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Forord

Overvagningen af medfeodte misdannelser i Danmark har i det seneste arti
ikke varet optimal. Nervaerende rapport fremsztter en razkke anbefalinger
til en fremtidig etablering af et misdannelsesregister og en overvagning
af andre medfegdte lidelser og faglger til for tidlig fadsel og fadselskom-
plikationer.

Formalet med projektet har vaeret at udrede, hvorledes overvagningen af
misdannelser i Danmark kan optimeres, og at beskrive de praktiske forud-
setninger og muligheder for oprettelse af en kontinuert registrering og
regelmassig opggrelse af medfgdte misdannelser.

Der eksisterer i Danmark unikke muligheder for regelmazssigt at udarbejde
en landsdzkkende statistik om medfgdte lidelser ud fra nationale registre.
Det vil vaere muligt at sikre en hgj datakvalitet og at udnytte de informa-
tionsteknologiske fremskridt til at tilvejebringe aktuelle data om medfad-
te lidelser. Vores konklusion er saledes, at det er muligt med en overkom-
melig indsats at forbedre den aktuelle overvagning, saledes at Danmark
igen kan leve op til nationale og internationale forpligtelser.

I projektarbejdet er der indgdet en dialog med en razkke lzgefaglige spe-
cialister: Ester Garne, Ann Tabor, Karen Brgndum-Nielsen, Camilla Bille,
Kaare Christensen, Niels Grazm, PKA Jensen, Flemming Skovby og Peter Uldal
samt fra Sundhedsstyrelsen kontorchef Morten Hjulsager og fuldmzgtig Steen
Rasmussen. Vi vil gerne takke alle for deres vasentlige bidrag til projek-
tet.

Rapporten er udarbejdet af speciallzge Karin Helweg-Larsen og programkoor-
dinator, ph.d. Anne-Marie Nybo Andersen. Stud.med. Thomas Stig Hermansen
har varetaget sekretariatsfunktion og analyser af hjertemisdannelser i et
samarbejde med datamanager Ole Schnor.

Projektet er finansieret af Indenrigs- og Sundhedsministeriets udred-
nings- og analysepulje.

Mette Madsen
Forskningsleder
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Resumé og anbefalinger

Overvagningen af misdannelser og an-
dre medfgdte lidelser i Danmark har
veret suboptimal i de senere ar. In-
formationsteknologien har imidlertid
forbedret mulighederne for at over-
vagningen fremover kan baseres pa
data i1 Landspatientregisteret og
Dgdsarsagsregisteret suppleret med
indberetninger fra patologiafdelinger
og dataudtrzk fra Cytogenetisk Cen-
tralregister.

Det anbefales, at data samles i et
Misdannelsesregister, som ggr det
muligt kontinuerligt at folge udvik-
lingen 1 forekomsten og karakteren af
de medfgdte lidelser og at deltage i
nationale og international overvag-
nings- og forskningsprojekter.

Der er vagtige sundhedsfaglige grunde
til at opprioritere overvagningen af
misdannelser og medfgdte lidelser.
Det er indlysende, at formalet med
overvagningen er afgerende for hvilke
tilstande, som overvagningen bgr om-
fatte.

Hvis formalet fgrst og fremmest er at
have lettilgangelige data om antallet
og karakteren af handikaps med hen-
blik pa planlagning af sundhedsvase-
nets og socialvasenets ressourcer, er
der kun behov for data om levendefgd-
te, og det bgr da overvejes at medta-
ge data om bgrn med alvorlige sanse-
forstyrrelser, medfgdte stofskifteli-
delser og folger til ekstrem tidlig
fodsel og fodselskomplikationer i
statistikken.

Hvis statistikken skal kunne bidrage
til en overvagning af teratogener
(fosterbeskadende faktorer), kraves

der data bade om spontane og provoke-
rede aborter samt om dgdfgdte og le-
vendefgdte.

Der har i Danmark varet tradition for
kun at medtage misdannelser, der er
diagnosticeret i fgrste levedr. Men
en razkke misdannelser, fx i urinveje,
diagnosticeres fgrst senere i barne-
alderen. Det kan der

for overvejes, at lade statistikken
omfatte alle misdannelser, der diag-
nosticeres i1 barnealderen, fx

inden 5-ars alderen. Det bgr yderli-
gere overvejes at medtage data om
bgrn med alvorlige sanseforstyrrel-
ser, medfgdte stofskiftelidelser og
folger til ekstrem tidlig faedsel og
fodselskomplikationer i statistikken.

Anbefalingen er derfor, at misdannel-
sesstatistikken skal omfatte sene
spontane aborter, abortindgreb pa
misdannelsesindikation, dgdfgdte og
levendefgdte med misdannelser og an-
dre alvorlige handikaps.

Landspatientregisteret rummer data om
alle graviditeter og fgdsler i Dan-
mark, bortset fra de fa arlige hjem-
mefadsler. Fra 2006 giver Sundheds-
styrelsens regler for indberetning
til Landspatientregisteret, “Fzlles-
indholdet for registreringen af syge-
huspatienter”, mulighed for at der
ved en indberetning pa moderens CPR
nummer kan registreres en eller flere
tillzgskoder. Derved er det muligt at
registrere misdannelser, der er pa-
vist prznatalt ved ultralydsscanning
og cytogenetiske undersggelser, og
ogsa misdannelser og andre diagnoser
hos dgdfgdte. Registeret rummer data



om alle sygehuskontakter og derved
oplysninger om et flertal af medfodte
misdannelser og andre alvorlige li-
delser hos bgrn.

Et misdannelsesregisters nyttevardi
er 1 hgj grad afhzngig af dets data-
kvalitet. Kvaliteten i kodning og
indberetning kan optimeres i en dia-
log med de relevante speciallzgesel-
skaber og sygehusafde-

linger, primart obstetriske og padi-
atriske afdelinger og patologiafde-
linger.

Datakvaliteten skal derfor sikres
gennem en lgbende evaluering af ind-
beretningerne og en tilbagemelding
til sygehusafdelingerne, fx i form af
elektroniske nyhedsbreve og direkte
kontakt om klassifikationsproblemer.
Det vil vere gnskeligt, at der arligt
publiceres en oversigt over den sam-
lede forekomst og karakter af misdan-
nelser, kromosomanomalier og muligt
en rzkke andre medfgdte lidelser, og
at data bade omfatter prznatalt diag-
nosticerede tilstande, dgdfgdte og
sygehuskontakter inden for fgrste
levear.

Det anbefales, at registeret tilknyt-
tes en speciallzge pa konsulentbasis
til at varetage denne opgave.

Danmark deltog tidligere i et inter-
national samarbejde om overvagning af
medfgdte lidelser og rapporterede
hertil data om en rzkke udvalgte mis-
dannelser og kromosomanomalier. Det
anbefales, at det internationale sam-
arbejde genoptages, og at data om
afgreznsede misdannelser afrapporteres
mindst halvarligt.

Det anbefales tillige, at der sker en
ajourfgring af Misdannelsesregisteret
1983-1994, eventuelt kun vedrgrende
udvalgte, veldefinerede misdannelser,
syndromer og kromosomanomalier.

Initialt anbefales det saledes at
reetablere et register over misdan-
nelser og kromosom anomalier. Endvi-
dere anbefales det, at registeret pa
langt sigt udvides, s& det omfatter
andre medfgdte lidelser og fglger til
for tidlig fodsel og fgdselskomplika-
tioner.



Baggrund

Denne rapport er resultatet af et
projekt iverksat pa initiativ fra
Statens Institut for Folkesundhed og
finansieret af Indenrigs- og Sund-
hedsministeriets udrednings- og ana-
lysepulje for 2005.

Formalet med projektet var ifglge
projektbeskrivelsen: ”... at lave en
redegerelse for hvorledes overvagnin-
gen af misdannelser i Danmark kan
optimeres: Herunder vil der blive
redegjort for det videnskabelige ra-
tionale for en sadan overvagning og
videnskabelige overvejelser om klas-
sifikation af medfgdte misdannelser,
de praktiske forudsztninger og mulig-
heder for oprettelse af en kontinuert
registrering og regelmassig opggrelse
af medfgdte misdannelser vil blive
undersggt, og endelig vil udgifterne
ved ivaerkszttelse af et sadant tiltag
blive vurderet.’

Der er en meget lang tradition for
indberetning af misdannelser til
sundhedsmyndighederne i Danmark. Al-
lerede 1 1797 blev det ved kongelig
forordning pligtigt for landets jor-
demgdre at anmelde vanskabte bgrn. 1
de fglgende mange ar blev indberet-
ningen varetaget af jordemgdrene, og
forst fra 1983 fik lzger anmeldelses-
pligt 1 forbindelse med etablering af
et egentligt Misdannelsesregister som
eksisterede til 1994. Siden 1994 har
Sundhedsstyrelsens misdannelsesstati-
stik varet baseret pa data om syge-
huskontakter i det forste levear ud
fra registreringerne i1 Landspatient-
registeret.

Thalidomid katastrofen fra 1960-61
understregede ngdvendigheden af sy-

stematisk overvagning af medfgdte
misdannelser, og 1 lgbet af de kom-
mende artier blev der etableret mis-
dannelsesregistre i de fleste udvik-
lede lande. For at styrke effektivi-
teten i overvagningen blev der i
1970erne etableret et internationalt
monitoreringssystem, International
Clearinghouse for Birth Defects Moni-
toring Systems, som Danmark bidrog
med data til indtil 1994.

Som det fremgar af fglgende redegg-
relse, har overvagningen af medfgdte
misdannelser 1 Danmark i det seneste
arti ikke veret optimal. De unikke
muligheder 1 Danmark for at generere
en komplet misdannelsesstatistik ud
fra nationale registre og med brug af
de informationsteknologiske frem-
skridt er ikke blevet tilstrzkkeligt
udnyttet. Redeggrelsen viser, at det
er bade gnskeligt og muligt med en
overkommelig indsats at forbedre den-
ne situation, saledes at Danmark igen
kan leve op til nationale og interna-
tionale forpligtelser.

Definition af medfgdte misdan-
nelser

Medfegdte lidelser (i engelsk littera-
tur: congenital anomalies; 1 ameri-
kansk litteratur: birth defects) om-
fatter makroskopisk erkendelige,
strukturelle, funktionelle eller
stofskifte afvigelser fra normen, som
er tilstede ved fgdslen og som resul-
terer i1 fysisk eller mental funkti-
onsnedsazttelse eller dgd. Misdannel-
ser, derimod, omfatter ikke alle med-
fodte lidelser, fx indgar medfedte
stofskiftelidelser



(inborn errors of metabolism) ikke i
definitionen, og skader betinget af
meget tidlig fedsel og senfglger til
fodselskomplikationer indgar heller
ikke. Misdannelser kan opdeles i1 dan-
nelsesfejl eller malformationer, som
opstar i den embryonale periode, og
deformiteter, som er en folge af fy-
sisk-mekaniske pavirkninger af foste-
ret 1 uterus.

Misdannelser omfatter ogsa visse ge-
netisk betingede syndromer, nemlig de
der er makroskopisk erkendelige. Det
gelder syndromer betinget af
aneuploidier, tilstande med et antal
kromosomer, der afviger fra de sad-
vanlige 23 par kromosomer, og let
kendelige syndromer betinget af andre
kromosomabnormiteter. Langt flere
syndromer end hidtil antaget skyldes
genomisk ubalance (smd deletio-
ner/duplikationer), og som nu kan
pavises med array-teknik, der er en
forfinet form for kromosomundersggel-
se.

En definition som den ovenstadende kan
synes ulogisk. Hvorfor skal lidelser,
der kan ses med det blotte gje, vare
omfattet af begrebet, mens lidelser
som er lige s& indgribende og beroen-
de pA samme type mekanisme ikke er
omfattet, fx en balanceret transloka-
tion og forekomsten af leukami
(Olesen et al. 2004). Forklaring pa
dette er formentlig, at de makrosko-
pisk erkendelige lidelser har kunnet
diagnosticeres fogr end der eksistere-
de mere avancerede teknologier til
undersggelser af kromosomer og gener.

Mange, maske stgrsteparten, af de
kroniske sygdomme, der fgrst eller
overvejende optrader i voksenalderen,
har en genetisk/fysiologisk disposi-

tion, der er baret med fra fodslen.
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Ogsa alvorlige, akutte lidelser i
voksenalderen kan bero pa medfgdte
anomalier, uden at disse henregnes
til medfgdte misdannelser, fx hjerne-
blgdning som foglge af bristet medfodt
udvidelse af en pulsare i hjernen.

Definitionen ”medfgdte misdannelser”
omfatter strikt kun de misdannelser,
der er tilstede ved fadslen. Enkelte
lidelser, der fgrst udvikles i1 fgrste
levedr, har dog traditionelt varet
med 1 definitionen af medfagdte mis-
dannelser; det gzlder medfgdt hofte-
ledsdysplasi, som fgrst manifesterer
sig efter spzdbarnsalderen og for-
snaevring af maveudmundingen (pylorus
stenose), der fgrst udvikles fuldt i
den postnatale periode, og det gzlder
ogsa tilstande, der er normalt fore-
kommende ved fgdslen, men som kun er
lidelser, safremt de persisterer et
stykke tid efter fgdslen, sa som Duc-
tus Arteriosus Persistens, som er en
abentstaende forbindelse mellem le-
gems- og lungepulsaren.

En del medfgdte misdannelser af de
indre organer erkendes ikke umiddel-
bart ved fodslen, men diagnosticeres
forst, nar de giver symptomer i lgbet
af barnealderen. Det gazlder fx mange
nyre- og urinvejs misdannelser. Af
pragmatiske arsager har man i mange
misdannelsesregistre valgt at begrzn-
se medfgdte misdannelser til lidelser
diagnosticeret i

forste levear eller de farst fem le-
vear, og i enkelte lande har man kun
rapporteret misdannelser, der er di-
agnosticeret fgr udgangen af fgrste
levemaned.

Der er meget store internationale
forskelle i omfanget af misdannelses-
registrering. Nogle registre medtager
kun misdannelser hos levendefadte



bgrn, andre omfatter ogsa misdannel-
ser hos dgdfgdte og fostermisdannel-
ser, som fgrer til abort, og de mis-
dannelser som er behandlet i foster-
tilstanden, og som saledes ikke er
tilstede ved fgdslen.

Definitionen af begrebet medfgdt mis-
dannelse er pragmatisk og er ikke
stabil over tid og sted. Hvilken de-
finition man valger at anvende ved
inklusion af tilstande i et overvag-
ningssystem ma afhaznge af hvilke(t)
formal overvagningen har. Et vasent-
ligt formal er, saledes som det be-
skrives i1 det fglgende afsnit, at
forebygge fosterskader, som medfgrer
fosterdgd eller fodsel af misdannet
barn. En sadan overvagning kraver
data om misdannelser blandt spontane
og provokerede aborter og blandt ded-
og levendefaodte.
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Nar overvagningen har til formal at
vurdere behovet for szrlige ressour-
cer til handikappede bgrn, vil der
vere fornuft 1 at medtage sansedefek-
ter, stofskiftelidelser og cerebral
parese, mental reduktion og andre
folger til ekstrem tidlig fadsel og
Todselskomplikationer. Ellers vil
registeret ikke kunne levere data om
den samlede forekomst af bgrn med
medfegdte lidelser, som kraver szrlige
sociale og sundhedsmzssige ydelser.

Nar der traffes en afgerelse om af-
graznsningen og indholdet af et frem-
tidigt misdannelsesregister eller
handikapregister, mad det ske pa bag-
grund 1 en przcision af registerets
overordnede formal.



Overvagning af medfadte

En systematisk registrering af mis-
dannelser har det overordnede mal at
forebygge fosterskader og dermed fgd-
sel af handikappede bgrn. Heri indgar
der en rzkke delmal. For det farste
ud fra solide data at overvage udvik-
lingen og herved bidrage til identi-
fikation af risikofaktorer for dan-
nelsesfejl, malformationer og defor-
miteter og for andre sygdomme, der
ikke direkte er relateret til repro-
duktionen. Dernazst at kunne evaluere
effekten af malrettede screeningspro-
grammer 1 graviditeten og andre fore-
byggelsestiltag. Endeligt vil data om
forekomsten og karakteren af misdan-
nelser og andre handikaps blandt bgrn
bidrage til en hensigtsmassig plan-
lzgning af de fremtidige ressourcer
til denne befolkningsgruppe bade i
barndommen, opvaksten og voksenlivet.

Identifikation af teratogener
og andre skadelige faktorer

Teratogener er stoffer eller pavirk-
ninger, der besidder et fosterskade-
ligt potentiale. Der er identificeret
en rzkke teratogener blandt de pa-
virkninger, vi udsattes for i1 daglig-
dagen: fx alkohol, tunge metaller,
ioniserende straling, vira. Hertil
kommer en rzkke lzgemidler med kendte
eller mistznkte teratogene effekter:
fx fenytoin, visse antibiotika, og
cytostatika generelt. Det er absolut
tenkeligt, at nogle af de mange hund-
rede nye stoffer, der kommer pa& mar-
kedet hvert ar, har teratogene effek-
ter.

Legemidler skal inden de markedsfgres
vere undersggt med henblik pa mulige

lidelser, formal
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teratogene effekter. | sagens natur
kan afprgvning af nye legemidler kun
finde sted pd gravide forsggsdyr, og
det er ikke med sikkerhed muligt at
slutte fra resultater 1 dyreforsgg
til et stofs teratogenicitet hos men-
nesker. Saledes var Thalidomid gen-
nemprgvet grundigt pa forsggsdyr,
inden det blev sendt pa markedet, men
viste sig at vare et szrlig potent
teratogen hos mennesker.

Alle nye lzgemidler mzrkes med: *Gra-
viditetet: Erfaring savnes’, safremt
der ikke i1 dyreforsgg er

rejst mistanke om fosterskadelige
effekter af stoffet. Lzgemidlets af-
merkning kan @&ndres til “Graviditet:
Kan anvendes”, hvis der efter en lzn-
gere tids brug af et lzgemidlet,
hvorunder der ifglge erfaringen ogsa
vil have varet et forbrug under gra-
viditet, ikke er rapporteret nogen
forekomst af misdannelser.

Teratogene pavirkninger har ofte an-
dre helbredsskadelige effekter end de
umiddelbart paviselige misdannelser.
Eksempelvis inducerer ioniserende
straling misdannelser, men stralingen
pavirker ogsa det det genetiske mate-
riale i1 humane celler og kan herved
inducere cancer senere i1 livet. Alko-
hol er et tilsvarende eksempel. En
precis misdannelsesovervagning er
saledes et vasentligt bidrag til en
samlet overvagning af helbredsskade-
lige miljgpavirkninger.

Koncentrationen af gstrogenlignende
stoffer 1 miljget er stigende, og
disse stoffer er mistznkt for at give
helbredsskader. Ud over en gget fore-



komst af hypospadi hos drengebgrn er
der ogsa pavist samemnhzng med testi-
kelkraft og brystkraft, som fgrst
optrader i voksenlivet (Boisen et al.
2005; Skakkebaek, Rajpert-De Meyts,
et al. 2001). Ogsa pa den baggrund er
det vigtigt at identificere stoffer-
nes skadelige virkninger pa et tidli-
gere tidspunkt end ud fra en stigning
i cancertilfzlde blandt voksne, dvs.
at have solide data til at analysere
udviklingen i de specifikke medfadte
misdannelser, som disse stoffer er
associeret til - og derved hurtigere
kunne begraznse brugen af stoffer med
helbredsskadelige virkninger.

Teratogeners effekt er afthzngig af
den dosis fosteret udszttes for og af
tidspunktet for udsazttelsen. Et tera-
togen som pa et tidspunkt i gravidi-
teten kan medfgre mindre strukturelle
anomalier vil pd andre tidspunkter
medfgre enten spontan abort eller
dgdfogdsel pga. udviklingsskader, der
er uforenelige med fortsat liv. En
misdannelsesstatistik, der alene om-
fatter data om levendefgdte, vil ikke
kunne identificere sadanne teratoge-
ner og heller ikke teratogener, der
altid medfgrer fosterdgd.

