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Epdmuodostumatapauksien (syntyneet lapset) esiintyvyys pysyi vuosina
1993-2005* varsin tasaisena, keskiméérin 296/10 000 (283/10 000 vuonna
2005%*). Vuosittain 1 500 — 1 900 (keskimiirin 1 757) vastasyntyneelld
lapsella todettiin merkittdvid epdmuodostumia. Lasta kohden ilmoitettiin
keskimddrin 1,7 epdmuodostumaa. Vuoden 2005* ennakkotiedoissa
(rekisterin tiedot tdydentyvdt usean vuoden ajan) ei ollut havaittavissa
merkittdvad eroa aiempiin vuosiin verrattuna (Taulu 1, Kuvio 1).

Stakesin epamuodostumarekisteriin on kerétty vuodesta 1963 ldhtien tietoja
syntyneilld lapsilla todetuista epidmuodostumista. Rekisterin péitarkoi-
tuksena on pyrkid epdmuodostumien esiintyvyyden jatkuvalla ja nopealla
seurannalla ehkdiseméin talidomidin kaltaisten epdmuodostumia aiheut-
tavien tekijoiden eli teratogeenien aiheuttamat onnettomuudet. Vuonna
1993 epdmuodostumarekisterin toimintaa uudistettiin ja sairaaloiden paran-
tuneen ilmoittamisen ja rekisterin oman aktiivisuuden seurauksena
epdmuodostumatapauksien esiintyvyys nousi jyrkisti 1990-luvun alussa,
vaikka todellinen esiintyvyys ei muuttunutkaan. Epdmuodostumarekisteriin
on kerdtty myds tiedot sikiOvaurioperusteella tehdyissd keskeytyksissd
siki6illd todetuista epdmuodostumista vuodesta 1986 alkaen.

Vuosittain tehtiin keskimiddrin 221 raskaudenkeskeytystd sikion epdmuo-
dostumien vuoksi (278 vuonna 2005*) (Taulu 1). Merkittdvien epdmuodos-
tumatapauksien kokonaismédrdstd noin kymmenesosa (11,2 %) oli sikidlla
todettujen epAmuodostumien vuoksi tehtyjd raskaudenkeskeytyksid vuosina
1993-2005*. Osuus on hieman noussut viime vuosina ollen 14,5 prosenttia
vuonna 2005* (Kuvio 2). Epdmuodostumien kokonaisesiintyvyys
(syntyneet ja keskeytykset) oli keskimddrin 333/10 000 (331/10 000 vuonna
2005*) (Taulu 1). Sikidvaurioperusteella tehdyilld keskeytyksilld ei ollut
kovin suurta vaikutusta useimpien epamuodostumatyyppien esiintyvyyteen
syntyneilld lapsilla, mutta erdiden vaikeiden epdmuodostumien kohdalla
vaikutus oli merkittava.

* Vuosi 2005 ennakkotieto.

http://www.stakes.fi/tilastot/epamuodostumat
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Kuvio 1: Epdmuodostumatapauksien kokonaisesiintyvyys (1/10 000 vastasyntynyttd) vuosina
1963-2005*. (Paksu viiva kuvaa syntyneita lapsia ja ohut viiva syntyneité lapsia ja keskeytyk-
sid. X = epdmuodostumarekisterin uudistus vuonna 1993.)
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Kuvio 2: Raskaudenkeskeytysten osuus (%) kaikista epdmuodostumatapauksista vuosina
1993-2005*. (Syntyneet / (syntyneet + keskeytykset).)
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Vuosina 1993-2005* epdmuodostumia havaittiin 2,9 prosentilla (2,8 % vuonna 2005%*)
elavdnd syntyneistd lapsista ja 18,5 prosentilla (17,0 %) kuolleena syntyneisti, 27,5 prosentilla
(28,0 %) perinataalisesti kuolleista ja 44,3 prosentilla (45,3 %) imevéisidssd kuolleista lapsista
(Taulu 1). Kaikkiaan 31,2 prosentilla (31,0 %) kuolleena syntyneistd ja imevéisidssi kuolleista
lapsista oli epdmuodostumia. Epdmuodostuneista lapsista (eldvénd ja kuolleena syntyneet)
92,1 prosenttia (93,2 %) oli elossa imeviisidn piittyessd. Tilastokeskuksen kuolemansyy-
tilastojen mukaan epdmuodostuneiden lasten kuolleisuusluvut laskivat kuten kaikilla muillakin
lapsilla ja epdmuodostumien merkitys kuolemansyynd pysyi suunnilleen samalla tasolla,
keskiméérin 23,9 prosenttina (19,4 %) (kuolleena syntyneet ja imeviiskuolleet).



Epdmuodostumatapauksien esiintyvyys vaihteli alueellisesti 1993—-2005* (syntyneet: 215/10
000 Keski-Pohjanmaan sairaanhoitopiirissd, 347/10 000 Eteld-Savon sairaanhoitopiirissi),
mikd korostuu verrattaessa eri vuosien tietoja (Taulu 2). Lénsi-Pohjan, Keski-Pohjanmaan,
Keski-Suomen ja Satakunnan sairaanhoitopiirien esiintyvyydet olivat vuosina 1993-2005*
tilastollisesti merkitsevésti alhaisemmat (p<0,001) kuin muualla maassa (sekd syntyneet ettd
syntyneet ja keskeytykset), samoin Eteld-Pohjanmaan sairaanhoitopiirissid kokonaisesiintyvyys
(syntyneet ja keskeytykset). Vastaavasti esiintyvyydet olivat tilastollisesti merkitsevasti
korkeammat (p<0,001) Eteld-Savon, Varsinais-Suomen ja Helsingin ja Uudenmaan sairaan-
hoitopiireissé (sekd syntyneet ettd syntyneet ja keskeytykset). Vuoden 2005* ennakkotietojen
mukaan esiintyvyydet olivat melko tasaiset koko maassa, ainoastaan Kanta-Hdmeen sairaan-
hoitopiirissd epamuodostumatapauksien esiintyvyydet poikkesivat tilastollisesti merkitsevéasti
(p<0,001) muun maan tilanteesta (korkeammat).

Vuosina 1993-2005* Helsingin yliopistollisen keskussairaalan alueella esiintyvyydet olivat
tilastollisesti merkitseviasti korkeammat (p<0,001) kuin muiden yliopistosairaaloiden alueella
(sekd syntyneet ettd syntyneet ja keskeytykset), kun taas Oulun yliopistollisen sairaan-
hoitopiirin alueella ne olivat alhaisemmat (p<0,001). Tampereen yliopistollisen sairaanhoito-
piirin alueella kokonaisesiintyvyys (syntyneet ja keskeytykset) olivat alhaisempi kuin muualla
(Kuvio 3). Vaihtelun taustalla voivat olla sattuma, todelliset alueelliset epamuodostumien
esiintyvyyserot ja paikalliset erot sikidtutkimus- ja keskeytyskédytdnnoissd, mutta todennikoi-
simmin sairaanhoitopiiri- ja sairaalakohtaiset erot ilmoittamisaktiivisuudessa.

Kuvio 3: Epamuodostumatapauksien esiintyvyydet (1/10 000 vastasyntynyttd) vuosina 1993—
2005* yliopistollisten sairaaloiden alueilla. (Vaaleat pylvaat kuvaavat syntyneitd lapsia ja
tummat pylvddt syntyneitd lapsia ja keskeytyksid. HUS=Helsingin ja TYKS=Turun
yliopistollisen keskussairaalan sekd TAYS=Tampereen, KYS=Kuopion ja OYS=Oulun
yliopistollisen sairaalan "miljoonapiiri".)
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Eri epdmuodostumien kokonaisesiintyvyydet (syntyneet ja keskeytykset) pysyivédt vuosina
1993-2005* melko tasaisina. Hermostoputken sulkeutumishiirididen (NTD) kokonais-
esiintyvyys oli 7,5/10 000, miké on varsin matala muihin eurooppalaisiin vdestdihin verrattuna
(Taulu 3). Sikidtutkimuksien ja sikidvaurioperusteisten raskaudenkeskeytysten vaikutus alkoi
NTD:n kohdalla selvésti ndkyad 1980—luvun alussa ja vuosina 1993-2005* NTD-raskauksista
keskeytettiin hieman yli puolet (56 %), anenkefalia (aivottomuus)-raskauksista keskiméérin
90 prosenttia ja spina bifida (selkdrankahalkio)-raskauksista 35 prosenttia. Vuosina 1993—
2005* todettiin vuosittain noin 44 NTD-raskautta, joista syntyi keskimdirin 19 lasta (14
vuonna 2005%). Vuosina 1993-2005* anenkefalian esiintyvyys oli syntyneilld lapsilla
keskimédrin 0,3/10 000 ja kokonaisesiintyvyys 2,9/10 000. Vastaavasti spina bifidan
esiintyvyydet olivat keskimaérin 3,0/10 000 ja 4,6/10 000 (Taulu 3, Kuvio 4).

Kuvio 4: Anenkefalian ja spina bifidan esiintyvyys (1/10 000 vastasyntynyttd) vuosina 1969—
2005*. (Paksu viiva kuvaa syntyneité lapsia ja ohut viiva syntyneitd lapsia ja keskeytyksia.)
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Downin oireyhtymin (21-trisomia) kokonaisesiintyvyys (syntyneet ja keskeytykset) kasvoi
hieman ollen keskimédrin 24,0/10 000 vuosina 1993-2005* (25,7 /10 000 vuonna 2005%)
(Taulu 3, Kuvio 5). Tétd selittdvat synnyttdjien keski-idn kasvu 1990-luvulta alkaen (35 vuotta
tayttdneiden synnyttijien osuus oli Tilastokeskuksen mukaan 19,1 prosenttia vuonna 2005) ja
didin 14n mydta lisddntyva 21-trisomia -raskauden riski (Kuvio 6). Syntyneiden lasten kohdalla



Downin oireyhtymin esiintyvyys oli keskiméérin 12,2/10 000 (11,6 / 10 000 vuonna 2005%*)
(Taulu 3, Kuvio 5).

Kuvio 5: Downin oireyhtymin esiintyvyys (1/10 000 vastasyntynyttd) vuosina 1974-2005%*.
(Paksu viiva kuvaa syntyneité lapsia ja ohut viiva syntyneité lapsia ja keskeytyksii.)
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Kuvio 6: Aitien keski-iin nousun vaikutus Downin oireyhtymin kokonaisesiintyvyyteen
vuosina 1990-2005%*. (Paksu viiva on vakioitu didin idn perusteella ja ohut viiva on
vakioimaton.)
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Keskimiirin 43,9 prosenttia Downin oireyhtymiid sairastavista lapsista syntyi 35-vuotta
tayttaneille dideille (49,3 % vuonna 2005*). Kaikista Down-raskauksista 42,7 prosenttia oli
alle 35-vuotiailla naisilla (42,3 %). Vuosina 1993-2005* kaikista todetuista Down-
raskauksista (syntyneet ja keskeytykset) keskeytettiin hieman alle puolet, 49,1 prosenttia (55,0
%), alle 35-vuotiaiden naisten Down-raskauksista noin joka kolmas, 33,0 prosenttia (46,0 %)
ja 35-vuotiailla tai vanhemmilla kaksi kolmesta eli 61,0 prosenttia (61,6 %). Alle 35-
vuotiaiden naisten Down-raskauksien keskeytysten osuuden nousu viime vuosina selittynee
sikion poikkeavuuksien raskaudenaikaisten seulontakdytidnt6jen muutoksilla (Kuvio 7).
Kaikkiaan vuosittain todettiin keskimdarin 142 Down-raskautta (149 vuonna 2005%*), joista
syntyi keskimddrin 73 lasta (67 vuonna 2005*) (Taulu 3). Vuosina 1993-2005* syntyneista
Down-lapsista 5,2 prosenttia syntyi kuolleena, 5,7 prosenttia menehtyi imevéiisidssd, joten
syntyneistd Down-lapsista oli 89,4 prosenttia elossa ensimmadisen ikdvuoden paittyessa.



Kuvio 7: Raskaudenkeskeytysten osuus (%) kaikista Down-raskauksista vuosina 1993-2005%*.
(Syntyneet / (syntyneet + keskeytykset). Paksu viiva kuvaa alle 35-vuotiaiden &itien Down-
raskauksia, <35, ja ohut viiva 35 vuotta tiyttdneiden Down-raskauksia, >35.)
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Huulisuulakialueen halkioiden kokonaisesiintyvyys (syntyneet ja keskeytykset) on Suomessa
selvdsti korkeampi kuin muissa Euroopan maissa, 25,3/10 000 vuosina 1993-2005* (Taulu 3,
Kuvio 8). Suulakihalkioiden (CP) kokonaisesiintyvyys oli poikkeavan korkea (14,3/10 000),
huulisuulakihalkioiden (CLP) esiintyvyys taas oli samaa luokkaa kuin muuallakin (11,0/10
000). Vuosina 1993-2005* suulakihalkioiden esiintyvyys oli syntyneilld lapsilla 13,7/10 000
ja huulisuulakihalkioiden 9,8/10 000 (Taulu 3, Kuvio 9). Maassamme aiemmin havaittua
halkioiden esiintyvyyden jatkuvaa kasvua ei ole endd todettavissa vuosina 1986-2005*, kun
epdmuodostumarekisterin halkiotapaustietoja on tdydennetty useista tietoldhteistd. CP/CLP-
suhde on yleensd 0,5, mutta Suomessa se oli 1,3. Lisdksi tdmd halkiotyyppien poikkeava
jakauma nikyi my0s alueellisesti: suulakihalkioita oli paljon maamme itd- ja pohjoisosissa ja
huulisuulakihalkioita taas eteld- ja lansiosissa. Kaikkiaan vuosittain todettiin noin 150
halkioraskautta, joista syntyi keskiméédrin 139 lasta (131 wvuonna 2005*) (Taulu 3).
Keskeytysten vaikutus halkioiden esiintyvyyteen vastasyntyneilld ei siis ollut kovin suuri.
Keskeytyksien osuus kaikista halkioraskauksista oli 7,1 prosenttia, mutta halkio ei ollut
keskeytyksien perusteena.

