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e Epamuodostumia todettiin 4,9
prosentilla vuonna 2014 eldva-
nd syntyneista lapsista.

e Kuolleena syntyneistd ja ime-
vaisidssa kuolleista yhteensa 36
prosentilla todettiin epdamuo-
dostumia.

e Vuonna 2014 keskeytettiin 357
raskautta sikion epdamuodos-
tumien takia.
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Suomessa todettiin vuonna 2014 merkittavida epdmuodostumia yhteensd 2822 eldavana
tai kuolleena syntyneelld lapsella. Eldvdna syntyneistd lapsista epdmuodostumia diag-
nosoitiin 4,9 prosentilla ja kuolleena syntyneista lapsista 17,6 prosentilla. Kuolleena syn-
tyneistd ja ensimmadisen elinvuoden aikana kuolleista lapsista yhteensa 36 prosentilla
todettiin epamuodostumia.

Epamuodostumatapausten kokonaisesiintyvyys (syntyneilla lapsilla ja sikioperustekeskey-
tyksissa) vuonna 2014 oli 546/10 000 syntynytta lasta. Vuosina 2010—2014 epamuodos-
tumatapausten vuosittainen kokonaisesiintyvyys oli keskimaarin 543/10 000 syntynytta
lasta eli keskimaarin 3 231 epdmuodostumatapausta vuodessa.

Vuonna 2014 keskeytettiin 357 raskautta sikion epamuodostumien vuoksi. Sikiéperuste-
keskeytysten esiintyvyys vuonna 2014 oli 62/10 000 syntynytta lasta, kun se vuosina
2010—2014 oli keskimaarin 58/10 000 syntynyttd lasta vuodessa. Merkittdvistd epamuo-
dostumatapauksista noin kymmenesosa oli sikidperustekeskeytyksia vuonna 2014, eika
osuudessa ole juuri tapahtunut muutoksia vuosina 2010—2014.

Kuvio 1. Epimuodostumatapausten esiintyvyys (1/10 000 syntynytti lasta) vuosina
2000-2014 (Kokonaisesiintyvyydessa syntyneet lapset ja sikioperustekeskeytykset) !
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! Vuoden 2005 muutos epamuodostumien esiintyvyydessa johtuu rekisterin kattavuuden
paranemisesta, kun Terveydenhuollon hoitoilmoitusrekisteri (Hilmo) otettiin epamuodos-
tumarekisterin sadannolliseksi tietoldhteeksi.



Synnynnadiset epdmuodostumat 2014

Kuvio 2. Raskaudenkeskeytysten osuus (%) kaikista epamuodostumatapauksista vuosina 2000-2014
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Esiintyvyys alueellisesti

Yliopistollisten sairaaloiden erityisvastuualueittain epdmuodostumatapausten kokonaisesiintyvyys oli vuonna 2014 pienin
TAYS-erityisvastuualueella (520/10 000) ja suurin TYKS-erityisvastuualueella (608/10 000).

Sikioperustekeskeytysten osuus kaikista epamuodostumatapauksista oli suurin HYKS-erityisvastuualueella (13,1 %) ja

pienin OYS-erityisvastuualueella (7,7 %) (Liitetaulukko 2, Kuvio 3).

Kuvio 3. Epdmuodostumatapausten esiintyvyys (1/10 000 syntynytti lasta) vuonna 2014 yliopistollisten sairaaloiden
erityisvastuualueilla (Kokonaisesiintyvyydessa syntyneet lapset ja sikioperustekeskeytykset)
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21-trisomia (Downin oireyhtyma)

21-trisomian kokonaisesiintyvyys vuonna 2014 oli 28/10 000 syntynytta lasta (Liitetaulukko 3).

Vuodesta 2005 alkaen sikioperustekeskeytysten osuus kaikista 21-trisomia -tapauksista on ollut syntyneiden lasten osuut-
ta suurempi. Vuonna 2014 sikioperustekeskeytykset muodostivat 69 prosenttia 21-trisomian kokonaisesiintyvyydesta
(Kuvio 4).

Vuosina 2000-2014 21-trisomian esiintyvyys syntyneilld lapsilla oli keskim&arin 13/10 000 syntynytta lasta (keskimaarin

73 syntynytta lasta/vuosi). Talla ajanjaksolla syntyneistd 21-trisomia -lapsista 5 prosenttia syntyi kuolleena ja 4 prosenttia
menehtyi imevaisidssa. Kaikista elavana syntyneista trisomia 21-lapsista 96 prosenttia oli elossa ensimmaisen ikdvuoden

paattyessa (Liitetaulukko 4).

Kuvio 4. 21-trisomian esiintyvyydet (1/10 000 syntynytti lasta) vuosina 2000-2014
(Kokonaisesiintyvyydessi syntyneet lapset ja sikioperustekeskeytykset)
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Hermostoputken sulkeutumishairiot

Hermostoputken sulkeutumishairididen (NTD = anenkefalia [aivottomuus] + spina bifida [selkdrankahalkio] + enkefalosee-
le [aivotyrd]) kokonaisesiintyvyys vuosina 2000-2014 oli 9,7/10 000 syntynytta lasta, mikd on hieman alhaisempi kuin
muissa eurooppalaisissa vaestoissa (Euroopassa keskimaarin 10,4/10 000 vuosina 2000—20141).

Foolihapon riittdvan saannin tiedetddn vahentavan sikion hermostoputken sulkeutumishairion vaaraa’. Foolihappolisaa
suositellaankin nykyaan kaikille raskautta suunnitteleville ja odottaville naisille. Suomessa ei kuitenkaan toistaiseksi ole
kattavaa rekisteritietoa perikonseptionaalisen (raskautta edeltdvan ja varhaisraskauden aikaisen) foolihappolisan kaytosta
sikion NTD:n ehkaisemiseksi, joten mahdollisen kdyton vaikutuksia hermostoputken sulkeutumishairididen esiintyvyyteen

ei voida toistaiseksi arvioida.

! EUROCAT http://www.eurocat-network.eu/AccessPrevalenceData/PrevalenceTables
> MCR Vitamin Study Research Group: Prevention of neural tube defects: results of the Medical Research Council Vitamin Study. Lancet

1991;338:131-7
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Kuvio 5. Hermostoputken sulkeutumishéiriéiden (anenkefalia, spina bifida, enkefaloseele) esiintyvyydet (1/10 000
syntynytta lasta) vuosina 2000-2014 (Kokonaisesiintyvyydessa syntyneet ja sikioperustekeskeytykset)
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Huulisuulakialueen halkiot

Huuli-suulakialueen halkioiden kokonaisesiintyvyys vuosina 2000-2014 oli 25,8/10 000 syntynyttd lasta eikd esiintyvyy-
dessa ole tapahtunut oleellisia muutoksia (Kuvio 6, Liitetaulukko 3). Kokonaisesiintyvyys oli Suomessa edelleen selvasti
suurempi kuin muualla Euroopassa, jossa esiintyvyys oli keskimaarin 15,3/10 000", Erityisesti suulakihalkioiden (CP) koko-
naisesiintyvyys oli poikkeuksellisen suuri 15,0/10 000 (muualla Euroopassa 6,3/10 000), kun huulisuulakihalkioiden (CL/P)
esiintyvyys oli ldhes muun Euroopan tasoa, 10,8/10 000 (muualla Euroopassa 9,1/10 000) (Liitetaulukko 3, Kuvio 6). Syyta
huulisuulakialueen halkioiden yleisyyteen Suomessa ei tarkoin tunneta, mutta ilmié johtunee ainakin osittain perintoteki-
joista’.

Kuvio 6. Huulisuulakialueen halkioiden kokonaisesiintyvyys (1/10 000 syntynytté lasta) vuosina 2000-2014
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* Koillinen H. Molecular genetics of nonsyndromic cleft palate and van der Woude syndrome. Vaitoskirja. Helsingin yliopisto 2003
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Sikioperustekeskeytysten osuus kaikista suulakihalkiotapauksista oli 6 prosenttia ja huulisuulakihalkiotapauksista 13 pro-
senttia (Liitetaulukko 4). Nadissad raskauksissa keskeytysten perusteena ei kuitenkaan ollut halkio, vaan sikiolla halkion
lisaksi todettu vaikea epamuodostuma tai oireyhtyma.

Kasitteet ja maaritelmat

Elavana syntynyt: Vastasyntynyt, joka raskauden kestosta riippumatta synnyttydan hengittdd tai osoittaa muita elon-
merkkejd, kuten sydamenlydnteja, napanuoran sykintda tai tahdonalaisten lihasten liikkeita riippumatta siita, onko istuk-
ka irtaantunut tai napanuora katkaistu.

Esiintyvyys:

Epamuodostumatapausten esiintyvyys syntyneilld: Epdmuodostumatapausten (syntyneet lapset) lukumaara
10 000 syntynytta lasta kohti.

Epamuodostumatapausten kokonaisesiintyvyys: Epamuodostumatapausten (syntyneet lapset ja sikion epamuo-
dostuman perusteella tehdyt raskauden keskeyttamiset) lukuméaara 10 000 syntynytta lasta kohti.

Sikion vaikean epamuodostuman perusteella tehtyjen raskauden keskeyttamisten esiintyvyys: Epamuodostuma-
tapausten (sikion vaikean epamuodostuman perusteella tehdyt raskauden keskeyttamiset) lukumé&ara 10 000 syn-
tynytta lasta kohti.