En effektiv misdannelsesovervagning
er en forudsztning for at kunne iden-
tificere nye risikofaktorer eller
teratogene pavirkninger i gravidite-
ten og i miljoget generelt. En pavis-
ning af &ndringer 1 forekomsten af
misdannelser eller optrazden af nye
typer misdannelser er ofte forudsazt-
ningen for malrettede case-
kontrolstudier, der kan analysere de
mulige sammenhznge mellem specifik
udszttelse og forekomst.
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Udforskning af andre arsager
til
sygdomme og lidelser

Arsagssggende epidemiologiske under-
spgelser krzver data af hgj kvalitet.
I Danmark udnyttes de rutinemzssigt
indsamlede sundhedsdata i forsknings-
projekter af hgj international kvali-
tet, ikke mindst i1 kraft af, at data
er personidentificerbare og derfor
tillader at fglge grupper af personer
over tid og ogsa muligger samkgring
med andre datakilder, fx med henblik
p& at vurdere betydningen af sociale
faktorer. En systematisk registrering
af medfgdte misdannelser og andre
medfagdte lidelser er en forudsaztning
for forebyggelse og effektiv behand-
ling af disse lidelser og kan ogsa
bidrage til forstaelse af arsagen til
andre sygdomme.

Dansk lzbe-gane spalteforskning er et
glimrende eksempel pa dette: Gennem
udnyttelse af data fra det komplette
register over lzbe-gane spalter i
Danmark fra 1936 og fremefter har
danske forskere ydet et unikt bidrag
til den internationale viden om &tio-
logierne til lzbe-gane spalte (Bille
et al. 2005a; Bille et al. 2005b;
Christensen 1999; Christensen et al.
2004).

Registreringen af misdannelser 1 Fyns
Amt indgar i et europzisk samarbejde,
som har bidraget stazrkt til viden om
forekomsten og udviklingen af for-
skellige typer misdannelser i for-
skellige regioner og blandt forskel-
lige risikogrupper (Dolk et al.
2004; Garne et al. 1999; Garne et al.
2001; (Garne 2004; Garne & Andersen
2004 ;Garne et al. 2005).



Evaluering af screening i gra-
viditeten

Den forebyggende indsats i1 forbindel-
se med graviditet og fagdsel er bl.a.
malrettet forebyggelsen af, at der
fgdes bgrn med medfgdte misdannelser.
Gravide kvinder tilrades saledes at
indtage folat for at forebygge neu-
ralrgrsdefekter, helst med start in-
den en planlagt graviditet. Der til-
bydes screening for antistoffer for
Rubella og overvagning af andre vira-
le sygdomme.

Fra starten af 1970erne blev der til-
budt kromosomundersggelser af fo-
stervand eller moderkageprgver til
kvinder i hgj risiko for at fa et
barn med kromosomabnormiteter, fgrst
og fremmest kvinder over 35 ar
(Philip, Bang, et al. 1974;Philip et
al. 1983; Goldstein & Philip 1990;
Wald et al. 2000; Wald & Watt 1999).
For nuvarende tilbydes alle gravide
kvinder ultralydsscanninger en eller
flere gange i graviditeten for tid-
ligt at diagnosticere misdannelser
hos fosteret, som enten kan vare in-
dikation for abort eller som kan be-
handles inden fagdselen eller umiddel-
bart ved fgdslen. Der screenes ruti-
nemessigt for Down’s syndrom ved en
kombination af ultralydsundersggelse
for nakkefold og analyse af serummar-
kagrer, og der screenes for hjertemis-
dannelser og andre erkendelige mis-
dannelser (Garne, 2004; Garne, 2001).

Der er behov for at evaluere denne
screening, bade en vurdering af un-
dersggelsernes sensitivitet, dvs. om
misdannelserne pavises og derved kan
danne grundlag for radgivning af den
gravide vedrgrende evt. abort, og om
screeningens sensibilitet, dvs. om de
diagnosticerede misdannelser ogsa kan
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pavises i abortvaev eller hos barnet.
Hertil krazves solide data om omfanget
af undersggelser 1 svangerskabet,
diagnosticerede misdannelser og kro-
mosom anomalier, om spontane aborter
og abortindgreb pa specifik indikati-
on, og om bgrn fgdte med misdannelser
og deres videre udvikling.

Effekten af det forebyggende tiltag
mod neuralrgrsdefekter, dvs. anbefa-
lingen af folattilskud til yngre
kvinder siden slutningen af 1990erne,
har ikke kunnet undersgges 1 Danmark
pa grund af manglende data. For at
evaluere effekten kraves oplysninger
om savel bgrn fadt med neuralrgrsde-
fekter som fostre, der er aborteret
p& grund af prznatalt diagnosticerede
neuralrgrsdefekter. Denne sidste
oplysning indgar ikke i den aktuelle
misdannelsesstatistik.

Abortregisteret blev indtil 1995 dan-
net ud fra obligatoriske blanketan-
meldelser, der i tilfzlde af abort pa
medicinsk indikation skulle omfatte
oplysning om den specifikke tilstand,
der var indikationen. | 1994 var der
for 45% af i alt 152 abortindgreb pa
eugenisk indikation angivet en speci-
fik misdannelseskode p& abortanmel-
delsesblanketten. 1 1993 var der di-
agnoser vedrgrende 78 ud af 153 (61%)
abortindgreb pa eugenisk indikation
(Helweg-Larsen 1995). Abortstatistik-
ken dannes nu udfra Landspatientregi-
steret. Ved indberetningen til Lands-
patientregisteret af abortindgreb har
der ikke veret mulighed for at angive
en misdannelseskode for provokerede
aborter pa eugenisk indikation. Det
betyder, at der ikke er data om ud-
vikling 1 den samlede forekomst af
misdannelser som fx neuralrgrsdefek-
ter, dvs. forekomsten blandt bade
fostre og fodte.



Planlegning af indsatsen ret-
tet til bgrn med szrlige behov

En overvagning af medfgdte misdannel-
ser har ogsa til formal at tilveje-
bringe data som grundlag for planlzg-
ningen af specialinstitutioner, be-
handling og hjzlpemidler, som bgrn og
unge med vidtgaende handikap far be-
hov for. ldet handikaps ikke alene
omfatter misdannelser og kromosom
anomalier, men ogsa sanseorgandefek-
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ter og andre funktionsnedsazttelser
kan det vare rationelt at udvide en
fremtidig landsdzkkende registrerin-
gen til ogsa at omfatte data fra
bl.a. det eksisterende synsregister
og Cerebral Parese Registeret samt at
inddrage danske neonatologers erfa-
ringer med registreringen af skader
betinget af svar iltmangel ved fads-
len og ekstremt tidligt fadte bgrn.



Perspektiver

Der er vagtige sundhedsfaglige grunde
til at opprioritere overvagningen af
misdannelser og medfgdte lidelser.
Det er indlysende, at formalet med
overvagningen er afgerende for hvilke
tilstande, som overvagningen bgr om-
fatte.

Der er som det beskrives i de fglgen-
de afsnit unikke muligheder i1 Danmark
for at etablere en komplet registre-
ring af misdannelser, der er diagno-
sticerede blandt fostre, degdfedte og
levendefgdte og ogsa en oplagt mulig-
hed for at medtage data om levende-
fodte med alvorlige handikaps (med-
fgdte syg-domme).

Endringerne i Fazllesindholdet for
basisregistrering af sygehuspatien-
ter, 2006, om bl.a. registreringen af
undersggelser i1 graviditeten og abor-
ter ggr det muligt fremover at gene-
rere komplette data om fosterskader
ud fra LPR data og saledes opdatere
et misdannelsesregister elektronisk.
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En hgj (tilfredsstillende) datakvali-
tet vil krazve forbedret instruks til
sygehuspersonalet om registrerings-
reglerne og lgbende kontakt med de
relevante

sygehusafdelinger (specielt obstetri-
ske og padiatriske afdelinger) med
henblik pa fortsat kvalitetsforbed-
ring af de indberettede data. En kor-
rekt kodning er naturligvis basis for
valide registerdata.

Der skal derfor vare et nzrt samar-
bejde mellem Sundhedsstyrelsen og
obstetrikere, neonatologer, pazdiate-
re, bgrnepatologer, ultralydsafdelin-
ger og Cytogenetisk Centralregister,
blandt andet i form af en lgbende
evaluering af indberetningerne til
Landspatientregisteret og en tilbage-
melding til de indberettende afdelin-
ger og lzger. Denne funktion kan
varetages af en specialkonsulent, der
knyttes til misdannelsesregisteret.



Etableringen af et re-

Sundhedsstyrelsen har inden for de
seneste ar publiceret statistik om
sygehuskontakter pga. misdannelser i
det forste levear og har gennem en
revision af reglerne 1 Fazllesindhol-
det for registreringen af sygehuspa-
tienter forberedt en styrkelse af
kvaliteten i1 indberetningen til LPR
og en mulig udvidelse af dataomfanget
i misdannelsesstatistikken.

Det er Sundhedsstyrelsens ansvar at
varetage den nationale vitalstati-
stik. Misdannelsesstatistikken er en
vigtig andel heri, og opdateringen af
et misdannelsesregister foreslaes
derfor knyttet til Sundhedsstyrelsen.

Der er gode muligheder for fremover
at optimere den danske misdannelses-
registrering og primert at basere
denne pa Landspatientregisterets data
om misdannelser og kromosom anomalier
suppleret med udtrzk fra Cytogenetisk
Centralregister og evt. data fra pa-
tologiafdelinger.

Indtil 1994 opdaterede Sundhedssty-
relsen arligt et misdannelsesregi-
ster, der primart var baseret pa lz-
gers pligt til at blanketanmelde mis-
dannelser diagnosticeret ved fgdslen
eller inden for det fgrste levear.
Siden 1995 er der publiceret data om
misdannelser og kromosom anomalier
blandt leven-defgdte ud fra udtrzk
fra Landspatientregisteret, men ikke
en egentlig misdannelsesstatistik.

Reetableringen af et misdannelsesre-
gister har to overordnede mal:

1. At varetage en fortlgbende ind-
hentning af relevante data, pri-
mert fra Landspatientregisteret,
som ggr det muligt fremover at
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gister

overvage forekomsten og karakteren
af misdannelser blandt fostre og
fogdte 1 Danmark. Det vil omfatte:

e Data om fosterskader (misdan-
nelser og kromosomanomalier),
der er pavist ved
prenatale undersggelser (ultra-
lydsscanning eller cytogenetisk
undersggelser)

e Data om misdannelser og kromo-
somanomalier blandt aborter,
dodfodte og dode 1 Toarste leve-
ar

e Data om misdannelser og kromo-
somanomalier, der er diagnosti-
ceret i fgrste levear, ud fra
data om sygehuskontakter.

2. At ggre det muligt at vurdere ud-
viklingen i1 misdannelser og kromo-
som anomalier inden for perioden
1983 til 2005, dvs. gennemfgre en
opdatering af misdannelsesstati-
stikken 1 perioden siden etable-
ringen af det fgrste misdannelses-
register.

Der vil vare mulighed for at skabe en
kontinuerlig misdannelsesstatistik
for perioden 1983-2005 vedrgrende
hovedkategorier af misdannelser, fx
de misdannelser, der tidligere blev
indberettet til International Clea-
ringhouse for Birth Defects Monito-
ring System. Det forudsztter, at der
tilknyttes sagkyndig/ (€), som kan
udvelge, validere og analysere de
relevante data i1 det tidligere mis-
dannelsesregister og indhente tilsva-
rende data fra Landspatientregisteret
og andre relevante datakilder. Herved
kan der gennemfgres en beskrivelse af
udviklingen i de udvalgte misdannel-
ser i1 perioden siden etableringen af



det fogrste danske misdannelsesregi-
ster i1 1983.

I de fglgende afsnit beskrives ICD-10
klassifikationen og de mulige data-
kilder til misdannelsesstatistikken,
og der stilles forslag til publikati-
on af statistikken og et kontinuer-
ligt samarbejde med stamafdelingerne.

Klassifikation og kodning af
misdannelser

WHOs tiende sygdomsklassifikation,
ICD-10, rummer koder for misdannelser
inden for de forskellige organsyste-
mer, for en rzkke misdannelsessyndro-
mer med kendte ydre arsager og for
kromosmanomalier, der ikke er klassi-
ficeret under organsystemer. Klassi-
fikationen muligger en betydelig grad
af przcisering i forhold til ICD-8
klassifikationen, som blev anvendt i
Danmark indtil 1994. Det var med bag-
grund i ICD-8"s utilstrzkkelige spe-
cifikation, at Sundhedsstyrelsens
tidligere misdannelsesregister an-
vendte en egen klassifikation af mis-
dannelser og syndromer. Erfaringen
var, at denne meget specificerede
klassifikation var vanskelig at an-
vende entydigt, og at der derfor ikke
var en tilfredsstillende pracision i

misdannelsesregistreringen (Helweg-
Larsen, 1995).

Det er specielt fra padiatrisk side
blevet papeget, at ICD-10"s afgrans-
ning af forskellige typer af misdan-
nelser kan vere misvisende; blandt
andet er klassifikationen af dysmorfe
trezk og syndromer, der omfatter fle-
re forskellige misdannelser, ikke
veldefineret.

Det er aktuelt ikke realistisk at
indfgre andre klassifikationer af
misdannelser, syndromer og handikaps
end ICD-10. Specielt ikke da misdan-
nelsesstatistikken i1 det vasentlige
skal dannes ud fra data i Landspati-
entregisteret (LPR), bade hvad angar
preznatalt diagnosticerede misdannel-
ser og misdannelser dgdfegdte og le-
vendefgdte.

Det er papeget, at en udstrakt anven-
delse af uspecifikke ICD-10 koder
inden for kapitlet om misdannelser
(Q-koderne) vil vare en vasentlig
fejlkilde 1 misdannelsesstatistikken.
Vi har vurderet indberetningen til
LPR af sygehuskontakter blandt O-
arige, hvor aktionsdiagnosen er inden
for Q00-Q99, og hvor slut-ciffer er
9, dvs. koder der oftest angiver syg-
dom/misdannelse uden specifikation.

Eksempler pa registreringer af koder inden for medfgdte misdannelser og kromosomanoma-
lier, Q00-Q99, med slut-ciffer 9, der oftest anvendes til at angive ’uden specifikation”.
Dataudtrzk fra Landspatientregisteret 2004.

Udvalgte ICD-10 Misdannelse Antal LPR Samlet antal LPR Procentandel
koder registreringer |registreringer ”uspecificerede”
for misdannelser
i tilsvarende
organsystem el-
ler kromosoma-
nomali
Q029 Microcephalus 31 31 100%
Q039 Hydrocephalus uden 44 113 39%
specifikation
Q059 Spina bifida uden 103 352 29%
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specifikation

Q049 Hjernemisdannelse, 2 644 0,3%
uspecificeret

Q209 Hjertekamre, 9 264 4%
uspec.

Q219 Hjerteskillevag, 3 758 0,4%
uspecificeret

Q249 Hjertemisdannelse, 38 289 13%
uspecificeret

Q899 Medfedt uspecifi- 8 9483 0,08%
ceret misdannelse

Q909 Downs syndrom uden 61 87 70%
specifikation

Q969 Turners syndrom 12 14 86%
uden specifikation

Alle Q koder med

slutciffer 9 737 9607 7,7%

organmisdannelser og for alle misdan-
nelser og kromosomanomalier i 2004 Ud
af samlet 9.607 aktionsdiagnhoser in-
den for Q-kapitlet var 737 registre-
ret med slutkode 9, dvs. 7,7%. Ud af
disse 737 koder angav 216 ikke nazrme-
re specificeret misdannelse i1 et pra-
ciseret organ, fx misdannelse 1 nase
uden specifikation eller misdannelse
i rygmarv uden specifikation. Der var
kun 8 registreringer for medfgdt mis-
dannelse uden specifikation, dvs.
uden przcisering af organ eller mis-
dannelsestype, og kun en enkelt regi-
strering, der med slutcifferet 9 an-
gav kromosomanomali uden specifikati-
on. Slut-cifferet 9 praciserede for
de gvrige registreringer en relativ
specifik misdannelse, fx unilateral
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Tabellen viser forekomsten af slut-
ciffer 9 blandt LPR registreringer af
kontakter for en rzkke udvalgte
lzbe-ganespalte, cystenyre, retentio
testis eller Downs Syndrom.

Frygten for en udstrakt brug af uspe-
cificerede misdannelseskoder er sale-
des overdrevet, men der vil naturlig-
vis vare behov for kontinuerlig in-
struks i1 klassifikation af misdannel-
ser pa det hgjst mulige prazcisions
niveau.

Ligeledes kan erfaringer fra en frem-
tidig evaluering af misdannelsesregi-
streringen formidles til NOMESCO,
EurPeristat registrering og bidrage
til WHO’s igangvarende arbejde med
revision af den internationale syg-
domsklassifikation.




Dataki lder

De danske registerdata ggr det muligt
elektronisk at genere en misdannel-
sesstatistik, der kan imgdekomme krav
til en hensigtsmaessig overvagning af
misdannelser og kromosom anomalier og
andre medfgdte lidelser, der er diag-
nosticeret pra- eller postnatalt.

De datakilder, som kan opfylde disse
mal, beskrives i det fglgende.

Landspatientregisteret
Landspatientregisteret (LPR) er den
primere datakilde til dansk fgdsels-
statistik, abortstatistik, dvs. data
om spontane og provokerede aborter,
og til data om levendefgdte, der har
kontakt til sygehusvasenet pga. mis-
dannelser, kromosom anomalier, stof-
skiftelidelser og sansedefekter.

Indtil 2006 har det ikke varet muligt
at udtrzkke data om abortindgreb pa
eugenisk indikation, om ultralydsun-
dersggelser med fund af misdannelser
eller om cytogenetiske undersggelser
med fund af kromosom anomalier. Fra
2006 vil der vare mulighed for (og
krav om) at registrere en tillzgskode
med en specifik ICD-10 kode for mis-
dannelse eller kromosom anomali (Q00-
Q99), nar et abortindgreb er betinget
af en pavist lidelse, eller der ved
en ultralydsscanning er pavist en
misdannelse. Denne eller disse diag-
noser vil blive registreret pa den
gravides (moderens) sygehuskontakt,
dvs. hendes CPR nummer og vil kunne
identificeres ud fra tillazgskoden,
saledes at misdannelser og kromosom
anomalier, der er diagnosticeret hos
et foster kan indga i en fremtidig
misdannelsesstatistik, alene ud fra
udtrek fra LPR.
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Det er muligt at registrere multiple
misdannelser med angivelse af speci-
fikke koder for hver enkelt misdan-
nelse. Det har iszr betydning ved
indberetningen af aborter, idet der
ofte forekommer multiple

misdannelser blandt provokerede abor-
ter pa eugenisk indikation.

Det foreslas, at den nedre grznse for
at medtage spontane aborter i misdan-
nelsesstatistikken szttes til 16.
svangerskabsuge.

Misdannelser hos dgdfodte kan frem-
over registreres i1 form af tillzgsko-
de inden for Q00-Q99 og kobles til
registreringen pa moderens CPR af en
ICD-10 kode for dgdfgdsel. Data om
misdannelser blandt dgdfedte kan sa-
ledes genereres fra Landspatientregi-
steret.

Det bgr overvejes at forbedre misdan-
nelsesstatistikken ved ogsa at ind-
hente data fra patologiafdelinger om
abortvav/fostre og specielt sammen-
holde disse data med data om pranatal
diagnostik ud fra ultralydsundersg-
gelser og cytogenetiske undersggel-
ser.

De nye regler i1 Fzllesindholdet er
gengivet i1 Appendiks 1 .

Fodselsregisteret
Fadselsregisteret rummer oplysninger
om alle fgdsler pa hospital og om
hjemmefgdsler. Registeret indeholder
oplysninger fra 1973 og frem om selve
fodslen, resultat af fgdslen, og om
hvorvidt der har varet komplikationer
i fadselsforlgbet. Datagrundlaget for
Fagdselsregisteret var i1 perioden 1973
til 1995 baseret pa skemaindberetning
til Sundhedsstyrelsen. Fra 1995 er



registret opdateret elektronisk ud
fra data 1 Landspatientregisteret. 1
registeret indgar endvidere udtrazk
fra CPR (det centrale personregi-
ster) og skema-indberetninger om
hjemme- og degdfgdsler.

Ved en opdatering/reetablering af et
misdannelsesregister vil der vare
behov for at inddrage data om hjemme-
fodsler, og der skal derfor kunne
angives oplysninger om misdannelser
pa blanketanmeldelsen af hjemmefad-
sel.

