskrivning (FOS)

Medfodda missbildningar
Statistikuppgifternas relevans

Missbildningsregistret som uppréatthalls av Institutet for halsa och valfard (THL) uppratta-
des 1963. Dess huvudsyfte ar att genom kontinuerlig uppféljning av missbildningarnas fo-
rekomst och karaktar i tid kunna observera nya miljofaktorer (teratogener) som kan skada
fostret, och att forebygga missbildningar genom att paverka dessa faktorer. Statistikupp-
gifterna anvands vid den nationella och regionala uppfoljningen av missbildningar samt
vid bl.a. planering av fosterscreening, fosterdiagnostik, vard av missbildningar och forsk-
ning i misshildningar.

THL samlar data om missbildningar in och uppratthaller missbildningsregistret i enlighet
med lagen om Institutet for halsa och valfard (668/2008: 2 §).

Missbildningsregistrets statistikrapport innehaller uppgifter om antal och prevalens (per
10 000 fodda barn) nar det galler betydande missbildningar som konstaterats i hela landet
och per samarbetsomrade. Antalet missbildningsfall och deras prevalens granskas hos le-
vande fodda och dodfodda barn samt vid selektiva aborter som utforts pga. missbild-
ningar hos fostret. Dessutom presenteras missbildningsfallens andel av alla dédfédda
barn eller barn som dott i spadbarnsaldern arligen. | frdga om vissa missbildningar som
foljs upp internationellt presenteras nationella antal och prevalenser.

Statistikrapporten riktar sig till hdlso- och sjukvardspersonal inom reproduktionshalsa och
missbildningar, forvaltnings-myndigheter, planerare och forskare samt 6vriga som intres-
serar sig for missbildningar och som behdver sa aktuell information som maojligt om anta-
let missbildningar och deras prevalense.

| statistikrapportens textdel presenteras de begrepp och definitioner som anvands i rap-
porten.

Metodbeskrivning

Missbildningsregistret far sina uppgifter om férekomsten av missbildningar fran sjukhu-
sen, av halso- och sjukvardspersonal och fran genetiska laboratorier. Missbildningsregist-
ret far ocksa uppgifter fran fodelse-, vardanmalnings- och abortregistren vid THL samt fran
Tillstands- och tillsynsverket for social- och hélsovarden (Valvira) och Statistikcentralens
dodsorsaksstatistik. Missbildningsdiagnoserna bekréftas vid behov av den enhet inom
halso- och sjukvarden som vardat eller undersokt barnet/fostret/den gravida. Anmalan om
missbildning gors sa snart som majligt efter att avvikelsen konstaterats hos det nyfodda
barnet eller hos fostret fran selektiv abort. Uppgifterna om missbildningar samlas huvud-
sakligen in under barnets forsta levnadsar, men man fér ocksa in uppgifter om senare kon-
staterade missbildningar i registret for statistik och forskning.

Statistiken omfattar i Finland levande fédda eller dodfédda barn hos vilka man konstate-
rat minst en betydande medfédd missbildning. Statistiken omfattar dven selektiva aborter
som utforts pa grund av konstaterad eller misstankt skada eller sjukdom hos fostret.

| statistikrapporten presenteras endast uppgifter om betydande medfédda missbildningar
som konstaterats. | missbildningsregistret definieras medfédda strukturella missbild-
ningar, kromosomavvikelser och nagra andra medfédda anomalier som medfédd hy-
potyreos som betydande missbildningar. Som missbildningar rapporteras inte storningar i
organens eller vavnadernas funktion, utvecklingsstorning, medfédda infektioner, mindre
awvikelser i utseendet, normal variation, andra mindre betydelsefulla avvikelser som finns
pa missbildningsregistrets lista 6ver missbildningar som utesluts eller arftliga eller andra
sjukdomar som inte ar behaftade med medfédda missbildningar. Detta foljer i stort praxi-
sen vid den internationella missbildningsorganisationen EUROCAT®. Eftersom abortregist-
ret dven for statistik over aborter som utforts pa grund av de sistnamnda diagnostyperna

L EUROCAT guidelines for data registration
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skiljer sig missbildningsregistrets och abortregistrets siffror for abort pa grund av fostret
frén varandra.

Uppgifter om missbildningsfall inkommer framst i pappersform till THL. Uppgifterna fran
anmalningsblanketter och andra meddelanden sparas i missbildningsregistrets databas.
Materialet kontrolleras regelbundet, fall laggs till och uppgifterna kompletteras med upp-
gifter frdn andra register. Oklara fall och diagnoser kontrolleras vid de sjukhus som vardat
barnet eller fostret.

Uppgifternas riktighet och exakthet

Registeruppgifternas riktighet ar avhangig de uppgifter som den enhet som gjort anmalan
har skrivit in. Med tiden kan flera anmalningar komma in i registret om samma barn eller
foster. De beaktas alla och utifran dem kompletteras och preciseras de tidigare uppgif-
terna i registret. Registeruppgifterna jamfors dven med andra register och informations-
kallor.