Epamuodostumatapaus: Suomen epamuodostumarekisteriin hyvaksytty tapaus eli Suomessa eldvana tai kuolleena syn-
tynyt lapsi tai spontaanisti abortoitunut tai keskeytetty sikio, jolla on todettu ainakin yksi merkittava synnynnainen epa-
muodostuma ja jonka diti on asunut synnytyksen, sikioperustekeskeytyksen tai spontaanin keskenmenon aikana Suomes-
sa.

EUROCAT: European Surveillance of Congenital Anomalies. Eurooppalainen epamuodostumajarjesto.
ICBDSR: International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research. Kansainvalinen epamuodostumajarjesto.

Imevaiskuolleisuus: Alle vuoden (lapsen ikd < 1 v tai < 365 vrk, karkausvuonna < 366 vrk tai syntymasta 0 - 364 vrk, kar-
kausvuonna syntymasta 0 - 365 vrk) ikdisena eli ensimmadisen elinvuoden aikana kuolleet lapset 1 000 elavana syntynytta
kohti.

Keskenmeno: Raskauden spontaani paattyminen, joka ei tayta synnytyksen maaritelmas, tai luotettavalla tutkimusmene-
telmalla todettu sikion spontaani kohdunsisdinen kuolema ja siihen liittyva toimenpiteilld aikaansaatu raskauden paatty-
minen ennen 22+0 raskausviikkoa (< 22+0 rvk), kun sikid painaa alle 500 g (< 500g). Keskenmenot eivat ole mukana téssa
raportissa.

Kuolleena syntynyt: Sikid tai vastasyntynyt, jolla syntyessaan ei todeta eldavana syntyneen elonmerkkeja ja jonka synty-
matapahtuma tayttda synnytyksen maaritelman (> 22+0 rvk tai > 500 g).

Merkittdvd epamuodostuma: Lapsella tai sikiélla todettu merkittdva synnynndinen rakenteellinen poikkeavuus, kro-
mosomipoikkeavuus, teratooma tai synnynnainen kilpirauhasen vajaatoiminta. Merkittavdana epamuodostumana ei pide-
ta perinndllisia tai muita sairauksia, joihin ei liity synnynnaisia epdmuodostumia, elinten ja kudosten toiminnan hairioita,
kehitysvammaisuutta, synnynnaisia infektioita, vahaisia yksittain esiintyvia ulkonakoon liittyvia rakennepoikkeavuuksia,
normaalivariaatioita, eikd epamuodostumarekisterin poissulkulistalla olevia tavallisia merkitykseltaan vahdisempia epa-
muodostumia.

Perikonseptionaalinen: Ajanjakso, joka alkaa yksi kuukausi ennen hedelmdéittymisajankohtaa ja kestda 12+0 raskausviik-
koon asti.

Raskauden keskeyttaminen: Toimenpiteilld kdynnistetty raskauden paattyminen, joka ei ole synnytys ja johtaa yhden tai
useamman sikion (= 1) kuolemaan ja jossa sikion ei tiedeta kuolleen kohtuun ennen keskeyttamistoimenpidetta. Raskaus
voidaan keskeyttda Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontaviraston (Valviran) luvalla, kun raskaus on kestanyt alle 20+1
raskausviikkoa (< 20+0 rvk) ja sikiolla epaillaan tai on todettu olevan sairaus tai ruumiinvika, tai kun raskaus on kestanyt
alle 24+1 raskausviikkoa (< 24+0 rvk) ja luotettavalla tutkimuksella on todettu vaikea sikion sairaus tai ruumiinvika.

Raskauden kestosta ja sikion painosta riippumatta raskauden keskeyttaminen, joka tehdaan raskauden keskeyttamisesta
annetun lain nojalla, ei ole synnytys.
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Synnytys (syntynyt lapsi): Vahintaan 22+0 raskausviikon (= 22+0 rvk) ikdisen tai vahintdaan 500 gramman (= 500 g) painoi-
sen yhden tai useamman sikion tai lapsen (= 1) alateitse tai keisarileikkauksella syntymiseen johtava tapahtuma. Elavana
syntyneen lapsen syntyma on aina synnytys.

Lisdtietoja: Suomalainen tautien kirjaamisen ohjekirja. Komulainen Jorma (toim.), THL Opas 7/2012.
http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-245-511-6

Taulukoissa kaytetyt symbolit
— ei yhtaan havaintoa

.. tietoa ei ole saatu, se on lilan epavarma esitettavaksi tai se on salassapitosdannon alainen

Liitetaulukko 1: Epamuodostumatapaukset 2000-2014
Bilagetabell 1: Missbildningsfallen 2000-2014
Appendix Table 1: Cases with congenital anomalies 2000-2014

Liitetaulukko 2: Epamuodostumatapaukset yliopistollisten sairaaloiden erityisvastuualueittain 2000-2014
Bilagetabell 2: Missbildningsfall enligt universitetsjukhusens specialansvarsomrade 2000-2014
Appendix Table 2: Cases with congenital anomalies by areas of special responsibility of university hospitals 2000-2014

Liitetaulukko 3: Kansainvalisesti seurattavat epamuodostumat 2000-2014
Bilagetabell 3: Missbildningar som monitoreras internationellt 2000-2014
Appendix Table 3: Congenital anomalies monitored internationally 2000-2014

Liitetaulukko 4: Kansainvalisesti seurattavat epamuodostumat, sikioperustekeskeytysten, kuolleena syntyneiden ja
imevdisidssa kuolleiden osuudet 2000-2014

Bilagetabell 4: Missbildningar som monitoreras internationellt, andelen selektiva aborter och déda barn under spad-
barnsaldern 2000-2014

Appendix Table 4: Congenital anomalies monitored internationally, proportion of selective terminations of pregnancy and
of infantile deaths 20002014
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e Missbildningar konstaterades

hos 4,9 procent av alla le-
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e Missbildningar diagnostise-

rades hos 36 procent av dod-

fodda barn och barn som
dott under spadbarnstiden.

e Under 2014 avbrots 357
graviditeter pa grund av
missbildningar hos fostret.
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| Finland konstaterades ar 2014 betydande missbildningar hos sammanlagt 2 822
levande fodda eller dédfédda barn. Missbildningar diagnostiserades hos 4,9 procent
av alla levande fodda barn och hos 17,6 procent av alla dédfédda barn. Missbildningar
konstaterades hos sammanlagt 36 procent av dodfédda barn och barn som détt un-
der sitt forsta levnadsar.

Den totala missbildningsprevalensen (fédda barn och aborter pga. fosterskada) ar
2014 var 546/10 000 fodda barn. Aren 2010-2014 var den &rliga totala missbildnings-
prevalensen i genomsnitt 543/10 000 fédda barn dvs. i genomsnitt 3 231 missbild-
ningsfall per ar.

Under 2014 avbrots 357 graviditeter pa grund av missbildningar hos fostret. Ar 2014
var prevalensen av aborter pga. fosterskada 62/10 000 fédda barn, medan aren 2010-
2014 var prevalensen i genomsnitt 58/10 000 fédda barn per ar. Av alla betydande
missbildningar ar 2014 var cirka en tiondedel selektiva aborter pga. fosterskada, och
det har inte skett nagra betydande férandringar i andelen aren 2010-2014.

Figur 1. Prevalensen av missbildningar (1/10 000 fédda barn) aren 2000-2014 (Den
totala prevalensen innefattar fédda barn och selektiva aborter pga. missbildningar
hos fostret)1
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lFb'rdndringen i forekomsten av missbildningar ér 2005 beror pa inférandet av vardanmdlnings-
registret inom hdlso- och sjukvdrden (Hilmo) som regelbunden informationskélla fér missbild-
ningsregistret, vilket forbdttrade registrets totala tdckning.




Begrepp och definitioner

Abort (avbrytande av graviditet): Avslutad graviditet som har inducerats med en atgdrd och som inte ar férlossning och
som leder till att ett eller flera foster (= 1) avlider och dar det inte ar kdnt att fostret har avlidit i livmodern fore behand-
lingen eller ingreppet i syfte att avbryta graviditeten. Graviditeten kan avbrytas pd grundval av ett beslut av Tillstands-
och tillsynsverket for social- och halsovarden (Valvira), nar den har varat mindre an 20+1 graviditetsveckor (< 20 + 0 gv)
och man misstanker eller redan har konstaterat en sjukdom eller ett kroppslyte (fosterskada) hos fostret, eller nar gravidi-
teten har varat mindre dn 24+1 graviditetsveckor (< 24 + 0 gv) och man genom en tillforlitlig undersékning har konstaterat
en svar sjukdom eller ett kroppslyte (fosterskada) hos fostret. Oavsett graviditetens langd och fostrets vikt &r en induce-
rad abort som utférs med stod av lagen om avbrytande av havandeskap inte férlossning.

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

Dodfodd: Foster eller nyfédd som vid fodelsen inte uppvisar livstecken som hos levande fodda och vars fédelse éverens-
stimmer med definitionen pa en forlossning (= 22+0 gv eller 2 500 g).

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

Forlossning (ett nyfott barn): Handelse som genom vaginal férlossning eller kejsarsnitt leder till fodelsen av ett eller flera
foster eller barn (= 1) vars gestationsalder ar minst 22+0 graviditetsveckor (= 22 + 0 gv) eller vars vikt ar minst 500 gram (=
500 g). Fédelsen av ett levande fott barn ar alltid en férlossning.

ICBDSR: International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research. En internationell organisation for moni-
torering och forskning av medfédda missbildningar.

Levande fodd: Nyfodd som oberoende av graviditetens langd och fédelsevikt efter fodelsen andas eller uppvisar andra
livstecken, sasom att hjartat slar, navelstrangen pulserar eller rérelser av viljestyrda muskler oavsett om placentan har
lossnat eller navelstrangen skurits av.