Det er papeget, at der altid sker en
revurdering af indberetningen af mis-
dannelser, der alene er registreret
ved fgdslen, og hvor der ikke kan
genfindes en senere registrering i
LPR. Specielt kan der vare en overdi-
agnosticering af hypospadi. Det er
derfor foreslaet, at hyospadi kun
skal medtages i1 misdannelsesstati-
stikken safremt ”lidelsen” har med-
fort et operativt indgreb, eller di-
agnosen er stillet pd padiatrisk af-
deling.

Dgdsarsagsregisteret
Sundhedsstyrelsens Dgdsarsagsregister
er for nazrvarende opdateret til 2001,
inklusive. Det forventes, at det in-
den for det naste ar vil vare muligt
at varetage en opdatering af registe-
ret med mindre forsinkelse end den
nuverende pa 3-4 ar. Der er planlagt
en elektronisk indberetning af data
om alle dgdsfald 1 lgbet af 2006. Med
henblik pa at opnd en valid indberet-
ning af data om misdannelser blandt
levendefgdte og dgdsfald i det fgrste
levear vil der vare behov for en
grundig instruks af de indberettende
lzger, herunder at resultater af ob-
duktion og tilhgrende undersggelser
ogsd skal indgd i dedsarsagsstati-
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stikken. Sundhedsstyrelsen udarbejder
for tiden en ny instruks for dgdsat-
testudstedelse og indberetning af
dgdsfald til Sundhedsstyrelsen.

Misdannelsesregisteret blev tidligere
samkgrt med Dgdsarsagsregisteret mhp.
analyser af dgdeligheden af bgrn med
misdannelser. Der vil vere tilsvaren-
de muligheder fremover, og det kan
forventes, at data fra dedsarsagsre-
gisteret vil kunne indga i misdannel-
sesstatistikken med mindre forsinkel-
se end det aktuelt er tilfzldet.

Abortstatistik

I perioden 1973-1994 var abortstati-
stikken baseret pa en anmeldelses-
blanket til Abortregisteret, der dzk-
kede legalt provokerede abortindgreb
med angivelse af lovgrundlaget for
indgrebet og angav svangerskabsuge og
den specifikke indikation for abort-
indgreb efter udgangen af 12. svan-
gerskabsuge. Nar det var en provoke-
ret abort efter Abortlovens § 3.3,
dvs. pa eugenisk indikation, skulle
den specifikke arsag herfor angives
pa blanketten. Som tidligere beskre-
vet blev denne oplysning medtaget i
mindst halvdelen af disse abortind-
greb, og der var derved mulighed for
at indhente data om en rzkke paviste
fostermisdannelser ud fra Abortregi-
steret.

Den danske abortlovgivning stadfazste-
de indtil september 2004, at abort-
indgreb kun ma foretages pa et syge-
hus (et offentligt sygehus), siden
foretages der ogsa provokerede abor-
ter pa private klinikker, som ogsa
har indberetningspligt til LPR. Det
forventes, at der findes oplysninger
om alle abortindgreb i1 Landspatient-
registeret.



Som beskrevet, krazver de nye regler i
Fellesindholdet for registreringen af
sygehuspatienter, at der i1 tilfzlde
af abortindgreb pa misdannelsesindi-
kation indberettes en tillzgskode,
der angiver den specifikke indikati-
on. Det vil galde alle abortindgreb
efter Abortlovens § 3.3.

Ved en opdatering af misdannelsessta-
tistikken 1983-2005 vil der dog ikke

vere mulighed for at indhente data om
den specifikke indikation for abort-

indgreb for perioden 1995 til 2005.

Patologiregisteret
Landsregisteret for Patologi blev
oprettet i 1997. Indtil da havde de
enkelte patologiafdelinger registre-
ret deres diagnoser til de enkelte
amters databaser ved brug af de sar-
lige koder for patoanatomiske diagno-
ser (SNOMED). Patologiregisteret er
nu en vasentlig datakilde til det
nationale cancerregister og vil ogsa
fremover kunne vare en vigtig data-
kilde til et misdannelsesregister.
Men det vil krazve, at data om patoa-
natomisk paviste misdannelser blandt
aborter, dgdfgdte og dgde i1 forste
levedr kan indberettes med specifik
angivelse af ICD-10 kode, enten som
tillzgskode til en registrering af
abort eller dedfedt pa moderens CPR
eller som selvstazndig registrering pa
levendefgdt, og senere dgdt, barns
CPR. Indtil 2006 har der varet be-
grznsede muligheder for at indhente
supplerende data fra Patologiregiste-
ret til en evt. opdatering af misdan-
nelsesstatistikken.

Der anbefales et samarbejde med pato-
logi afdelinger mhp en fremtidig hen-
sigtsmaessig registreringspraksis. Det
vil bla. kunne ske gennem en kontakt
med registreringsudvalget ved Dansk
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Selskab for Patologisk Anatomi og
Cytologi (DSPAC) og til forretnings-
udvalget for Patobanken, der forestar
den primzre indsamling af data, som
gar videre til Landsregisteret for
Patologi .

Aktuelt er det ikke muligt at kode
pato-anatomiske diagnoser med andre
koder end SNOMED, som er et klassifi-
kationssystem, der przciserer topo-
grafi (lokalisation), morfologi
(strukturelle forandringer i vav,
celler og subcellulzre enheder), zti-
ologi (kausale faktorer knyttet til
en sygdom) og sygdom. SNOMEDs koder
for misdannelser er utilstrzkkelige
til en misdannelsesstatistik. Det
anses ikke umiddelbart at vaere muligt
at indfgre 1CD-10 kodning af misdan-
nelser pa alle patologiafdelingerne,
men der ville kunne etableres en sar-
lig registrering med brug af 1CD-10
pa de patologiafdelinger, der i s&r-
lig grad star for fosterdiagnostik.

Der kan vare fordele ved en centrali-
sering af fosterpatologiske undersg-
gelser, fx et center per region, og
det ville vare optimalt, hvis flere
spontane og provokerede aborter blev
undersggt i sadanne centre, sa diag-
nostikken af de mulige arsager til
spontane aborter blev forbedret og
indberetningen af patoanatomiske data
om misdannelser blandt aborter blev
mere fuldstendig.

Cytogenetisk Centralregister
Dansk Cytogenetisk Centralregister
(DCCR) blev oprettet 1 1968. Regi-
stret indeholder oplysninger om per-
soner, der siden 1960 har faet fore-
taget post- eller prznatal kromosom-
undersggelse. Registret startede med
handsorterede hulkort og blev i
70"erne overfort til EDB.



Baggrunden for oprettelsen af regi-
steret var at skabe baggrund for en
samlet oversigt over den cytogeneti-
ske service i1 Danmark og udviklingen
i prznatal diagnostik med en belys-
ning af kromosomsygdommes forekomst,
karakter og de mulige arsagsforhold.
Registerets formal er blandt andet:

e At yde bidrag til den genetiske
radgivning

e At kunne fremskaffe data vedrg-
rende mortaliteten og udarbejde
overlevelsesstatistikker for
personer med forskellige former
for kromosomabnormiteter

e At kunne foretage undersggelser
af arstidsvariationer i fodsel
af bgrn med forskellige kromo-
somafvigelser

e At kunne foretage efterundersg-
gelser af personer med kromo-
somafvigelser

e At danne grundlag for cytogene-
tisk forskning i det hele ta-
get.

Der registreres arligt ca. 10.000 nye
undersggelser og den samlede data-
mengde er ca. 260.000 undersggelser
fordelt pa ca. 2/3 prznatale og 1/3
postnatale.

Det er de enkelte cytogenetiske labo-
ratorier, der indberetter data om
deres undersggelser til centralregi-
steret. Data om forekomsten af kromo-
som anomalier md anses for at vare
meget fuldstezndig og vil vare grund-
lzggende for opdateringen af misdan-
nelsesstatistikken og for en kommende
reetablering af et misdannelsesregi-
ster.
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Der publiceres arligt en statistik pa
registerets hjemmeside over indberet-
ningerne til registeret, der omfatter
antal amnion- og placentaundersggel-
ser, hvor der er diagnosticeret kro-
mosom- abnormitet fordelt efter indi-
kation for undersggelsen og den fund-
ne abnormitet, antal provokerede
aborter efter praznatale undersggel-
ser, hvor der er diagnosticeret kro-
mosomabnormiteter fordelt efter mode-
rens alder og abortindikation og an-
tal provokerede aborter efter amnio-
nundersggelser, hvor der er fundet
forhgjet AFP, X-bundne sygdomme, au-
tosomal monogene sygdomme, degdt fo-
ster, abnormt fund ved ultralydsscan-
ning eller andet fordelt efter mode-
rens alder og abortindikation.

For postnatale undersggelser omfatter
den arlige statistik en oversigt over
Klinefelters syndrom, XXY syndrom,
Turner syndrom, aneuploide eller uba-
lanceret autosoamle abnormiteter,
trisomi G og 21 (Downs syndrom), tri-
somi E og 18 (Edwards syndrom), Tri-
somi D og 13 (Pataus syndrom), Cri du
chat syndrom, translokationer, ring-
kromosomer og fragile kromosomer.

Data om kromosomanomalier vil ved
endringen af Fzllesindholdet for ba-
sisregistrering af sygehuspatienter
ogsa vare tilgengelige via Landspati-
entregisteret, safremt reglerne om
tillzgskoder ved provokeret abort,
spontan abort og dgdfegdsel bliver
efterlevet.



Registreringen pa lokale

E%ﬂg%buﬁéﬁeget, at der blandt klini-

kere generelt er for ringe indsigt i
kodning af misdannelser, og at en
valid misdannelsesstatistik kraver
stgrre viden om betydningen af en
korrekt og fuldstezndig registrering i
overensstemmelse med ICD-10s mulighe-
der for specificering.

Det er ogsa erfaringen, at der ofte
er utilstrzkkeligt kendskab til Fzl-
lesindholdets regler for indberetning
til LPR, og det anbefales derfor, at
der gennemfgres undervisning og/eller
forfattes en instruks i1 disse regler,
iszr taget i betragtning at der fra
2006 er nye muligheder for registre-
ring af prznatalt diagnosticerede
misdannelser.

Det foreslds, at der sker en lgbende
tilbagemelding til sygehusafdelinger-
ne om disse indberetninger, gerne i
form af kvartalsvise oversigter over
forekomsten og karakteren af misdan-
nelser i1 de enkelte regioner. Det
forventes, at en sadan tilbagemelding
vil gge motiveringen for en korrekt
kodning og indberetning.

Der er, som tidligere beskrevet, en
vis usikkerhed ved klassifikationen
af misdannelser ud fra 1CD-10 koder-
ne. Det fremhaves, at uerfarne lzger
ofte vil valge overordnede kategorier
af misdannelser i1 stedet for en spe-
cifik kode, der definerer en given
misdannelse pracist. Det er derfor
fra padiatrisk side foreslaet at ind-
fore et system, der er afprovet
blandt andet i Australien, og hvor
det ud fra diagrammer og tegninger er
muligt at przcisere den foreliggende
misdannellse og blive “fagrt” til den
korrekte ICD-10 kode. 1 en pilotfase
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huse

kunne denne metode afprgves pa ud-
valgte afdelinger.

Primert anbefales det at styrke regi-
streringen ved at temaet tages op i
de relevante speciallzge selskaber,
specielt Gynzkologi-obstetrik, Padi-
atri og Patoanatomi-cytologi.

I speciallzgeuddannelsen kan der med
fordel indgd et modul om regler og
muligheder for prazcis LPR registre-
ring, herunder grundlaget for at LPR
data kan anvendes i overvagningen af
sygdomsTorekomst og vare basis for
forskningsprojekter.

Derudover ma der gennemfgres instruk-
tion 1 kode- og registreringsreglerne
p& obstetriske og padiatriske afde-
linger. Tilsvarende bgr dialogen ud-
bygges med de patologiafdelinger, der
forestar fosterundersggelser og ob-
duktion af spadbgrnsdgdsfald, og der
bgr overvejes en centrering af fo-
sterundersggelser til udvalgte pato-
logiafdelinger i regionerne.

Risikoen for uhensigtsmessige regi-
strering som fglge af, at kodningen
pa sygehusene i dag er przget af DRG
kodning, er blevet fremhzvet. Det
gkonomiske incitament for kodning af
”dyre” sygehuskontakter er ugunstig
for den faglige standard. Saledes kan
koder for medfgdt hjertesygdom maske
kun dzkke over et &bentstaende fora-
men ovale, der ikke er symptomgivende
eller behandlingskravende.



Stkring af datakvalitet

I forbindelse med en hgringsrunde
blandt specialister af nazrvarende
rapport blev det fra mange sider un-
derstreget, at data i et kommende
misdannelsesregister skal evalueres
af en person/personer med faglig kom-
petence inden for padiatri, genetik,
patologisk anatomi eller lignende.
Det foreslas derfor som det er anfart
tidligere, at der tilknyttes en lzge-
faglig konsulent til registeret, og
at denne konsulent i1 samarbejde med
personalet i afdeling for sundheds-
statistik validerer indberetningen
til LPR enten halvarligt eller kvar-
talsvist. 1 funktionen bgr der indga
et samarbejdet med en rzkke relevante
afdelinger mhp evaluering af anvende-
ligheden af reglerne for registrering
(Fzllesindholdet) og evt. revision af
disse.

Registerets datakvalitet bgr, som det
0ogsa er beskrevet tidligere, sikres
gennem en tilbagemelding til de rele-
vante afdelinger om oplagte klassifi-
kations- og kodefejl, mangelfuld an-
vendelse af tillzgskoder mm. Det kan
overvejes at gennemfgre en fortlgben-
de tilbagemelding i form af elektro-
niske nyhedsbreve.

Det blev bl.a. anbefalet, at regi-
streringer af ultralydsfund sammen-
lignes med patologifund, og at der
gennemfgres en validering af regi-
streringen af multiple misdannelser.

En stor del af opdateringen af et
misdannelsesregister kan ske elektro-
nisk, der kan opstilles flowcharts
tilsvarende rutinen i det regionale
misdannelsesregister i Fyns Amt (EUO-
ROCAT) . Derved kan sygehuskontakter
pga. misdannelser mm fglges igennem
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det fagrste leveadr og de indberettede
koder kan valideres. 1 en vis andel
af tilfzldene skal journalmateriale
mm gennemgas manuelt. 1 Fyns Amt gen-
nemgas ca. 10% af tilfzldene af fag-
ligt kompetent person.

Data om ekspositioner 1 gravi-
diteten

I det tidligere danske Misdannelses-
register 1983-1994 indgik der oplys-
ninger om risikofaktorer for udvik-
lingen af misdannelser, dvs. oplys-
ninger om faders eksposition fgr gra-
viditeten og moders under gravidite-
ten, inklusive oplysninger om ar-
bejdsmiljg og branchetilknytning.
Disse oplysninger var obligatoriske
pd blanketanmeldelsen af sene spon-
tane aborter og fgdte med misdannel-
ser og blev suppleret med data pa
fodselsanmeldelsen. 1 et kommende
misdannelsesregister vil sadanne data
kunne indhentes fra Danmarks Stati-
stik ved en direkte samkgring af
registeret med fx erhvervs-(branche-)
registre eller andre registre.

Publikation af misdannelses-
statistik

Det anbefales, at der arligt publice-
res en statistik om den samlede fore-
komst af misdannelser med gennemgang
af udviklingen i de kategorier af
misdannelser, som bliver indberettet
til International Clearing House for
Birth Defects Monitoring Systems. Det
kan ogsa overvejes at harmonisere
denne statistik med EUROCATs publi-
kationspraksis, dvs. oversigt over
regionale misdannelseser. Inden for
EUROCAT samarbejdet er der for nyligt
etableret nye undergrupper af misdan-
nelser, der skal indberettes og som
er klinisk relevante og veldefinere-



de, listen findes pa:
http;//www.eurocat.ulster.ac.uk/pubdatas/P
ublications.html.

Statistikken anbefales udgivet som
led i Sundhedsstyrelsens elektroniske
publikationer og data kan derudover
vaere tilgengelige 1 oversigtstabeller
(eller krypterede data) tilsvarende
anden vitalstatistik.

Ud over en arlig misdannelsesstati-
stik kan der vare behov for kvartals-
vise eller halvarlige opggrelser af
udvalgte misdannelser. Dette har va-
ret rutinen inden for det internatio-
nale Clearinghouse’s marbejde.

Udgifterne ved en optimeret
overvagning

Der er ikke foretaget en egentlig
sundhedsgkonomisk analyse, men blot
et overslag over hvilke ekstra udgif-
ter gennemfgrelsen af forslaget til
optimering af misdannelsesovervagnin-
gen i Danmark vil medfgre.

I de fgrst par ar efter implemente-
ring vil indsatsen for at forbedre
rapportering af medfgdte misdannelser
til LPR medfgre omkostninger i form
af informationsmaterialer, deltagelse
i danske videnskabelige mgder samt
arrangement af workshops pa sygehus-
afdelinger. Omkostninger ved dette
tiltag vil svare til en halvtidsmed-
arbejder, som ikke ngdvendigvis er
specialist.

Det foreslas at misdannelsesregiste-
ret permanent tilknyttes en specia-
list med kompetence indenfor padiat-
ri, neonatologi, embryologi og pato-
logi og at denne specialist er cen-
tral i udarbejdelsen af den arlige

afrapportering fra registeret. Det
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anslas, at konsulentens opgaver vil
svare til 15 timer om ugen.

Fraset de to ovenstdende ekstra om-
kostninger vurderes det at etablerin-
gen af registeret, forudsat at dette
opbygges 1 Sundhedsstyrelsen og med
de datakilder der er beskrevet i den-
ne rapport, vil kunne gennemfgres
uden yderligere faste udgifter.



Internationalt samarbejde

Det anbefales, at Danmark igen bliver
fuldt medlem af Clearing House, og at
der mindst halvarligt indberettes
data om de misdannelseskategorier,
der indgar i Clearinghouse’s
internationale overvagning.
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Endvidere bgr registeret deltage i
EU"s peristat gruppe. Samarbejdet med
tilsvarende registre 1 de andre nor-
diske lande er etableret 1 NOMESCO
samarbejdet og vil yderligere blive
styrket gennem et internationalt en-
gagement.



Den aktuelle misdannelsesstatistik

Legers pligt til at blanketanmelde
medfgdte misdannelser ophgrte som
beskrevet den 1. januar 1995. Siden
da er misdannelsesstatistikken opda-
teret ud fra Landspatientregisteret
(LPR) og enkelte data er publiceret i
Medicinsk Fgdselsstatistik. Der ud-
trzkkes data om sygehuskontakter i
forste levear, hvor aktionsdiagnosen
har veret en misdannelse eller en
kromosomanomali, dvs. aktionsdiagno-
ser inden for ICD-10 koderne Q00-Q99.
En beskrivelse af Misdannelsesregi-
steret findes pa:

www .sst.dk/informatik og sundhedsdata

Det fremgar her, at registeret inde-
holder oplysninger om levendefadte,
dgdfgdte og sene aborter samt om fod-
sel og forzldre. Det fremgar ikke
klart, at de data, der aktuelt er
tilgengelige 1 Sundhedsstyrelsen ale-
ne er baseret pa udtrzk fra LPR om
sygehuskontakter i forste levear,
hvor aktionsdiagnose eller medvirken-
de diagnose har varet inden for ICD-

10 koderne Q00-Q99.

P4 dette grundlag rummede publikatio-
nen, Fagdselsregisteret 2002, udgivet
i 2003,
http://www.sst.dk/publ/tidsskrifter/n
yetal/pdf/2003/19_03.pdf., to tabel-
ler med dels antallet af udvalgte
misdannelser dels antallet af alle
medfgdte misdannelser blandt levende-
fogdte 1 2002 grupperet i overordnede
kategorier. Tilsvarende var der i Nye
tal for Sundhedsstyrelsen; Fgdselsre-
gisteret 1997-2001, publiceret i
2003, kun medtaget det overordnede
antal medfgdte misdannelser blandt

levendefgdte i den samlede periode,
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opdelt pa organsystemer og ikke pa
specifikke misdannelser.

I statistikken indgar der ikke data
om prznatalt paviste misdannelser
eller kromosomanomalier, som har fgrt
til afbrydelse af graviditeten, dvs.
der er ikke publiceret data baseret
p& abnorme fund ved ultralydsscan-
ninger eller cytogenetiske undersg-
gelser eller fra patologiafdelinger.

Statistikken omfatter heller ikke
dgdfgdte med misdannelser eller dgds-
fald 1 forste levear, hvor dgdsarsa-
gen har varet misdannelse.