Kuvio 8: Huulisuulakialueen halkioiden esiintyvyys (1/10 000) vuosina 1974-2005%*. (Paksu
viiva kuvaa syntyneitd lapsia ja ohut viiva syntyneitd lapsia ja keskeytyksié.)
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Kuvio 9: Suulakihalkioiden ja huulisuulakihalkioiden esiintyvyys (syntyneet lapset, 1/10 000)
vuosina 1974-2005%*. (Paksu viiva kuvaa huulisuulakihalkiota, ohut suulakihalkiota.)
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Taulukot

Taulu 1: Epdmuodostumatapaukset 1993-2005%*.
Taulu 2: Epdmuodostumatapaukset sairaanhoitopiireittdin 1993-2005*.
Taulu 3: Kansainvilisesti seurattavat epdmuodostumat 1993-2005%*.

Lahteet

Epédmuodostumarekisterissd on tietoja eldviné ja kuolleena syntyneilld lapsilla alle vuoden
idssé todetuista epamuodostumista vuodesta 1963 lihtien seké sikidvaurioperusteella tehtyjen
raskaudenkeskeytysten ja keskenmenojen yhteydessi sikidilld todetuista epdmuodostumista ja
synnynniisistd poikkeavuuksista vuodesta 1986 alkaen. Rekisteri kerdd tiedot myos
ensimmadisen ikdvuoden jilkeen todetuista epdmuodostumista. Rekisterin tietosisdltod ja
kerdystapaa on uusittu vuosina 1985 ja 1993. Rekisteri saa epdmuodostumatietoja sairaaloista,
terveydenhuollon ammattihenkil6iltd ja sytogeneettisisti laboratorioista sekd Stakesin
syntymi- raskaudenkeskeyttimis-, nidkdvamma- ja hoitoilmoitusrekistereistd, Terveyden-
huollon oikeusturvakeskuksesta (TEO) ja Tilastokeskuksen kuolemansyytilastosta, joista
saadut diagnoosit varmistetaan sairaaloista. Epdmuodostumarekisterin pédtarkoituksena on
epdmuodostumien esiintyvyyden ja laadun jatkuvalla seurannalla pyrkid ajoissa havaitsemaan
mahdolliset uudet sikiotd vaurioittavat tekijdt ymparistossd ja ennaltachkdistd epamuodos-
tumia vaikuttamalla néihin tekijoihin. Rekisteri tuottaa tilastotietoa kansalliseen ja
kansainviliseen kéyttoon ja sen tietoja voidaan luvanvaraisesti kdyttdd myos tutkimukseen.

Kasitteet ja miaritelmat

Synnytys (syntynyt lapsi): Vdhintdén 22 raskausviikon (> 22+0 rvk) ikdisen tai vihintdén 500
gramman (> 500 g) painoisen sikion tai lapsen syntymiseen johtava tapahtuma. 22-23
raskausviikolla (< 24+0 rvk) Terveydenhuollon oikeusturvakeskuksen luvalla tehty raskauden
keskeytys ei ole synnytys.

Eldvdnd syntynyt: Vastasyntynyt, joka raskauden kestosta riippumatta synnyttyddn hengittda
tai osoittaa muita elonmerkkejé, kuten syddmenlydntejd, napanuoran sykintda tai tahdonalais-
ten lihasten liikkeitd riippumatta siitd, onko istukka irtaantunut tai napanuora katkaistu.

Kuolleena syntynyt: Siki0 tai vastasyntynyt, jolla syntyessddn ei todeta eldvdnd syntyneen
elonmerkkejé ja jonka syntymitapahtuma tayttdd synnytyksen méaritelméan.




Perinataalikuolleisuus: Kuolleena syntyneiden ja ensimmadisen elinviikon aikana (< 7 vrk)
kuolleiden lasten mééra tuhatta syntynyttd kohti.

Imevdéiskuolleisuus: Vuotta nuorempana kuolleet tuhatta eldvina syntynyttd kohti.

Raskauden keskeytys: IThmisen toimenpitein kdynnistetty raskauden péaédttyminen, joka ei tayté
synnytyksen mdiéritelmid ja jossa sikion ei tiedetd kuolleen kohtuun ennen keskeyttdmis-
toimenpidettd. Raskaus voidaan keskeyttdd Terveydenhuollon oikeusturvakeskuksen (TEO)
luvalla, kun raskaus on kestdnyt alle 20 raskausviikkoa (< 20+0 rvk) ja kun epdillddn tai on jo
todettu, ettd sikiolli on sairaus tai ruumiinvika tai kun raskaus on kestidnyt alle 24
raskausviikkoa (< 24+0 rvk) ja luotettavalla tutkimuksella on todettu vaikea sikion sairaus tai
ruumiinvika.

Keskenmeno: Raskauden spontaani pééttyminen, joka ei tdytd synnytyksen médritelmés, tai
sikion spontaani kohdunsisdinen kuolema ja siihen liittyvd ihmisen toimenpitein aikaansaatu
raskauden pédéttyminen ennen 23. raskausviikon alkua (< 22+0 rvk).

Epdmuodostumatapaus: Suomen epidmuodostumarekisteriin hyvéksytty tapaus eli Suomessa
eldavédna tai kuolleena syntynyt lapsi tai spontaanisti abortoitunut tai keskeytetty sikio, jolla on
todettu ainakin yksi merkittdivd synnynndinen epimuodostuma ja jonka &iti on asunut
synnytyksen ja padosin myds raskauden aikana Suomessa.

Epdamuodostuma: Epdmuodostumatapauksella todettu merkittdvd synnynndinen rakenteellinen
poikkeavuus, kromosomipoikkeavuus ja synnynniinen kilpirauhasen vajaatoiminta. Merkit-
tavind epdmuodostumana ei pidetd perinnéllisid tai muita sairauksia, joihin ei liity synnyn-
ndisid epdmuodostumia, elinten ja kudosten toiminnan hiiriditd, kehitysvammaisuutta,
synnynndisid infektioita, vahéisid yksittdin esiintyvid ulkondkoon liittyvid rakennepoikkea-
vuuksia, normaalivariaatioita, eikd epamuodostumarekisterin poissulkulistalla olevia tavallisia
merkitykseltddn vihdisempid epdmuodostumia.

Epédmuodostumatapauksien esiintyvyys: Epdmuodostumatapauksien (syntyneet lapset) luku-
miérd 10 000 vastasyntynyttd kohti.

Epédmuodostumatapauksien kokonaisesiintyvyys: Epdmuodostumatapauksien (syntyneet lapset
ja sikiovaurioperusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset) lukumédrd 10 000 vastasyntynytti
kohti.
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Missbildningsprevalensen (fodda barn) var i stort sett ofordndrad under aren
1993-2005*, i medeltal 296/10 000 (283/10 000 ar 2005%). Arligen
konstaterades betydande missbildningar hos 1 500—1 900 (i medeltal 1 757)
nyfodda barn. I genomsnitt raporterades 1,7 missbildningar per barn. De
prelimindra uppgifterna for 2005* (registrets uppgifter kompletteras under
flera &r) avviker inte avsevirt frén de tidigare dren (Tabell 1, Figur 1).

Fran och med 1963 har uppgifter om missbildningar som konstaterats hos
levande fodda och dodfédda barn samlats i missbildningsregistret vid
Stakes. Huvudsyftet med missbildningsregistret dr att genom kontinuerlig
och snabb oOvervakning av forekomsten av missbildningar f{orsoka
forebygga missbildningskatastrofer fororsakade av teratogener som
talidomid. Registrets verksamhet fornyades 1993. Till f6ljd av forbattrad
rapportering vid sjukhus och hogre aktivitet vid missbildningsregistret gick
missbildningsprevalensen brant uppat i borjan av 1990-talet, &ven om den
verkliga frekvensen inte fOrdndrades. Fran och med 1986 har man 1
missbildningsregistret ocksd samlat uppgifter om missbildningar som
konstaterats hos foster vid selektiva aborter utférda p.g.a. fosterskada.

Arligen avbrots i genomsnitt 221 graviditeter pd grund av missbildningar
hos fostret (278 &r 2005*) (Tabell 1). I cirka vart tionde (11,2 %) fall med
betydande missbildningar hade en selektiv abort utforts p.g.a. fosterskada
under 1993-2005*. Denna andel har okat litet under de senaste aren (14,5
% ar 2005*) (Figur 2). Den totala missbildningsprevalensen (fodda barn och
selektiva aborter) var 1 medeltal 333/10 000 (331/10 000 ar 2005%*) (Tabell
1). Selektiva aborter p.g.a. fosterskada hade ingen storre effekt pa
prevalensen av de flesta missbildningtyperna hos fodda barn, dven om
effekten var betydande i fraga om négra svara eller letala missbildningar.

* Ar 2005 preliminirt

http://www.stakes.fi/statistik/missbildningar



Figur 1: Den totala prevalensen for missbildningsfallen (1/10 000 nyfédda) dren 1963-2005*.
(Den tjocka linjen visar nyfodda barn och den tunna linjen nyfddda barn och inducerade selek-
tiva aborter. X = registerreformen ar 1993.)
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Figur 2: Andel inducerade selektiva aborter (%) av alla missbildningsfall &ren 1993-2005%*.
(Fodda barn / (fédda barn + inducerade selektiva aborter).)

1993 1995 1997 1999 2001 2003 2005~

Under 1993-2005* forekom betydande missbildningar hos 2,9 procent (2,8 % éar 2005%*)
av de levande fodda barnen, hos 18,5 procent (17,0 %) av de dodfédda, hos 27,5 procent
(28,0 %) av de perinatalt doda och hos 44,3 procent (45,3 %) av de barn som dott 1 spad-
barnsédldern (Tabell 1). Sammanlagt 31,2 procent (31,0 %) av de barn som antingen varit
dodfodda eller dott i spAdbarnséldern hade missbildningar. Av barn som fotts med miss-
bildning (levande fodda eller dodfodda) levde 92,1 procent (93,2 %) efter spadbarnsal-
dern. Enligt dodsorsaksstatistiken vid Statistikcentralen minskade de missbildade barnens
dodlighet 1 samma utstrickning som Ovriga barns, och missbildningarnas betydelse som
dodsorsak forblev pd ungefdr samma nivé, i genomsnitt 23,9 procent (19,4 %) (dodfodda
och doda 1 spadbarnséldern).



Missbildningsprevalensen varierade regionalt under 1993-2005* (hos fédda barn 215/10 000
i Mellersta Osterbottens sjukvardsdistrikt, 347/10 000 i Sédra Savolax sjukvardsdistrikt), vil-
ket syns sarskilt klart ndr man jaimfor siffrorna frén olika ar (Tabell 2). Under 1993-2005* var
prevalenserna statistiskt betydligt ldgre (p<0,001) i Lénsi-Pohja, Mellersta Osterbottens, Mel-
lersta Finlands och Satakunta sjukvardsdistrikt 4n annanstans i landet (bade bland fédda barn
och bland f6dda barn och inducerade selektiva aborter). Detta géller ocksé for den totala pre-
valensen (fddda barn och inducerade selektiva aborter) i Syd-Osterbottens sjukvardsdistrikt.
Pé& samma sétt var prevalenserna statistiskt betydligt hdgre (p<0,001) i S6dra Savolax, Egent-
liga Finlands och Helsingfors och Nylands sjukvardsdistrikt (bade bland f6dda barn och bland
fodda barn och inducerade selektiva aborter). Enligt preliminira data for 2005* var prevalen-
serna ganska jamna i hela landet, bara missbildningsprevalenserna i Centrala Tavastlands
sjukvardsdistrikt avvek statistiskt (p<<0,001) fran situationen i resten av landet (hogre).

Under dren 1993-2005* var missbildningsprevalenserna i Helsingfors universitetscentralsjuk-
hus distrikt statistiskt betydligt hogre (p<0,001) &n i andra universitetssjukhusdistrikt (bade
bland fodda barn och bland fodda barn och inducerade selektiva aborter), medan de var lagre
(p<0,001) i1 Uledborgs universitetssjukhusdistrikt. Den totala prevalensen (fédda och induce-
rade selektiva aborter) var ldgre i Tammerfors universitetssjukhusdistrikt 4n annanstans 1 lan-
det (Figur 3). Denna variation kan bero pa en slump, pa reella regionala skillnader i missbild-
ningsprevalensen och lokala skillnader i bruket av fosterdiagnostik och avbrytning av gravidi-
tet. Mest sannolikt dr dock att den beror pé skillnader i rapporteringsaktiviteten mellan sjuk-
vardsdistrikten och sjukhusen.