Missbildningsfall: Ett fall som uppfyller kriterierna for Finlands missbildningsregister, dvs. ett i Finland levande fott eller
dodfott barn eller ett foster fran spontan abort eller inducerad selektiv abort pga. fosterskada, hos vilket man konstaterat
minst en betydande medfédd missbildning, och vars moder bott i Finland under férlossningen eller under selektiv eller
spontan abort.

Missfall (spontan abort): Spontant avslutad graviditet som inte 6verensstammer med definitionen pa forlossning, eller
genom tillforlitlig undersékningsmetod konstaterad spontan intrauterin fosterdéd och darpa féljande avslutande av gra-
viditeten genom ingrepp fore 22+0 graviditetsveckan (< 22+0 gv), nar fostret vager mindre an 500 gram (< 500 g). (Spon-
tana aborter med missbildningar behandlas inte i denna rapport).

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

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

Missbildningsprevalens fér selektiva aborter utférda pa grund av svara missbildningar hos fostret: Antalet miss-
bildningsfall (selektiva aborter utférda pa grund av svara missbildningar hos fostret) per 10 000 fédda barn.

Spadbarnsdodlighet: Antalet dodsfall bland barn under ett ar (barnets alder < 1 ar eller < 365 dygn, under skottaret < 366
dygn eller fran fodelsen 0-364 dygn, under skottaret 0—365 dygn) i relation till 1 000 levande fédda barn.

Ytterligare information: Suomalainen tautien kirjaamisen ohjekirja. Komulainen Jorma (red.), THL Opas 7/2012.
http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-245-511-6

Symboler som anvands i tabellerna

—inga observationer
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Congenital anomalies 2014

Main findings

e Congenital anomalies are
detected annually in about
4.9 percent of live born in-
fants.

e Anomalies were diagnosed in
36 per cent stillbirths and in-
fant deaths.

e In 2014, 357 pregnancies
were terminated due to ma-
jor congenital anomalies.
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Prevalence of anomalies has remained stable

In Finland, major congenital anomalies were found in a total of 2,822 stillborn and live
born infants in 2014. Anomalies were diagnosed in 4.9 per cent of live born and 17.6
per cent of stillborn infants. Of infants who were stillborn or died during their first
year of life, a total of 36 per cent were diagnosed with a congenital anomaly.

The total prevalence of anomaly cases (per births and terminations of pregnancy per-
formed for fetal indications) was 546/10 000 births in 2014. In 2010—2014, the annu-
al total prevalence of anomaly cases was on average 543/10 000 births, or an average
of 3,231 cases a year.

In 2014, 357 pregnancies were terminated because of fetal anomalies. The prevalence
of terminations of pregnancy for fetal indications was 62/10 000 births in 2014,
whereas this figure was on average 58/10 000 births a year in 2010-2014. Of major
congenital anomaly cases, approximately one out of ten were terminations of preg-
nancy for fetal indications in 2014, and this proportion has changed little in 2010—
2014.

Figure 1. Prevalence of cases with major congenital anomalies (1/10 000 births) in
2000-2014. (Births and selective terminations of pregnancy are included in the total
prevalence)1

- Total prevalence of congenital anomalies
Prevalence of congenital anomalies in births
- Prevalence of selective terminations of pregnancy
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"The change in prevalence of congenital anomalies in 2005 is due to improved data coverage after the Care
Register for Health Care was established as a permanent data source for the Malformation Register.




Terms and definitions

Birth: A process resulting in a foetus or a child (one or more, 21) of at least 22+0 weeks of gestation (> 22+0 gwk) or-
weighing at least 500 grams (= 500 g) being born by vaginal delivery or by caesarean section. The process of a child be-
ingborn alive is always a birth. An induced termination of pregnancy, performed according to the Law on Induced Abor-
tions, is not a birth, in spite of thegestational age or the weight of the fetus.

Case (birth, selective termination of pregnancy or spontaneous abortion) with major congenital/fetal anomalies: Birth,
selective termination of pregnancy or spontaneous abortion included in the Finnish Register of Congenital Malformations,
i.e. a live birth, stillbirth or foetus in Finland with at least one detected major congenital/fetal anomaly and with a mother
who has been resident in Finland at the time of the delivery, selective termination of pregnancy or spontaneous abortion
and also during most of the pregnancy. (Spontaneous abortions are not included in this report.)

EUROCAT: European Surveillance of Congenital Anomalies. A European organisation for research and surveillance con-
genital anomalies.

ICBDSR: International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research. An international organisation for surveil-
lance and research of congenital anomalies.

Induced abortion/termination of pregnancy: Artificially induced termination of pregnancy which does not comply with
the definition of a birth and which leads to the death of one or more foetuses (> 1) and in which there is no indication of
intrauterine fetal death before the termination. A selective termination of pregnancy can be performed by the permission
of the National Supervisory Authority for Welfare and Health (Valvira) when the gestational age is less than 20+1 weeks of
gestation (< 20+0 gwk) and a fetal disease or structural anomaly is suspected or detected, or when the gestational age is
less than 24+1 weeks of gestation (< 24+0 gwk) and a severe fetal disease or structural anomaly has been detected by a
reliable prenatal diagnostic method.

Infant mortality: Deaths during the first year of life (age of the child < 1 year or < 365 days, in leap year < 366 days, or
from birth 0 — 364 days, in leap year 0 - 365 days) per 1000 live births.

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

Major congenital/fetal anomaly: A major congenital/fetal structural anomaly, chromosomal defect, teratoma and con-
genital hypothyroidism involved in a birth, a selective termination of pregnancy for severe major fetal anomalies, or in a
spontaneous abortion. Major anomalies do not include hereditary diseases and other diseases not associated with con-
genital anomalies, dysfunction of organs or tissues, developmental disabilities, congenital infections, isolated minor dys-
morphic features, normal variations and common less significant congenital anomalies, included in the exclusion list of
the Finnish Register of Congenital Malformations. Spontaneous abortions are not included in this report.

Perinatal mortality: Stillbirths and deaths during the first week of life (from birth 0 - 6 days or age of the child < 7 days)
per 1000 births (live births and stillbirths).

Prevalence:
Birth prevalence: Births with major congenital anomalies per 10 000 births.

Prevalence of selective terminations of pregnancy: Selective terminations of pregnancy with severe major fetal
anomalies per 10 000 births.

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

Spontaneous abortion: Spontaneous end of a pregnancy which does not comply with the definition of a birth, or a spon-
taneous intrauterine death of a foetus, detected by a reliable prenatal diagnostic method, and the associated artificial
expulsion of the foetus concerned before 22+0 weeks of gestation (< 22+0 gwk), when the foetus weighs less than 500
grams (< 500 g). (Spontaneous abortions are not included in this report.)

Stillbirth: Birth of a foetus or a child that shows no evidence of life typical of a live birth, but complying with the definition
of a birth (22+0 gwk or > 500 g).

More detailed information on the concepts and the definitions related to congenital anomalies is available in Finnish at:
http://www.thl.fi/thl-client/pdfs/8ad82ff8-2685-4278-b1c3-687204a2248d
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Liitetaulukko 1: Epamuodostumatapaukset 2000-2014
Bilagetabell 1: Missbildningsfallen 2000-2014

Appendix Table 1: Cases with congenital anomalies 2000-2014

Epamuodostumatapausten lukumaara — Antalet missbildningar — Number of cases with congenital anomalies

Elavana syntyneita — Levande fédda — Live births
Kuolleena syntyneita — Dodfédda — Stillbirths
Sikion epamuodostuman perusteella tehdyt
raskaudenkeskeytykset — Selektiva aborter pga.
missbildningar hos fostret — Selective terminations of
preanancy

Yhteensa — Totalt — Total

2000
1828
43

235
2106

Syntymavuosi — Fodelsedr — Year of birth / Keskeytysvuosi — Abortar — Year of termination

Epamuodostumatapausten esiintyvyys? - Prevalensen for missbildningsfallen! - Prevalence of cases with major congenital anomaliest

Kokonaisesiintyvyys (syntyneet lapset ja sikion
epamuodostuman perusteella tehdyt raskauden
keskeyttamiset, 1/10 000 syntynytté lasta) - Total
prevalens (fédda barn och selektiva aborter pga.
missbildningar hos fostret, 1/10 000 fédda barn) - Total
prevalence (births and selective terminations of pregnancy
due to major congenital anomalies 1/10 000 births)
Esiintyvyys syntyneilla (1/10 000 syntynytta lasta) -
Prevalens hos fodda barn (1/10 000 fodda barn) - Birth
prevalence (1/10 000 births)

Sikion epamuodostuman perusteella tehtyjen
raskaudenkeskeytyksien esiintyvyys (1/10 000
syntynytta lasta) — Prevalensen for selektiva aborter pga.
missbildningar hos fostret (1/10 000 fédda barn) —
Prevalence of selective terminations of pregnancy (1/10
000 births)

Kuolleisuus — Dédlighet — Mortality

Imevaisiassé kuolleita — Déda spadbarn — Infant deaths
Osuus kaikista kuolleena syntyneista ja imevaisiassa
kuolleista (%)' — Andel av alla dédfédda och déda
spadbarn (%)' — Proportion of all stillbirths and infant
deaths (%)’

2000

375

331

42

2000

136

41

2000-2014
2001 2002 2003 2004 20052 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 keskiarvo
1659 1808 1824 1876 2265 2642 2466 2612 2739 2915 2814 2715 3066 2802 2402
34 49 38 39 31 32 36 32 34 42 32 26 12 20 33
210 227 242 252 277 290 308 300 355 334 326 360 334 357 294
1903 2084 2104 2167 2573 2964 2810 2944 3128 3291 3172 3101 3412 3179 2729
2000-2014