Vi har 1 det foglgende beskrevet ud-
viklingen i hjertemisdannelser i Dan-
mark ud fra en gennemgang af data i
Landspatientregisteret og vurderet,
hvorvidt disse data alene er til-
strekkelige til at foglge udviklingen
i misdannelser.

Som det vil fremgd, er det vores vur-
dering, at der vil kunne drages ukor-
rekte konklusioner om forekomsten og
karakteren af misdannelser, in casu
hjertemisdannelser, safremt misdan-
nelsesstatistikken alene indeholder
data om sygehuskontakter blandt le-
vendefgdte.

Den aktuelle statistik beskriver ikke
incidens, dvs. nyopstdede tilfzlde af
misdannelser blandt alle gravidite-
ter, dvs. inklusive misdannelser
blandt spontane og provokerede abor-
ter og dodfagdte. Det er derfor ikke
muligt at folge udviklingen og erken-
de ophobninger af misdannelser og en
mulig eksposition for sazrlige terato-
gener. Fostre med misdannelser eller



kromosom anomalier bliver i stigende
omfang aborteret i takt med, at den
preznatale screening for misdannelser
udvides og de diagnostiske metoder
forbedres.

En anden betznkelighed ved den aktu-
elle misdannelsesstatistik er, at der
hidtil pa Sundhedsstyrelsens hjemme-
side kun er publiceret antal af bgrn,
der har haft sygehuskontakter i1 for-

Evaluering af statistik
seret pa

ste levear ud fra overordnede katego-
rier af misdannelseskoder eller antal
af tre forskellige typer af misdan-
nelser, neuralrgrsdefekter, lazbe- og
ganespalte og Downs syndrom. En hen-
sigtsmessig statistik bgr mindst rum-
me data om de specifikke misdannelser
og kromosom anomalier, som af andre
lande indberettes til Internationalt
Clearinghouse for Birth Defects til
overvagning af teratogener.

om hjertemisdannelser ba-

dataudtrazk fra landspatientregisteret

En opdatering af misdannelsesstati-
stikken ud fra LPRs data om sygehus-
kontakter i forste levear pga misdan-
nelser og kromosomanomalier har na-
turligvis haft en rzkke fordele. For
det fogrste er det muligt at generere
dagsaktuelle data om forekomsten af
misdannelser blandt levendefgdte.
Men, som beskrevet, er der ogsa en
rekke svagheder forbundet hermed.
Disse belyses ved en gennemgang af
udviklingen i den samlede forekomst
af hjertemisdannelser og udviklingen
inden for specifikke, svare hjerte-
misdannelser 1 perioden 1983-2004,
nar data kun inkluderer registrerin-
ger i LPR.

Analyserne er gennemfgrt af stud.med.
Thomas Stig Hermansen som led i en
OSVAL 11 opgave pa lzgestudiet (Her-
mansen, 2005).

Materiale og metode

Data omfattede udtrazk fra LPR om alle
sygehuskontakter blandt O-arige, hvor
aktionsdiagnosen har varet hjerte- og
arteriemisdannelser, i1 perioden 1983

til 2004.
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Udviklingen blev beskrevet i rater,
dvs. antal forskellige bgrn, der er
registreret med en syge-huskontakt
pga. hjerte- arteriemisdannelse pr.
1.000 levendefogdte. Der blev beregnet
rater for alle hjerte- og arteriemis-
dannelser samlet og for medfgdte mis-
dannelser af hjertekamre, Steno-
Fallots tetralogi, misdannelser af
pulmonal- og triskupidalklapper, af
aorta- og mitralklapper, hypoplasi af
ventre hjertekammer, hjertemisdannel-
ser uden specifikation af misdannel-
sestypen og for alle gvrige hjerte-
misdannelser.

Diagnosetidspunkt , dvs. fgrste ind-
lzggelse for pagzldende misdannelse,
blev beskrevet og opdelt pad forste
leveuge, resten af farste levemaned,
2.-5 levemadned og resten af farste
levear.

Appendiks 2 viser en oversigt over
dataudtrzkket.

Resultater

Undersggelsen viste, at den i1 LPR
registrerede forekomst af hjerte- og
arteriemisdannelser samlet er gget
fra gennemsnitligt 5 per 1000 leven-



defgdte i1 perioden 1983-1993 til knap
8 per 1000 levendefgdte i1 perioden
1994-2004.

En del af stigningen kan forklares
ved, at det fra 1994 har varet obli-
gatorisk at indberette alle typer af
sygehuskontakter til LPR, dvs. bade
indlagte, ambulante og skadestuepati-
enter. Safremt en mzngde af bgrn med
medfgdte hjertemisdannelser kun har
ambulant kontakt til sygehusvasenet,
vil @ndringerne i1 indberetningen til
LPR kunne forklare den paviste stig-
ning.

Men undersggelsen fandt, at der var
en tilsvarende stigning 1 forekomsten
af alvorlige hjertemisdannelser, som
alle vil medfgre en indlezggelse, dvs.
de ville vare registrerede i LPR bade
for og efter 1994. Der var Tx en
stigning i forekomsten af Fallots
tetralogi fra 0,1 pr. 1000 levende-
fodte bgrn 11983-1994 til 0,3 pr.
1000 levendefgdte i 1994-2004.

Udviklingen i hypoplasia ventriculi
cordis (mangelfuld udvikling af ven-
stre hjertekammer) har ikke kunnet
vurderes, idet denne diagnose ikke
kan udskilles specifikt i1 ICD-8 klas-
sifikationen, der blev anvendt indtil
1994.

Diagnosetidspunktet var inden for den
forste leve-uge for knap 33% af hjer-
temisdannelser, og 20% yderligere var
registreret i resten af fgrste leve-
maned, dvs. knap halvdelen havde haft
sygehuskontakt i fgrste levemaned.
Hver sjette misdannelse havde fgrst
medfgrt en sygehuskontakt efter 6
maneders alderen.

Diskussion

En sandsynlig forklaring pa& den regi-
strerede stigning i forekomsten af de
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specifikke hjertemisdannelser er, at
klassifikationssystemet ved skiftet i
1994 fra ICD-8 til ICD-10 giver mu-
lighed for at angive langt mere spe-
cificerede koder end det var muligt i
ICD-8. Det er derved muligt at angive
en przcis diagnose for en razkke
hjertemisdannelser frem for at kode
dem som uspecificeret”. Det
bekreftes af, at 50% af
sygehuskontakterne 1 perioden 1983-
1993 var kodet med andre typer og
uden specifikation” mod kun ca. 10%
perioden 1994-2004.

Men mulighederne for en mere eksakt
angivelse af typen af hjertemisdan-
nelse forklarer ikke stigningen i den
samlede forekomst af hjerte- og kar-
sygdomme. Det er sandsynligt, at
forbedret diagnostik, bla. ekkocar-
diografi, har medfegrt, at ogsa mindre
defekter i1 hjerteskillevaggene kan
diagnosticeres i de fogrste levedggn —
og at en rzkke i sig selv fysiologi-
ske tilstande, som persisterende duc-
tus arteriosus, i fagrste levedage nu
indgar i statistikken. Stigningen i
forekomsten af meget for tidligt faod-
te bgrn, som overlever fgdslen, vil i
sig selv medfogre en stigning 1 fore-
komsten af persisterende ductus arte-
riosus.

Registreringen af hjertemisdannelser
kan ikke baseres pa operationskoder,
idet kun ca. halvdelen af bgrn med
hjertesygdomme gennemgar operation
eller kateterindgreb (Garne, 2004).

Udviklingen 1 den sande forekomst af
hjertemisdannelser, dvs. alle sadanne
misdannelser blandt alle gravidite-
ter, kan ikke vurderes ud fra LPR
data alene. Med forbedret prznatal
diagnostik vil svare hjertemisdannel-
ser blive diagnosticeret i slutningen
af andet trimester og vil som oftest
fore til en abort. Aktuelt kan data



om disse aborter ikke identificeres i
LPR.

Konklusion

Studiet af LPRs data om hjerte- og
karmisdannelser i den 22-arige perio-
de fra 1983 til 2004 papeger, at det
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ikke er hensigtsmazssigt alene at op-
datere misdannelsesstatistikken ud
fra udtrazk fra LPR, iszr ikke pa
overordnede kategorier af misdannel-
ser, og at analyser af udviklingsten-
denser pa disse data kan fegre til
fejlagtige konklusioner.



Historisk gennemgang af
Danmark

De danske sundhedsmyndigheder har i
mere end tohundrede ar haft tradition
for at indsamle oplysninger om mis-
dannelser, i starten med henblik pa
at kunne ivarksztte szrlige tiltag
over for vanskabte bgrn og siden for
at kunne overvage en ophobning af
misdannelser og dermed forebygge
specifikke risikofaktorer. | det fol-
gende gennemgas praksis for registre-
ring af misdannelser i1 Danmark 1 gen-
nem de sidste arhundreder

Jordemgdres anmeldelsespligt

Jordemgdre fik allerede 1 1797 pligt
til szrskilt at anmelde vanskabte
bgrn til de lokale sundhedsmyndighe-
derne, dvs. kredslzgen. Det gjaldt
indtil midten af 1800-tallet, hvor
der blev indfgrt anmeldelsespligt af
fodsler til Sundhedsstyrelsen og mu-
lighed for at anfegre oplysninger om
evt. forekomst af misdannelser pa
fodselsanmeldelsen. Oplysningerne om
misdannelser blev samlet i1 Sundheds-
styrelsen, men blev ikke systematisk
gennemgdet og blev ikke rapporteret
selvstaendigt.

Oplysningerne om fgdsler og misdan-
nelser blev fra 1868 til 1969 samlet
publiceret i ”Medicinalberetning for
Kongeriget Danmark”. Beretningen blev
udgivet hvert andet ar frem til 1952
og arligt i perioden 1953 til 1969.
Den rummede kun begrznsede oplysnin-
ger om misdannelser, men i perioder
var der dog en systematisk rapporte-
ring af sarlige misdannelser fx af
forekomsten af lzbe- og ganespalte.

misdannelsesregistrering i
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1 1963 blev der igen indfgrt en s&r-
skilt blanketanmeldelse af misdannel-
ser, der var diagnosticeret ved fgds-
len. Anmeldelsespligten gjaldt for
jJjordemgdre, som via kredslagen ind-
sendte blanketten til Sundhedsstyrel-
sen. Blanketten rummede oplysninger
om mor og barn (fgdselsdag, moders
navn og adresse) og en beskrivelse af
misdannelsen eller misdannelserne.
Men blanketten omfattede ikke en kon-
kret vejledning til jordemoderen om
de misdannelser, der skulle registre-
res, og 1 en senere evaluering blev
indberetningen vurderet som mangel-
fuld,

usystematisk og ikke velegnet til
overvagning af forekomsten af misdan-
nelser (Howitz & Knudsen 1982). Der
var fx ikke mulighed for at illustre-
re misdannelsernes lokalisation og
type ved hjzlp af diagrammer.

I 1968 blev det palagt jordemgdrene
fremover at indsende en specificeret
fogdselsanmeldelse til Sundhedsstyrel-
sen for hvert barn, der blev fgdt i
Danmark. Fgdselsanmeldelsens forside
rummede en razkke oplysninger om mo-
der, barn og fgdslen (moderens alder
og &gteskabelig status, fodselssted,
bosted; barnets tilstand, leven-
de/dgdfgdt, kegn, gestationsalder,
fadselsvagt og tvillingefadsel; fads-
lens forlgb, komplikationer og ind-
greb). Pa fadselsanmeldelsens bagside
var der mulighed for at rapportere
misdannelser i1 overensstemmelse med
WHOs sygdomsklassifikation, 8. revi-
sion (ICD8). Indberetningerne af mis-
dannelser blev lgbende gennemgaet og
Sundhedsstyrelsen rundsendte maned-
ligt et internt notat med en kortfat-



tet misdannelsesstatistik. Desuden
indgik der fra 1970 data om misdan-
nelser i “Medicinsk Fgdselsstati-
stik”, som blev udgivet hvert andet
ar af Sundhedsstyrelsen.

Det danske Medicinske Fgdselsregister
blev fgrst oprettet i 1973. Registe-
ret har siden rummet data om alle
dgdfgdte og levendefgdte. Indtil 2004
var grznsen mellem abort og degdfedsel
28. svangerskabsuge, men er nu &ndret
til fuldendte 22. svangerskabsuger.
Fodselsregisteret var indtil 1994
alene baseret pa jordemgdrenes blan-
ketanmeldelser, men fra 1995 ajourfg-
res registeret forst og fremmest ud
fra data i Landspatientregisteret
suppleret med blanketanmeldelser af
de f& hjemmefgdsler og indberetninger
om dgdfgdsler.

I perioden 1973-1982 rummede Fgdsels-
registeret ogsa data om misdannelser,
baseret pa jordemgdrenes indberetnin-
ger pa bagsiden af fodselsanmeldelsen
suppleret med data om misdannelser
blandt dedfgdte og degde i1 fgrste le-
vear. For levendefgdte omfattede
indberetningen kun de misdannelser,
der umiddelbart var diagnosticeret
ved fgdslen, mens misdannelser, der
blev diagnosticeret senere, eller som
blev beskrevet nzrmere ved en speci-
allzgeundersggelse, ikke blev medta-
get i1 registreringen. Misdannelses-
statistikken omfattede derfor ikke
den samlede forekomst af misdannel-
ser, som blev diagnosticeret i1 fgrste
levear og en evaluering paviste, at
de indberettede diagnoser ikke var
ikke tilstrazkkelig ngjagtige.
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Etableringen af et Misdannel-
sesregister

Under indtryk af et stigende behov
for en mere effektiv overvagning af
misdannelser nedsatte Sundhedsstyrel-
sen 1 1976 en arbejdsgruppe med det
kommissorium at vurdere mulighederne
for en mere formaliseret anmeldelse
og registrering af medfgdte misdan-
nelser samt at komme med konkrete
forslag til at ivarksztte en sadan
registrering. Forud herfor havde
Sundhedsstyrelsen 1 en begraznset pe-
riode, 1.4.1974 til 31.3.1976, anmo-
det alle landets bgrneafdelinger,
fogdeafdelinger, gjen- og gre-, nzse-
og, halsafdelinger samt Kirurgiske
afdelinger med mere end 100 arlige
fogdsler om at anmelde misdannelser
blandt bgrn i alderen 0-7 ar, som var
behandlet pa pagzldende afdelinger.
Der blev i en efterfglgende evalue-
ring pavist en razkke mangler ved det-
te anmeldelsessystem, idet det ikke
omfattede alle misdannelser, som var
indberettet via fogdselsanmeldelsen,
og yderligere var der betydelige for-
skelle i registreringsomfanget de
enkelte sygehusafdelinger imellem.

I en beskrivelse af medfgdte misdan-
nelser 1 Fyns amt i perioden 1972-
1976 blev der benyttet en rzkke for-
skellige datakilder og deres dazk-
ningsgrad blev sammenlignet (Olsen
1982) . Sygehusjournaler rummede de
mest komplette data om misdannelser
diagnosticeret inden for det fgrste
levear, mens fegdselsattesten som ene-
ste datakilde ville medfgre en bety-
delig underrapportering. Undersggel-
sen paviste blandt andet, at 25% af
Izbeganespalter ikke var anfarte pa
fogdselsanmeldelsen, selvom denne mis-



dannelse er synlig ved fadslen. Til-
svarende var der i internationale
studier blevet pavist en underregi-
strering af misdannelser, hvis mis-
dannelsesstatistik alene blev baseret
pd fedselsanmeldelser (Christensen &
Knudsen 1998).

Sundhedsstyrelsens arbejdsgruppe ved-
rgrende etableringen af et misdannel-
sesregister fzrdiggjorde sin rapport
i 1979. 1 den indgik resultaterne af
ovenstaende evalueringer af modeller
for misdannelsesregistrering. Rappor-
ten fremlagde en model for et fremti-
digt landsdzkkende misdannelsesregi-
ster, som bestod af to delfunktioner;
dels en varslingsfunktion dels en
funktion, som gav mulighed for epide-
miologiske analyser af sammenhznge
mellem risikofaktorer og misdannel-
sesforekomsten. Varslingsfunktionen
skulle umiddelbart kunne varetage en
overvagning af ophobninger af misdan-
nelser eller forekomst af nye typer
misdannelser. Det ville kunne vareta-
ges ved, at udvalgte misdannelser
altid skulle anfgres pa fedselsanmel-
delsen og ved en screening for mis-
dannelser ved den obligatoriske 5-
maneders undersggelse hos egen lzge.

Den epidemiologiske funktion ville
derimod krazve, at der blev etableret
et regulart misdannelsesregister i
Sundhedsstyrelsen. Arbejdsgruppen
anbefalede, at dette register farst
og fremmest blev opdateret ud fra
patientregistrering pa sygehusene.
Det nationale Landspatientregisteret
(LPR) var blevet etableret 1 1977 og
var landsdzkkende fra 1978. Der ville
saledes vare mulighed for fremover at
ajourfgre et misdannelsesregister ud
fra LPR. Arbejdsgruppen anbefalede
yderligere, at et fremtidigt misdan-
nelsesregister ogsa skulle rumme data
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om misdannelser blandt dgdfgdte, ba-
seret pa oplysninger pa fgdselsanmel-
delsen, og blandt dgde 1 fgrste leve-
ar ud fra Dgdsarsagsregisterets data.
Det blev ogsd anbefalet at indhente
data fra patologiafdelinger, szrfor-
sorgen samt de cytogenetiske special-
laboratorier med henblik pad at sikre
fuldstzndige data om misdannelsesfo-
rekomsten, inklusive kromosomale af-
vigelser, bade blandt sene aborter,
dgdfgdte og levendefgdte. 1 lighed
med de andre nationale registre skul-
le data vedrgrende levendefgdte regi-
streres pa barnets CPR-nummer og dgd-
fodte og aborter pa moderens CPR-
nummer .

Der var i slutningen af 1970erne
igangsat en rzkke studier af de muli-
ge sammenhznge mellem arbejdsmiljg,
teratogene faktorer og misdannelser,
og der var stor interesse for at fa
adgang til valide data om misdannel-
ser i1 Danmark (Schaumburg 1986;
Schaumburg & Molsted 1989). (Melnick
et al. 1980). I 1981 bevilligede Ar-
bejdsmiljgfonden derfor budget til
etablering og vedligeholdelse 1 en
toarig periode af et landsdzkkende
register for misdannelser. Projektet
byggede dels pa de anbefalinger, som
var fremsat af arbejdsgruppes rapport
i 1979, dels pa den udvikling, der
samtidigt havde fundet sted inden for
arbejdsmiljogforskningen.

Forinden registeret blev etableret
blev der gennemfgrt en vurdering af
en blanketanmeldelse i udvalgte regi-
oner: Frederiksborg, Nordjylland og
Ringkgbing Amter, og anmeldelsesprak-
sis blev derefter tilrettet. Det
landsdzkkende misdannelsesregisteret
blev oprettet den 1. januar 1983. Da
Arbejdsmiljofondets gkonomiske finan-
siering udlgb pr.1 juli 1985, overtog



Sundhedsstyrelsen de gkonomiske for-
pligtigelser.

Misdannelsesregisteret 1983-
1994

I forhold til den tidligere registre-
ring af misdannelser var anmeldelses-
pligten lagt pa lzger, bade hospi-
talslzger, lzger i institutioner og
praktiserende lzger, som kommer i
kontakt med et barn med en medfagdt
misdannelse. Anmeldelsespligten blev
udstrakt til barnets fagrste levedr og
omfattede ogsa spontane aborter efter
15. svangerskabsuge, alle dgdfedsler
med misdannelser og degde inden for
det fagrste levear, hvor der som dgds-
arsag var angivet en misdannelse.

Provokerede aborter skulle indtil
1995 indberettes til Sundhedsstyrel-
sen pa et sazrligt skema, og der skul-
le angives grundlaget for abortind-
greb, dvs. i tilfzlde af abort pa
eugenisk indikation, dvs. efter pra-
natal diagnostik, skulle der angives
det specifikke prznatale fund. Abort-
anmeldelserne rummede saledes ideelt
data om prznatalt diagnosticerede
fosterskader.