Datainnehallet i missbildningsregistret och insamlingsmetoden férnyades 1985, 1993,
2005 och 2017. Fran och med 1993 kan statistikens téackning och kvalitet betraktas som
mycket bra, dven om egentliga tackningsutredningar eller sdkerstallning av data inte har
gjorts efter fornyelsen av missbildningsregistret 1993. Prevalensen for missbildningsfall
motsvarar den normala prevalens som beskrivs i litteraturen och rapporteras av internat-
ionella missbhildningsregistren?. Prevalensen for olika typer av missbildningar har motsva-
rat de resultat man fatt i nationella och internationella undersokningar om missbildningar.
Ar 2005 bérjade man dven samla in uppgifter om missbildningar frén vardanmalningsre-
gistret, vilket ytterligare forbattrat missbildningsregistrets totala tackning en aning.

Missbildningsregistret samlar dven in uppgifter fran andra register och verifierar vid behov
tidigare diagnoser under cirka 1-2 ar fran att den férsta anmalan inkommit, sa materialet i
registret kompletteras slutgiltigt forst cirka tva ar efter ett barns fodelse eller efter en ab-
ort. Eventuella fel som hittas i statistiken korrigeras. Missbildningsregistrets data komplet-
teras och korrigeras kontinuerligt enligt anmalningar, som insants eller begarts senare.
Dessa forandringar uppdateras arligen i statistiken, dar de syns som sma forandringar i an-
tal och prevalens for tidigare dren och speciellt angdende det sista rapporterade statistika-
ret.

De publicerade uppgifternas aktualitet och rattidighet

Missbildningsregistrets statistikrapport innehaller statistik som THL sammanstéller en
gang per ar. Eftersom missbildningsuppgifterna samlas in om barnet fram till slutet av det
forsta levnadsaret och kompletteras vid behov dven efter detta, ar det méjligt att publi-
cera statistiken cirka tva ar efter barnets fodelse eller efter en abort. Eftersom medfédda
missbildningar eller deras bakomliggande orsak, till exempel en kromosomavvikelse,
kanske inte blir klarlagda forrén senare i barndomen, korrigeras uppgifterna i efterhand
och det kan ske sma férandringar i siffrorna i de publicerade arsstatistiken.

Tillgang till uppgifterna och deras transparens/tydlighet

Statistikrapporten offentliggdrs pa THL webbsida. Uppgifterna i registret lamnas till bade
nationell och internationell statistik (EUROCAT och ICBDSR).

Findata kan bearbeta noggrannare tabeller ur olika register och ge forskare tillstand att
anvanda missbildningsregistrets uppgifter for vetenskaplig forskning.

Statistikens jamforbarhet

Under decennierna har det skett fordndringar i insamlingen av uppgifter till registret och i
hur materialet behandlas samt i sjukhusens anmalningsaktivitet, och det aterspeglas i re-
gistrets omfattning. Genom utvecklingen av fosterscreening och fosterdiagnostik har de

selektiva aborter som utfors pga. fosterskada 6kat. Effekten av detta syns sérskilt ndr man
jamfor siffrorna under de forsta decennierna med siffrorna efter 1990-talet. Andringen av

abortlagen ar 1985 och revideringen av definitionen av dodfédd frén och med den 1 janu-
ari 1987 paverkade jamforbarheten av missbildningsregistrets statistikuppgifter fran olika

2 EUROCAT data prevalence
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aroch artionden. Inférandet av vardanmalningsregistret inom hélso- och sjukvarden
(Hilmo) som informationskalla for missbildningsregistret har forbattrat registrets totala
tackning fran och med 2005. Internationellt sett ar statistikuppgifterna av mycket hog kva-
litet och jamforbara.

Ar 2013 dvergick missbildningsregistret till att anvénda antalen fédda barn enligt registret
over fodelser vid THL som ndmnare i sina prevalenskalkyler i stallet for uppgifter om anta-
len fodda barn enligt Statistikcentralen. Registret 6ver fodelser samt missbildningsregist-
ret samlar in uppgifter om alla barn som ar fédda i Finland, medan Statistikcentralen sam-
lar in uppgifter om alla finska barn som &r foddda i Finland och utomlands men inte om ut-
landska barn som ar fédda i Finland. Dessutom registrerar missbildningsregistret och re-
gistret 6ver fodelser alla dodsfall enligt fodelsearet medan Statistikcentralen enligt dodsa-
ret.

Enligt de riktlinjer som publicerats av EUROCAT uppdaterar missbildningsregistret regel-
bundet listan 6ver mindre missbildningar som undantas fran statistiken. 2022 genomférde
EUROCAT en mer omfattande reform, med vilken listan dver uteslutna missbildningar uté-
kades tydligare an tidigare ar. Dessutom, 2023, férnyade EUROCAT grupperingen av miss-
bildningar baserat pa kliniska kriterier och etiologi. Andringarna i fraga 6verensstimmer
med EUROCAT Guide version 1.5% De tillampas retroaktivt i statistiken. Andringarna i fraga
har genomforts i missbildningsregistret 2023.