2001 2002 2003 2004 20052 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014  keskiarvo

342 380 374 380 450 507 483 496 517 541 529 518 582 546 468

304 336 330 334 399 455 427 444 458 484 475 460 529 491 417

38 41 43 44 48 49 53 50 59 55 54 60 57 62 50
2000-2014

2001 2002 2003 2004 20052 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014  keskiarvo

113 96 104 103 102 106 96 89 90 75 82 94 58 62 94

39 38 39 37 37 38 36 34 34 37 38 40 27 28 36
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Liitetaulukko 2: Epamuodostumatapaukset yliopistollisten sairaaloiden erityisvastuualueittain 2000-2014
Bilagetabell 2: Missbildningsfall enligt universitetsjukhusens specialansvarsomréade 2000-2014
Appendix Table 2: Cases with congenital anomalies by areas of special responsibility of university hospitals 2000-2014

Erilyisvastuualue1 2. Specialansvarsomrz"ide1 2. Area of special responsibility1 2

2000 2001 2002 2003 2004 2005* 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 ii(;?(isrovlf
Kokonaisesiintyvyys (syntyneet lapset ja sikion epamuodostuman perusteella tehdyt raskauden keskeyttamiset, 1/10 000 syntynytté lasta)
Total prevalens (fodda barn och selektiva aborter utférda p& grund av missbildningar hos fostret, 1/10 000 fodda barn)
Total prevalence (births and selective terminations of pregnancy due to major congenital anomalies 1/10 000 births)

HYKS -HUCS -HUCH 404 374 402 401 415 460 534 509 496 535 545 542 529 586 525 484
TYKS - AUCS - TUCH 374 361 348 335 339 474 524 485 544 514 526 514 490 582 608 468
TAYS - TAUS - TAUH 372 325 383 370 368 484 510 468 492 496 564 506 488 624 520 465
KYS - KUS - KUH 332 328 395 395 373 415 475 491 497 585 563 553 539 590 591 475
OYS - OYS - OUH 349 284 340 337 361 389 453 432 459 448 502 529 537 521 533 432

Esiintyvyys syntyneilla (1/10 000 syntynytta lasta) - Prevalens hos fédda barn(1/10 000 fédda barn) - Birth prevalence (1/10 000 births)
Prevalens hos fodda barn (1/10 000 fédda barn)
Birth prevalence (1/10 000 births)

HYKS -HUCS -HUCH 355 324 351 350 356 395 464 438 427 466 473 474 462 521 456 421
TYKS - AUCS - TUCH 334 313 306 297 302 426 471 442 491 456 469 461 440 526 550 419
TAYS - TAUS - TAUH 327 292 334 318 325 429 463 412 440 445 512 457 437 559 472 415
KYS - KUS - KUH 298 294 355 356 331 374 446 438 458 517 514 505 477 551 524 429
OYS - OYS - OUH 303 265 314 302 318 352 411 386 424 398 452 471 486 482 492 390

Sikion epamuodostuman perusteella tehtyjen raskaudenkeskeytyksien esiintyvyys (1/10 000 syntynytta lasta)
Prevalensen for selektiva aborter pga. missbildningar hos fostret (1/10 000 fédda barn)
Prevalence for selective terminations of pregnancy (1/10 000 births)

HYKS -HUCS -HUCH 48 48 49 48 55 59 66 65 64 66 62 61 63 65 69 58
TYKS - AUCS - TUCH 37 47 40 38 34 47 51 41 52 58 55 53 48 56 56 48
TAYS - TAUS - TAUH 39 31 40 48 38 46 44 54 52 50 52 50 50 65 48 47
KYS - KUS - KUH 33 34 40 39 41 41 27 50 37 65 50 48 59 39 66 45
OYS - OYS - OUH 43 17 23 33 37 35 36 35 26 47 42 51 49 39 41 37

Epamuodostumatapausten lukuméaaréa (syntyneet lapset ja sikion epdmuodostuman perusteella tehdyt raskauden keskeyttamiset)
Antalet missbildningar (alla fédda barn och selektiva aborter pga. missbildning hos fostret)
Number of cases with congenital anomalies (all births and selective terminations of pregnancy)

HYKS -HUCS -HUCH 799 733 791 807 845 935 1117 1061 1048 1134 1184 1150 1102 1215 1080 1000
TYKS - AUCS - TUCH 330 306 296 284 295 410 464 426 484 474 496 466 441 516 539 415
TAYS - TAUS - TAUH 410 355 409 406 420 549 592 544 590 599 671 599 592 713 580 535
KYS - KUS - KUH 270 269 307 315 301 334 394 396 401 485 466 462 436 468 464 385
OYS - OYS - OUH 303 239 290 294 318 354 407 398 425 428 478 493 499 472 467 391

Sikioperustekeskeytysten osuus kaikista tapauksista, joilla epdmuodostuma (%)
Andel av selektiva aborter av alla fall med missbildningen (%)
Proportion of selective terminations of pregnancy out of all cases with an anomaly (%)

HYKS -HUCS -HUCH 11,9 128 123 119 133 12,7 124 128 130 123 114 113 11,9 111 131 12,3
TYKS - AUCS - TUCH 100 131 115 113 105 100 97 87 95 112 10,7 103 10,0 9,7 9,3 10,4
TAYS - TAUS - TAUH 105 96 105 131 102 95 86 116 105 10,2 9,2 98 10,3 104 9,3 10,2
KYS - KUS - KUH 10,0 104 101 98 110 99 56 101 75 111 8,8 8,7 11,0 6,6 11,2 9,5
OYS - OYS - OUH 122 59 69 99 104 90 79 80 56 105 8,4 9,7 9,2 7,4 7,7 8,6

* Aidin asuinkunnan javuoden 2015 kuntajaon mukaan.
Enligt moderns boendekommun och kommuninledningen 2015.
By maternal municipality of residence and classification of municipalities 2015.

2 Yliopistollisten sairaaloiden erityisvastuualueet - Universitetssjukhusens specialansvarsomréade - Areas of special responsibility of university hospitals :
HYKS =Helsingin yliopistollisen keskussairaalan erityisvastuualue - HUCS =Helsingfors universitetscentralsjukhusets specialansvarsomrade - HUCH =Area of special responsibility of Helsinki university cen
TYKS =Turun yliopistollisen keskussairaalan erityisvastuualue - AUCS =Abo universitetscentralsjukhusets specialansvarsomrade — TUCH =Area of special responsibility of Turku university central hospital
TAYS =Tampereen yliopistollisen sairaalan erityisvastuualue - TAUS =Tammerfors universitetssjukhusets specialansvarsomrade — TAUH =Area of special responsibility of Tampere university hospital
KYS =Kuopion yliopistollisen sairaalan erityisvastuualue - KUS =Kuopio universitetssjukhusets specialansvarsomrade - KUH =Area of special responsibility of Kuopio university hospital
OYS =Oulun yliopistollisen sairaalan erityisvastuualue - OYS =Uleaborgs universitetssjukhusets specialansvarsomrade - OYS =Area of special responsibility of Oulu university hospital

3 Epamuodostumarekisterin tietojen keraystapaa muutettu vuodesta 2005.

Missbildningsregistrets datainsamlingsmetod andrats frdn och med 2005.
The data collection practices were modified in 2005.
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Liitetaulukko 3: Kansainvalisesti seurattavat epamuodostumat 2000-2014
Bilagetabell 3: Missbildningar som monitoreras internationellt 2000-2014
Appendix Table 3: Congenital anomalies monitored internationally 2000-2014

Kokonaisesiintyvyys (syntyneet lapset ja sikion epamuodostuman perusteella tehdyt raskauden keskeyttamiset, 1/10 000 syntynytta lasta)

Total prevalens (fodda barn och selektiva aborter utférda pa grund av missbildningar hos fostret, 1/10 000 fédda barn)
Total prevalence (births and selective terminations of pregnancy due to major congenital anomalies 1/10 000 births)

Anenkefalia (aivottomuus) - Anencefali - Anencephaly

Spina bifida (selkarankahalkio) - Spina bifida - Spina bifida
Enkefaloseele (aivotyra) - Encefalocele - Encephalocele

Mikrokefalia (pienipaisyys) - Mikrocefali - Microcephaly
Synnynnéinen hydrokefalia (vesipaisyys) - Medfodd hydrocefalus
(vattenskalle) - Hydrocephalus

Silmattomyys - Anoftalmos (avsaknad av 6ga) - Anoftalmia
Mikroftalmia (pienisilmaisyys) - Mikroftalmos (férminskat 6ga) -
Microphthalmos

Anotia (Synnynnéinen korvalehden puuttuminen) - Anoti - Anotia
Mikrotia (pienikorvaisuus) - Mikroti - Microtia

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

Fallot'n tetralogia - Fallots tetralogi - Tetralogy of Fallot (TOF)
Vajaakehittynyt sydamen vasen puolisko - Hypoplastiskt
vansterkammarsyndrom - Hypoplasia of left heart syndrome (HLHS)
Aortan koarktaatio - Koarktation av aorta - Coarctation of aorta
Synnynnainen nenanieluaukkojen umpeuma - Koanalatresi - Choanal
atresia

Suulakihalkio - Kluven gom - Cleft palate (CP)

Huulisuulakihalkio - Kluven lapp med eller utan kluven gom - Cleft lip with
or without cleft palate (CL/P)

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

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

Molempien munuaisten puuttuminen / vajaakehittyneisyys - Njuragenesi /
dysgenesi, dubbelsidig - Renal agenesis / dysgenesis, bilateral
Raajapuutos - Reduktionsmissbildning av extremitet - Limb reduction
defect