Datakilderne

Misdannelserne og de sene spontane
aborter og provokerede aborter blev
indberettet pa en szrlig blanket, som
blev sendt direkte til Sundhedssty-
relsen. Blanketanmeldelsen gav mulig-
hed for en detaljeret tekstbeskrivel-
se og rummede et diagram (tegning af
et spadbarn og af udvalgte legemsde-
le), hvorpad misdannelserne kunne an-
fores. Blanketten rummede desuden
oplysninger om svangerskabslzngde,
fodselsvaegt, lengde, om barnet var
levende eller dedfegdt, kranieomfang
og om evt. risikofaktorer under gra-

35

viditeten, eksempelvis medicinfor-
brug, infektigse sygdomme og rgntgen-
straling. P& bagsiden af blanketten
var plads til en grundig beskrivelse
af forzldrenes arbejdsmiljg. For fa-
deren inkluderede det oplysning om
beskaftigelse og arbejdsmil jomaessige
risikofaktorer i de sidste to maneder
for konceptionstidspunktet, for mode-
ren beskaftigelsen og udszttelsen for
risikofaktorer i1 det fgrste tri-
mester. Desuden skulle der udfyldes
oplysninger om evt. skifteholdsarbej-
de og &ndring af arbejdsplads.

For at kunne anvende informationen om
forzldrenes arbejdsmazssige beskafti-
gelse &ndrede man i april 1982 fod-
selsanmeldelsen, sd denne ogsa inde-
holdt data om forzldrenes branchetil-
knytning. Det blev derved muligt at
vurdere forekomsten af misdannelser i
relation til forzldrenes arbejdstil-
hgrsforhold ud fra en samkgring af
data 1 Misdannelsesregisteret og Me-
dicinsk Fgdselsregister (Christensen
& Knudsen 1998).

Jordemgdrene skulle stadig anfgre de
af dem observerede misdannelser pa
fodselsanmeldelsen. Sundhedsstyrelsen
foretog lgbende kontrol af blanketan-
meldte indberetninger af misdannelser
i forhold til jordemgdrenes angivelse
af misdannelser pa fedselsattesten og
indhentede, safremt der var uoverens-
stemmelser, supplerende oplysninger
fra fodsels- og andre hospitalsafde-
linger. Der blev fx i 1986 i 320 til-
felde konstateret uoverensstemmelse
mellem Fgdsels- og Misdannelsesregi-
streret, og en henvendelse til syge-
husene medfgrte i halvdelen af til-
feldene en forsinket anmeldelse til
Misdannelsesregisteret (1988b). Den
rutinemassige kontrol af blanketan-
meldelserne 1 forhold til fgdselsan-
meldelserne kunne saledes gge regi-



sterets dzkningsgrad og palidelighe-
den af registerets oplysninger.

Det var derimod ikke en rutine ved
den arlige opdatering af Misdannel-
sesregisteret at inddrage data fra
Landspatientregisteret (LPR) eller at
kontrollere de blanketanmeldte oplys-
ninger over for LPR. Som det vil
fremgd af det folgende ville registe-
rets dzkningsgrad vare blevet for-
gget, hvis der fra starten, dvs. fra
1983 og frem, var indgdet data i LPR
om sygehusindlzggelser i1 det fgrste
levear pga. misdannelser.

Misdannelsesregisteret inkluderede
dedsfald i forste leveadr, hvor en
misdannelse enten var den tilgrund-
liggende eller medvirkende dgdsarsag.
Data om disse dgdsfald blev indhentet
fra Dgdsarsagsregisteret. Dette regi-
ster blev som oftest fgrst opdateret
med ars forsinkelse, og en aktuel
misdannelsesovervagning kunne derfor
ikke omfatte data om dgdsfald i for-
ste levear.

Arbejdsgruppen vedrgrende etablerin-
gen af et misdannelsesregister havde
anbefalet at et kommende misdannel-
sesregister ogsa skulle omfatte data
fra cytogenetiske laboratorier, dvs.
oplysninger om kromosom anomalier, og
at der skulle indhentes sazrskilte
oplysninger fra patologiske institut-
ter og sarforsorgen. Det blev aldrig
rutine, selvom fx registerforskrif-
terne for Cytogenetisk Centralregi-
ster muliggjorde en samkgring med
Sundhedsstyrelsens registre.

Praksis for opdateringen af

Misdannelsesregisteret

Misdannelsesregisteret var placeret i
Sundhedsstyrelsens Medicinalstatisti-
ske afdeling og havde i starten til-
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knyttet en daglig leder, som var so-
ciolog, en speciallzge 1 padiatri som
konsulent og et kodepersonale, der i
samrdd med konsulenten forestod
ajourfgringen af registeret. Basis
herfor var fgrst og fremmest blanket-
anmeldelserne, som rummede en detal-
Jjeret beskrivelse af misdannelsernes
lokalisation og art.

Kodepersonalet varetog kontrollen af
blanketanmeldelserne i forhold til
fodselsanmeldelser og indhentede data
om dgdfgdte og dgdsfald 1 forste le-
vear fra henholdsvis Fgdselsregiste-
ret og Dgdsarsagsregisteret.

Misdannelserne blev klassificeret og
kodet i1 overensstemmelse med en kode-
manual, der var baseret pa ICD8, men
udbygget ud fra en svensk model og
det internationale samarbejde om mis-
dannelsesovervagning, International
Clearinghouse for Birth Defects Mo-
nitoring Systems.

Klassifikationen af misdannelserne
omfattede i1 modsaztning til ICD8 mu-
lighed for at angive lateralitet og
bilateralitet og rummede derudover en
lang razkke mere specificerede koder
end ICD8. Dertil kom, at klassifika-
tionen eller kodemanualen blev opda-
teret af lzger, som fra 1983 til
slutningen af 1980erne var tilknyttet
til registeret som konsulenter, og
som havde forskellig faglig kompeten-
ce. Kodningen vandt ikke 1 simplici-
tet ved disse lgbende &ndringer og
mulighederne for fejlkodning var re-
lativt store. Kodepersonalet gennem-
forte i1 det store og hele selvstan-
digt klassifikationen og kodningen.
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Anmeldelsespraksis 1 Danmark 1983 - 1994

Anmeldelsesblanket

Lege diagnosticerer misdan-
nelse ved fodsel eller ved
lzgekontakt i1 barnets 1.
levear. Alle spontane abor-
ter registreres efter 15.
uge.

Dgdsarsagsregiste-
ret

Misdannelsesregisteret
(Sundhedsstyrelsen)

Kodning efter szrlig klassifikationssystem
Landsdzkkende registrering fra 1984.

Medicinsk Fgdsels Register
(MFR)

Er koblet til CPR-registeret
og indeholder komplette
identifikationsoplysninger.
Data sammenlignes med MR
Dgdfadte registreres med mo-
ders CPR nr. og fodselsdato.

Fodselsanmeldelse

Jordemgdre anmelder mis-
dannelser. Anvendes som
supplement til oplysninger
pa anmeldelsesblanketten

0og er ngdvendig ved hjem-
meaFfoadslear
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Registrets komplethed

Der er gennemfgrt enkelte validerin-
ger af Misdannelsesregisterets kom-
plethed.

Et eksempel er en evaluering af data
i registeret om lzbe- og ganespalte
for perioden 1983 til 1987 sammen-
holdt med data 1 det landsdazkkende
lzbe- og ganespalteregister, som er
placeret pa taleinstituttet. Det blev
konstateret, at dzkningsgraden i
Sundhedsstyrelsens register havde
veret konstant i den femarige perio-
de, og at godt og vel 90% af alle
kendte tilfzlde af lzbe- og ganespal-
te var registreret i Misdannelsesre-
gisteret med identiske diagnoser til
registreringen i Lzbe- og ganespalte-
registeret (Christensen 1992).

Derimod paviste en intern validitets-
undersggelse baseret pa en sammenlig-
ning af data i Misdannelsesregisteret
1989 og data i LPR om sygehuskontak-
ter pga. misdannelser blandt O-arige
bgrn 1 1989, at der var registreret
knap 1000 flere bgrn i LPR end 1 Mis-
dannelsesregisteret (Birthe Wichmann,
Sundhedsstyrelsen, personlig kommuni-
kation).

Data fra en tilsvarende undersggelse
indgik 1 Sundhedsstyrelsens publika-
tion om aborter og misdannelser 1
1992 og 1993 (Bache & Garne 2002).
Der var indberettet vasentligt farre
misdannelser til Misdannelsesregiste-
ret, end der var registeret i LPR.
Samlet var 2.958 forskellige bgrn
under 1 ar i 1993 blevet hospitalsbe-
handlet for en eller flere misdannel-
ser. Samme ar havde Misdannelsesregi-
steret kun modtaget 645 anmeldelser
om dgdfadte og levendefgdte med mis-
dannelser, dvs. farre end hver fjerde
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misdannelse, som havde medfgrt en
sygehuskontakt var blevet blanketan-
meldt til registeret. Det var isazr
misdannelser, der blev diagnosticeret
et stykke tid efter fogdslen fT.eks.
hjertekredslgbs og stofskifte lidel-
ser, som ikke var blanketanmeldt til
registeret, mens misdannelser i eks-
tremiteter og ansigt oftere kunne
findes 1 begge registre (Bache & Gar-
ne 2002).

I statistik om misdannelser 1992 og
1993 blev data i Misdannelsesregiste-
ret sammenholdt med data i Landspati-
entregisteret og blev suppleret med
dataudtrzk fra Abortregisteret om
provokerede aborter pa eugenisk indi-
kation. Der blev tillige indhentet
oplysninger fra Cytogenetisk Central-
register for dermed at give en samlet
vurdering af forekomsten af foster-
skader og medfgdte misdannelser. Mis-
dannelsesforekomsten blev saledes
beregnet pa basis af det samlede an-
tal graviditeter i en etdrig periode.

Ud fra en samlet vurdering af de sto-
re mangler i1 blanketanmeldelsen og
med henblik pa en fremtidig elektro-
nisk opdatering af misdannelsesstati-
stikken ophgrte lzgers anmeldelses-
pligt til misdannelsesregisteret i
1995. Det blev allerede dengang
anbefalet fremover at basere
misdannelsesstatistikken pa data i
Landspatientregisteret, dvs. bade
data om sygehuskontakter i fgrste
levear pga. misdannelser og data om
spontane og provokerede aborter samt
at supplere disse med data i
Dgdsarsagsregisteret, Cytogenetisk
Centralregister og Patologiregiste-
ret. Det blev skgnnet, at der derved
kunne opnas en relativ komplet



komplet misdannelsesstatistik
(Helweg-Larsen, 1995).

Publikation af misdannelses-
statistikken

I de forste ar efter etableringen af
Misdannelsesregisteret blev der ar-
ligt udgivet en udforlig statistisk
opggrelse over de indberettede mis-
dannelser, fgrste gang i 1984 (Mis-
dannelsesregisteret - Forelgbig rap-
port 1984, og Misdannelsesregisteret
1985, 1986 og 1987). Fra 1988 og frem
til 1991 indgik misdannelsesstati-
stikken 1 en samlet publikation Me-
dicinsk fodsels- og misdannelsessta-
tistik”.

Misdannelsesstatistikken udgjorde kun
en mindre del af publikationen, 1
1991 fx kun 3 tekstsider mod 31 sider
om fgdselsstatistik. Statistikken
rummede ikke data om provokerede
aborter pa indikationen misdannelse
eller kromosom afvigelse og kun fa
data om spontane aborter. Det blev
derfor besluttet at samle data om de
to typer aborter og data om misdan-
nelser bade fra Misdannelsesregiste-
ret og fra LPR 1 en samlet publikati-
on. Den blev publiceret 1 1995 og
rummede misdannelsesdata for 1992 og
1993 (Bache & Garne 2002). Som be-
skrevet tidligere kunne det derved
dokumenteres, at blanketanmeldelsen
af medfgdte misdannelser var meget
mangelfuld. Dette blandt andet med-
virkede til, at Sundhedsstyrelsen
besluttede, at lzgers pligt til at
anmelde medfgdte misdannelser og sene
spontane aborter skulle bortfalde ved
udgangen af 1994, og at data om mis-
dannelser fremover skulle indhentes
fra LPR.
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Den sidste statistik om misdannelser
baseret pa data i Misdannelsesregi-
steret omfattede 1994 og blev udgivet
i en samlet publikation om misdannel-
ser og fodselsstatistik.

Forskning baseret pa Misdan-
nelsesregisteret 1983-1994

Strukturen i det danske misdannelses-
register er beskrevet i et par artik-
ler (Howitz & Knudsen 1982)
(Christensen & Knudsen 1998). Gennem
arene er der gennemfgrt en rzkke epi-
demiologiske forskningsprojekter pa
nationalt og internationalt baseret
p& registerets data og det internati-
onale samarbejde i det overvagnings-
system, som Danmark var medlem af
indtil 1995 (International Clea-
ringhouse for Birth Defects Monito-
ring Systems).

Det drejer sig blandt andet om de
regionale variationer i forekomsten
af neuralrgrsdefekter og pranatal
screening for alfa-fgtoprotein (Ja-
cobsen 1996), studier af relativt
sjeldne misdannelser og misdannelser
i mandlige kgnsorganer og lzbe- og
ganespalte (Kallen et al. 1986; Kal-
len et al. 1992; Kallen et al. 1993;
Kallen & Knudsen 1989; Knudsen & Kal-
len 1986; Mastroiacovo et al. 1992;
Robert et al. 1993; Christensen 1992
samt et studie af forekomsten af mis-
dannelser blandt nyfgdte bgrn af im-
migranter i Danmark i perioden 1983-
1987 (Mac 1989).

En razkke studier om lzbe- og gane-
spalte er fogrst og fremmest baseret
pa det regionale danske
misdannelsesregister for Fyns Amt
(Christensen et al. 2004; Bille et
al. 2005a; Bille et al. 2005b;
Christensen 1999a) og tilsvarende
statistik om hjertemisdannelser og



dannelser og Downs syndrom (Garne
2004; Garne & Andersen 2004; Garne et
al. 1999; Dolk, Garne et al. 2005).
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Internationalt samar-

Danmark var fra 1980 og frem til 1994
medlem af det internationale overvag-
ningssystem International Clea-
ringhouse for Birth Defects Monito-
ring Systems (ICBDMS). 1 de fgrste ti
ar blev der halvarligt rapporteret
data om en rzkke udvalgte misdannel-
ser til Clearinghouse, bla. udvalgte
alvorlige hjerte- og karmisdannelser,
anencephali, neuralrgrsdefekter,
gastroschisis og Trisomi 21 (Down’s
Syndrom). 1 starten af 1990erne blev
data indberettet arligt. Danske data
indgik 1 Clearinghouse’s publikatio-
ner frem til 1994.

I det fglgende gennemgas basis,
struktur og aktuel praksis for mis-
dannelsesregistrering i det regionale
danske overvagningsprogram i Fyns
Amt, som er del af det europziske
program European Registration Of Con-
genital Anomalies and Twins (Euro-
cat). Det internationale overvag-
ningssystem, Clearinghouse for birth
defects and monitoring systems, som
Danmark tidligere har varet medlem
af, gennemgas detaljeret.

Misdannelsesregisteret for
Fyns Amt

Siden 1979 har Fyns Amt deltaget i
europaisk samarbejde, EUROCAT , der
blev etableret i 1978 som en sammen-
slutning af regionale overvagnings-
programmer af medfedte misdannelser,
og som led heri er der oprettet et
regionalt register, der dzkker hele
Fyn. Registeret er populationsbaseret
og rummer data om alle fgdsler af
bgrn med misdannelser, intrauterint
dgde (20-22 gestationsuge) og induce-
rede aborter pa indikationen misdan-
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bejde

nelse eller kromosom anomali blandt
kvinder bosiddende pa Fyn, svarende
aktuelt til ca. 6000 arlige fadsler,
ca. 10% af alle fodsler i1 Danmark: se
beskrivelse pa
http://www.eurocat.ulster.ac.uk/membe
rreg/denmark-odense.html.

Data om misdannelser indhentes ved en
aktiv opsggning med udgang 1 udskriv-
ningsdiagnoser, ob-duktionsrapporter
fra padiatriske og obstetriske hospi-
talsafdelinger, patologiske institut-
ter, fgdselsanmeldelser, dgdsattester
og data fra cytogenetiske laboratori-
er. Efter modtagelsen af oplysning om
datakilder foretages en aktiv opsgg-
ning af journalmateriale (undersggel-
sesresultater), der kan fgre til en
endelig diagnose. Hvert tilfzlde gen-
nemgds ca. et ar efter fgdslen. For
levendefgdte omfatter registreringen
misdannelser, der er diagnosticerede
i de fgrste fem levedr. Registeret
inkluderer data om provokerede abor-
ter pga. prznatal diagnostik og spon-
tane aborter efter 20. svangerskabs-
uge samt misdannelser blandt dgdfadte
og dagde i fagrste levear. Der regi-
streres oplysninger om forzldrenes
beskaftigelse, moders rygevaner og
medicinbrug under fgrste trimester
samt moders sygdom fgr og under gra-
viditeten.

Datakilderne er :

e Fgdselsanmeldelser

= Dgdsattester

e Kromosomsvar, specielt praznatale
cytogenetiske undersggelser

e Obduktionssvar

e Udskrivningsdiagnoser

= Undersggelsesresultater (ekko, MR,
UL, rgt)



Det regionale misdannelsesregister pa
Fyn rummer information om ca. 10% af
fedslerne i Danmark over en 25 ars
periode. Styrken i1 dette register er,
at der er stgrre muligheder for en
fuldstendig registrering af samtlige
medfgdte misdannelser i et afgrznset
omrade end pa& landsplan, idet det er
lettere at involvere og motivere lo-

European Registration Of Congenital

I 1974 indkaldte den Europziske @ko-
nomiske Kommissions Komite for medi-
cin- og folkesundhedsforskning til et
seminar med det formal at forbedre
”metodologien af populationsstudier i
hele samfundet”. Medfgdte misdannel-
ser blev valgt som fgrste emne for en
malrettet, felles indsats (1997).

EUROCAT (EUropean Registration Of
Congenital Anomalies and Twins) blev
etableret i1 1978 af Generaldirektorat
12 (videnskab, forskning og udvik-
ling) som en prototype for europzisk
overvagning af et folkesundhedspro-
blem. Malet var, at vurdere processen
med at samle data over landegranser,
hvad angik standardisering af defini-
tioner, diagnoser, terminologi og
respekt for datas fortrolighed. Regi-
streringen af medfgdte misdannelser
begyndte 1 1979 og omfattede data
indsamlet af regionale registre i
europziske medlemslande, som dzkkede
afgreznsede, geografisk veldefinerede
populationer. Senere blev det muligt
for registre uden for unionen at ind-
ga i1 samarbejdet. Koordinering og
analyse af de indsamlede data var
finansieret af den europziske union,
mens finansiering af de lokale regi-
stre var en opgave for det enkelte
medlemsland, en struktur der er bibe-
holdt i dag. Netvarket af regionale
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kale samarbejdspartnere og at fa di-
rekte adgang til relevant journalma-
teriale mm. Svaghederne er, at skent
datamaterialet er stort og palide-
ligt, er det ikke sikkert reprazsenta-
tivt for Danmark som helhed og derfor
ikke umiddelbart egnet som nationalt
overvagningssystem.

Anomalies and Twins (EUROCAT)

registre blev koordineret af et cen-
tralt register pa epidemiologiafde-
lingen ved det katolske universitet
Louvain i Bruxelles.

1 1991 blev finansieringen overfgrt
til Generaldirektorat 5 (anszttelse,
industrielle relationer og sociale
anliggender, sundhed og sikkerhed),
men Eurocat skulle fortsat fungere
som en service for overvagningen af
medfgdte misdannelser 1 Europa. Cen-
tralregisteret blev i forbindelse
hermed flyttet til Scientific Insti-
tute for Public Health i Bruxelles.

Programmet mistede 1 1998 den tidli-
gere gkonomisk stgtte og blev i1 peri-
oden 1998-2000 vedligeholdt af regi-
stersubskriptioner fra medlemslande-
ne. I november 2000 blev EUROCAT via
gkonomiske midler fra kommissionen
reetableret under programmet for Com-
munity Action on Rare Diseases som
hgrer til direktoratet for folkesund-
hed. Centralregisteret blev flyttet
til University of Ulster i Nordir-
land, hvor det aktuelt befinder sig,
og drives i samarbejde med London
School of Hygiene and Tropical Medi-
cine og Trinity College i1 Dublin.
Siden 2004 har programmet varet fi-
nansieret af EC DG Health; Public
Health Programme.