Figur 3: Missbildningsprevalensen (1/10 000 nyfodda) aren 1993-2005* i universitets-
sjukhusdistrikten. (Ljusa staplar visar fodda barn och morka staplar fédda barn och inducerade
selektiva aborter. HUCS=Helsingfors och AUCS=Abo universitetscentralsjukhus samt
TAYS=Tammerfors, KYS=Kuopio och OYS=Uledborgs universitetssjukhus "miljondistrikt".)
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Den totala prevalensen for olika missbildningar (foédda barn och selektiva aborter) var relativt
konstant under perioden 1993-2005*. Den totala prevalensen for neuralrorsdefekter (NTD)
var 7,5/10 000, som dr ganska 1&g jamfort med andra europeiska populationer (Tabell 3). Ef-
fekten av fosterdiagnostik och selektiva aborter pA NTD kan klart ses frdn borjan av 1980-
talet. Under aren 1993-2005* avbrots nagot dver hélften av NTD-graviditeter (56 %), i me-
deltal 90 procent av graviditeterna med foster som hade anencefali och 35 procent av gravidi-
teterna dir foster hade spina bifida. Under perioden 1993-2005* konstaterades arligen sam-



manlagt 44 NTD-graviditeter, av vilka i genomsnitt 19 barn foddes (14 ar 2005*). Under pe-
rioden 1993-2005* var prevalensen for anencefali bland fédda barn 0,3/10 000 och den totala
prevalensen 2,9/10 000. Den motsvarande prevalensen for spina bifida var i genomsnitt
3,1/10 000 och 4,6/10 000 (Tabell 3, Figur 4).

Figur 4: Prevalensen for anencefali och spina bifida (1/10 000 nyfodda) aren 1969-2005*
(Den tjocka linjen visar nyfodda barn och den tunna linjen nyfédda barn och selektiva abor-

ter.)
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Den totala prevalensen (fodda barn och selektiva aborter) for Downs syndrom (trisomi 21)
okade nagot och var i medeltal 24,0 /10 000 under perioden 1993-2005* (25,7/10 000 &r
2005%) (Tabell 3, Figur 5). Orsaken till detta ar att andelen foderskor som har fyllt 35 ar har
okat sedan 1990-talet (enligt Statistikcentralen var denna andel 19,1 procent &r 2005) och att
risken for Down-graviditet 6kar med moderns alder (Figur 6). Forekomsten av Downs syn-
drom (21-trisomi) hos nyfddda barn var i medeltal 12,2/10 000 (11,6/10 000 ar 2005%*). (Ta-
bell 3, Figur 5).



Figur 5: Prevalensen for Downs syndrom (1/10 000 nyfodda) &ren 1974-2005*. (Den tjocka
linjen visar nyfédda barn och den tunna linjen nyfédda barn och selektiva aborter.)
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Figur 6: Effekten av stigande medeldlder hos mddrar pd den totala prevalensen av Downs
syndrom aren 1990-2005%*. (Den tjocka linjen &r standardiserad enligt moderns alder och den
tunna linjen &r icke standardiserad.)
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I genomsnitt foddes 43,9 procent av de barn som foddes med Downs syndrom hade modrar
som fyllt 35 ar (49,3 procent ar 2005*). Kvinnor under 35 ar hade 42,7 procent av alla Down-
graviditeter (42,3 %). Under aren 1993-2005* avbrots ungefar hélften eller med andra ord
49,1 procent (55,0 %) av alla konstaterade Down-graviditeter (fodda och selektiva aborter), en
tredjedel eller med andra ord 33,0 procent (46,0 %) av Down-graviditeter bland kvinnor under
35 ar och tvé tredjedelareller med andra ord 61,0 procent (61,6 %) av Down-graviditeter
bland kvinnor i &ldern 35 ar eller 6ver Fordndringar i praxisen vid prenatal screening av ab-
normiteter hos fostret kanske forklarar varfor andelen selektiva aborter vid Down-graviditeter
bland kvinnor under 35 &r har dkat under de sista aren (Figur 7). Arligen konstaterades sam-
manlagt 142 Down-graviditeter (149 ar 2005%*), av vilka i genomsnitt 73 barn foddes (67 ar
2005*) (Tabell 3). Under aren 1993-2005* var 5,2 procent av barn med Downs syndrom dod-
fodda och 5,7 procent av levande fodda barn med Downs syndrom dog i spadbarnséldern, vil-
ket betyder att 89,4 procent av alla nyfodda barn med Downs syndrom levde vid slutet av det
forsta levnadsaret.



Figur 7: Andelen inducerade selektiva aborter (%) av alla Down-graviditeter aren 1993—
2005*. (Fodda barn / (fodda barn + inducerade selektiva aborter)). Den tjocka linjen visar
Down-graviditer av mddrar under 35 ar, <35, och den tunna linjen Down-graviditeter av
modrar som fyllt 35 ar, >35.)
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Den totala prevalensen (fédda barn och selektiva aborter) for kluven ldpp och gom ar klart
hogre 1 Finland 4n 1 andra europeiska ldnder, 25,3/10 000 under aren 1993-2005* (Tabell 3,
Figur 8). Den totala prevalensen for gomspalt (CP) var ovanligt hog (14,3/10 000), medan
prevalensen for lapp- och kikspalt med eller utan gomspalt (CLP) var pd samma nivd som pé
annat hall (11,0/10 000). Under perioden 1993-2005* var prevalensen (fodda barn) for CP
13,7/10 000 och for CLP 9,8/10 000 (Tabell 3, Figur 9). Den stindigt 6kande prevalensen for
kluven lapp, kéke och gom, som forut noterats i vart land, kunde inte konstateras under 1986—
2005*, d& missbildningsregistrets uppgifter om fall med spalt har kompletterats fran flera in-
formationskallor. Relationen CP/CLP é&r vanligen 0,5, men i Finland var siffran 1,3. Dartill
observerades denna ovanliga fordelning av olika typer av kluven lépp, kéke och gom dven re-
gionalt: i de norra och Gstra delarna av Finland forekom sérskilt gomspalt, och 1dpp- och kék-
spalt med eller utan gomspalt férekom i stdrre utstrickning i de sddra och vistra delarna. Ar-
ligen konstaterades sammanlagt 150 graviditeter med kluven lapp, kike och gom. Dessa gra-
viditeter resulterade 1 139 barn (131 ar 2005*) (Tabell 3). Effekten av selektiva aborter pé
prevalensen for kluven ldpp, kidke och gom var alltsd inte sérskilt stor. Andelen selektiva ab-
orter av alla graviditeter med ldpp-, kék- och gomspalt var 7,1 procent, men spalten var inte
indikation for den selektiva aborten.

Figur 8: Prevalensen (1/10 000 nyfodda) for kluven ldpp, kdke och gom aren 1974-2005*.
(Den tjocka linjen visar nyfodda barn och den tunna linjen nyfodda barn och selektiva aborter.)
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Figur 9: Prevalensen for gomspalt och for ldpp- och kékspalt med eller utan gomspalt
fodda barn, 1/10 000 nyfodda) aren 1974-2005*. (Den tjocka linjen visar ldpp-, kék- och
gomspalt och den tunna linjen gomspalt.)
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Tabeller

Tabell 1: Missbildningsfallen 1993-2005%*.
Tabell 2: Missbildningsfallen efter sjukvérdsdistrikt 1993-2005%*.
Tabell 3: Missbildningar som dvervakas internationellt 1993-2005*.

Killor

Missbildningsregistret innehaller fran och med 1963 uppgifter om missbildningar som under
det forsta levnadsaret har konstaterats hos levande fodda och dodfodda barn. Uppgifter om
missbildningar och andra medfédda abnormaliteter som har konstaterats hos fostren vid indu-
cerade aborter utforda p.g.a. fosterskada och vid spontana aborter har ocksd samlats i miss-
bildningsregistret frdn och med 1986. Uppgifter om missbildningar som konstaterats efter det
forsta levnadsaret registreras ocksd. Registrets data och insamlingsmetod fornyades &ren
1985 och 1993. Registret far sina uppgifter om forekomsten av missbildningar fran sjukhusen,
av hélsovérdspersonalen, fran de cytogenetiska laboratorierna, fran fodelse-, abort-, synskade-
och vardanmélningsregistren vid Stakes samt fran Réttsskyddscentralen for hilsovarden
(TEO) och dodsorsaksstatistiken vid Statistikcentralen. Dessa diagnoser bekréftas dnnu ytter-
ligare vid sjukhusen. Huvudsyftet med missbildningsregistret dr att genom kontinuerlig upp-
foljning av missbildningarnas forekomst och karaktir i tid kunna observera nya miljofaktorer
som kan skada fostret, och diarigenom forebygga missbildningar genom att paverka dessa fak-
torer. Registret producerar statistik for bade nationellt och internationellt bruk, och dess upp-
gifter kan med sérskilt tillstind ocksa anvindas for forskningsdndamal.

Termer och definitioner

Forlossning (ett nyfott barn): Handelse som leder till fodelsen av ett foster eller barn vars ges-
tationsélder &r minst 22 veckor (> 22 + 0 graviditetsveckor) eller vars vikt dr minst 500 gram
(> 500 g). Inducerade aborter som med tillstand av Rattsskyddscentralen for hédlsovarden ut-
fors under graviditetsveckorna 22-23 (< 24 + 0 graviditetsveckor) &r inte forlossningar.

Levande f6dd: Nyfodd som oberoende av graviditetens langd efter fodelsen andas eller uppvi-
sar andra livstecken som att hjdrtat slar, navelstrdngen pulserar eller att musklerna rérs vilje-
méssigt oavsett om moderkakan har 16sgjort sig eller navelstrangen avskurits.



Dodfodd: Foster eller nyfodd som vid fodelsen inte uppvisar livstecken och vars fodelse over-
ensstimmer med definitionen pa en forlossning.

Perinatal dodlighet: Antalet dodfodda och antalet levande fodda barn som avlidit under den
forsta levnadsveckan (< 7 dygn) i relation till 1 000 fodda barn.

Spiadbarnsdodlighet: Antalet dodsfall bland barn under ett ar 1 relation till 1 000 levande fod-
da.

Abort (avbrytande av graviditet): En graviditet som avbrutits medvetet och som inte dverens-
stimmer med definitionen pa en forlossning och dér man vet att fostret inte dott intrauterint
fore ingreppet. Graviditeten kan avbrytas pd grundval av ett beslut av Rittsskyddscentralen
for hdlsovarden (TEO), ndr den har varat mindre &dn 20 graviditetsveckor (<20 + 0 gravidi-
tetsveckor) och man misstinker eller redan har konstaterat en sjukdom eller ett kroppslyte
(fosterskada) hos fostret, eller nér graviditeten har varat mindre dn 24 graviditetsveckor
(<24 + 0 graviditetsveckor) och man genom en tillforlitlig undersékning har konstaterat en
svar sjukdom eller ett kroppslyte (fosterskada) hos fostret.

Spontan abort: Hiandelse som leder till en spontan avslutning av en graviditet och som inte
Overensstimmer med definitionen pa en forlossning eller en spontan intrauterin fosterdod
med medveten avslutning av en graviditet som har varat mindre 4n 23 graviditetsveckor
(<22 + 0 graviditetsveckor).

Missbildningsfall: Ett fall som uppfyller kriterierna for Finlands missbildningsregister,
dvs. ett i Finland levande fott eller dodfott barn eller ett foster fran spontan abort eller se-
lektiv abort, hos vilket man konstaterat minst en betydande medfddd missbildning, och
vars moder bott i Finland under forlossningen och merparten av graviditeten.

Missbildning: En betydande medfodd strukturell missbildning, en kromosomavvikelse el-
ler en medfodd hypotyreos hos ett missbildningsfall. Som betydande missbildningar be-
traktas inte érftliga eller andra sjukdomar som inte &r behdftade med medfodda missbild-
ningar, storningar i organens eller vivnadernas funktion, utvecklingsstorning, medfédda
infektioner, mindre avvikelser i utseendet, normal variation eller andra mindre betydelse-
fulla avvikelser som finns pad missbildningsregistrets lista dver missbildningar som ute-
sluts.

Missbildningsfrekvens/prevalens: Antalet missbildningar hos fédda barn per 10 000 ny-
fodda.

Total missbildningsfrekvens/prevalens: Antalet missbildningar hos fédda barn och selek-
tiva aborter per 10 000 nyfodda.
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In 1993-2005%*, the prevalence of births with major congenital anomalies
remained substantially stable, being on average 296/10 000 (283/10 000 in
2005%*). Annually major anomalies were detected in 1500 to 1900 births (on
average 1757). An average of 1.7 major anomalies were reported per child.
There were no significant differences between the preliminary data for
2005* and previous years' data (Table 1, Figure 1) (The data in the register
are completed during several years).

From 1963 onwards, data have been entered for births with congenital
anomalies into the Finnish Register of Congenital Malformations, main-
tained by STAKES (National Research and Development Centre for Wel-
fare and Health). The main purpose of the register is to prevent catastrophes
— such as the one caused by thalidomide — by means of quick and continu-
ous monitoring of congenital anomalies. The activities of the register were
revised in 1993 and due to better notifying by hospitals and an increased ac-
tivity on the side of the register the prevalence of births with major congeni-
tal anomalies increased steeply in the early 1990s, although the real preva-
lence remained unchanged. Furthermore, data on major congenital anoma-
lies detected in selective terminations of pregnancy performed for foetal in-
dications have been collected into the register since 1986.

An average of 221 pregnancies were terminated annually because of major
foetal structural anomalies and chromosomal defects (278 in 2005*) (Table
1). Selective terminations of pregnancy performed for detected foetal
anomalies accounted for approximately one tenth (11.2 per cent) of all
births and terminations of pregnancy with major anomalies in 1993-2005%.
This proportion has slightly increased in recent years, being 14.5 per cent in
2005* (Figure 2). The total prevalence of major anomalies (births and ter-
minations of pregnancy) was on average 333/10 000 (331/10 000 in 2005*)
(Table 1). Selective terminations of pregnancy performed for foetal abnor-
malities did not have much effect on the birth prevalence of most types of
major congenital anomalies, whereas this effect was significant with regard
to certain severe or lethal malformations.