Palleatyré - Diafragmabréck - Diaphragmatic hernia

Omfaloseele (napanuoratyrd) - Omfalocele - Omphalocele
Gastroskiisi (vatsahalkio) - Gastroschisis - Gastroschisis

Trisomia 21 - Trisomi 21 - Trisomy 21

Trisomia 13 - Trisomi 13 - Trisomy 13

Trisomia 18 - Trisomi 18 - Trisomy 18

2000
3,0
3,2
2,5
16

6,7
11

3,0
14
3,5

35
53

4,6
13,6

14
14,4
11,8
4,4
7,0
16

13,9
14
35
2,1

255
18
76

2001 2002
36 23
45 45
18 32
21 29
59 85
02 14
16 18
00 05
46 27
48 36
29 38
48 4,0

104 95
16 07
12,9 157
11,3 10,8
36 43
50 34
14 16
116 14,4
20 23
38 54
29 18
238 26,6
21 22
70 63

2003
4,2
57
1,6
23

6,2
0,5

2,1
05
4,6

25
3,4

39
10,1

0,7
14,8

10,6
2,8
53
16

16,6
1,6
6,4
4,1

24,9
2,1
6,9

2004 2005' 2006

2,9
35
1,4
21

4,0
1,0

0,9
0,2
3,5

4,2
4,0

47
11,3

14
17,8
S
3,3
55
17

14,9
2,8
52
2,3

29,1
2,4
6,4

31 29
52 39
22 14
35 30
66 39
03 05
12 02
09 05
45 52
36 44
45 41
43 32
93 90
17 08
157 156
112 10,2
35 49
61 90
21 14
128 108
33 29
57 68
24 30
265 308
14 29
76 63

2007
3,1
4,8
2,9
2,7

54
0,3

0,8
0,7
3,1

3.2
4,6

2,7
9,3

15
14,1
i)

3,1

54

0,7
ilil, 7/

3,4

4,8
30,2

4,2

6,4

Epamuodostumatapausten lukumaara (syntyneet lapset ja sikion epamuodostuman perusteella tehdyt raskauden keskeyttamiset)
Antalet missbildningar (alla fodda barn och selektiva aborter pga. missbildning hos fostret)
Number of cases with congenital anomalies (all births and selective terminations of pregnancy)

Anenkefalia (aivottomuus) - Anencefali - Anencephaly

Spina bifida (selkarankahalkio) - Spina bifida - Spina bifida
Enkefaloseele (aivotyra) - Encefalocele - Encephalocele

Mikrokefalia (pienipaisyys) - Mikrocefali - Microcephaly
Synnynnainen hydrokefalia (vesipaisyys) - Medfodd hydrocefalus
(vattenskalle) - Hydrocephalus

Silmattomyys - Anoftalmos (avsaknad av 6ga) - Anoftalmia
Mikroftalmia (pienisilmaisyys) - Mikroftalmos (férminskat 6ga) -
Microphthalmos

Anotia (Synnynnainen korvalehden puuttuminen) - Anoti - Anotia
Mikrotia (pienikorvaisuus) - Mikroti - Microtia

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

Fallot'n tetralogia - Fallots tetralogi - Tetralogy of Fallot (TOF)
Vajaakehittynyt sydamen vasen puolisko - Hypoplastiskt
vansterkammarsyndrom - Hypoplasia of left heart syndrome (HLHS)
Aortan koarktaatio - Koarktation av aorta - Coarctation of aorta
Synnynnainen nenénieluaukkojen umpeuma - Koanalatresi - Choanal
atresia

Suulakihalkio - Kluven gom - Cleft palate (CP)

Huulisuulakihalkio - Kluven Iapp med eller utan kluven gom - Cleft lip with
or without cleft palate (CL/P)

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

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

Molempien munuaisten puuttuminen / vajaakehittyneisyys - Njuragenesi /
dysgenesi, dubbelsidig - Renal agenesis / dysgenesis, bilateral
Raajapuutos - Reduktionsmissbildning av extremitet - Limb reduction
defect

Palleatyré - Diafragmabréck - Diaphragmatic hernia

Omfaloseele (napanuoratyrd) - Omfalocele - Omphalocele
Gastroskiisi (vatsahalkio) - Gastroschisis - Gastroschisis

Trisomia 21 - Trisomi 21 - Trisomy 21

Trisomia 13 - Trisomi 13 - Trisomy 13

Trisomia 18 - Trisomi 18 - Trisomy 18

2000 2001 2002 2003 2004 2005' 2006 2007
17 20 13 24 17 18 17 18
21 27 25 34 20 30 25 32
14 11 i) ) 10 13 8 18

9 12 17 13 12 20 18 16
38 33 49 35 23 39 24 33
6 9 6
17 ) 10 12 5 7 5
8 — . . . 5 . .
20 26 15 27 20 26 32 18
20 27 20 14 24 21 26 19
30 16 21 20 26 27 24 27
26 27 22 22 27 26 19 16
7 58 54 57 65 55 55 55
8 9 . . 9 10 5 9
83 7 920 86 109 96 97 85
71 63 61 61 59 65 64 73
25 20 25 16 20 20 29 18
42 30 20 31 34 36 55 32
10 8 & 10 ilil 12 8 5
83 68 80 94 89 80 66 72
8 11 13 ) 17 19 18 20
21 23 31 38 33 37 44 32
12 17 11 23 13 15 20 18
145 134 150 147 173 154 184 179
12 12 13 13 14 ) 19 25
43 43 35 39 37 44 42 42

! Epamuodostumarekisterin tietojen kerdystapaa muutettu vuodesta 2005.
Missbildningsregistrets datainsamlingsmetod &ndrats fran och med 2005.

The data collection practices were modified in 2005.
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2008
4,2
4,5
2,2
33

4,3
0,3

13
0,5
3,5

4,3
2,8

25
8,4

12
15,0
12,2

3,3

4,0

12

9,2
2,3
6,0

30,8
1,7
6,2

2008
25
28
13
20

28

21

30
17

15
50

75
20

24

55
14
37
14
185
10
37

2009
3,6
4,9
13
33

6,3
0,2

15
0,2
3,1

44
3,6

6,9
9,7

0,7
17,4

10,4
4,3
41
15

11,2
2,6
4,6
3,0

31,3
3,6
76

2009
22
30
10
20

38

19

27
22

43
59

110
66
26

27

68
16
30
18
192
23
47

2010
2,9
3,6
3,1
Zyil

3,9
0,5

1,0
0,7
54

4,2
3,6

4,7
12,2

16
16,1
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Liitetaulukko 4: Kansainvalisesti seurattavat epa . sikioper tysten, kuolleena syntyneiden ja imevéisiassa kuolleiden osuudet 2000-2014
Bilagetabell 4: Missbildningar som monitoreras internationellt, andelen selektiva aborter och déda barn under spadbarnsaldern 2000-2014
Appendix Table 4: Congenital anomalies monitored internationally, proportion of selective terminations of pregnancy and of infantile deaths 2000-2014

Epamuodostumatapausten
lukumaara (elavana ja kuolleena

syntyneet lapset ja sikion Sikioperustekeskeytysten osuus Kuolleena syntyneiden osuus Imevaiskaudella kuolleet kaikista
epamuodostuman perusteella tehdyt kaikista tapauksista, joilla ko. kaikista syntyneista lapsista, elavana syntyneista lapsista, joilla ko
raskauden keskeyttamiset) epamuodostuma (%) joilla ko. epamuodostuma (%) epamuodostuma (%)

Antalet missbildningar (alla fédda barn
och selektiva aborter pga. missbildning  Andel av selektiva aborter av alla  Andel av dodfédda av alla fédda Andel av doda spadbarn av alla levande

hos fostret) fall med missbildningen (%) barn med missbildningen (%) fodda barn med missbildningen (%)
Number of cases with congenital Proportion of selective terminations
anomalies (all births and selective of pregnancy out of all cases with  Proportion of stillbiths out of all Proportion of infantile deaths out of all
terminations of pregnancy) the anomaly (%) births with the anomaly (%) births with the anomaly (%)
Anenkefalia (aivottomuus) - Anencefali - Anencephaly 310 91,0 42,3 100,0
Spina bifida (selkarankahalkio) - Spina bifida - Spina bifida 381 46,3 3.6 8,6
Er a) - Ei - Encephalocele 200 70,1 9,3 20,4
i ia (pienipaisyys) - Mi i - Microcephaly 241 71 0.9 132
Synnynnainen hydrokefalia (vesipaisyys) - Medfédd hydrocefalus
(vattenskalle) - Hydrocephalus 501 40,7 55 16,1
iimattomyys - av 6ga) - i 49 42,9 7.7 333
Mikroftalmia (pienisilmaisyys) - Mikroftalmos (férminskat 6ga) -
Microphthalmos 101 23,8 2,6 38,7
Anotia (Synnynnéainen korvalehden puuttuminen) - Anoti - Anotia 45 20,0 0,0 139
Mikrotia (pienikorvaisuus) - Mikroti - Microtia 352 1,7 0,6 15
Suurten suonten transpositio - Transposition av de stora karlen -
Transposition of great vessels (TGA) 339 14,8 18 14,5
Fallot'n tetralogia - Fallots tetralogi - Tetralogy of Fallot (TOF) 337 8,2 2,0 8,1
Vajaakehittynyt sydamen vasen puolisko - Hypoplastiskt
vanster - Hypoplasia of left heart syndrome
(HLHS) 365 40,2 32 45,5
Aortan koarktaatio - Koarktation av aorta - Coarctation of aorta 909 4,7 13 9.8
ainen nenani jen - Koanalatresi -
Choanal atresia 93] 6,1 11 12,0
Suulakihalkio - Kluven gom - Cleft palate (CP) 1380 5.8 1.0 45
Huulisuulakihalkio - Kluven lapp med eller utan kluven gom - Cleft
lip with or without cleft palate (CL/P) 986 13,2 18 5.2
Ruokatorven umpeuma / ahtauma - Atresi / stenos av esofagus -
Oesophageal atresia / stenosis 344 6,7 5,0 8,6
Anorektaaliumpeuma / -ahtauma - Anorektal atresi / stenos -
Anorectal atresia / stenosis 511 16,0 3.6 7.6
Molempien munuaisten puuttuminen / vajaakehittyneisyys -
Njuragenesi / dysgenesi, dubbelsidig - Renal agenesis /
dysgenesis, bilateral 124 52,4 235 94,9
j - i i ing av itet - Limb
reduction defect 1111 30,2 5,0 7,1
lleatyré - Diafrag réck - Diaphrag hernia 217 30,9 4,8 34,5
O &) - Of =0 526 59,2 il 17,6
jisi ( ) - Gastroschisis - G isi 250 24,4 6,0 8,8
Trisomia 21 - Trisomi 21 - Trisomy 21 2467 54,3 il 41
Trisomia 13 - Trisomi 13 - Trisomy 13 233 70,4 16,1 91,5
Trisomia 18 - Trisomi 18 - Trisomy 18 666 71,4 36,0 85,7