Formal
Organisationen har syv kompetenceom-
rader som mal for samarbejdet:

1) At bidrage til basale epidemiolo-
giske informationer om medfgdte
misdannelser 1 Europa

2) At fremme tidlig advarsel om nye
teratogener

3) At evaluere effekten af primar
pravention

4) At evaluere effekten af udviklin-
gen i prznatal diagnostik og
screening

5) At fungere som et informations- og
ressourcecenter for befolkning,
sundhedsmedarbejdere og forskere
hvad angar ophobning af misdannel-
ser og ekspositioner af vasentlige
risikofaktorer

6) Inden for EU at abne for et samar-
bejdende netvark og infrastruktur
til forskning indenfor arsager til
og forebyggelse af medfgdte mis-
dannelser og ogsa vedrgrende be-
handling og pleje af de ramte bgrn

7 At fungere som katalysator
for etableringen af misdannelses-
registre i hele Europa som indsam-
ler sammenlignelige, standardise-
rede data.

Struktur

EUROCAT er baseret pa et samarbejde
imellem de tilsluttede regionale re-
gistre. Sammenslutningen er uafhazngi-
ge af det aktuelle EU direktorat, der
bidrager med gkonomiske midler til
driften. Sammenslutningen valger en
praesident og syv medlemmer til for-
retningsudvalget for en 4-arig perio-
de. Disse syv valges blandt register-
ansvarlige og arbejdsgruppeformend.
Der afholdes arlige mgder blandt le-
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derne af de forskellige registre. Her
diskuteres standarder for dataindsam-
ling, forskning og overvagning.

EUROCAT har aktuelt 44 medlemmer for-
delt pa 20 lande. 37 af de 44 til-
meldte registre har fuldt medlemskab
og er derved forpligtigede til at
overfgre personrelaterede data til
den centrale database. De resterende
7 er associerede medlemmer og er kun
forpligtigede til en gang arligt at
indsende en samlet oversigt over mis-
dannelsesforekomsten i pagzldende
region. Figurerne, prasenteret i Ap-
pendiks 3, rummer information om de
enkelte regioner i1 EUROCAT, dzknings-
graden af registrene og en illustra-
tion af samarbejdets parter.

Datagrundlaget

I de regionale registre kodes der
data om misdannelser blandt levende-
fodte, deodfedte, intrauterint dgde
(20.-22_gestationsuge) og inducerede
aborter efter prznatal diagnostik. De
anonymiserede personrelaterede data
overfgres elektronisk fra de enkelte
regionale registre til centralregi-
steret. Den centrale database har
siden 1980 modtaget informationer om
0og registreret godt % million medfad-
te misdannelser. Der overvages ca.
1,4 millioner fgdsler arligt.

Hvert regionalt register opdaterer to
gange arligt sine pravalens opgarel-
ser opdelt pa 80 kategorier af med-
fogdte misdannelser, inden data sendes
til den centrale database. 1 denne
gennemfgres der analyser af udvik-
lingstendenser og variationer i mis-
dannelsesforekomsten med reference
til de regionale og samlede data, der
er indberettet siden 1980.



Data kodes i overensstemmelse med et
felles kodesystem og rummer oplysnin-
ger om forzldre, barn og specificeret
misdannelseskode. Data kan valideres
og analyseres ud fra et fzlles compu-
terprogram.

Klassifikationen af misdannelser er
baseret pa WHOs 10. sygdoms klassifi-
kation, ICD-10, samt British Pe-
diatric Association’s kodesystem, som
er en padiatrisk udvidelse af 1CD-10.
En rzkke mindre betydende medfadte
abnormiteter, sa som fx modermazrker,
overtallige brystvorter og mindre
ekstremitetsmisdannelser indgar ikke
i listen over misdannelser, der ind-
berettes til EUROCAT.

Publikationer

Publikationsserien ”Surveillance of
Congenital Anomalies in Europe” er
udkommet med et par ars mellemrum og
rummer data fra de enkelte medlemsre-
gistre fra begyndelsen af samarbejdet
frem til rapportens udgivelse.

Den sidste rapport udkom i 2002 med
data for perioden 1980-1999. Fremover
udgives EUROCAT information og rap-

porter kun pa Internettet (http: //
www . eurocat.ulster.ac.uk).

Aktuelt findes der pravalensrater
for 85 undergrupper af medfgdte mis-
dannelser pa EUROCAT’s hjemmeside.
Det er muligt at f& oplysninger om
specifikke misdannelser over en peri-
ode eller i en bestemt region. Den
centrale database rapporterer regel-
messigt til WHO og EU Kommissionen.
Rapporter publiceres pa hjemmesiden.

Derudover publiceres der javnligt
artikler og rapporter om afgrznsede
problemstillinger ud fra samarbejde
i tvaernationale arbejdsgrupper. For
eksempel er den danske registeran-
svarlige, overlzge Ester Garne, der
bestyrer det danske regionale regi-
ster i Fyns Amt, aktuelt formand for
folgende arbejdsgrupper: Classifica-
tion and Coding og Prenatal Diagno-
sis. Oversigt over EUROCATs publika-
tioner findes pa:
http://www.eurocat.ulster.ac.uk/pubda
ta/Publications.

International Clearinghouse for Birth Defects Monitoring Systems

(1CBDMS)

Danmark var indtil 1994 aktivt medlem
af et internationalt overvagningssy-
stem for medfgdte misdannelser,
ICBDMS. Det indebar, at det blev til-
strabt kvartalsvist at indsende en
oversigt over forekomsten af udvalgte
misdannelser, baseret pa data i Mis-
dannelsesregisteret. Ved andringen af
registerets opdatering i 1994, hvor
som oplyst den obligatoriske blanket-
anmeldelse af misdannelser blev af-
lgst af udtrzk fra Landspatientregi-
steret, ophgrte den danske indberet-
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ning til Clearinghouse og deltagelsen
i de arlige medlemsmgder.

Et internationalt overvagningssystem
gger mulighederne for erkendelse af
sammenhznge mellem ophobning af sar-
lige misdannelser og risikofaktorer
og dermed for en hurtig forebyggende
indsats fgr og under graviditeten.
Der er saledes en rzkke fordele ved
et internationale samarbejde om over-
vagning af misdannelser. Et vars-
lingssystem, der fungerer pa tvars af
landegraznser, gger muligheden for



tidligt at pavise klynger af speci-
fikke misdannelser eller variationer
i misdannelsesforekomsten 1 de enkel-
te lande og regioner. Derved forbed-
res mulighederne for at erkende tera-
togene pavirkninger.

Indtil starten af 1970erne eksistere-
de der ikke en international overvag-
ning af medfgdte misdannelser og kun
fa nationale misdannelsesregistre. En
rekke lande havde dog i forbindelse
med fodselsregistreringen ivarksat en
obligatorisk indberetning af misdan-
nelser, fx Finland i 1963, Sverige i
1964 og Norge i1 1967. 1 starten af
1950erne medfgrte en epidemi af rgde
hunde (rubella) blandt gravide en
bekymrende forekomst af medfgdte mis-
dannelser. 1| slutningen af 1950erne
blev det erkendt, at lzgemidlet, Tha-
lidomid, medfgrte forskellige former
for ekstremitetsmisdannelser. Det
blev i denne sammenhzng papeget, at
en samlet international overvagning
af forekomsten af misdannelser langt
hurtigere ville kunne afslgre gene-
relle stigninger i forekomsten og
optreden af szrlige misdannelser. WHO
overvejede fra 1960erne at oprette et
internationalt overvagningsprogram,
der regelmezssigt kunne bidrage med
data om medfgdte misdannelser og fun-
gere som overvagnings og kommunikati-
onsorgan pa tvaers af landegrznser.
Men det blev fagrst i 1972, at WHO tog
de fgrste initiativer til etablerin-
gen af et internationalt forum for
overvagning af misdannelser, men or-
ganisationen havde ikke selv ikke
ressourcer til at patage sig en koor-
dinerende rolle. Det havde derimod en
privat amerikansk organisation, March
of Dimes, som primert var oprettet i
1938 mhp at forebygge polio 1 USA
(2005c), men som siden 1958 ogsa hav-
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de haft som malsztning at nedbringe
antallet af medfgdte misdannelser.
Denne organisation finansierede i
1974 det fgrste mgde blandt reprasen-
tanter fra WHO og registeransvarlige
fra interesserede lande mhp at etab-
lere et ”International Clearinghouse
for Birth Defects and Monitoring
Systems”(ICBDMS) og fortsatte den
gkonomiske stgtte til Clearinghouse
gennem dets fgrste 10 ar. Fra 1986
har Clearinghouse haft et tat samar-
bejde med WHO.

Formal

Clearinghouse”s formal er at medvirke
til at forebygge medfgdte misdannel-
ser pa verdensplan. Malsztningen om-
fatter:

e At give de deltagende overvag-
ningsprogrammer mulighed for inden
for kort tid at udveksle informa-
tion om mulige eller mistznkte ud-
brud af medfegdte misdannelser sa
forebyggende tiltag kan iverkszt-
tes

e At initiere forskning, der via
informationsudveksling om epidemi-
ologiske forhold sgger at klarlzg-
ge arsagssammenhznge mellem ekspo-
sitioner og endemisk forekomst el-
ler udbrud af medfgdte misdannel-
ser

e At yde konsultation og assistance
til eksisterende overvagningssy-
stemer og bidrage til etableringen
af nye.

Struktur

I Clearinghouse indgar der kun natio-

nale og regionale programmer, der er

baseret pa en struktureret indberet-
ning af medfgdte misdannelser og som
har opbygget overvagnings-, alarm- og

handlingsprogrammer .



Clearinghouse er baseret pa erfarin-
ger fra eksisterende regionale og
nationale registreringer af medfgdte
misdannelser. Herudfra blev der i
1975 vedtaget en struktur for indbe-
retning og afgrznset, hvilke katego-
rier af misdannelser der skal regi-
streres. (1991f). Aktuelt deltager 39
programmer som reprasenterer 34 lande
fordelt pa fem kontinenter (Figur 1).
Flere lande (Canada, Kina, USA, Ita-
lien og Frankrig) er reprasenteret af
to eller flere regionale programmer.
Et enkelt program (Sydamerika) er
baseret pa indberetninger fra hospi-
taler 1 12 forskellige lande. Det
samlede antal arligt monitorerede
fodsler nermer sig tre millioner.

Clearinghouse’s sekretariat er an-
svarlig for indsamlingen af data til
interne kvartalsrapporter samt en
arlig offentliggjort rapport. 1 peri-
oden fra 1980 til 1987 var Lisbeth B.
Knudsen, der havde varet ansvarlig
for etableringen af Sundhedsstyrel-
sens danske misdannelsesregister i
1983, koordinator af sekretariatet,
og det var i disse ar placeret i
Sundhedsstyrelsen.

I 1989 blev det besluttet at koordi-
nere Clearinghouse’s aktiviteter i et
nyt International Centre for Birth
Defects (ICBD). Det var initialt fi-
nansieret af den norske regering og
sekretariatet blev flyttet fra Sund-
hedsstyrelsen i Danmark til Fgdsels-
registeret i Bergen (1988a). Tre ar
senere (1992) overtog lItalien sekre-
tariatsfunktionen, og den har siden
veret placeret i Rom. Der holdes et
arligt megde for reprasentanter fra
alle medlemsprogrammer, hvor aktivi-
teterne for det forgangne ar analyse-
res og forskningsprojekter prasente-
res. Beslutninger om Clearinghouse’s
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struktur og ledelsens sammensaztning
besluttes ved afstemning pa det arli-
ge mgde, hvor

programmer med fuldt medlemskab har 1
stemme og associerede medlemmer har %
stemme.

Ledelsens funktion er at reprasentere
Clearinghouse udadtil i1 relationer
med andre organisationer, lave arlige
budgetter, sgge finansiering og udfg-
re opgaver der palzgges ved de arlige
mgder. Langt stgrstedelen af arbejdet
i Clearinghouse’s regi er opdelt i
afgrensede projekter, der varetages
af arbejdsgrupper som hovedsageligt
nedszttes ved de arlige mgder. Sale-
des findes en epidemiologisk komite,
en statistisk komite der arbejder med
metodologiske problemer ved overvag-
ning, en klassifikationskomite der
opdaterer kodningen af misdannelser
for blot at nzvne nogle fa.

Det er et krav for at opna fuldt med-
lemskab af Clearinghouse, at det en-
kelte misdannelsesregister systema-
tisk har indsamlet og analyseret
baseline data i mindst to ar og at
registeroplysninger dazkker 100.000
fadsler. Herefter skal minimum 20.000
fodsler monitoreres arligt Hvert med-
lemsprogram har en registeransvarlig
der er talsperson for programmet og
ansvarlig for den kvartalsvise indbe-
retning af data til sekretariatet i
Rom. Reprazsentanter for medlemspro-
grammerne samles til en arlig konfe-
rence. Her fremlazgges og diskuteres
forsknings-resultater og kommende
projekter.

ICBDs opgave er at assistere de loka-
le misdannelsesregistre med identifi-
kation og forebyggelse af
fodselsdefekter og koordinere
varslingssystemet pa tvaers af



met pa tvars af landegrznser. Denne
udfgres ved udveksling af rutine in-
formation om praevalensen af udvalgte
misdannelser, samarbejde om epidemio-
logisk forskning, ekspert radgivning
og assistance til eksisterende over-
vagningssystemer og etablering af nye
overvagningssystemer.
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Indberetning

Medlemmer i samarbejdet skal tilstraz-
be at indlevere data til sekretaria-
tet i1 Rom hvert kvartal, og interne
opggrelser sendes retur til medlems-
landene med samme interval. Denne
praksis er ngdvendig for en overvag-
ningsfunktion, der lgbende skal kunne
detektere @ndringer i forekomsten af
medfgdte misdannelser. Der offentlig-
gores arligt en rapport med oversigt
over aktiviteter og samlede analyser
af indberettede data fra kalenderaret
2 ar forinden. | rapporterne indgar
udviklingen i misdannelser 1 de en-
kelte lande eller regioner i forhold
til baseline pravalenser.

De fleste medfedte misdannelser har
forskellige svarhedsgrader og inklu-
sion eller eksklusion af milde former
kan resultere i1 variationer mellem
registrene. Rapportering af misdan-
nelser hos dgdfgdte er en anden kilde
til variation, idet definition og
registrering af en dodfagdsel er for-
skellig blandt programmerne. De fle-
ste programmer registrerer misdannel-
ser blandt dgdfgdte, men definitionen
af sen abort i1 forhold til dgdfedsel
varierer landene i mellem, tidsmas-
sigt fra 16. til 28. svangerskabsuge
(1991e). Forskelle i1 brug af prznatal
diagnostik og inducerede aborter som
en konsekvens heraf kan ligeledes
medfgre variationer i1 rapportering,
safremt der ikke indgar data om indu-
cerede aborter pa indikationen mis-
dannelse eller kromosom anomali.

Programmerne der indgar i Clea-
ringhouse varierer desuden med hensyn
til lokale forhold som personalekapa-
citet, gkonomiske ressourcer og tids-
periode

for dataindsamling. | Danmark regi-
streredes misdannelser hele det for-
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ste levear, hvorimod man i Norge kun
indberettede misdannelser, der var
diagnosticeret inden for den fgrste
levemaned.

Nogle registre er hospitalsbaserede,
regionale forskningsprogrammer, mens
andre er populationsbaserede, lands-
dzkkende registre baseret pa en obli-
gatorisk indberetningspligt. Dazk-
ningsgraden af medfgdte misdannelser
varierer derfor betydeligt fra
register til register og de enkelte
registres datakvalitet afhznger bl.a.
af hvilke diagnostiske kriterier for
misdannelser, der bruges, uddannel-
sesniveauet blandt personer involve-
ret i programmet, hospitalets inte-
ressefokus, antallet af informations-
kilder samt mange andre faktorer.

En fuldstendig dzkningsgrad eller en
hgj datakvalitet er dog ikke ngdven-
dig for at overvagningssystemet kan
fungere. Er rapporteringen stabil og
dekningsgraden konstant, betyder un-
derrapportering mindre for overvag-
ningen, blot skal de registrerede
pravalenser korrigeres fgrend data
anvendes 1 iInternationale sammenlig-
ninger. Det essentielle i overvag-
nings formdlet er, at procedurerne
for indberetning er veldefinerede og
uendrede 1 en tidsperiode, hvorved
der er mulighed for tidlig opsporing
af klynger af medfgdte misdannelser.
Clearinghouse stiller ikke hgje krav
til dzkningsgraden af data fra med-
lemslandene, da en sadan praksis vil
udelukke registre i ressourcefattige
lande.

Andringer 1 et program forekommer dog
tit. Forbedringer i dazkningsgrad,
inklusionskriterier og udvidet przna-
tal diagnostik vil medfgre variatio-
ner i misdannelsesrater. Det skal



indgd i vurdering af udviklingen i
prevalensen af misdannelser, og nar
data fra et enkelt register sammen-
holdes med data fra andre registre
(1991a).

P& hjemmesiden findes en oversigt
over de aktuelle medlemslande:
http://www. icbd.org/

Misdannelser, der skal indbe-

rettes

I Clearinghouse’s arlige rapport ind-
gar data fra medlemsprogrammernes
monitorering af 36 medfgdte misdan-
nelser, som er velegnede til en over-
vagning af udviklingen i forekomsten
af misdannelser. Hver misdannelse er
kort beskrevet og er inddelt i fgl-
gende hovedgrupper: Hjerne-Rygmarv
(CNS), Hjerte-Kar, Ansigt, Fordgjel-
seskanal, Genitalier, Nyre-Urinveje,
Ekstremiteter, Brok, Kromosomanoma-
lier.

PA Clearinghouse’s hjemmeside,
http://www. icbd.org/definition.htm,
beskrives de misdannelser, der arligt
skal indberettes, som fglger:

Anencephaly: a congenital malformation
characterized by the total or partial absence of
the cranial vault , the covering skin, and the
brain missing or reduced to small mass(e).
Include craniorachischisis. Include infants
with iniencephaly and other neural tube de-
fects as encephalocele or open spina bifida,
when associated with anencephaly. Exclude
acephaly, that is, absence of head observed in
amorphous acardiac twins.

Spina bifida: a family of congenital
malformation defects in the closure
of the spinal column characterized by
herniation or exposure of the spinal
cord and/or meninges through an in-
completely closed spine. Include
meningocele, meningomyelocele, myelo-
cele, myelomeningocele, rachischisis.
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Spina bifida is not counted when pre-
sent with anencephaly. Exclude: spina
bifida occulta, sacrococcygeal tera-
toma without dysraphism

Encephalocele: a congenital malforma-
tion characterized by herniation of
the brain and/or meninges through a
defect in the skull.Encephalocele is
not counted when present with spina
bifida.

Microcephaly: a congenitally small
cranium, defined by an occipito-
frontal circumference (OFC) 3 stan-
dard deviation below the age- and
sex-appropriate distribution curves.
[If using a different definition or
cut-off point (e.g., 2 standard de-
viations), report but specify crite-
ria] .Exclude microcephaly associated
with anencephaly or encephalocele.

Arhinencephaly/holoprosencephaly: a
congenital malformation of the brain,
characterized b various degrees of
incomplete lobation of the brain
hemispheres. Olfactory nerve tract
may be absent. Holoprosencephaly in-
cludes cyclopia, ethmocephaly, cebo-
cephaly, and premaxillary agenesis.

Hydrocephaly: a congenital malforma-
tion characterized by dilatation of
the cerebral ventricles, not associ-
ated with a primary brain atrophy,
with or without enlargement of the
head, and diagnosed at birth. Not
counted when present with encephalo-
cele or spina bifida. Exclude: macro-
cephaly without dilatation of ven-
tricular system, skull of macerated

fetus, hydranencephaly, holoprosen-
cephaly, and postnatally acquired
hydrocephalus.

Anophthalmos/microphthalmos: appar-

ently absent or small eyes. Some nor-
mal adnexal elements and eyelids are
usually present. In microphthalmia,
the corneal diameter is usually less
than 10 mm. and the antero-psterior
diameter of the globe is less than 20
mm.



Anotia/microtia: a congenital malfor-
mation characterized by absent parts
of the pinna (with or without atresia
of the ear canal) commonly expressed
in grades (1-1V) of which the extreme
form (grade 1V) is anotia, absence of
pinna. Exclude small, normally shaped

ears, 1Imperforate auditory meatus
with a normal pinna,dysplastic and
low set ears.

Teratology of Fallot: a condition
charaterized by ventricular septal
defect, overriding aorta, infundibu-
lar pulmonary stenosis, and often
right ventricular hypertrophy.