* Preliminary data for 2005

http://www.stakes.fi/statistics/congenitalmalformations



Figure 1: Total prevalence of births with major congenital anomalies (1/10 000 births) in
1963-2005*. (The thick line refers to births and the thin line to births and terminations of
pregnancy. X = the reform of the register in 1993).
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Figure 2: Proportion (%) of selective terminations of pregnancy of all cases with major
anomalies in 1993-2005%*. (Births / (births + selective terminations of pregnancy).)
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In 1993-2005%*, major anomalies were detected in 2.9 per cent (2.8 per cent in 2005*) of all
live births, in 18.5 per cent (17.0 per cent) of all stillbirths, in 27.5 per cent (28.0 per cent) of
all perinatal deaths and in 44.3 per cent (45.3 per cent) of all infant deaths (Table 1). A total of
31.2 per cent (31.0 per cent) of all stillbirths and infant deaths involved congenital anomalies.
92.1 per cent (93.2 per cent) of all live and stillborn children with congenital anomalies were
alive at the end of infancy. According to the Cause of Death Statistics at Statistics Finland, the
mortality rate of children with congenital anomalies decreased consistently with that of other
children. The significance of congenital anomalies as a cause of death remained substantially
unchanged, at 23.9 per cent (19.4 per cent) on average (including stillbirths and infant deaths).



In 1993-2005%*, the birth prevalence of major congenital anomalies varied between hospital
districts (births: 215/10 000 in Central Ostrobothnia, 347/10 000 in Eteld—Savo), which is even
more marked when comparing figures from different years (Table 2). Compared with the rest
of the country, in 1993-2005%*, the prevalences (births as well as births and selective termina-
tions of pregnancy) for the Léansi-Pohja, Central Ostrobothnia, Central Finland and Satakunta
Hospital Districts as well as the total prevalence (births and selective terminations of preg-
nancy) for South Ostrobothnia were statistically significantly lower (p<0.001). Correspond-
ingly, the prevalences (birhs as well as births and selective terminations of pregnancy) for the
Eteld-Savo, Varsinais-Suomi and Helsinki-Uusimaa Hospital Districts were statistically sig-
nificantly higher (p<0.001) than elsewhere. According to the 2005* preliminary data, the
prevalences were quite similar throughout the country, with only the prevalences for the
Kanta-H&me Hospital District deviating upwards statistically significantly (p<0.001) from the
figures for the rest of the country.

In 1993-2005*, the prevalences (births and as well as births and selective terminations of
pregnancy) for the district of the Helsinki University Central Hospital were statistically sig-
nificantly higher (p<0.001) than for the other university hospital districts, while for the Oulu
University Hospital District they were lower (p<0.001). The total prevalence (births and selec-
tive terminations of pregnancy) for the Tampere University Hospital District was lower than
elsewhere (p<0.001) (Figure 3). Possible reasons for this variation include chance, true differ-
ences in regional prevalence, and local differences in the practice of prenatal diagnostics and
pregnancy terminations, the most likely reason being, however, differences between hospital
districts and hospitals in the degree of meeting the notification requirement.

Figure 3: Prevalence of cases with major congenital anomalies (1/10 000 births) in the univer-
sity hospital districts in 1993-2005%*. (The light bars refer to births and the dark bars to births
and selective terminations of pregnancy, representing the areas of responsibility of the univer-
sity central hospitals (HUCH=Helsinki and TUCH=Turku) and university hospitals
(TAUH=Tampere, KUH=Kuopio and OUH=0ulu).)

400

350

300

250 ~

200 1

150
100 ~
50 -

HUCH TUCH TAUH KUH OUH Whole
country




In 1993-2005%*, the total prevalence (births and terminations of pregnancy) of different types
of major congenital anomalies remained substantially stable. The total prevalence of neural
tube defects (NTD) was 7.5/10 000, which is quite low compared with other European popula-
tions (Table 3). The effect of prenatal diagnostics and selective terminations of pregnancy be-
gan to be seen clearly from the early 1980s onwards. In 1993-2005%*, just over half (56 per
cent) of the NTD pregnancies, an average of 90 per cent of all anencephaly pregnancies and 35
per cent of all spina bifida pregnancies were terminated. Approximately 44 pregnancies with
foetal NTD were detected annually in 1993-2005%, including an average of 19 births (14 in
2005*). In 1993-2005*, the prevalence of births with anencephaly was on average 0.3/10 000
and the total prevalence 2.9/10 000. The corresponding prevalences for spina bifida were on
average 3.0/10 000 and 4.6/10 000 (Table 3, Figure 4).

Figure 4: Prevalences of anencephaly and spina bifida (1/10 000 births) in 1969-2005*. (The
thick line refers to births and the thin line to births and terminations of pregnancy.)
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The total prevalence (births and terminations of pregnancy) of Down syndrome (trisomy 21)
increased slightly, being on average 24.0/10 000 in 1993-2005* (25.7/10 000 in 2005%*) (Table
3, Figure 5). This can be explained by an increase in the mean age of parturients from the
1990s onwards (according to Statistics Finland the proportion of mothers aged 35 and over
was 19.1 per cent in 2005) and by the increased risk of foetal trisomy 21 associated with in-



creased maternal age (Figure 6). The prevalence of Down syndrome in births was on average
12.2/10 000 (11.6/10 000 in 2005%*). (Table 3, Figure 5).

Figure 5: Prevalence of Down syndrome (1/10 000 births) in 1974-2005%*.
(The thick line refers to births and the thin line to births and terminations of pregnancy.)
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Figure 6: Effect of the increasing maternal age on the total prevalence of Down syndrome in
1990-2005*. (The thick line is standardised for maternal age while the thin line is non-
standardised.)
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An average of 43.9 per cent of all children suffering from Down syndrome were born to a
mother aged 35 and over (49.3 per cent in 2005*). Of all Down pregnancies, 42.7 per cent in-
volved a woman under 35 (42.3 per cent in 2005*). In 1993-2005%*, just below half or 49.1 per
cent (55.0 per cent) of all detected Down pregnancies (births and terminations of pregnancy),
one third or 33.0 per cent (46.0 per cent) of Down pregnancies of women under 35 and two
thirds or 61.0 per cent (61.6 per cent) of pregnancies of women aged 35 and over were termi-
nated. The increase in the proportion of terminations of Down pregnancies in women under 35
may be explained by the changes in the practice of prenatal screening for foetal defects that
have taken place in the last few years (Figure 7). All in all, an average of 142 Down pregnan-



cies were detected annually (149 in 2005%), including on average 73 births (67 in 2005*) (Ta-
ble 3). In 1993-2005%, a total of 5.2 per cent of all Down births were stillbirths, in 5.7 per cent
of the live births the child died in infancy, and thus in 89.4 per cent of live births with Down
syndrome the child was alive at the end of the first year of life.

Figure 7: Proportion (%) of selective terminations of pregnancy of all Down pregnancies in
1993-2005*. (Births / (births + terminations of pregnancy). The thick line refers to Down
pregnancies of women under 35 and the thin line to Down pregnancies of women aged 35 and
over.)
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The total prevalence of orofacial clefts (births and terminations of pregnancy) is clearly higher
in Finland than in other European countries: 25.3/10 000 in 1993-2005* (Table 3, Figure 8).
The total prevalence of cleft palate (CP) was exceptionally high (14.3/10 000), while the
prevalence of cleft lip with or without cleft palate (CLP) was in the same category as else-
where (11.0/10 000). In 1993-2005%*, the prevalence of births with CP was 13.7/10 000 and
with CLP 9.8/10 000 (Table 3, Figure 9). In 1986-2005*, the previous continuously increasing
prevalence of orofacial clefts can no longer be observed in our country, as the case data in the
Register of Congenital Malformations have been complemented from many data sources.
While the ratio CP/CLP is generally 0.5, it was 1.3 in Finland. In addition, this unusual distri-
bution of orofacial cleft types could be seen regionally. Cleft palate was prevalent especially in
the eastern and northern parts of our country while cleft lip with or without cleft palate was
seen more in the southern and western parts of Finland. All in all, about 150 pregnancies with
foetal orofacial cleft were detected annually, and these included on average 139 births (131 in
2005%*) (Table 3). The effect of selective terminations on the birth prevalence of orofacial
clefts has thus been insignificant. The proportion of selective terminations of all pregnancies
with foetal orofacial cleft was 7.1 per cent, but foetal cleft was not the indication for termina-
tion of pregnancy.



Figure 8: Prevalence of orofacial clefts (1/10 000 births) in 1974-2005%*. (The thick line re-
fers to births and the thin line to births and terminations of pregnancy.)
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Figure 9: Birth prevalence (1/10 000 births) of cleft palate (CP) and cleft lip and cleft palate
(CLP) in 1974-2005*. (The thick line refers to CLP and the thin line to CP.)
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Table 1: Births with congenital anomalies 1993-2005%*.
Table 2: Births with congenital anomalies by hospital district 1993-2005%*.
Table 3: Congenital anomalies monitored internationally 1993-2005%*.



Sources

The Register of Congenital Malformations contains data from 1963 onwards on congenital
anomalies detected in stillbirths and in live born infants before the age of one year, and from
1986 onwards on foetal malformations and other birth defects detected in spontaneous abor-
tions and in selective terminations of pregnancy performed for foetal indications. The register
also collects data on congenital anomalies detected later, after the age of one year. The data
content of the register and the data compilation method were revised in 1985 and 1993. The
register receives data on congenital anomalies from hospitals, health-care professionals and
cytogenetic laboratories as well as from the Medical Birth Register, the Register of Induced
Abortions, the Register of Visual Impairment and the Care Register, all maintained by
STAKES, as well as from the National Authority for Medicolegal Affairs (TEO) and from the
Cause of Death Statistics maintained by Statistics Finland. Diagnoses obtained from these data
sources are confirmed by contacting the hospitals concerned. The main purpose of the Register
of Congenital Malformations is to continuously monitor the prevalence and kind of congenital
anomalies for the early identification of any new environmental factors that potentially cause
foetal defects and for the prevention of anomalies by influencing these factors. The register
produces statistical information for national and international use. By permission, the register
data may also be used for the purposes of research.

Concepts and definitions

Birth: A process resulting in a foetus or a child of at least 22 weeks of gestation (> 22+0 weeks
of gestation) or weighing at least 500 g (> 500 g) being born. An induced abortion performed
during the 23rd or 24th week of gestation (< 24+0 weeks of gestation) by permission from the
National Authority for Medicolegal Affairs is not regarded as a birth.

Live birth: Birth of a child that, irrespective of the duration of the pregnancy, breathes or
shows any other evidence of life, such as beating of the heart, pulsation of the umbilical cord
or movement of the voluntary muscles, whether or not the placenta is attached or the umbilical
cord has been cut.

Stillbirth: Birth of a foetus or a child that shows no evidence of life typical of a live birth, but
complying with the definition of a birth.

Perinatal mortality: Stillbirths and deaths during the first week of life (< 7 days) per 1000
births.

Infant mortality: Deaths during the first year of life per 1000 live births.

Induced abortion / termination of pregnancy: Artificially induced termination of pregnancy
which does not comply with the definition of a birth and in which there is no indication of in-
trauterine foetal death before the termination. A selective termination of pregnancy can be per-
formed by the permission of the National Authority for Medicolegal Affairs (TEO) when the
gestational age is less than 20 weeks (< 20 weeks of gestation) and a foetal disease or struc-
tural anomaly is suspected or detected, or when the gestational age is less than 24 weeks (< 24
weeks of gestation) and a severe foetal disease or structural anomaly has been detected by a
reliable prenatal diagnostic method.

Spontaneous abortion: Spontaneous end of a pregnancy which does not comply with the defi-
nition of a birth, or a spontaneous intrauterine death of a foetus and the artificial expulsion of
the foetus concerned before the 23rd week of gestation (< 22+0 weeks of gestation).




Birth, selective termination of pregnancy or spontaneous abortion with congenital anomalies:
Birth, selective termination of pregnancy or spontaneous abortion included in the Finnish Reg-
ister of Congenital Malformations, i.e. a live birth, stillbirth or foetus in Finland with at least
one detected major congenital anomaly and with a mother who has been resident in Finland at
the time of the delivery, selective termination of pregnancy or spontaneous abortion and also
during most of the pregnancy.

Congenital anomaly: A major congenital structural anomaly, chromosomal defect and con-
genital hypothyroidism involved in a birth, selective termination of pregnancy or spontaneous
abortion with congenital anomalies. Major anomalies do not include hereditary diseases and
other diseases not associated with congenital anomalies, dysfunction of organs or tissues, de-
velopmental disabilities, congenital infections, isolated minor dysmorphic features, normal
variations and common less significant congenital anomalies included in the exclusion list of
the Register of Congenital Malformations.

Prevalence: Births with congenital anomalies per 10 000 births.

Total prevalence: Births and selective terminations of pregnancy with congenital anomalies
per 10 000 births.