THL/SVT Tilastoraportti/FOS Statistik rapport/OSF Statistical Report 27/2018



Epamuodostumat

Tilastotietojen relevanssi

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen (THL) yllapitama epamuodostumarekisteri aloitti toimintansa vuonna 1963. Sen
paatarkoituksena on epamuodostumien esiintyvyyden ja laadun jatkuvalla seurannalla pyrkid ajoissa havaitsemaan
mahdolliset uudet sikiotd vaurioittavat tekijat ympaéristossd (teratogeenit) ja ehkaistd epamuodostumien syntya
vaikuttamalla naihin tekijoihin. Tilastotietoja kdytetdadn epamuodostumien valtakunnalliseen ja alueelliseen seurantaan ja
mm. sikidseulontojen, -diagnostiikan ja epamuodostumien hoidon suunnitteluun sekd epamuodostumien tutkimukseen.

THL kerdaa epamuodostumatiedot ja yllapitdd epamuodostumarekisteria terveydenhuollon valtakunnallisia
henkilorekistereita koskevan lain (566/1989: 2 ja 3 §) ja sen nojalla annetun asetuksen (774/1989: 1 ja 8 §) perusteella
seka Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksesta annetun lain (668/2008: 2 §) nojalla.

Epamuodostumarekisterin tilastoraportti sisaltaa tietoja merkittdvien epamuodostumien lukumaarista ja esiintyvyyksista
(10 000 syntynytta lasta kohden). Epdmuodostumatapauksien lukumaaria ja esiintyvyyksid tarkastellaan eldavana ja
kuolleena syntyneilld lapsilla sekd sikion epamuodostuman perusteella tehdyissd raskaudenkeskeytyksissa. Lisadksi
esitetdan epamuodostumatapausten osuudet kaikista kuolleena syntyneista tai imevaisidassa kuolleista lapsista vuosittain.
Erdiden kansainvalisesti seurattavien epamuodostumien lukumaarat ja esiintyvyydet, keskeytysten osuudet ja
kuolleisuudet imevaisidssa esitetdaan valtakunnallisesti, ja yksityiskohtaisemmin tarkastellaan Downin oireyhtymaa,
hermostoputken sulkeutumishairiéita ja huulisuulakialueen halkioita.

Tilastoraportti on tarkoitettu lisdantymisterveyden ja epamuodostumien kanssa tydskenteleville terveydenhuollon am-
mattihenkilGille, hallintoviranomaisille, suunnittelijoille ja tutkijoille sekd muille epdgmuodostumista kiinnostuneille tahoil-
le, joilla on tarve saada mahdollisimman ajantasaista tietoa epadmuodostumien lukumaarista ja esiintyvyydesta.

Tilastoraportin tekstiosassa on esitetty raportissa kaytetyt kasitteet ja maaritelmat.

Menetelmakuvaus

Epamuodostumarekisteri saa epamuodostumatietoja sairaaloista, terveydenhuollon ammattihenkil6iltd ja genetiikan
laboratorioista. Epamuodostumarekisteri kerdd epamuodostumatietoja myos THL:n syntyneiden lasten -, hoitoilmoitus-,
raskaudenkeskeyttamis- ja nadkdvammarekistereistd, Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontavirastosta (Valvira) ja Tilasto-
keskuksen kuolemansyyaineistosta. Epamuodostumadiagnoosit varmistetaan tarvittaessa lasta/sikiotd/naista hoitaneista
tai tutkineista terveydenhuollon yksikoista. Epdamuodostumailmoitus tehddan aina mahdollisimman pian poikkeavuuden
havaitsemisen jdlkeen. Epdmuodostumatiedot kerdtdadn padsaantodisesti lapsen ensimmaisen ikdvuoden ajalta, mutta
rekisteri keraa tietoja myds myéhemmin todetuista epdmuodostumista tilastoja ja tutkimusta varten.

Tilasto sisdltda Suomessa elavana tai kuolleena syntyneet lapset, joilla on todettu ainakin yksi merkittavd synnynndinen
epamuodostuma ja joiden &iti on asunut synnytyksen aikana Suomessa. Tilasto sisdltdda myos sikion todetun tai epaillyn
vamman tai sairauden perusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset.

Tilastoraportissa esitetddn tietoja vain todetuista merkittavistda synnynnaisistd epamuodostumista, joiksi epamuodostu-
marekisterin maaritelman mukaan katsotaan rakenteelliset poikkeavuudet, kromosomipoikkeavuudet ja erdat muut syn-
nynndiset poikkeavuudet, kuten synnynnainen kilpirauhasen vajaatoiminta. Epdmuodostumina ei raportoida perinndllisia
tai muita sairauksia, joihin ei liity synnynndisid epadmuodostumia, elinten ja kudosten toiminnan hairi6ita, kehitysvammai-
suutta, synnynnaisia infektioita, vahaisia yksittdin esiintyvia ulkonakoon liittyvia rakennepoikkeavuuksia, normaalivariaa-
tioita, eikd epamuodostumarekisterin poissulkulistalla olevia tavallisia, merkitykseltdaan vahdisempia epamuodostumia.
Tama noudattaa padosin kansainvilisen epdmuodostumajarjeston EUROCATIN kaytantda®. Koska raskaudenkeskeytysre-
kisteri tilastoi myos viimeksi mainittujen diagnoosityyppien perusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset, eroavat epamuo-
dostumarekisterin ja raskaudenkeskeytysrekisterin sikioperustekeskeytysluvut toisistaan.

* http://www.eurocat-network.eu/content/Section%203.2-%2027 Oct2016.pdf



http://www.eurocat-network.eu/content/Section%203.2-%2027_Oct2016.pdf

Tiedot epdmuodostumatapauksista saapuvat THL:3dn pdaosin paperimuodossa. Tiedot tallennetaan lomakkeilta ja muista
ilmoituksista epamuodostumarekisterin tietokantaan. Aineiston tarkistusajoja tehdaan sadnnollisesti, puuttuvia tapauksia
ja tapaustietoja taydennetdan muista rekistereistd. Epaselvat tapaukset ja diagnoosit tarkistetaan lasta/sikiotd/naista
hoitaneista sairaaloista.

Tietojen oikeellisuus ja tarkkuus

Rekisterin tietojen oikeellisuus riippuu ilmoituksen tehneen yksikon kirjaamista tiedoista. Samasta lapsesta tai sikiosta voi
ajan kuluessa tulla rekisteriin useita ilmoituksia, jotka kaikki huomioidaan ja joiden perusteella tdydennetdan ja tarkenne-
taan rekisterin aikaisempia tietoja. Rekisterin tietoja myds vertaillaan muihin rekistereihin ja tietolahteisiin.

Epamuodostumarekisterin tietosisaltda ja tietojen kerdystapaa on uusittu vuosina 1985, 1993 ja 2005. Vuodesta 1993
alkaen tilastojen kattavuutta ja laatua voidaan pitaa varsin hyving, vaikka varsinaisia kattavuusselvityksia tai tietojen oi-
keellisuuden arviointia ei epamuodostumarekisterin vuonna 1993 tapahtuneen uudistuksen jilkeen olekaan tehty. Epa-
muodostumatapauksien esiintyvyys vastaa normaalia kirjallisuudessa kuvattua ja kansainvalisten epamuodostumarekiste-
reiden raportoimaa epamuodostumatapauksien esiintyvyytta > Eri epamuodostumatyyppien esiintyvyydet ovat vastan-
neet muissa kansallisissa ja kansainvalisissa tutkimuksissa saatuja tuloksia. Vuonna 2005 ryhdyttiin keradmaan epamuo-
dostumatietoja myo6s hoitoilmoitusrekisteristd, mika edelleen paransi epdmuodostumarekisterin kokonaiskattavuutta.