Transposition of great vessels: a
cardiac defect where the aorta exits
from the right ventricle and the pul-
monary artery from the left ventri-
cle, with or without other cardiac
defects. Include double outlet ventri-
cle so-called corrected transposi-
tion.

Hypoplastic left heart syndrome: a
cardiac defect with a hypoplastic
left ventricle, associated with aor-
tic and/or mitral valve atresia, with
or without other cardiac defect.

Choanal atresia, bilateral: congeni-
tal obstruction (membraneous or osse-
ous) of the posterior choana or cho-
anae. Exclude: choanal stenosis and
congestion of nasal mucosa.

Cleft palate without cleft lip: a
congenital malformation characterized
by a closure defect of the hard
and/or soft palate behind the foramen
incisivum without cleft lip. Include
submucous cleft palate. Exclude cleft
palate with cleft lip, cleft uwvula,
functional short palate, and high
narrow palate.

Cleft lip with or without cleft pal-

ate: a congenital malformation char-
acterized by partial or complete
clefting of the upper lip, with or
without clefting of the alveolar
ridge or the hard palate. Exclude

midline cleft of upper or lower lip
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and oblique facial fissure (going
towards the eye).
Oesophageal atresia/stenosis: a con-

genital malformation characterized by
absence of continuityor narrowing of
the esophagus, with or without tra-
cheal fistula.lIlnclude tracheoesophag-
eal fistula with or without mention
of atresia or stenosis of oesophagus.

Small intestine atresia/stenosis:
complete or partial occlusion of the
lumen of a segment of the small in-
testine. It can involve a single area
or multiples areas of the jejunum or
ileum. Exclude duodenal atresia.

Anorectal atresia/stenosis: a con-
genital malformation characterized by
absence of continuity of the anorec-
tal canal or of communication between
rectum and anus, or narrowing of anal
canal, with or without fistula to
neighboring organs. Exclude mild
stenosis which does not need correc-
tion, and ectopic anus.

Undescended testis: Please give your
definition if this defect is moni-
tored ICBDMS February "98, definition
does not exist.

Hypospadias: a congenital malforma-
tion characterized by the opening of
the urethra on the ventral side of
the penis, distally to the sulcus.
Includes penile, scrotal, and perin-
eal hypospadias.Exclude glandular or
first-degree hypospadias and ambigu-
ous genitalia (intersex or pseudoher-
maphroditism).

Epispadias: a congenital malformation
characterized by the opening of the
urethra on the dorsal surface of the
penis.Not counted when part of ex-
strophy of the bladder.

Indeterminate sex: genital ambiguity
at birth that does not readily allow

for phenotypic sex determination.
Include male or female true or pseu-
dohermaphroditism.



Renal agenesis: a congenital malfor-
mation characterized by complete ab-
sence of kidneys bilaterally or se-
verely dysplastic Kkidneys.

Cystic kidney: a congenital malforma-
tion characterized by multiple cysts
in the kidney. Include infantile
polycystic Kkidney, multicystic Kkid-
ney, other forms of cystic kidney and
unspecified cystic Kkidney. Exclude
single kidney cyst.

Bladder exstrophy: complex malforma-
tion characterized by a defect in the
closure of the lowerabdominal wall
and bladder. Bladder opens in the
ventral wall of the abdomen between
the umbilicus and the symphysis pu-
bis. It 1is often associated with
epispadias and structural anomalies
of the pubic bones.

Polydactyly, preaxial: extra digit(s)
on the radial side of the upper limb
or the tibial side of the lower limb.
It can affect the hand, the foot, or
both.

Limb reduction defects: a congenital
malformation characterized by total
or partial absence or severe hypopla-
sia of skeletal structures of the
limbs. Include femoral hypopla-
sia.Exclude mild hypoplasia with nor-
mal shape of skeletal parts, brachy-
dactyly, finger or toe reduction di-
rectly associated with syndactyly,

general skeletal dysplasia and si-
renomelia.
Diaphragmatic hernia: a congenital

malformation characterized by herni-
ation into thehorax of abdominal con-
tents through a defect of the dia-
phragm. Include total absence of the
diaphragm. Exclude hiatus hernia,
eventration and phrenic palsy.

Abdominal wall defects: cases not
specified as either omphalocele or
gastroschisis.
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Omphalocele: a congenital malforma-
tion characterized by herniation of
abdominal contentsthrough the umbili-
cal insertion and covered by a mem-
brane which may or may not be 1in-
tact.Exclude gastroschisis (para-
umbilical hernia), a- or hypoplasia
of abdominal muscles, skin-covered
umbilical hernia.

Gastroschisis: a congenital malforma-
tion characterized by visceral herni-
ation through anabdominal wall defect
lateral to an intact umbilical cord
and not covered by a membrane. EX-

clude a- or hypoplasia of abdominal
muscles, skin-covered umbilical her-
nia,omphalocele.

Prune belly sequence: a complex con-
genital malformation characterized by
deficient abdominal muscle and uri-
nary obstruction/distension. It can
be caused by urethral obstruction
secondary to posterior urethral
valves or urethral atresia. In the
affected fetus the deficiency of the
abdominal muscle may not be evident.
It can be associated with undescended
testes, clubfoot, and limb deficien-
cies.

Down syndrome: a congenital chromoso-
mal malformation syndrome character-
ized by a well known pattern of minor
and major anomalies and associated
with excess chromosomal 21 material.
Include trisomy mosaicism and trans-
locations of chromosome 21.

Trisomy 13: a congenital chromosomal
malformation syndrome associated with
extra chromosome 13 material. Include
translocation and mosaic trisomy 13.

Trisomy 18: a congenital chromosomal
malformation syndrome associated with
extra chromosome 18. Include translo-
cation and mosaic trisomy 18.



Nordisk samarbejde i Clearinghouse

Bade Finland, Sverige og Norge etab-
lerede 1 1960erne et misdannelsesre-
gister. Siden etableringen af Clea-
ringhouse har der varet et tzt samar-
bejde mellem de nordiske landes mis-
dannelsere

gistre, og som beskrevet har sekreta-
riatsfunktionen varet varetaget af

bade Danmark og Norge.

I Sverige og Danmark er der gennem-
fort en rzkke forskningsprojekter,
bla. et projekt om prazvalensen
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af hypospadi (Kallen et al. 1986), en
epidemiologisk undersggelse af to
meget sjzldne typer misdannelser
(Kallen et al. 1992), og et projekt
vedrgrende gravides alder og prznatal
diagnostik for forekomsten af Downs
syndrom (Kallen & Knudsen 1989). Man-
ge forskningsprojekter i ICBDMS regi,
har primzrt veret baseret pa data fra
de svenske og danske

overvagningssystemer.



Registreringen af medfgdte misdannelser 1 de nor-

diske lande

Finland

Misdannelsesregisteret drives af
STAKES (National Research and Deve-
lopment Centre for Welfare and
Health), der hgrer under ministeriet
for sociale anliggender og sundhed.
Afdelingen for Statistik og Registre
har 48 ansatte, som er aflgnnet af
den finske stat, og herfra admini-
streres bl.a. en rzkke nationale re-
gistre, der rummer data om reproduk-
tion: Misdannelsesregisteret (etable-
ret i 1963), Landspatientregisteret
(Udskrivelser, etableret i1 1967),
Medicinsk Fgdsels Register (etableret
i 1987), Registeret for Inducerede
Aborter (1977/1950), Sterilisations-
registeret (1977/1939) og statistik

vedrgrende 1VF (1992).

Det finske misdannelsesregister er
fuldt medlem af International Clea-
ringhouse for Birth Defects siden
1974 og er associeret medlem af Euro-
cat siden 1998.

Indberetning og behandling af
data

Misdannelsesregisteret i Finland er
landsdzkkende og populationsbaseret
og monitorerer ca. 57.000 fgdsler
arligt. Fgdsel er defineret som gra-
viditetsafslutninger efter 22. gesta-
tionsuge eller en fgdselsvaegt over
500g.-

Registeret dzkker alle misdannelser
diagnosticeret i fgrste levedr samt
inducerede aborter pa specifik indi-
kation og spontane aborter med mis-
dannelser. Oplysninger indsamles
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principielt op til et ar efter fods-
len, men senere konstaterede misdan-
nelser inkluderes ogsa i registeret.
Anmeldelse til registeret er obliga-
torisk for fgdselsafdelinger, padiat-
riske afdelinger, patologiske afde-
linger og cytogenetiske laboratorier.
Der udtrzkkes data fra Det Medicinske
Foadselsregister, Abortregisteret og
Registeret over udskrivningsdiagnoser
fra hospitalerne (analogt med Lands-
patientregisteret).

Nar der modtages oplysninger om med-
fogdte misdannelser fra andre kilder
end de nazvnte, er det rutine, at kon-
takte de relevante sygehuse mhp. sup-
plerende information. Anmeldelses-
blanketten til rapportering af mis-
dannelse i1 Finland ses i1 figur X og
figur Y illustrerer, hvorfra Misdan-
nelsesregisteret i Finland indhenter
oplysninger.

Indberetningen til Misdannelsesregi-

steret omfatter medfagdte strukturelle
misdannelser, medfgdte kromosomdefek-
ter, medfgdt hypothyroidisme og alle

fotale defekter diagnosticeret fgr og
efter abort.

Fglgende misdannelser er ekskludere-
de:

1. Nedarvede og andre sygdomme uden
medfgdte misdannelser (neurolo-
giske sygdomme, metaboliske
sygdomme, cancertyper specifikke
for barndommen, fragilt X
syndrom)

2. Funktionelle defekter af organer
uden medfgdte misdannelser og
mental retardering uden medfadt
misdannelse



3. Medfgdte infektioner uden med-
fgdt misdannelse

4. Sma, isolerede dysmorfe trzk og
normale variationer

5. En blandet gruppe (kongenit hof-
te luksation, retentio testis,
przauriculzre ”tags”, Ductus Ar-
teriosus Persistens, funktionel-
le, uspecifikke hjertemislyde,
sma syndaktylier, sma hazmangio-
mer og navi

6. Numeriske kgnskromosomdefekter
uden medfegdt misdannelse.

Indtil 1986 blev der supplerende ind-
hentet information om ekspositioner
fra sundhedscentre og der blev gen-
nemfgrt personlige interviews vedrg-

rende udvalgte misdannelser. 1 1987-
1992 var det kun forzldrenes beskaf-
tigelse, der blev registreret, men
siden indgar der data om kvindens
erhverv, medicinering, straling og
sygdomme .

Offentliggegrelse og adgang til
data

Anonymiserede data er frit tilgange-
lige pa internettet via STAKES. For-
skere og andre kan fa adgang til

personoplysninger i1 overensstemmelse
med person-registerlovgivningen og
bestemmelserne om tavshedspligt.

Anvendelse af oplysningerne i det Finske Misdannelsesregister

55



Monitorering

Teratologisk
informationsser-
vice

Internationalt

~mnmmam i A D AA

Statistik

Rapporter

Koordination med
andre registre

<+—— Misdannelses-

Forskning

Sammenligning
med andre regi-
Stre

registeret
Opfeolgning af

prenatale diagno-
ser

Sundhedsnleie

Information

56




Norge

Da det det norske medicinske fodsels-
register blev oprettet 1 1967 indgik
der fra starten data om misdannelser.
Oplysninger om misdannelser er sale-
des integreret Medicinsk Fgdsels Re-
gister, og der er aldrig blevet be-
nyttet en selvstendig anmeldelses-
blanket vedrgrende misdannelser eller
oprettet et register, der kun rummer
oplysninger om medfgdte misdannelser.
Fadselsregisteret ajourfgres ud fra
fodselsanmeldelser, som udfyldes af
jordemgdre og leger, og som ogsa rum-
mer data om misdannelser. Fgdselsan-
meldelsen udfyldtes tidligere ved
enhver fgdsel/abort fra 16. uge, men
grznsen er 1 2002 blevet zndret til
12 _uge.

Det Medicinske Fgdselsregister er
placeret pa universitetet i Bergen,
er statsfinansieret og en del af det
nationale Folkehelseinstituttet. Re-
gisteret er ansvarlig for forskning
og overvagning af sundhedsforhold i
forbindelse med graviditet og fedsel.
Derudover skal registeret udfgre op-
gaver knyttet til tilsyn med og kva-
litetssikring af sundhedsydelser for
gravide, fgdende og nyfadte.

Indberetning og behandling af
data 1 MFR
Misdannelsesregistreringen er popula-
tionsbaseret og landsdzkkende, ca.
60.000 fagdsler og alle spontane abor-
ter efter 12. gestationsuge, samt fra
1999 provokerede aborter efter przna-
tal diagnostik . Anmeldelse af med-
fgdte misdannelser er obligatorisk og
er palagt lzgen, der diagnosticerer
misdannelsen. Misdannelsen beskrives
pa fedselsanmeldelsen som sendes til
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Medicinsk Fgdselsregister. Misdannel-
ser registreres aktuelt op til 1 ar
efter fgdslen og indhenter bla. data
fra neonatalafde-linger.

Information om ekspositioner inklude-
rer moders

sygdomme og siden 1999 ogsa rygning i
graviditeten og beskaftigelse. Disse
basisinformationer indsamles for alle
nyfgdte bade med og uden misdannelse.

Offentligggrelse og adgang til
data

”Fodselsnytt” med oplysninger fra Det
Medicinske Fgdselsregister udgives
fire gange arligt og indeholder op-
lysninger om misdannelser. Projektle-
dere ved forskningsinstitutter kan
sgge om adgang til data fra registe-
ret til forskningsformdl og videnska-
belig publicering. Forskere har ad-
gang til anonymiserede persondata,
som udleveres efter retningslinier
som er bestemt i Medicinsk Fgdselsre-
gisters forskrifter og i henhold til
den norske personregisterlov:

(ww . uip.no/mfr/dokumenter/retningsli
nier for MFR).

Internationalt samarbejde
Medicinsk Fgdselsregister var blandt
de stiftende medlemmer af Internatio-
nal Clearinghouse for Birth Defects
og har i perioder varetaget sekreta-
riatsfunktionen. Registeret har varet
associeret medlem af EUROCAT siden
1998.



Sverige

”Missbildningsregistret” (MBR) under
Socialstyrelsen blev etableret i
1964, mens der fgrst i 1973 blev
etableret et Medicinske Fgdselsregi-
ster, hvori Misdannelsesregisteret
siden er indgdet. Registeret modtager
arligt ca. 1700 anmeldelser af mis-

dannelser.

Formalet er hurtigt at kunne identi-
ficere ydre faktorer som kan vare
skadelige for fostre under gravidite-
ten. Fortlgbende at fglge tendenser i
misdannelsesovervagningen over tid —
og at skabe forudsztninger for forsk-
ning i arsager til misdannelser.

Registeret er styret og finansieret
af Socialstyrelsen. Under Socialsty-
relsen findes Epidemiologisk Centrum
(EpC) med ca. 60 fuldtidsansatte,
oprettet i 1992. Register- og upp-
dragsenheden under EpC har ansvaret
for overvagningen af misdannelser.
EpC er opbygget af 6 enheder, heraf
er 2 registerenheder, der er ansvar-
lige for et antal registre, der an-
vendes til forskning, statistik og
opfalgning og vurdering af muligheder
for at forebygge og behandle sygdom-
me.

Organisationen fremgar af nedenstaen-
de figur.

Misdannelsesregisterets overvagnings-
funktion skal kunne sammenkzde even-
tuelle skadelige faktorer i det ydre
miljg med misdannelser hos nyfgdte.
Dette opnas ved at tilstrzbe en de-
taljeret beskrivelse af misdannelsen
og en hurtig rapportering til Social-
styrelsen.
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Indberetning og behandling af
data 1 MBR

Misdannelsesregisteret (MBR) indehol-
der data om medfgdte misdannelser
rapporteret inden for 6 maneder efter
fodslen, for hjertemisdannelser dog i
hele forste levear, samt siden 1999
information om graviditeter afbrudt
efter fosterdiagnostik. Registrerin-
gen er baseret pa en detaljeret rap-
port og misdannelserne klassificeres
efter ICD-10 af en lzge, der er knyt-
tet til registeret.

Anmeldelsen er obligatorisk. Ansvar-
lige for rapporteringen er ledende
overlzge pa hospitalsafdelingen, la-
boratoriecheferne, og legekonsulenter
i de tilfzlde, hvor en person med
legelig baggrund ikke er til stede
ved fgdslen. Rapporterne indsendes
fra padiatriske og obstetriske afde-
linger, patologiafdelinger, hand- og
plastikkirurger, samt klinisk geneti-
ske laboratorier.

Siden 1999 skal fostre med medfgdte
misdannelser, der aborteres pa grund
af fosterskade (misdannelse, kromoso-
manomali, anden genetisk sygdom) pa-
vist ved prznatal diagnostik ogsa
anmeldes til registeret pa en sazrlig
blanket.

I registeret indgdr moderens person-
nummer og data om barnets fogdselsdato
og kgn, sygehus, fagdselsvegt, fod-
selslzngde, hovedomfang, graviditets-
uge samt misdannelsesdiagnose. Ved
afbrudte graviditeter rapporteres
kvindens fgdselsdato, dato for afbry-
delse af graviditeten, sygehus, fo-
stervagt, fosterlzngde, graviditets-
uge, indikation, metode til praznatal
diagnostik og misdannelsesdiagnose.
Der kan indhentes oplysninger i Det



Medicinske Fgdselsregister om mode-
rens beskaftigelse, sociogkonomiske
faktorer, rygevaner, medicinforbrug
under graviditeten, anvendelse af
prevention og sygdomme under gravidi-
teten.

Diagnoserne af de medfgdte misdannel-
ser kan kontrolleres rutinemassigt
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over for data i andre registre, forst
og fremmest Medicinsk Fgdselsregi-
ster. Desuden foretages lgbende en
dobbeltkontrol, sa samme misdannelser
ikke registreres flere gange. Der kan
konstateres en vis underrapportering
af misdannelser, saledes som beskre-
vet 1 "FOorekomsten av medfddda miss-
bildningar i1 Sverige”.



Misdannelsesregisterets organisatoriske placering i1 Sverige.

Styrelse
Retslige rad Generaldirektor || IMS styrelse
. . . [
Overdirektor Planlegningsdirektor ) ]
sning — Institut for udvik-
ling af metoder i
socialt arbejde, IMS
Retssekretariat offentligt ledelsessekre- [
— tariat (verkled-
ningskansli)
| | | | | |
Kontor for Kontor for Kontor for Epidemio- Kontor for Kontor for
Helse- og socialtje- tilsyns- logisk cen- administrativ informations-
sundhedsaf- neste afdeling afdeling (T) { afdeling afdeling
deling (HS) rum
Analyseenhed Cancerregister (1958)

Centrum for patientklassifi-
cering

Enhed for klassifikation og
terminologi

Register- og systemenheden

Register- og uppdrag-

senheden

Statistikenheden
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Lagemiddelregisteret (1998)

Medicinsk Fedselsregister (1973)

Misdannelsesregisteret
(1964, aktuelt under Medicinsk
Fadselsregister)

Abortstatistik (legale aborter
siden 1974)




Offentliggegrelse og adgang til
data

For fgrste og anden halvdel af kalen-
deraret udgives ”Preliminar sam-
manstéallning”, en oversigt over mis-
dannelsesforekomsten i Sverige. Desu-
den offentliggeres en arlig rapport
med tendensoversigter og prevalensda-
ta 1 “Forekomsten av medfddda miss-
bildningar i Sverige”. De arlige og
halvarlige publikationer fra MBR in-
deholder data med 1 ars forskydning:
(http: &
www . sos.se/epc/fodelse/mbr._htm 2005).

Udover publiceret materiale har for-
skere adgang til dataudtrzk og dertil
har EpC udviklet statistikpro-
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grammer til PC-brug, som ggr anven-
delsen af data lettere for eksterne
brugere.