Taulu 1: Epimuodostumatapaukset 1993 - 2005* 1)
Tabell 1: Missbildningsfallen 1993 - 2005*
Table 1: Births with congenital anomalies 1993 - 2005*

Syntymiévuosi - Fodelsear - Year of birth / Keskeytysvuosi - Abortar - Year of termination

1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005*

Syntyneet yhteensi - Fodda totalt - Births total 1924 1761 1491 1781 1868 1840 1781 1787 1620 1787 1759

Esiintyvyys (1/10 000 vastasyntynytti) 2) -

Prevalens (1/10 000 nyfodda) - 296 269 235 292 314 321 308 314 287 320 310
Birth prevalence (1/10 000 births)

Elivéni syntyneet -

Levande fodda - 1882 1722 1444 1731 1825 1791 1742 1744 1584 1739 1721
Live births

Osuus kaikista eldvini syntyneisti (%) 2)-

Andel av alla levande fodda (%) - 2,9 2,6 2,3 2,9 3,1 3,1 3,0 3,1 2,8 3,1 3,0
Proportion of all live births (%)

Kuolleena syntyneet 3 -

Dodfodda - 42 39 47 50 43 49 39 43 36 48 38
Stillbirths

Osuus kaikista kuolleena syntyneisti (%) 4 -

Andel av alla dodfodda (%) - 154 15,7 156 20,7 17,9 20,7 188 189 17,3 22,5 21,3

Proportion of all stillbirths (%)

Perinataalisesti kuolleet 3)-

Perinatalt doda - 118 111 106 105 97 115 90 90 81 93 84
Perinatal deaths

Osuus kaikista perinataalisesti kuolleista (%) 4 -

Andel av alla perinatalt doda (%) - 27,3 25,7 246 278 263 308 274 278 265 30,6 304
Proportion of all perinatal deaths (%)

Imeviisidssa kuolleet 3)-

Doda spadbarn - 126 128 102 100 102 107 103 107 79 76 81
Infant deaths

Osuus kaikista imeviisidissa kuolleista (%) 4 -

Andel av alla doda spadbarn (%) - 44,2 42,7 40,6 42,0 43,8 453 484 52,2 43,6 46,1 445

Proportion of all infant deaths (%)

Kuolleena syntyneet ja imeviisidssi kuolleet 3) -

Dédfodda och doda spadbarn - 168 167 149 150 145 156 142 150 115 124 119
Stillbirths and infant deaths

Osuus kaikista kuolleena syntyneistii ja imeviisifissi
kuolleista (%) 4 -

Andel av alla dodfodda och doda spadbarn (%) -
Proportion of all stillbirths and infant deaths (%)

30,2 304 27,0 31,3 30,7 33,0 33,7 347 29,6 32,8 33,1

Imeviisiin péittyessi elossa olevien osuus kaikista
syntyneisti epimuodostuneista lapsista (%) 4 -
Andelen barn som 6verlevt spadbarnsaldern av alla
fodda barn med betydande medfodd missbildning (%)-
Proportion of children that have survived infancy of all
births with major congenital anomaly (%)

91,3 90,5 90,0 91,6 922 91,5 92,0 91,6 929 93,1 932

Sikioperusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset s)-

Selektiva aborter pga. missbildningar hos fostret - 188 216 187 211 191 235 195 232 212 226 246
Selective terminations of pregnancy

Kokonaisesiintyvyys (1/10 000 vastasyntynytti) o)-

Total prevalens (1/10 000 nyfodda) - 3244 3019 264,8 326,7 345,6 361,8 342,0 3544 324,8 361,0 3529
Total prevalence (1/10 000 births)

1) Epimuodostumarekisteriin hyviksytyt, elivini ja kuolleena syntyneet syntymévuoden mukaan seké sikioperusteella tehdyt
raskaudenkeskeytykset keskeytysvuoden mukaan.
I missbildningsregistret inkluderade levande fodda och dodfodda efter fodelsedr samt selektiva aborter pga. missbildning hos fostret efter abortar.
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443

1810

2871

3334

Live births and stillbirths by year of birth as well as selective terminations of pregnancy by year of termination, included in the Finnish Register of Congenital Malformations.

2) Kaikkien vastasyntyneiden ja eliviini syntyneiden méiri Tilastokeskuksen mukaan. -Antalet alla nyfodda och levande
fodda enligt Statistikcentralen. - Number of all births and live births according to Statistics Finland.

3) Viittaa epimuodostumaan, ei kuolemansyyhyn. -Héanvisar till missbildningen, inte dédsorsaken.
Refers to congenital anomaly, not to cause of death.

4) Kaikkien kuolleena syntyneiden, perinataalisesti ja imeviisiéissii kuolleiden méirit Tilastokeskuksen
kuolemansyytilastojen mukaan.
Antalet alla dodfodda, perinatalt doda och doda spadbarn enligt dodsorsaksstatistik vid Statistikcentralen.
Number of all stillbirths and perinatal and infant deaths according to Statistics Finland, Cause of Death Statistics.

5) Epimuodostumarekisteriin hyviksytyt, sikioperusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset keskeytysvuoden mukaan.
I missbildningsregistret inkluderade selektiva aborter pga. missbildning hos fostret efter abortar.
Selective terminations of pregnancy included in the Finnish Register of Congenital Malformations by year of termination.

6) Kaikki epimuodostumarekisteriin hyviksytyt syntyneet ja sikioperusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset / 10 000 vastasyntynyttd vuosittain.

I missbildningsregistret inkluderade fodda barn och selektiva aborter pga. missbildning hos fostret / 10 000 fodda barn efter &r.
Births and selective terminations of pregnancy included in the Finnish Register of Congenital Malformations per 10 000 births by year.
* Vuosi 2005 ennakkotieto. - Ar 2005 preliminért. - Preliminary data for 2005.
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Taulu 2: Epi d t kset sair

hoitopiireittiin 1993 - 2005*

Tabell 2: Missbildningsfall efter sjukvardsdistrikt 1993 - 2005*
Table 2: Births with congenital anomalies by hospital district 1993 - 2005*

Sairaanhoitopiiri 1)
Sjukvardsdistrikt - Hospital district

Helsinki ja Uusimaa -
Helsingfors och Nyland

Varsinais-Suomi - Egentliga Finland

Satakunta - Satakunta

Kanta-Hime - Centrala Tavastland

Pirkanmaa - Birkaland

Piijat-Hiame - Piijanne-Tavastland

Kymenlaakso - Kymmenedalen

Eteld-Karjala - Sodra Karelen -
South Karelia

Etelid-Savo - S6dra Savolax

Iti-Savo - Ostra Savolax

Pohjois-Karjala - Norra Karelen -
North Karelia

Pohjois-Savo - Norra Savolax

Keski-Suomi - Mellersta Finland -
Central Finland

Eteli-Pohjanmaa - Syd-Osterbotten -
South Ostrobothnia

Vaasa - Vasa

Keski-Pohjanmaa - Mellersta Osterbotten -

Central Ostrobothnia

Pohjois-Pohjanmaa - Norra Osterbotten -

North Ostrobothnia

Kainuu - Kajanaland

Linsi-Pohja - Vistra Osterbotten

Lappi - Lappland - Lapland

Ahvenanmaa - Aland

Tuntematon - Okand - Unknown

Syntymiivuosi - Fodelsear - Year of birth / Keskeytysvuosi - Abortar - Year of termination
1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003

Syntyneiden lasten lukumiiri - Antal fodda barn -Number of births 2

Esiintyvyys syntyneilld lapsilla - Prevalens hos fodda barn - Birth prevalence 34

Kokonaisesiintyvyys - Total prevalens - Total prevalence 3 4s)

567 472 456 543 588 544 544 572 517 558 587
310 254 255 313 344 330 320 335 307 328 335
347 293 291 353 385 389 357 385 356 378 387

147 164 160 158 159 142 202 187 155 147 152
276 308 304 308 319 289 399 383 330 319 328
309 349 326 351 351 331 443 430 387 351 367

72 50 53 73 72 83 58 45 53 62 47
279 181 196 280 299 359 249 203 243 286 220
302 225 229 303 328 376 292 221 271 351 252

68 60 55 65 44 53 32 60 52 61 49
352 301 280 351 235 300 177 348 316 366 283
383 337 301 367 256 334 204 400 358 420 340

146 116 92 128 150 136 173 159 156 177 180
272 216 176 253 299 281 351 332 319 372 362
290 261 210 281 325 304 375 369 362 410 418

78 69 53 63 55 68 65 64 36 48 36
315 276 224 282 256 339 315 307 178 242 184
327 288 241 313 288 384 349 345 207 273 230

62 53 52 47 64 50 51 57 38 49 43
291 248 251 240 351 282 290 337 222 303 268
306 271 304 266 401 322 335 367 274 340 292

39 38 36 52 39 31 46 44 44 37 30
267 259 260 389 293 264 384 376 359 326 267
321 265 318 411 315 315 418 419 392 361 276

41 44 36 31 45 44 26 31 34 31 34
366 360 320 276 436 423 263 326 356 355 385
410 401 347 312 475 442 283 379 387 435 407

20 14 14 14 19 22 13 11 12 14 13
268 201 208 207 291 367 225 204 221 269 257
308 244 223 281 306 383 260 223 258 269 277

57 72 44 68 72 64 62 40 35 55 57
271 347 215 370 375 364 350 246 214 348 370
324 390 259 429 417 443 390 289 251 411 441

90 86 66 83 80 100 87 74 89 90 91
302 274 223 295 288 372 336 290 340 387 380
343 296 243 345 310 406 359 326 385 421 442

86 86 60 68 62 66 62 78 69 86 88
266 264 197 222 209 234 223 279 247 310 303
278 292 210 249 226 259 248 297 265 332 317

70 86 40 62 66 63 61 64 59 51 57
274 344 174 274 296 294 292 305 279 249 274
282 364 213 283 314 331 316 339 283 297 308

64 66 43 63 58 51 48 46 57 49 41
298 314 208 318 307 278 259 254 326 263 226
322 338 261 359 355 300 291 287 366 290 265

29 29 22 32 24 23 13 12 13 15 19
263 267 194 320 251 249 145 135 142 173 205
290 294 194 360 251 271 156 146 153 196 227

164 163 125 148 169 185 157 159 134 152 133
299 304 231 291 333 376 313 316 267 293 252
326 336 245 325 376 400 339 364 280 314 283

37 28 26 32 38 35 24 18 14 33 28
334 258 242 317 428 420 294 226 191 448 374
343 286 260 356 428 456 331 251 218 448 414

25 21 12 11 18 16 8 25 12 12 23
271 241 154 131 227 211 108 331 178 178 334
293 253 167 155 227 277 176 411 222 207 378

48 38 38 31 33 49 45 32 30 45 40
285 226 245 210 232 344 361 256 265 413 367
309 243 258 230 253 372 409 288 274 459 413

12 6 7 7 13 14 3 6 8 6 9
364 198 206 241 453 450 105 232 280 222 342
364 198 236 241 453 514 174 232 280 259 380

2 - 1 2 - 1 1 3 3 9 2

1) Aidin asuinkunnan mukaan. - Efter moderns hemkommun. - Bymaternal domicile.
2) Epimuodostumarekisteriin hyviksytyt, elivini ja Kuolleena syntyneet syntymivuoden mukaan.
I missbildningsregistret inkluderade levande fodda och dodfodda efter fodelsear.
Live births and stillbirths included in the Finnish Register of Congenital Malformations by year of birth.
3) 1/10 000 vastasyntynytti. - 1/10 000 nyfodda. - 1/10 000 births.
4) Kaikkien vastasyntyneiden méiri Tilastokeskuksen mukaan. - Antalet alla nyfodda enligt Statistikcentralen.

Number of all births according to Statistics Finland.

5) Kaikki epimuodostumarekisteriin hyviksytyt syntyneet ja sikiévaurioperusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset / 10 000 vastasyntynytti vuosittain.

I missbildningsregistret inkluderade fodda barn och selektiva aborter pga. missbildning hos fostret / 10 000 fodda barn efter ar..

Births and selective termi

of pregnancy i

luded in the Finnish Register of Congenital Malformations per 10 000 births by year.