Epamuodostumarekisteri kerda tietoja myos muista rekistereista ja varmentaa tarvittaessa aiempia diagnooseja noin 1-2
vuoden ajan ensimmadisen ilmoituksen saapumisesta, joten rekisterin aineisto tdydentyy lopullisesti vasta noin kaksi vuot-
ta lapsen syntyman tai raskaudenkeskeytyksen jalkeen. Tilastoista 16ytyneet mahdolliset virheet korjataan. Epamuodos-
tumarekisteri tdydentaa ja korjaa jatkuvasti aineistoaan mydhemmin saatujen ilmoitusten ja pyydettyjen lisatietojen avul-
la. Ndma muutokset paivitetdan vuosittain tilastoon, jossa ne nakyvat pieninad lukumaarien ja esiintyvyyksien muutoksina
aiempien tilastovuosien ja erityisesti viimeisimman raportoidun tilastovuoden kohdalla.

Julkaistujen tietojen ajantasaisuus ja oikea-aikaisuus

Epamuodostumarekisterin tilastoraportti on THL:n kerran vuodessa tuottama tilasto. Koska synnynnaisia epdmuodostu-
mia diagnosoidaan tai niiden perussyy, esimerkiksi kromosomipoikkeavuus, saattaa selvitd vasta myéhemmin lapsuudes-
sa, korjataan tietoja taannehtivasti ja julkaistujen vuositilastojen lukumaarissa tapahtuu vahaisia muutoksia.

Tietojen saatavuus ja lapindkyvyys/selkeys

Tilastoraportti julkaistaan THL:n verkkosivuilla osoitteessa http://www.thl.fi/tilastot/epamuodostumat. Rekisterin tietoja
toimitetaan seka kansallisiin ettd kansainvalisiin tilastoihin (EUROCAT ja ICBDSR).

Tilastojen vertailukelpoisuus

Vuosikymmenien aikana rekisterin tiedonkeruussa ja aineistojen kasittelyssa seka sairaaloiden ilmoittamisaktiivisuudessa
on tapahtunut muutoksia, jotka heijastuvat rekisterin kattavuuteen. Sikion poikkeavuuksien seulontojen ja sikiddiagnos-
tiikan kehittymisen myo6ta sikioperusteella tehdyt raskaudenkeskeytykset ovat lisddntyneet, minka vaikutus nakyy erityi-
sesti vertailtaessa varhaisimpien vuosikymmenien lukuja 1990-luvun jalkeisiin. Raskauden keskeyttamista koskevan lain
muutos vuonna 1985 ja kuolleena syntyneen maaritelman muuttuminen 1.1.1987 alkaen vaikuttavat epamuodostumare-
kisterin eri vuosien ja vuosikymmenien tilastotietojen vertailukelpoisuuteen. Terveydenhuollon hoitoilmoitusrekisterin
(Hilmo) kayttoonotto epamuodostumarekisterin tietoldhteend on parantanut rekisterin kokonaiskattavuutta vuodesta
2005 lahtien. Kansainvélisesti tilastot ovat varsin hyvaa tasoa ja vertailukelpoisia.

Epdamuodostumarekisteri siirtyi vuonna 2013 kdyttdmaan esiintyvyyslaskelmissa peruslukuina THL:n syntyneiden lasten
rekisterista saatavia syntyneiden lasten lukumaaria Tilastokeskuksen lukumaaratietojen sijasta
(http://www.thl.fi/tilastot/synnyttajat). Syntyneiden lasten rekisteri ja epamuodostumarekisteri kerdavat tiedot kaikista
Suomessa syntyneista lapsista, kun taas Tilastokeskus kerda tiedot Suomessa ja ulkomailla syntyneistd suomalaisista,
mutta ei Suomessa syntyneistd ulkomaalaisista. Lisdksi epdmuodostuma- ja syntymarekisteri kirjaavat kuolemat syntyma-
vuoden mukaan kun taas Tilastokeskus kuolinvuoden mukaan.

> EUROCAT http://www.eurocat-network.eu/AccessPrevalenceData/PrevalenceTables


http://www.thl.fi/tilastot/epamuodostumat
http://www.thl.fi/tilastot/synnyttajat

Epamuodostumatapauksien ja merkittdvien epdmuodostumien kasitteet, epdmuodostumien maaritelmat ja luokittelut
seka rekisterin sisdlto ovat pysyneet oleellisesti samankaltaisina koko raportissa kasiteltdavan ajan.

Selkeys ja eheys/yhteniisyys

Tilastoraportissa kadytetddn vakiintuneita kansainvalisia kasitteitd ja luokituksia. Ne ovat pddosin yhtenevaiset muiden
kansallisten epamuodostumatietoja sisaltavien rekistereiden ja aineistojen kanssa. Epamuodostumien luokitteluun ja
koodaukseen rekisterissa on kaytetty WHO:n ICD-7, -8, -9 ja -10 -tautiluokituksia seka taannehtivasti vuodesta 1986 alka-
en ICD-9:n laajennusta (www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/documents/macdpcode0807.pdf). Diagnoosit kirjataan myos
sanallisessa muodossa (englanniksi). Kaytetyt lisddntymisen perusmaaritelmat ja kasitteet ovat periaatteessa pysyneet
samoina (Opas 17, Suomalainen tautien kirjaamisen ohjekirja, THL 2012 http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-245-511-6).
Epamuodostumarekisteri noudattaa padosin kansainvalisen epamuodostumajarjeston EUROCATIn kaytdntod poistaes-
saan pienet anomaliat ja erdat muut poikkeavuudet sekd sairaudet tilastotarkasteluista (http://www.eurocat-
network.eu). Erdiden kansainvalisessd seurannassa olevien synnynndisten epdmuodostumien maaritelmat noudattavat
kansainvalisen epamuodostumajarjeston ICBDSR:n (International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Re-
search) maéaritelmid (http://www.icbdsr.org). Ladkkeistd kdytetddn ATC-luokitusta ja -koodeja (Anatomic Therapeutic
Chemical classification index / WHO) (http://www.fimea.fi/laakehaut ja luettelot/atc-luokitus). Alueellisissa tarkasteluis-
sa kadytetdan naisen kotikuntaa ja kunkin julkaisuvuoden tai sitd edeltdvdn vuoden kuntaluokitusta/Tilastokeskus
(http://www.tilastokeskus.fi/meta/luokitukset/luokitustiedotteet.html).

Synnynnaiset epamuodostumat 2014 —tilastoraportin erityiskysymykset

Tilastoraportti koskee vuoden 2014 aikana syntyneita lapsia tai sikioperusteella keskeytettyja raskauksia.


http://www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/documents/macdpcode0807.pdf
http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-245-511-6
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.icbdsr.org/
http://www.fimea.fi/laakehaut_ja_luettelot/atc-luokitus
http://www.tilastokeskus.fi/meta/luokitukset/luokitustiedotteet.html

Medfodda missbildningar

Statistikuppgifternas relevans

Missbildningsregistret som uppratthalls av Institutet for halsa och valfard (THL) upprattades 1963. Dess huvudsyfte ar att
genom kontinuerlig uppféljning av missbildningarnas férekomst och karaktar i tid kunna observera nya miljofaktorer (te-
ratogener) som kan skada fostret, och att forebygga missbildningar genom att paverka dessa faktorer. Statistikuppgifter-
na anvands vid den nationella och regionala uppféljningen av missbildningar samt vid bl.a. planering av fosterscreening,
fosterdiagnostik, vard av missbildningar och forskning i missbildningar.

THL samlar data om missbildningar in och uppratthaller missbildningsregistret i enlighet med lagen om riksomfattande
personregister fér halsovarden (556/1989: 2 och 3 §) och den férordning som utfardats med stod av den (774/1989: 1 och
8 §) samt i enlighet med lagen om Institutet for halsa och valfard (668/2008: 2 §).

Missbildningsregistrets statistikrapport innehaller uppgifter om antal och prevalens (per 10 000 fédda barn) nar det galler
betydande missbildningar som konstaterats i hela landet och efter specialansvarsomrade for universitetssjukhus. Antalet
missbildningsfall och deras prevalens granskas hos levande fédda och dodfédda barn samt vid selektiva aborter som ut-
forts pga. missbildningar hos fostret. Dessutom presenteras missbildningsfallens andel av alla dodfédda barn eller barn
som dott i spadbarnsaldern arligen. | fraga om vissa missbildningar som féljs upp internationellt presenteras nationella
antal och prevalenser, andel selektiva aborter och dédlighet hos spddbarn, och mer i detalj granskas Downs syndrom,
neuralrérsdefekter och lapp- och gomspalt.

Statistikrapporten riktar sig till hdlso- och sjukvardspersonal inom reproduktionshélsa och missbildningar, férvaltnings-
myndigheter, planerare och forskare samt 6vriga som intresserar sig for missbildningar och som behover sa aktuell in-
formation som majligt om antalet missbildningar och deras prevalenser.

| statistikrapportens textdel presenteras de begrepp och definitioner som anvands i rapporten.

Metodbeskrivning

Missbildningsregistret far sina uppgifter om forekomsten av missbildningar fran sjukhusen, av halso- och sjukvardsperso-
nal och fran genetiska laboratorier. Missbildningsregistret far ocksa uppgifter fran fodelse-, vardanmalnings-, abort- och
synskaderegistren vid THL samt fran Tillstands- och tillsynsverket for social- och halsovarden (Valvira) och Statistikcen-
tralens dodsorsaksstatistik. Missbildningsdiagnoserna bekréaftas vid behov av den enhet inom hélso- och sjukvarden som
vardat eller undersokt barnet/fostret/kvinnan. Anmalan om missbildning gors sa snart som mgjligt efter att avvikelsen
konstaterats hos det nyfédda barnet eller hos fostret fran selektiv eller spontan abort. Uppgifterna om missbildningar
samlas huvudsakligen in under barnets forsta levnadsar, men man for ocksa in uppgifter om senare konstaterade miss-
bildningar i registret for statistik och forskning.