Fran och med statistik 6ver ar 2021 har registret i den regionala jamforelsen, med refor-
men av vélfardsomradena, borjat anvanda samarbetsomraden for social- och halsovarden
i stallet for de specialupptagningsomradena.

Tydlighet och enhetlighet/6verensstammelse

| statistikrapporten anvands etablerade internationella begrepp och klassifikationer. De
stammer i huvudsak 6verens med missbildningsuppgifterna i andra nationella register och
material. WHOs klassifikationer ICD-7, -8, -9 och -10 samt en utstrackning av ICD-9 retro-
spektivt sedan 1986 har anvants i registret for klassifikation och kodning av missbild-
ningar. Diagnoser registreras ocksa i verbal form (pa engelska). De grundlaggande definit-
ioner som anvands i registret ar i princip ocksa desamma ( Suomalainen tautien kirjaami-
sen ohjekirja, THL 2012). Missbildningsregistret foljer praxisen vid den internationella
missbildningsorganisationen EUROCAT ndr mindre missbildningar och vissa andra abnor-
maliteter samt sjukdomar utesluts fran statistiska analyser. ATC-klassifikationen och -ko-
derna (Anatomic Therapeutic Chemical classification index) anvands for mediciner. Indel-
ningar av kommuner/Statistikcentralen anvands i regionala granskningar for varje publi-
ceringsar eller foregaende ar.

Tabellbilagor

Bilagetabell 1: Antalet vissa internationellt 6vervakade missbildnings-
fall 2012-2021 (alla fédda barn och selektiva aborter utforda pa grund
av missbildningar hos fostret)

Bilagetabell 2: Total prevalensen av vissa internationellt 6vervakade
missbildningar 2012-2021 (alla fodda barn och selektiva aborter ut-
forda pa grund av missbildningar hos fostret, 1/10 000 fodda barn)
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Bilagetabell 1: Antalet vissa internationellt 6vervakade missbildningsfall 2012-2021 (alla fodda barn och selektiva aborter

utforda pa grund av missbildningar hos fostret)

Missbildning 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020
Nervsystemet 200 160 178 174 163 164 131 128 148
Anencefali 32 21 24 23 18 21 15 17 20
Spina bifida 21 14 20 25 21 24 16 20 16
Hjartanomalier 1233 1228 1196 1191 1135 1117 951 959 938
Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom 21 22 30 22 20 25 17 25 20
Koarktation av aorta 51 47 63 47 59 49 31 49 40
Anomalier av respirationsorgan 60 56 44 43 43 38 31 44 38
Kluven lapp med eller utan kluven gom 58 69 65 54 45 31 45 49 36
Kluven gom 73 63 58 58 63 47 47 53 57
Atresi / stenos av esofagus 16 26 28 19 23 23 23 23 19
Gastroschisis 24 22 12 17 18 12 15 11 14
Omfalocele 35 31 26 28 30 30 35 35 20
Njuragenesi / dysgenesi, dubbelsidig 6 5 6 11 2 5 3 2 3
Trisomi 21 148 158 161 155 178 154 146 169 161
Trisomi 13 17 18 8 14 12 14 20 16 17
Trisomi 18 44 39 48 42 56 55 48 47 42
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Bilagetabell 2: Total prevalensen av vissa internationellt 6vervakade missbildningar 2012-2021 (alla fodda barn och selektiva

aborter utforda pa grund av missbildningar hos fostret, 1/10 000 fodda barn)

Missbildning 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020
Nervsystemet 46 35 39 36 36 39 32 35 36
Anencefali 5 4 4 4 3 4 3 4 4
Spina bifida 4 2 4 5 4 5 3 4 3
Hjartanomalier 283 278 264 260 257 273 237 258 250
Hypoplastiskt vansterkammarsyndrom 4 4 5 4 4 5 4 6 4
Koarktation av aorta 9 8 11 8 11 10 7 11 9
Anomalier av respirationsorgan 10 11 8 8 8 7 10 9
Kluven lapp med eller utan kluven gom 10 12 12 10 8 6 9 11 8
Kluven gom 12 11 11 10 12 9 10 12 12
Atresi / stenos av esofagus 3 5 5 3 4 5 5 5 4
Gastroschisis 4 4 2 3 2 3 2 3
Omfalocele 6 5 5 6 6 7 8 4
Njuragenesi / dysgenesi, dubbelsidig 1 1 1 1 1 1 0 1
Trisomi 21 25 27 28 28 34 31 31 37 35
Trisomi 13 3 3 1 3 2 3 4 4 4
Trisomi 18 8 7 8 8 10 11 10 10
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