* Vuosi 2005 ennakkotieto. - Ar 2005 preliminart. - Preliminary data for 20035.
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2004

596
338
397

157
326
374

57
255
277

59
341
381

167
318

71
342
391

66
386
409

21
186
222

33
371
427

11
228
311

48
316

93
365
396

72
247
275

48
224
276

39
222
233

24

322

167
310
343

23
322
350

20
294
338

27
239
283

320
320

2005*

506
289
352

151
321
370

57
258
313

73

520

170
322
364

58
276
310

39
238
262

21
176
210

23
267
291

13
284
350

46
288
357

72
291
323

71
241
275

46
223
277

46
249
281

15
159
180

146
261
302

21
270
282

12
175
247

37
333
342

13
483
483

1993 -
2005*

7050
312
358

2087
324
365

784
254
287

731
313
352

1944
296
330

769
274
305

671
284
318

478
293

454
347
385

190
248
283

719
312
366

1099
315
350

956
250
271

773
270
299

272
305

270
215
236

1998
294
324

361
319
342
214

217
256

493
285
312

114
302
321

27



Taulu 3: Kansainviilisesti seurattavat epimuodostumat 1993 - 2005*
Tabell 3: Missbildningar som monitoreras internationellt 1993 - 2005*
Table 3: Congenital anomalies, monitored internationally 1993 - 2005*

Epimuodostuma Syntymévuosi - Fodelseér - Year of birth / Keskeytysvuosi - Abortéar - Year of termination 1993 -
Missbildning - Congenital anomaly 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2005

Syntyneiden lasten lukuméiri - Antal fodda barn - Number of births 1
Esiintyvyys syntyneilld lapsilla - Prevalens hos fodda barn - Birth prevalence 2)3
Kokonaisesiintyvyys - Total prevalens - Total prevalence 2)3 4

3 - 1 4 5 2 2 2 1 1 1 1 - 23
Aivottomuus - Anencefali - Anencephaly 046 0,00 0,16 066 084 035 035 035 018 018 018 0,17 000 0,30
2,15 2,14 252 344 285 401 329 246 355 215 387 173 311 293

24 15 19 18 25 20 14 15 16 13 23 13 14 229

Selkirankahalkio - Spina bifida - Spina bifida 3,69 229 300 295 420 349 242 2,63 28 233 405 224 242 297
430 382 410 426 554 680 363 334 479 466 546 3,62 501 455
26 25 20 20 34 25 19 24 27 22 14 23 19 298
399 3,82 3,16 328 571 436 329 421 479 394 246 397 328 386
415 397 331 328 604 471 329 421 479 394 264 397 3,63 399
17 100 20 27 17 22 19 28 14 20 19 22 22 257
261 1,53 3,16 443 285 384 329 491 248 359 334 380 380 3733
261 1,53 3,16 443 285 384 363 509 284 377 352 397 466 3,50

Vajaakehittynyt sydimen vasen puolisko- Hypoplastiskt 23 16 18 15 14 29 23 24 23 14 18 22 17 256

Suurten suonten transpositio -Transposition av de stora
kérlen - Transposition of great vessels (TGA)

Fallot'n tetralogia - Fallots tetralogi - Tetralogy of Fallot
(TOF)

vinsterkammarsyndrom - Hypoplasia of left heart 3,53 244 284 246 235 506 398 421 4,08 2,51 3,17 3,80 293 3,32
syndrome (HLHS) 3,69 2,60 3,00 262 235 575 450 456 4,61 3,77 3,87 4,14 449 3,81

115 106 79 71 79 93 67 70 67 79 76 80 76 1058
Suulakihalkio - Kluven gom - Cleft palate 17,67 16,19 12,47 11,65 1326 16,22 11,60 12,29 11,88 14,17 13,38 13,81 13,12 13,71

18,74 17,26 1294 12,14 13,43 16,22 11,94 1299 12,23 14,35 13,73 14,67 1433 1429

55 70 77 55 66 51 47 60 60 53 57 47 55 753
845 10,69 12,15 9,02 11,08 889 813 1053 1064 950 10,03 811 949 976
937 11,91 1341 10,01 12,09 994 865 12,11 1223 1130 11,09 9,66 11,05 10,99

13 23 23 18 19 24 19 26 20 25 16 22 21 269
2,00 3,51 363 295 3,19 419 329 456 3,55 448 282 380 3,63 3,49
246 3,82 4,10 3,12 3,53 453 329 456 3,55 448 299 3,80 3,80 3,68

31 35 21 29 28 27 26 36 23 18 23 30 23 350
476 535 331 476 470 471 450 632 408 323 405 518 397 4,54
568 6,57 3,79 541 537 593 485 6,67 443 341 493 535 4,66 5,17

6 8 8 6 7 4 2 6 3 5 3 3 4 65
092 122 1,26 098 1,18 070 035 1,05 0,53 09 0,53 052 0,69 0,84
1,54 244 1,74 1,64 2,18 244 069 1,58 142 1,08 1,58 1,55 1,90 1,69

34 48 37 43 31 34 34 26 26 41 38 41 23 456
522 733 584 7,05 520 593 588 456 4,601 735 6,69 7,08 397 591
6,76 855 631 787 6,71 628 6,40 6,67 6,38 9,15 827 811 587 7,18

Huulisuulakihalkio- Kluven lapp med eller utan kluven
gom - Cleft lip with or without cleft palate

Ruokatorven umpeuma / ahtauma- Atresi / stenos av
esofagus - Oesophageal atresia / stenosis

Anorektaaliumpeuma / -ahtauma - Anorektal atresi /
stenos - Anorectal atresia / stenosis

Molempien munuaisten puuttuminen- Njuragenesi,
dubbelsidig - Renal agenesis, bilateral

Raajapuuttuma - Reduktionsmissbildning av extremitet -
Limb reduction defect

17 11 12 12 13 16 13 11 12 13 9 12 13 164

Palleatyri - Diafragmabrack - Diaphragmatic hernia 2,61 1,68 1,89 1,97 2,18 2,79 225 1,93 2,13 2,33 1,58 2,07 2,24 2,13
292 2,14 1,839 1,97 2,69 3,66 2,60 228 372 251 229 276 380 2,70

15 15 18 7 8 14 12 11 7 12 18 12 14 163

Omfaloseele - Omfalocele - Omphalocele 230 229 284 115 134 244 208 193 124 215 317 207 242 211
3,99 4,12 458 295 3,02 453 467 386 3,72 556 6,69 518 535 4,46

8 5 7 8 13 11 9 5 13 8 14 9 10 120

Gastroskiisi - Gastroschisis - Gastroschisis 1,23 0,76 1,10 1,31 2,18 1,92 1,56 088 231 143 246 1,55 1,73 1,56
1,69 1,83 1,58 1,97 252 349 225 281 4,08 287 422 259 328 2,67

7 10 13 8 9 6 4 5 6 4 4 3 3 82

Trisomia 13 - Trisomi 13 - Trisomy 13 1,08 1,53 2,05 1,31 1,51 1,05 069 0,88 1,06 0,72 070 052 0,52 1,06
1,69 2,60 3,00 230 2,01 1,92 1,38 1,76 2,13 2,15 2,11 242 138 2,07

17 16 22 22 11 18 12 21 11 14 20 9 17 210

Trisomia 18 - Trisomi 18 - Trisomy 18 2,61 244 347 361 1,85 3,14 208 369 195 251 352 155 293 2,72

522 473 6,15 607 443 663 519 755 6,74 6,10 687 621 7,60 6,09

86 84 84 63 62 68 58 69 80 81 70 71 67 943
1321 12,83 1326 10,33 10,41 11,86 10.04 12,11 14,19 1452 1232 1225 11,57 12,22
21,81 2474 2257 22,80 2333 2284 2129 2545 2323 2636 2429 28,13 2572 2401

58 57 53 42 38 38 32 39 45 35 33 25 34 529
10,36 10,18 9,87 821 7,67 8,04 6,78 840 986 7,78 723 536 7,26 8,30
11,97 15,00 12,85 12,90 12,11 12,28 11,01 12,28 12,48 11,12 10,95 12,22 13,45 12,40

28 27 31 21 24 30 26 30 35 46 37 46 33 414
30,74 28,48 32,01 21,45 2393 29,71 24,62 2848 32,59 42,56 33,17 40,64 29,80 30,81
82,34 82,28 76,42 7457 78,77 7230 6723 83,54 6889 89,75 7888 93,66 77,67 79,03

Trisomia 21, yhteensi - Trisomi 21, totalt - Trisomy 21,
total

Trisomia 21, didin ikd < 35 - Trisomi 21, moderns dlder <
35 - Trisomy 21, maternal age < 35

Trisomia 21, didin ikd > 35 - Trisomi 21, moderns alder
> 35 - Trisomy 21, maternal age > 35

1) Epimuodostumarekisteriin hyviksytyt, elivini ja kuolleena syntyneet syntyméivuoden mukaan.
I missbildningsregistret inkluderade levande fodda och dédfodda efter fodelsear.
Live births and stillbirths included in the Finnish Register of Congenital Malformations by year of birth.
2) 1/10 000 vastasyntynytti. - 1/10 000 nyfodda. - 1/10 000 births.
3) Kaikkien vastasyntyneiden miiri Tilastokeskuksen mukaan. - Antalet alla nyfodda enligt Statistikcentralen.
Number of all births according to Statistics Finland.
4) Kaikki epimuodostumarekisteriin hyviksytyt syntyneet ja sikiéper lla tehdyt raskaudenkeskeytykset / 10 000 vastasyntynytti vuosittain.
1 missbildningsregistret inkluderade fodda barn och selektiva aborter pga. missbildning hos fostret / 10 000 fodda barn efter ér.
Births and selective terminations of pregnancy included in the Finnish Register of Congenital Malformations per 10 000 births by year.
* Vuosi 2005 ennakkotieto. - Ar 2005 preliminirt. - Preliminary data for 2003.
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Epdmuodostumarekisteri - Laatuseloste
Tilastotietojen relevanssi

Epdmuodostumarekisteri aloitti toimintansa vuonna 1963. Sen péitarkoituksena on epidmuodostumien
esiintyvyyden ja laadun jatkuvalla seurannalla pyrkié ajoissa havaitsemaan mahdolliset uudet sikiotd vau-
tojen tuottaminen kansalliseen ja kansainviliseen kdyttoon on vuoden 1993 jélkeen tullut aiempaa tirke-
ammaksi rekisterin toiminnassa. Néitd tilastotietoja kdytetddn epamuodostumien valtakunnalliseen ja alu-
eelliseen seurantaan ja mm. sikidseulontojen, -diagnostiikan ja epdmuodostumien hoidon suunnitteluun
sekd epdmuodostumien tutkimukseen.

Epdmuodostumarekisterin tilastotiedote siséltia tietoja eldvdnd ja kuolleena syntyneilld lapsilla alle vuo-
den idssd todettujen merkittdvien epamuodostumien lukumadaristd ja esiintyvyyksistd (10 000 vastasynty-
nyttd kohden) vuosittain koko maan osalta ja sairaanhoitopiireittdin. Koko maan tasolla esitetddn epdmuo-
dostumatapauksien lukumédarit perinataalisesti ja imevdisidssd kuolleilla lapsilla sekd ndiden tapauksien
prosentuaaliset osuudet vastaavassa 1dssd kuolleista kaikista lapsista. Lisdksi esitetdén tilastotietoja sikio-
vaurioperusteella tehtyjen raskaudenkeskeytysten yhteydessé sikioilld todetuista merkittavistd epdmuodos-
tumista ja synnynndisistd poikkeavuuksista sekd tarkastellaan ndiden raskaudenkeskeytysten vaikutusta
epamuodostumatapauksien esiintyvyyteen koko maan osalta. Erdiden kansainvélisesti seurattavien epi-
muodostumien vuosittaiset lukuméérét ja esiintyvyydet esitetddn valtakunnallisesti, ja yksityiskohtaisem-
min tarkastellaan hermostoputken sulkeutumishdiriditd, Downin oireyhtymai ja huulisuulakihalkioita.
Tilastot esitetddn vuodesta 1993 ldhtien, mistd alkaen epdmuodostumarekisterin rekisteritiedot ovat katta-
vat ja luotettavat.

Tilastotiedote on tarkoitettu lisddntymisterveyden ja epdmuodostumien kanssa tydskenteleville terveyden-
huollon ammattihenkil6ille, hallintoviranomaisille, suunnittelijoille ja tutkijoille sekd muille epdmuodos-
tumista kiinnostuneille tahoille, joilla on tarve saada mahdollisimman ajantasaista tietoa epdmuodostumi-
en lukumaédéristi ja esiintyvyydesta.

Tietojen keruu perustuu Sosiaali- ja terveysalan tutkimus- ja kehittimiskeskuksen (Stakes) tilastotoimesta
annettuun lakiin (409/2001) sekd terveydenhuollon valtakunnallisia henkil6rekistereitd koskevaan lakiin
(556/1989) ja sen nojalla annettuun asetukseen (774/1989).

Tilastotutkimuksen menetelméikuvaus

Epdmuodostumarekisteri saa epdmuodostumatietoja sairaaloista, terveydenhuollon ammattihenkildiltd ja
sytogeneettisistd laboratorioista. Epdmuodostumarekisteri kerdd epdmuodostumatietoja my0ds Stakesin
syntymi-, hoitoilmoitus, raskaudenkeskeyttdmis- ja ndkdvammarekistereistd, Terveydenhuollon oikeus-
turvakeskuksesta (TEO) ja Tilastokeskuksen kuolemansyytilastosta, joista saadut epdmuodostumadiag-
noosit varmistetaan lasta / sikiotd hoitaneista sairaaloista. Epdmuodostumailmoitus tehddidn mahdollisim-
man pian poikkeavuuden havaitsemisen jdlkeen lapsen syntymén jilkeen tai raskauden keskeyttimisen
jédlkeen. Epdmuodostumatiedot kerdtadn pddsddntdisesti lapsen ensimmadisen ikdvuoden ajalta, mutta rekis-
teri kerda tietoja myos myohemmin todetuista epdmuodostumista.

Tilastotiedotteessa esitetdén tilastoja epdmuodostumarekisteriin hyvéaksytyistd epamuodostumatapauksista
eli Suomessa eldvidna tai kuolleena syntyneista lapsista tai keskeytetyisti sikioisti, joilla on todettu ainakin
yksi merkittdvd synnynndinen epdmuodostuma ja jonka diti on asunut synnytyksen ja pddosin myds ras-
kauden aikana Suomessa.



Tilastotiedotteessa esitetdén tietoja vain epadmuodostumatapauksilla todetuista merkittévistd synnynnéisis-
td epdmuodostumista, joiksi epdmuodostumarekisterin mééritelmian mukaan katsotaan rakenteelliset poik-
keavuudet, kromosomipoikkeavuudet ja synnynndinen kilpirauhasen vajaatoiminta. Merkittivdni epi-
muodostumana ei pidetd perinndllisid tai muita sairauksia, joihin ei liity synnynndisid epamuodostumia,
elinten ja kudosten toiminnan héiriditd, kehitysvammaisuutta, synnynnéisid infektioita, vahaisid yksittdin
esiintyvid ulkonidkoon liittyvid rakennepoikkeavuuksia, normaalivariaatioita, eikd epdmuodostumarekiste-
rin poissulkulistalla olevia tavallisia merkitykseltddn véhdisempid epamuodostumia. Tima noudattaa paa-
osin kansainvélisen epdmuodostumajérjeston EUROCATIn kdytantoa.