Internationalt samarbejde
Registeret har fr veret fuldt medlem
af Clearinghouse samarbejdet siden
1973. 1 perioden fra 1994 til 1999,
hvor en ny registreringspraksis blev
indfgrt, sendte Sverige dog ikke data
til ICBDMS. 1 2003 blev Sverige asso-
cieret medlem af Eurocat samarbejdet
og indsender arlige pravalensdata til
kontoret i Dublin.
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Appendiks 1
Fellesindholdet for registrering af sygehuskontakter 2006;

Regler vedrgrende svangerskab, fgdsler, aborter og misdannelser

11. Registreringer af svangerskab, fgdsel og barsel

Spontan eller provokeret DOOO* - DO08*
abort, inklusive komplikatio-
ner

DO10* - D0O48*
Graviditetskomplikationer
DO60* - DO75*
Fodselskomplikationer
DO80* - DO84*
Fadselsaktionsdiagnose
DO85* - D092*
Komplikationer i1 barselsperi-
oden D0O95* - DO97*

Maternel dad D098* - D099*

Infektionssygdomme og andre
medicinske sygdomme

Angivelse af svangerskabslzngde
Svangerskabslzngden angives som fuldendte uger plus dage, som foreligger pa

tidspunktet for ambulant konsultation under graviditeten, indleggelse under gra-
viditeten (ved udskrivning), ved abort eller fgdsel med en SAS-tillzgskode,
DUnnDu (uger og dage).

Indlagte patienter
Svangerskabslzngde valideres kun pa afsluttede kontakter og angives obligatorisk
til aktionsdiagnoserne.

Ambulante kontakter

For svangerskabskontroller og gvrige ambulante patientkontakter i forbindelse
med normalt, ukompliceret svangerskab kan tillazgskoden for svangerskabslzngde
registreres som andre tillzgskoder.

11.1 Ultralydsskanning og misdannelser
Undersggelser i1 graviditeten ved ultralyd registreres med procedurekoderne

UXUD86-UXUD88 og abnorme fund ved ultralydsscanning kodes som tillzgskoder enten
som en O-diagnose for abnormt fund hos moderen eller en Q-diagnose for misdan-
nelse hos fosteret.
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Hvis der ved ultralydsskanningen findes en misdannelse hos det ufegdte barn, skal
misdannelsens art 1 form af en Q-diagnose registreres som en tillzgsdiagnose hos
moren.

11.2 Aborter

Abort Svangerskabsafbrydelse
Kan vare spontan eller provokeret (kirurgisk eller
medicinsk)

Spontane aborter og komplikationer til spontane aborter registreres med en akti-
onsdiagnose i intervallet 000-003 og 008 og med tillzgskode for svangerskabs-
lengde. Misdannelse af fosteret registreres med tillzgskode, se nedenstaende
afsnit 1.6.

En provokeret abort kan ske bade ambulant og under indlzggelse. Pa kontakten,
hvor abortindgrebet finder sted, registreres en aktionsdiagnose i intervallet
D0O040 - D0O067 samt en tillzgskode for svangerskabslazngde. Der skal samtidig re-
gistreres en operationskode i intervallet KLCHOO - KLCH96 (ved Kirurgisk abort)
eller en behandlingskode fra kodegruppen BKHD4* (ved medicinsk abort).

Hvis en forundersggelse finder sted pa en selvstzndig kontakt, skal der anvendes
en relevant aktionsdiagnose til at beskrive kontakten, fx DZ324 ’Ugnsket gravi-
ditet”.

Hvis det samlede abortforlgb finder sted i1 samme ambulatorium med flere ambulan-
te besgg (fx forundersggelse, selve indgrebet og en enkel kontrolundersggelse),
vil det normalt blive registreret pa én samlet ambulant kontakt. Abortdiagnosen
er aktionsdiagnose pa& denne kontakt. Eventuelle komplikationer registreres som
bidiagnoser.

Registreringer vedrgrende provokeret abort
Aktionsdiagnose DO040 - DO067

Tillzgskoder til aktionsdiag-

nose: DUnnDu (uger og dage)
Svangerskabslazngde

Som procedure registreres: KLCHOO - KLCH99 (kirurgisk
Operationskode eller abort)

Behandl ingskode BKHD4* (medicinsk abort)

11.3 Abort og misdannelser
Spontane aborter efter 16. svangerskabsuge og provokerede aborter efter 12.

svangerskabsuge pa medicinsk indikation, skal ud over tillzgskode for svanger-
skabslzngde have en tillagskode for misdannet foster™.
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Tillzgskoderne er:

DUMO1 Misdannet foster bekrazftet
DUMO2 Misdannet foster afkrazftet
DUMO9 Misdannet foster, uoplyst

Registreringer af misdannet foster og kromosomanomalier

Aktionsdiagnose:
Provokeret abort pa& medicinsk | DO053 eller DO054
indikation eller

Spontan abort DO03*

Tillzgskoder for:

Svangerskabslazngde DUnnDu (uger og dage)
Misdannet foster. DUM*

til DUMO1 (misdannet foster DQ* (Medfgdte misdannelser og

bekraftet) skal der yderlige- | kromosomanomalier)
re registreres mindst én til-
lzgskode for specifik misdan-
nelse

Ved DUMO1, ’Misdannet foster bekrzftet” skal der yderligere vare registreret
mindst én tillzgskode fra ”Klassifikation af sygdomme”, kapitel Q "Medfagdte mis-
dannelser og kromosom

anomalier™”.

I Appendiks 2 findes en liste over anbefalede tillazgskoder for misdannelser pa-
vist ved ultralydsskanning.

11.4 Indberetning af fadselsoplysninger
Alle fadsler skal registreres med de obligatoriske obstetriske fogdselsoplysnin-

ger, der er navnt i skemaerne “Registreringer vedrgrende mor” og “Registreringer
vedrgrende barn”.

Fadselsforlgb fodslen inkluderer tiden fra kvinden er i
(synonym: Fgd- aktiv fgdsel til barnet (bgrnene) og mo-
sel) derkage er fadt

Sygehusftadsel fodsel, der afsluttes pa sygehus
Hjemmefgdsel fogdsel, der afsluttes i hjemmet
Fodselstidspunkt | tidspunkt, hvor barnet er fgdt

Fadselsanmeldelser

Siden 1. januar 1997 er Fgdselsregisteret blevet dannet pa baggrund af de elek-
tronisk indberettede data til LPR. Hjemmefadsler indberettes fortsat pa blanket.
Dgdfadsler indberettes for barnets vedkommende pa sazrlig blanket.

Sygehusftgdsel
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Alle fagdselsforlgb, der afsluttes pa sygehuset defineres som sygehusfgdsler. Det
gelder ogsad for fedselsforlgb, hvor barnet fgdes pa vej til sygehuset og for
fodselsforlgb, der starter i hjemmet men afsluttes pa sygehuset.

En sygehusfagdsel registreres altid med moderen som indlagt patient, det galder
ogsa ambulante fadsler og fedsler pa skadestue. Ambulante fodsler skal derfor
registreres som en indlzggelse med angivelse af indlzggelses- og udskrivnings-
time. Ved fodsler, der foregar pa en skadestue, er det ngdvendigt at indlzgge
patienten for at kunne registrere fgdslen.

Fadsler er pr. definition akutte — med mindre der er tale om planlagt kejsersnit
eller planlagt igangsattelse.
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Hjemmefgdsel

En komplet hjemmefgdsel, hvor barn og moderkage fgdes i hjemmet, indberettes af
jordemoderen pa en sarskilt blanket, der indeholder de obligatoriske obstetriske
fodselsoplysninger vedrgrende mor og barn.

Hvis en hjemmefedsel afsluttes pad et sygehus enten far eller efter barnets fod-
selstidspunkt (inkomplet hjemmefadsel), er det sygehuset, der skal foretage re-
gistrering og indberetning af fgdslen. De fgdselsoplysninger, der evt. er regi-
streret 1 hjemmet, skal medbringes ved indlzggelsen.

Barnets fgdselstidspunkt udledes i1 Fagdselsregistreret af starttidspunktet for
barnets fgdselskontakt til sygehuset. Er barnet fgdt fgr ankomst til sygehuset,
skal sygehuset derfor registrere fgdselstidspunktet som tidspunktet for syge-
huskontakten.

En komplet hjemmefgdsel, som efterfglgende fgrer til en akut sygehusindlzggelse,
skal ikke registreres som en sygehusfodsel. Som aktionsdiagnose anvendes oftest

en diagnose fra intervallet D0O85* - D092*, komplikationer i barselsperioden, og

diagnosekoden Dz37* (Resultat af feodsel) ma ikke bruges som bidiagnose. Hvis der
udelukkende er tale om pleje og evt. undersggelse 1 forbindelse med normal bar-

selsseng anvendes koden DzZ39* (Barselpleje). Barnet registreres som rask ledsa-

ger, Z76.3, hvis det ikke har nogen sygdomsproblemer.

I de tilfzlde, hvor fagdslen sker uden, at der er jordemoder- eller lzgeassistan-
ce, skal fegdselsanmeldelsen foretages af den jordemoder, der efterfglgende far
kontakt til mor og barn. Sker det i hjemmet foretages blanketanmeldelse — pa
sygehuset elektronisk fgdselsanmeldelse.

Fgdsel pa vej til sygehus

Sker fadslen pa vej til sygehuset, fx i privatbil, taxi eller elevator, skal
sygehuset foretage fodselsindberetningen med de obstetriske fgdselsoplysninger.
Barnets fodselstidspunkt er fgr sygehuskontaktens start. For at barnets fgdsels-
tidspunkt bliver korrekt i Fgdselsregisteret skal sygehuset registrere fgdsels-
tidspunktet som tidspunktet for sygehuskontakten

Fagdselsforlgb over to sygehuskontakter

I nogle tilfelde starter en fadsel pad ét fodested men afsluttes pd et andet (fx
et specialafsnit). De obligatoriske obstetriske fgdselsoplysninger for bade mor
og barn skal indberettes af det fgdested, hvor barnet fgdes.

Hvis overflytning sker fgr barnets fgdselstidspunkt, anvendes i den fgrste kon-
takt som aktionsdiagnose en kode fra intervallet DO60* - DO75*. Fgdselsaktions-
diagnoserne DO80* - DO84* ma ikke forekomme pd den fgrste kontakt.

Overflyttes moderen til specialafdeling efter barnets fgdsel skal aktionsdiagno-
sen i1 den fgrste kontakt vare en fgdselsdiagnose (D0O80* - D084*), og komplikati-
onen, der har fagrt til overflytningen, registreres som bidiagnose. Special-

afdelingen (den nye kontakt) skal registrere komplikationen som aktionsdiagnose
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pad moderen. Barnet derfor skal have sin egen kontakt og registreres som rask
ledsager — hvis der ikke er problemer med barnet.

Flerfoldsfadsel pa flere sygehuskontakter

I de tilfzlde ved flerfoldsfedsler, hvor et barn (evt. flere) fodes pa fogrste
fodested og et barn (evt. flere) fedes pd andet fodested, skal de obstetriske
fogdselsoplysninger indberettes fra begge kontakter. Det vil sige, at oplysnin-
gerne vedrgrende moderen indberettes 2 gange.
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11.5 Obligatoriske obstetriske fgdselsoplysninger vedrgrende mor

Besag Veegt og I-_hajde
Paritet for graviditet

r

Mor

Bidiagnoser: Tilleegskoder:
Resultat af fadsel ¢ Svangerskabsleengde
Komplikationer Tobaksforbrug

Aktionsdiagnose

Registreringer vedrgrende mor

Aktionsdiagnose DO80* - DO84*

Tillzgskode til aktionsdi-
agnose: DUnnDu (uger og dage)
Svangerskabslzngde ved bar-
nets fadsel DUT*
Tobaksforbrug under gravi-
diteten

Bemzrk at der er 3 vardier
for ikke rygning, heraf 2
for ophgrt rygning under
graviditet.

Bidiagnose for:
Resultat af fadsel Dz37*
Eventuelle komplikationer
til fodslen registres som DO60* - DO75*
bidiagnoser

Hvis der forekommer bidiag-
noser ud over DA34*, DB20*
- DB24*, DF53*, DO*, DS*,
DT* eller Dz*, skal der
samtidig vare en bidiagnose
i intervallet D098* -
DO99*.

I specielle datafelter re-
gistreres: 00-25 eller U (uoplyst)
Antal besgg hos jordemoder 0-9 eller U (uoplyst)
Antal besgg hos egen lzge 0-9 eller U (uoplyst)
Antal besgg hos sygehusaf-
snit/special-lzge

0-20 eller U (uoplyst)
Paritet — antal tidligere
fodsler inkl. dedfgdsler
samt den aktuelle fgdsel

Som procedure registreres:
Vegt fgr graviditet (kg) 270240 (Maling af patient-
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Registreringer vedrgrende mor

Hgjde (cm)

Det er ikke obligatorisk at
indberette producent og
proceduretidspunkt for hgj-
de og vegt fgr graviditet.
Talvaerdierne vil altid vare
at finde 1 kvindens vandre-
journal.

vagt)

+VPH* (talveardi)

+DUOOO0 (fgr graviditet)
770241 (Maling af patient-
hgjde)

+VPH* (talvardi)

+DUO000 (far graviditet)

Er vandrejournalen ikke
tilgengelig registreres i
stedet for talvardien:
VV00005 uoplyst”

11.6 Obligatoriske oplysninger om barnet

v

\/ v

evt. tilleegskoder:
Navlesnors-pH

Barn

Base-excess

Veegt og Leengde
Nr. ved flerfoldsfgdsel

v

Aktionsdiagnose

Tilleegskode:

Bidiagnoser:
Apgarscore v. 5 min
Hovedomfang
Abdominalomfang
Placentavaat

Fosterpraesentation

Tillzgskode:

Registreringer vedrgrende barn

Aktionsdiagnose Dz38*

Tillzgskode for:

Fosterprasentation DUP*

Diagnosekode for misdannel- | DQ*

se

Bidiagnose for:

Apgarscore ved 5 minutter DVA*

Hovedomfang DUH*

Abdominalomfang DUA*

Placentavagt DV*

I specielle datafelter re-

gistreres: 0000 - 9999 (angives i
Vegt gram)

Lengde 00 - 99 (angives i1 cm)

Nummer ved flerfoldsfodsel

A-F (ved enkeltfgdsel regi-
streres A)

73

Misdannelse; Q-kode




Procedure med tillzgskode:

Maling af navlesnors-pH 774232 + VPK* (talverdi)
Maling af base-excess fra 774229 + VNK*/VPK* (talvar-
navlesnor di)

Klassifikationer med koder, i forbindelse med fadsler, kan ses pa:
www.sst.dk/patientregistrering og pa www.dsog.dk.

74



Gl

ZLs  19¢ 1€ 8 €l 9e 0z Le | vooz|
sy ele 6e €l b €z vz 62 | e00z]
Svy  vee Le 8 8 8z Ll 62 | zooz]
605 L2 69 b b 24 Ll ze | ooz
005  8e€ 6 ol L 9z 61 1S | 000z
les  19¢ 1L L 8 4 0z 9e | 6661
9Ty S8 6 b b 6l 61 ze 8661
6LS  9€E L 8 ) Le 8l g 1661
€05 SbE zL 9l € 4 €l ze | 966! |
s | s 8. b oL 61 9z ¥y X
Ly 182 1oL vl 8 9l 8l €e | veel |
v9E  6G) 9l 8 b 9l ve | €661 |
Wy 2Ll VL S 0l 6 e | zo6l |
9sE vl oSl l 8l 9l Iz | 1661 |
9ee  0€l pS1 : 4 L 9l €z | 066! |
gze bbb 991 z 0l 9 €e | 6861
162 2E) SL l 0l ) 1z | ss6l |
vz €8 Li z 9 €l 9z | 1861
Lz Z0l eel b b Iz 9861
vbz 88 oLl : l L 6 62 | ssel |
e L el 4 L 61 861
09z 86 o€l b L 1z | €861

Ay

JIS[PuUUEPSIW Je 191103338y ed J[9p.10j dspuuepsiudd(y ‘e3d 1 uodysnyasAs 10J YT I 19131351331 d3L1E-() [BIUY

#002-£86T “Jaspauuepsiwaiialie 6o -a3aaly wo eyep Ydl -z SY1puaddy



9.

€. 69 19 99 Jasjauuepsiw aBLAG “/
8 el 14 zl uoneyioads uapn 6o paw J1adA) aipue Jasjauuepsiwalialy ajpogipsN 9
L L SIpJo9 1siuls 1jnaudA eisejdodAH '
L I Z ("¢zD uapn) saddepyjesyiw Bo -ejioe je Jasjauuepsip p
@ Z @ 7 Jaddepyepidsnouy 6o -jeuownd je iasjauuepsip "¢
@ 3 14 & jojje4-oud)s eibojena] ‘g
/ ¥ 9 ® aiweyayaly je sasjouuepsiw a)psIpa "1
asoubeipsuoy pauewaAs| 9)si2) Je uadlsay ‘g
est ove e oo
68 08 72 6. Jas|auuepsiw abUAG "/
Gl zl L 12 uoneyiyioads uapn 6o paw 1adA} aipue sasjauuepsiwapaly a)psipaN "9
9 Zl 8 L ! LS| [naijuan eisejdodAH g
€ @ ¥ 14 (y"¢zo uapn) saddepyjesyiw 6o -ejioe je sasjpuuepsip v
14" 6 6 7l Jaddepjepidsnauy 6o -jeuownd je iasjauuepsi| 'S
6 el 14 L jojje4-oud)s eibojena] ‘g

8l alweyayaly je Jasjauuepsiw a)psIps | abnana| 9)sig4 |

asoubelpsuoy addnubsiap|y

€¢

%00z €002 2002 10O
S ey
-191400691ey ed

319p404  “assjpauuepsiwalaaly -ebd eruodsnysbAs je ydi 1 Burasalsiboa 91sag) poA adpje siaudeqd

Ll




[4%°]
19€
VA

€l
9€
0¢
L€

18l
Sl

- M OO I « O

csy
€LE
6€
€l
Ll
€¢
e
6¢

N N © ™

Sy
vee
2%

8¢
A
6¢

691
ovl

80G
9ce
69
Ll
Ll
cv
Ll
ce

LI
€L
14

L

Jasjauuepsiw abUAG “ )

uoneyioads uapn 6o paw 1adA} aipue sasjauuepsiwaualy a}ps}paN "9
sIpJo9 Lsiuls 1inojuaA eisejdodAH g

("czD uapn) Jaddepyjespw Bo -epioe je sasjauuepsip ¥
Jaddepyepidsnauy 6o -jeuownd je iasjauuepsi| ¢

jojje4-oud)s eibojena] ‘g

aiweyayaly je 1asjauuepsiw PSP |

asouBeipsuonyy

Jasjauuepsiw abUAgG “,

uoneyioads uapn 6o paw 1adA} aipue sasjauuepsiwamaly a)ps}paN "9
('szD uapn) saddepjjesyiw Ho -elIOR je J9S|aUUBPSIA
Jaddepjepidsnauy 6o -jeuownd je iasjauuepsi| 'S

jojle4-oua)g eibojesa] g

aiweyayaly je 1asjpuuepsiw PSP |

asoubeipsuoipy

Jasjauuepsiw 3bUAG L

uoneyy1oads uapn 6o paw 1adA) aipue Jasjsuuepsiwaliafy ajpsypaly "9
SIp10d L)siuls [|noLjuaA eisejdodAH g

('czD uapn) saddepyjesyiw Ho -elIOR je J9S|dUUBPSI P
Jaddepjepidsnauy 6o -jeuownd je iasjauuepsii S

jojje4-oud)s eibojens] g

alwe)yayaly Je Jasjauuepsiw apsipan ‘|

asoubeipsuoy

Z1-9 paugwana

§-Z PauewWaAaT ‘g




78



Appendiks 3; EUROCAT dazkning af den europziske befolkning.

UNITED KINGINOM

ilasgow
Merseyide & Cheshire .
Wales (CARIS) Ill-i::l,\llli SWEDEN - :
Trent Lnse FINLANI
Oxlord
Northern Region NORWAY
Central Regisiry North Thames (West) NETHERLANDS
Belfast Wissex b ] Northern Netherlands
- * .
LY
POLAND
N Wiclkopolska.
IRELAND ? -
Dublin 'y . .
Calway * GERMANY
Cark & Kerry Sun:i_\'—_.\nh alt
Mainz
L
BELGIUM SWITZERLAND
Antwerp Vaud
Hainaul-Namur. -
o AUSTHRIA
FRANCE Sty
Paris
Strashourg
Central-Fast France HUNGARY,
Auvergne,
CROATIA
Fagreh
BULGARIA
Sofia
SPAIN ITALY
El Valles North East Ialy
Barcelona Emilia Homagna
Basgue Country Tuscany
PORTUGAL ECEMC Campania
Southern Porfugal Asturias MALTA, ISMAC (Sieily)
Fi

. Full Member O Associate Member

Size of circle
@ < 10,000 births per year
@ 10,000-40.000 births per year

. = 40,000 births per year
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