Tiedot tallennetaan lomakkeilta ja muista ilmoituksista sdhkdisessd muodossa epdmuodostumarekisteriin,
jota Stakes ylldpitdd terveydenhuollon valtakunnallisia henkilorekistereitd koskevan lain (566/1989) ja sen
nojalla annetun asetuksen (774/1989) 8 §:n perusteella. Aineiston tarkistusajoja tehdddn sddnnollisesti,
puuttuvia tapauksia ja tapaustietoja tdydennetddn mm. syntymaérekisteristd ja epaselvit tapaukset ja diag-
noosit tarkistetaan ja varmistetaan lasta tai sikiotd hoitaneista sairaaloista.

Tietojen oikeellisuus ja tarkkuus

Tiedot ovat oikeita, jos tiedonantajat ovat ilmoittaneet ne oikein. Samasta lapsesta tai sikiostd voi rekiste-
riin tulla useita ilmoituksia, jotka tdydentdvét rekisteriin aiemmin saatuja tietoja ja varmistavat epdmuo-
dostumadiagnooseja. Epéselvissd tapauksissa tiedot tarkistetaan lasta tai sikiotd hoitaneista sairaaloista.
Rekisterin tietoja verrataan myds syntyma-, hoitoilmoitus-, raskaudenkeskeyttdmis- ja nikovammarekiste-
reiden sekd Tilastokeskuksen kuolemansyytilaston tietoihin, jolloin tapaustietoja tdydennetddn ja puuttu-
vat epdmuodostumatapaukset liitetdéin epdmuodostumarekisteriin ja diagnoosit varmistetaan sairaaloista.

Epdamuodostumarekisterin tietosisdltdd ja tietojen kerdystapaa on uusittu vuosina 1985 ja 1993. Vuodesta
1993 alkaen tilastojen kattavuuden voidaan katsoa olevan erittdin hyvé, vaikka varsinaisia kattavuusselvi-
tyksid ei epdmuodostumarekisterin vuonna 1993 tapahtuneen uudistuksen jdlkeen olekaan tehty. Epdmuo-
dostumatapauksien esiintyvyys vastaa normaalia kirjallisuudessa kuvattua ja kansainvélisten epdmuodos-
tumarekistereiden raportoimaa epdmuodostumatapauksien esiintyvyyttd. Eri epdmuodostumatyyppien
esiintyvyydet ovat vastanneet muissa epdmuodostumia koskevissa kansallisissa ja kansainvilisissé tutki-
muksissa saatuja tuloksia.

Koska epdmuodostumarekisteri kerdd tietoja myOs muista rekistereistd, tdydentyy sen aineisto lopullisesti
vasta 2 kalenterivuotta lapsen syntymén jélkeen, jolloin lopulliset tilastot julkaistaan tilastotiedotteessa.
Lisdksi rekisteri julkaisee tiedotteessa epdmuodostumien ennakkotilastot yhden kalenterivuoden kuluttua
lapsen syntymasta tai sikidindikaatioraskaudenkeskeytyksestd. Ennakkotilastojen kattavuuden on seuran-
nassa todettu olevan yli 95 prosentin luokkaa kaikkien merkittdvien epdmuodostumatapauksien osalta.
Useimpien merkittdvien kansainvilisesti seurattavien epdimuodostumatyyppien kohdalla ennakkotilastojen
kattavuus on tdydellinen. Ennakkotilastot tdydennetdén seuraavan kalenterivuoden aikana ja julkaistaan
aikanaan tilastotiedotteessa..

Tilastoista 10ytyneet mahdolliset virheet korjataan.



Julkaistujen tietojen ajantasaisuus ja oikea-aikaisuus

Epdmuodostumarekisterin tilastotiedote on Stakesin kerran vuodessa tuottama tilasto. Tilasto ilmestyy
maalis-huhtikuussa. Tilastot ovat vuodesta 1993 alkaen tiydelliset pois lukien 2 edellistd kalenterivuotta.
Julkaistavat ennakkotiedot ovat yhden kalenterivuoden takaisia. Koska synnynndisid epidmuodostumia
diagnosoidaan tai niiden perussyy, esimerkiksi kromosomipoikkeavuus saattaa selvitd vasta myohemmin
lapsuudessa, voi lopullisten vuositilastojen lukuméérissi tapahtua pienid muutoksia vuosien mittaan - ky-
seessd ovat kuitenkin yksittiiset tapaukset.

Tietojen saatavuus ja lapinakyvyys/selkeys

Keskeiset tulokset kootaan Tilastotiedotteeseen, joka julkaistaan Stakesin internet-sivulla. Tilastotiedote
lahetetddn myds sairaaloihin ja muille ilmoittajille. Tilastotiedotteen tekstiosassa on kuvattu keskeiset tu-
lokset ja selitetty kiytetyt kdsitteet, mééritelmait, symbolit ja metodit. Lisdtietoja epAmuodostumisten lu-
kuméiéristi ja esiintyvyyksistd on saatavissa epdmuodostumarekisterista.

Tilastojen vertailukelpoisuus

Epdmuodostumarekisterin vuonna 1993 tapahtuneen uudistuksen jilkeisid tilastotietoja ei voida suoraan
verrata rekisterin aiempiin tilastotietoihin, koska uudistuksen jilkeiset rekisteritiedot ovat kattavuudeltaan
ja laadultaan merkittavasti paremmat kuin vuosien 1963—1992 tiedot. Rekisterin tiedonkeruu- ja rekiste-
rOintitapojen ja sairaaloiden ilmoittamisaktiivisuuden lisdksi mm. epdmuodostumien méadritelmat, luokitte-
lut, koodaustavat, diagnostiikka, hoito ja kuolleisuus ovat muuttuneet vuosikymmenien mittaan. Si-
kioseulontojen ja sikiodiagnostiikan kehittymisen myo6té sikidovaurioperusteella tehtdavit raskaudenkeskey-
tykset ovat lisdéintyneet, minkd vaikutus nékyy erityisesti erdiden vaikeiden epdmuodostumien kohdalla.
Vuonna 1985 tapahtunut rekisteriuudistus heikensi merkittdvasti epamuodostumarekisterin kattavuutta
1980-luvun lopulla. Lisdksi raskaudenkeskeyttimistd koskevan lain muutos vuonna 1985 ja kuolleena
syntyneen mééritelmédn muuttuminen vuonna 1986 vaikuttavat epdmuodostumarekisterin eri vuosien ja
vuosikymmenien tilastotietojen vertailukelpoisuuteen. Vuosien 1986—1992 rekisteritietoja tdydennetidin
paraikaa muista rekistereistd saatavien epdmuodostumatietojen avulla.

Tilastotiedotteessa esitetyt vuosittaiset tilastotiedot vuodesta 1993 alkaen ovat vertailukelpoisia keske-
nddn. Kansainvélisesti tilastot ovat varsin hyvii tasoa ja vertailukelpoisia. Ennakkotilastojen esiintyvyy-
det ovat verrattavissa lopullisen vuositilastoon. Muutamissa sairaanhoitopiireissd ilmoittamisaktiivisuus
on hieman tavanomaista heikompi, minkd seurauksena epdmuodostumatapauksien kokonaiskattavuus
saattaa néilld alueilla olla hieman matalampi kuin muualla maassa.

Epdmuodostumatapauksien ja merkittivien epdmuodostumien késitteet sekd epamuodostumien maédritel-
miét ja luokittelut seké rekisterin tiedonkeruu ja siséltd ovat pysyneet koko ajan samoina vuodesta 1993
alkaen. Kéytetyt perusmééritelmét (ICD10) ovat pysyneet samoina.

Selkeys ja eheys/yhteniisyys

Tilastotiedotteessa kdytetddn vakiintuneita kansainvélisid kisitteitd ja luokituksia. Ne ovat pddosin yh-
teneviiset muiden kansallisten epdamuodostumatietoja sisdltdvien rekistereiden ja aineistojen kanssa.



Missbildningar - kvalitetsbeskrivning

Statistikuppgifternas relevans

Missbildningsregistret upprittades 1963. Dess huvudsyfte dr att genom kontinuerlig uppfoljning av
missbildningarnas forekomst och karaktir i1 tid kunna observera nya miljéfaktorer som kan skada fostret,
och att forebygga missbildningar genom att paverka dessa faktorer. Att sammanstélla statistik for
internationellt och nationellt bruk har efter 1993 blivit en allt viktigare del av registerverksamheten.
Statistikuppgifterna anvénds vid den nationella och regionala uppféljningen av missbildningar samt vid
bl.a. fosterscreening, fosterdiagnostik, planering av vard av missbildningar och forskning i missbildningar.

Missbildningsregistrets statistikmeddelande innehaller uppgifter om arliga antal och prevalenser (10 000
per nyfodd) ndr det géller betydande missbildningar som konstaterats hos dodfodda eller levande fodda
barn under ett ars dlder i1 hela landet och efter sjukvéardsdistrikt. For hela landet ges uppgifter om antalet
missbildningsfall bland perinatalt doda barn och barn som dott i spadbarnséldern samt den procentuella
andelen for dessa fall av alla barn som dott 1 samma aldrar. Dessutom presenteras statistikuppgifter om
betydande missbildningar och medfodda avvikelser som konstaterats hos fostren vid selektiva aborter.
Effekten av dessa aborter pa missbildningsprevalensen i1 hela landet granskas ocksa. I friga om vissa
missbildningar som f6ljs upp internationellt presenteras &rliga nationella antal och prevalenser. Mer i
detalj granskas neuralroérsdefekter, Downs syndrom och ldpp-, kidk- och gomspalt. Statistiken &r frdn och
med 1993. Registeruppgifterna frdn och med denna tidpunkt &r bade tdckande och tillforlitliga.

Statistikmeddelandet riktar sig till hélso- och sjukvdrdspersonal inom reproduktionshilsa och
missbildningar, forvaltningsmyndigheter, planerare och forskare samt Ovriga som intresserar sig for
missbildningar och som behover sé aktuell information som mdojligt om antalet missbildningar och deras
prevalenser.

Datainsamlingen bygger pa lagen om statistikvdsendet vid forsknings- och utvecklingscentralen for social-
och hilsovarden (Stakes) (409/2001) samt pd lagen om riksomfattande personregister for hilsovarden
(556/1989) och den forordning (774/1989) som utfardats med stod av lagen.

Metodbeskrivning for den statistiska forskningen

Missbildningsregistret fir sina uppgifter om férekomsten av missbildningar fran sjukhusen, av hélso- och
sjukvérdspersonal och frdn de cytogenetiska laboratorierna. Missbildningsregistret far ocksd uppgifter fran
fodelse-, vardanmélnings-, abort- och synskaderegistren vid Stakes samt fran Réttsskyddscentralen for
hilsovarden (TEO) och dodsorsaksstatistiken vid Statistikcentralen. Diagnoserna bekriftas dnnu
ytterligare vid de sjukhus som vérdat barnet eller fostret. Anmédlan om missbildning gors sd snart som
mojligt efter att avvikelsen konstaterats hos det nyfodda barnet eller hos fostret fran selektiv abort.
Uppgifterna om missbildningar samlas huvudsakligen in under barnets forsta levnadsér, men man for
ocksa in uppgifter om senare konstaterade missbildningar i registret.

I statistikmeddelandet presenteras statistik dver fall som uppfyller missbildningsregistrets kriterier, dvs. 1
Finland levande fodda eller dodfédda barn eller foster fran selektiv abort, hos vilka man konstaterat minst
en betydande medfodd missbildning och vilkas modrar bott 1 Finland under forlossningen och merparten
av graviditeten.

I statistikmeddelandet presenteras endast uppgifter om betydande medfédda missbildningar som
konstaterats hos missbildningsfallen. I missbildningsregistret definieras medfodda strukturella



missbildningar, kromosomavvikelser och medfédd hypotyreos som betydande missbildningar. Som
betydande missbildning betraktas inte érftliga eller andra sjukdomar som inte dr behdftade med medfodd
missbildning, storningar i organens eller védvnadernas funktion, utvecklingsstérning, medfodda
infektioner, mindre avvikelser i utseendet, normal variation eller andra mindre betydelsefulla avvikelser
som finns upptecknade pé missbildningsregistrets lista dver missbildning som utesluts. Detta foljer i stort
praxisen vid den internationella missbildningsorganisationen EUROCAT.

Uppgifterna tas frdn anmaélningsblanketter och andra meddelanden och lagras i elektroniskt format i
missbildningsregistret, som Stakes uppratthéller i enlighet med lagen om riksomfattande personregister for
hédlsovarden (566/1989) och 8 § i den forordning (774/1989) som utfardats med stod av denna lag.
Materialet kontrolleras regelbundet, dvs. fall ldggs till, missbildningsuppgifterna kompletteras med
uppgifter bl.a. fran fodelseregistret och oklara fall och diagnoser kontrolleras och bekréftas vid de sjukhus
som vardat barnet eller fostret.

Uppgifternas riktighet och exakthet

Uppgifterna ar korrekta om uppgiftsldmnarna har meddelat dem rétt. Registret kan f4 manga anmélningar
om samma barn eller foster. Uppgifterna i anmélningarna kompletterar de uppgifter som man fatt tidigare
och bekréftar missbildningsdiagnoserna. I oklara fall kontrolleras uppgifterna vid de sjukhus som vérdat
barnet eller fostret. Registeruppgifterna jamfors ocksa med uppgifterna i fodelse-, vardanmilnings-, abort-
och synskaderegistren och med uppgifterna 1 dodsorsaksstatistiken vid Statistikscentralen. Pa detta sétt
kompletteras uppgifterna om de enskilda fallen, sédana fall som saknas fors in i missbildningsregistret och
diagnoserna bekréftas vid sjukhusen.

Datainnehallet 1 missbildningsregistret och insamlingsmetoden fornyades 1985 och 1993. Fran och med
1993 kan statistikens tdckning betraktas som mycket bra, &ven om egentliga tickningsutredningar inte har
gjorts efter fornyelsen av missbildningsregistret 1993. Prevalensen for missbildningsfall motsvarar den
normala prevalens som beskrivs i litteraturen och rapporteras av internationella missbildningsregistren.
Prevalensen for olika typer av missbildningar har motsvarat de resultat man fétt i nationella och
internationella undersdkningar om missbildningar.

Eftersom missbildningsregistret ocksd samlar uppgifter fran andra register, dr dess material komplett forst
tva kalenderar efter barnets fodelse. I detta skede offentliggdrs den slutliga statistiken i statistik-
meddelandet. Dessutom offentliggdr registret preliminér statistik 6ver missbildningar ett kalenderér efter
barnets fodelse eller efter selektiv abort. Vid uppfoljning har man konstaterat att den preliminira
statistikens tdckning dr dver 95 procent nér det géller alla fall med betydande missbildningar. I friga om
de flesta typerna av betydande missbildningar som foljs internationellt &r den prelimindra statistikens
tackning fullstindig. Den prelimindra statistiken kompletteras under det pafoljande kalenderdret och
offentliggdrs sa smaningom 1 statistikmeddelandet.

Eventuella fel som hittas i statistiken korrigeras.

Uppgifternas aktualitet och rittidighet i publikationerna

Missbildningsregistrets statistikmeddelande innehaller statistik som Stakes sammanstiller en gdng per ar.
Statistiken utkommer 1 mars-april. Den dr fullstdndig frén och med 1993 med undantag for de tva senaste
kalenderaren. De preliminédra uppgifter som offentliggors dr ett kalenderdr gamla. Eftersom medfodda
missbildningar diagnostiseras eller deras grundliggande orsak, t.ex. kromosomavvikelse, kanske kan



faststéllas forst senare i barndomen, kan antalen i den slutliga arsstatistiken variera lite under arens lopp.
Det ar emellertid friga om enskilda fall.

Tillgiang till uppgifterna och deras transparens/tydlighet

De viktigaste resultaten sammanstills i ett statistikmeddelande, som publiceras pad Stakes webbsidor.
Statistikmeddelandet sénds ocksd till sjukhus och andra anmilare. I statistikmeddelandet presenteras de
viktigaste resultaten och dessutom forklaras begreppen, definitionerna, symbolerna och metoderna. Mer
information om antalet missbildningar och deras prevalenser fas frdn missbildningsregistret.

Statistikens jamforbarhet

Statistikuppgifterna efter fornyelsen av missbildningsregistret 1993 &r inte direkt jamforbara med
registrets tidigare statistikuppgifter, eftersom registeruppgifterna efter fornyelsen har en avsevirt béttre
taickning och kvalitet 4n uppgifterna fran 1963-1993. Utover registrets datainsamlings- och
registreringspraxis och sjukhusens anmaélningsaktivitet har bl.a. definitionerna av missbildningar,
klassifikationerna, kodningssitten, diagnostiken, varden och dodligheten fordndrats under decennierna.
Genom utvecklingen av fosterscreening och fosterdiagnostik har de aborter som utfors till foljd av
fosterskador okat. Effekten av detta syns sérskilt i friga om vissa svara missbildningar. Registerfornyelsen
1985 forsvagade mérkbar missbildningsregistrets tdckning i slutet av 1980-talet. Dessutom paverkade
dndringen av abortlagen 1985 och revideringen av definitionen av dodfodd 1986 jamforbarheten av
missbildningsregistrets statistikuppgifter frdn olika &r och artionden. Registeruppgifterna 1986—1992
kompletteras for ndrvarande med uppgifter om missbildningar fran andra registren.

De arliga statistikuppgifter som presenterats i statistikmeddelandet frdn och med 1993 ar sinsemellan
jamforbara. Internationellt sett &r statistikuppgifterna av mycket hog kvalitet och jamforbara.
Prevalenserna i den prelimindra statistiken &r jimforbara med den slutliga &rsstatistiken. I ndgra
sjukvardsdistrikt 4r anmélningsaktiviteten lite simre dn 1 snitt. Till f6ljd av detta dr den totala tdckningen
for missbildningsfallen pa dessa omrdden lite simre &n i resten av landet.

Begreppen missbildningsfall och betydande missbildning, definitionerna och klassifikationerna av
missbildningar samt registrets datainsamling och innehall har varit de samma sedan 1993. De
grundldggande definitioner (ICD-10) som anvints dr ockséd oforandrade.

Tydlighet och enhetlighet/6verensstimmelse

I statistikmeddelandet anvidnds etablerade internationella begrepp och klassifikationer. De stammer 1
huvudsak dverens med missbildningsuppgifterna i andra nationella register och material.
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Relevance of statistical data

The Register of Congenital Malformations was established in 1963. The main purpose of the Register is to
continuously monitor the prevalence and kind of congenital anomalies for an early identification of any
new environmental factors that potentially cause foetal defects, and for the prevention of congenital
anomalies by influencing these factors. Since 1993, the production of statistics for national and
international purposes has become an increasingly important element of the Register's activities. Such
statistical data are used for monitoring congenital anomalies nationally and regionally, for planning
prenatal screening and diagnostics, as well as treatment of congenital anomalies, and for conducting
research on congenital anomalies.

The Statistical Summary of the Register of Congenital Malformations contains information on the number
and prevalence rates (per 10,000 births) of congenital anomalies detected in stillbirths, and in live born
infants before the age of one, on an annual basis, both nationally and by hospital district. The national-
level data gives the numbers of cases with congenital anomalies among perinatal deaths and infant deaths,
as well as the percentages of such cases of all infant deaths at the same age. In addition, the Summary
contains statistical data on major foetal malformations and other birth defects detected in terminations of
pregnancy performed for foetal indications, and analyses the impact of such terminations on the national
prevalence of cases with congenital anomalies. The annual numbers and prevalence rates of certain
internationally monitored congenital anomalies are given at the national level, while a more detailed
analysis is presented of neural tube defects, Down's syndrome and orofacial clefts.

The statistics begin from 1993, after which year the Register data have had an adequate coverage and
reliability.

The statistical report aims to provide up-to-date information on the numbers and prevalence rates of
congenital anomalies to health-care professionals, administrators, planning officials and researchers
working in the area of reproductive health and congenital anomalies, and any other people in need of such
information.

The collection of data is based on the Act on the Statistical Actions of the National Research and
Development Centre for Welfare and Health (STAKES) (409/2001), as well as on the Act on Nation-wide
Health Care Registers (556/1989) and the subsequent Statute (774/1989).

Description of methods used in statistical research

The Register of Congenital Malformations receives data on congenital anomalies from hospitals, health-
care professionals and cytogenetic laboratories. It also draws data from the Medical Birth Register, the
Care Register, the Register on Induced Abortions, and the Register of Visual Impairment, all maintained
by STAKES, as well as from the data provided by the National Authority for Medicolegal Affairs (TEO),
and from the Cause of Death Statistics, maintained by Statistics Finland. The diagnoses obtained from
these data sources are confirmed by contacting the hospitals that have given treatment to the infant/foetus.
Notification of congenital anomaly should be made as soon as possible after the detection of a congenital
anomaly after birth or termination of pregnancy. Although the Register mainly collects data from the first
year of the infant, it also collects data on subsequently detected congenital anomalies.

The Statistical Summary shows statistics on cases with congenital anomalies included into the Register of
Congenital Malformations, i.e. live births, stillbirths or induced abortions in Finland with at least one



detected major congenital anomaly and with a mother who has been resident in Finland at the time of the
delivery and also during most of the pregnancy.

The Statistical Summary only gives information on major congenital anomalies as defined in the Register
of Congenital Malformations, that is, structural anomalies, chromosomal defects and congenital
hypothyroidism. Major congenital anomalies do not include hereditary diseases and other diseases not
associated with congenital anomalies, dysfunction of organs or tissues, developmental disabilities,
congenital infections, isolated minor dysmorphic features, normal variations and common less significant
congenital anomalies included in the exclusion list of the Register. This practice complies largely with that
of the European Surveillance of Congenital Anomalies EUROCAT.

From the notification forms and other sources, the data are stored in the Register electronically. The
register is maintained by STAKES pursuant to the Act on Nation-wide Health Care Registers (566/1989)
and Section 8 of the subsequent Statute (774/1989). Data check-ups are made regularly, missing cases and
case-specific data are added from the Medical Birth Register, for instance, and any unclear cases and
diagnoses are checked and ascertained by contacting the treating hospitals.

Correctness and accuracy of data

The data are correct if they have been reported correctly. Several notifications to the Register may be
concerned with the same infant or foetus, specifying previously received data and ascertaining diagnoses
of congenital anomalies. In case of uncertainty, the treating hospitals are contacted in order to check the
data. The Register data are also compared with data from the Medical Birth Register, the Care Register,
the Register on Induced Abortions and the Register of Visual Impairment, as well as the Cause of Death
Statistics, maintained by Statistics Finland, whereby case-specific data are complemented, any missing
cases with congenital anomalies are added to the Register, and diagnoses are confirmed by contacting the
treating hospitals.

The data content and the data collection practices of the Register of Congenital Malformations were
revised in 1985 and 1993. From 1993 onwards the data coverage can be regarded as very good although
there have been no coverage analyses since the 1993 revision. The prevalence of cases with congenital
anomalies corresponds to the normal prevalence described in the literature and reported internationally.
The prevalence rates of different types of congenital anomalies have also been consistent with the findings
of other national and international studies on congenital anomalies.

As the Register of Congenital Malformations also draws data from other registers, its data sets are not
complete until after two calendar years from the birth, whereby the final data are published in the
Statistical Summary. In addition, the Register issues a summary on preliminary data on congenital
anomalies after one calendar year from the birth or the termination of pregnancy. As regards all major
cases with congenital anomalies, the coverage of the preliminary statistics has been found to be over 95
per cent. The preliminary statistical data concerning a majority of internationally monitored types of
anomalies show a complete coverage. Preliminary statistics are complemented during the following
calendar year, being subsequently published in the Summary.

Any errors identified in the statistics will be corrected.



Timeliness and promptness of published data

The Statistical Summary of the Register of Congenital Malformations is compiled annually by STAKES.
It is published in March or April. From 1993 onwards, the statistics are complete, excluding the two
previous calendar years only. The preliminary data are from end of the first calendar year after the birth,
termination of pregnancy or spontaneous abortion. As it is possible that congenital anomalies are not
diagnosed or their principal cause, such as a chromosomal defect, is not identified until at a later stage in
the infant's life, the numbers in the final annual statistics may change slightly over the years — this,
however, only concerns a few individual cases.

Accessibility and transparency/clarity of data

The key information is released in the Statistical Summary on the STAKES website, in addition The
Statistical Summary is sent to hospitals and other units submitting data to the Register. The text material
of the Summary describes major findings and specifies concepts, definitions, symbols and methods.
Further information on the numbers and prevalence rates of congenital anomalies is available from the
Register.

Comparability of statistical data

The statistical data collected after the 1993 revision of the Register of Congenital Malformations are not
directly comparable with the Register's earlier data, as the revision considerably improved the coverage
and quality of the data compared with the data for 1963—1992. In addition to changes in the data collection
and registration practices of the Register, and in the degree to which hospitals fulfil their notification
obligations, there have been changes in the definitions, classifications, coding systems, diagnostics and
treatment of congenital anomalies and related mortality rates over the decades. With the development of
prenatal screening and diagnostics, terminations of pregnancy performed for foetal indications have
increased. The impact of these developments has been seen particularly as regards certain severe
congenital anomalies. In the late 1980s, the coverage of the Register was considerably reduced as a result
of the 1985 revision of the Register. Moreover, the reform of the Act on Induced Abortion in 1985, and
the redefinition of stillbirth in 1986 affect the comparability of data entered in the Register in different
years and decades. The 1986-1992 data of the Register are being complemented by congenital anomaly
data drawn from other registers.

Beginning from 1993, the annual statistical data presented in the Statistical Summary are mutually
comparable. Internationally, the statistics are of high quality and comparable. The prevalence rates of
preliminary statistics are comparable with the final annual statistics. In some hospital districts, the degree
of meeting the notification requirement is lower than usual, as a result of which the total coverage of cases
with congenital anomalies may be somewhat lower within these districts than elsewhere in the country.

The concept of cases with congenital anomalies (births, terminations of pregnancy or spontaneous
abortions involving congenital anomalies), and that of major congenital anomalies, as well as the
definitions and classifications of major congenital anomalies, and the data collection practices and content
of the Register have remained unchanged since 1993. The basic definitions used (ICD-10) have remained
the same.

Clarity and consistency

The Statistical Summary uses established international concepts and classifications. They are mostly
consistent with other national registers and databases that contain data on congenital anomalies.
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