Statistiken omfattar i Finland levande foédda eller dédfédda barn hos vilka man konstaterat minst en betydande medfodd
missbildning och vilkas modrar bott i Finland under forlossningen. Statistiken omfattar dven selektiva aborter som utforts
pa grund av konstaterad eller misstankt skada eller sjukdom hos fostret.

| statistikrapporten presenteras endast uppgifter om betydande medfédda missbildningar som konstaterats. | missbild-
ningsregistret definieras medfédda strukturella missbildningar, kromosomavvikelser och nagra andra medfédda anoma-
lier som medfédd hypotyreos och teratom som betydande missbildningar. Som missbildningar rapporteras inte arftliga
eller andra sjukdomar som inte dr behaftade med medfédda missbildningar, stérningar i organens eller viavnadernas
funktion, utvecklingsstorning, medfédda infektioner, mindre avvikelser i utseendet, normal variation eller andra mindre
betydelsefulla avvikelser som finns pa missbildningsregistrets lista 6ver missbildningar som utesluts. Detta foljer i stort
praxisen vid den internationella missbildningsorganisationen EUROCAT. Eftersom abortregistret dven for statistik over
aborter som utforts pa grund av de sistnamnda diagnostyperna skiljer sig missbildningsregistrets och abortregistrets siff-
ror for abort pa grund av fostret fran varandra.

Uppgifter om missbildningsfall inkommer framst i pappersform till THL. Uppgifterna fran anmaélningsblanketter och andra
meddelanden sparas i missbildningsregistrets databas. Materialet kontrolleras regelbundet, fall laggs till och uppgifterna



kompletteras med uppgifter fran andra register. Oklara fall och diagnoser kontrolleras vid de sjukhus som vardat barnet
eller fostret.

Uppgifternas riktighet och exakthet

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

Datainnehallet i missbildningsregistret och insamlingsmetoden férnyades 1985, 1993 och 2005. Fran och med 1993 kan
statistikens tackning och kvalitet betraktas som mycket bra, dven om egentliga tackningsutredningar eller sdkerstallning
av data inte har gjorts efter fornyelsen av missbildningsregistret 1993. Prevalensen for missbildningsfall motsvarar den
normala prevalens som beskrivs i litteraturen och rapporteras av internationella missbildningsregistren. Prevalensen for
olika typer av missbildningar har motsvarat de resultat man fatt i nationella och internationella undersdkningar om miss-
bildningar. Ar 2005 borjade man dven samla in uppgifter om missbildningar fran vardanmalningsregistret, vilket ytterli-
gare forbattrat missbildningsregistrets totala tackning en aning.

Missbildningsregistret samlar dven in uppgifter fran andra register och verifierar vid behov tidigare diagnoser under cirka
1-2 ar fran att den foérsta anmaélan inkommit, sa materialet i registret kompletteras slutgiltigt forst cirka tva ar efter ett
barns fodelse eller efter en abort. Eventuella fel som hittas i statistiken korrigeras. Missbildningsregistrets data komplett-
eras och korrigeras kontinuerligt enligt anmalningar, som insants eller begarts senare. Dessa fordndringar uppdateras
arligen i statistiken, dar de syns som sma fordndringar i antal och prevalens for tidigare aren och speciellt angaende den
sista rapporterade statistikaret.

De publicerade uppgifternas aktualitet och rattidighet

Missbildningsregistrets statistikrapport innehaller statistik som THL sammanstéaller en gang per ar. Eftersom medfédda
missbildningar diagnostiseras eller deras grundldaggande orsak, t.ex. kromosomavvikelse, kanske kan faststallas forst se-
nare i barndomen, kan dndringar goras retroaktivt och sma andringar ske i antalen i den publicerade arsstatistiken.

Tillgang till uppgifterna och deras transparens/tydlighet

Statistikrapporten  sands  till sjukhus och andra anmaélare. Det offentliggérs pa THL webbsida
https://www.thl.fi/sv/web/thlfi-sv/statistik/statistik-efter-amne/sexuell-och-reproduktiv-halsa/medfodda-missbildningar.
Uppgifterna i registret lamnas till bade nationell och internationell statistik (EUROCAT och ICBDSR).

Statistikens jamférbarhet

Under decennierna har det skett forandringar i insamlingen av uppgifter till registret och i hur materialet behandlas samt i
sjukhusens anmalningsaktivitet, och det aterspeglas i registrets omfattning. Genom utvecklingen av fosterscreening och
fosterdiagnostik har de selektiva aborter som utférs pga. fosterskada okat. Effekten av detta syns sarskilt nar man jamfor
siffrorna under de férsta decennierna med siffrorna efter 1990-talet. Andringen av abortlagen ar 1985 och revideringen
av definitionen av dodfodd fran och med den 1 januari 1987 paverkade jamforbarheten av missbildningsregistrets sta-
tistikuppgifter fran olika ar och artionden. Inférandet av vardanmalningsregistret inom halso- och sjukvarden (Hilmo) som
informationskalla for missbildningsregistret har forbattrat registrets totala tackning fran och med 2005. Internationellt
sett ar statistikuppgifterna av mycket hog kvalitet och jamférbara.

Ar 2013 6vergick missbildningsregistret till att anvanda antalen fodda barn enligt registret Gver fodelser vid THL som
namnare i sina prevalenskalkyler i stdllet for uppgifter om antalen fodda barn enligt Statistikcentralen
(https://www.thl.fi/sv/web/thlfi-sv/statistik/statistik-efter-amne/sexuell-och-reproduktiv-halsa/foderskor-forlossningar-
och-nyfodda). Registret over fodelser samt missbildningsregistret samlar in uppgifter on alla barn som ar fédda i Finland,
medan Statistikcentralen samlar in uppgifter om alla finska barn som ar fédda i Finland och utomlands men inte om ut-
landska barn som ar fédda i Finland. Dessutom registrerar missbildningsregistret och registret over fédelser alla dédsfall
enligt fodelsearet medan Statistikcentralen enligt dodsaret.

Begreppen missbildningsfall och betydande missbildning, definitionerna och klassifikationerna av missbildningar samt
registrets innehall har vasentligen varit desamma under hela den period som behandlas i rapporten.
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Tydlighet och enhetlighet/6verensstimmelse

| statistikrapporten anvands etablerade internationella begrepp och klassifikationer. De stdmmer i huvudsak éverens med
missbildningsuppgifterna i andra nationella register och material. WHOs klassifikationer ICD-7, -8, -9 och -10 samt en
utstrackning av ICD-9 retrospektivt sedan 1986 har anvants i registret for klassifikation och kodning av missbildningar
(www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/documents/macdpcode0807.pdf). Diagnoser registreras ocksa i verbal form (pa eng-
elska). De grundlaggande definitioner som anvands i registret ar i princip ocksa desamma (Opas 17, Suomalainen tautien
kirjaamisen ohjekirja, THL 2012 http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-245-511-6). Missbildningsregistret foljer i stort sett praxi-
sen vid den internationella missbildningsorganisationen EUROCAT nar mindre missbildningar och vissa andra abnormali-
teter samt sjukdomar utesluts fran statistiska analyser (http://www.eurocat-network.eu). Definitionerna av vissa miss-
bildningar som monitoreras internationellt féljer motsvarande definitioner som den internationella missbildningsorgani-
sationen ICBDSR (International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research, http://www.icbdsr.org). ATC-

klassifikationen och -koderna (Anatomic Therapeutic Chemical classification index/WHO)
(http://www.fimea.fi/laakehaut ja luettelot/atc-luokitus) anvands for mediciner. Indelningar av  kommu-
ner/Statistikcentralen anvinds i regionala granskningar for varje publiceringsar eller foregaende ar

(http://www.tilastokeskus.fi/meta/luokitukset/luokitustiedotteet sv.html).

Specialfragor i statistikrapporten éver medfodda missbildningar 2014

Statistikrapporten innehaller uppgifter om barn fédda 2014 och aborter som gjordes 2014.
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Congenital anomalies

Relevance of statistical data

The Register of Congenital Malformations at the National Institute for Health and Welfare (THL) was established in 1963.
The main purpose of the Register is to continuously monitor the prevalence and types of congenital anomalies for an
early identification of any new environmental factors (teratogens) that potentially cause fetal defects, and for the preven-
tion of congenital anomalies by influencing these factors. Statistical data are used for monitoring congenital anomalies
nationally and regionally, for planning prenatal screening and diagnostics of fetal anomalies, as well as for treatment of
congenital anomalies, and for conducting research on congenital anomalies.

THL collects data on congenital anomalies and maintains the Register of Congenital Malformations pursuant to the Act on
Nationwide Health Care Registers (566/1989, Sections 2 and 3) and the subsequent Statute (774/1989, Sections 1 and 8)
as well as on the Act on the National Institute for Health and Welfare (668/2008, Section 2).

The Statistical Report of the Register of Congenital Malformations contains information on the number and prevalence
rates (per 10 000 births) for detected congenital anomalies nationally and by areas of special responsibility of university
hospitals. The Report contains the numbers of cases with congenital anomalies detected in live births, stillbirths and se-
lective terminations of pregnancy. Additionally, the proportion of annual cases among infant deaths is reported. The an-
nual numbers and prevalence rates, proportions of terminations of pregnancy and mortalities for certain internationally
monitored congenital anomalies are given at the national level, while a more detailed analysis is presented of Down's
syndrome, neural tube defects and orofacial clefts.

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

The report text describes the concepts used in this report.

Description of methods

The Register of Congenital Malformations receives data on congenital anomalies from hospitals, health care professionals
and genetic laboratories. It also draws data from the Medical Birth Register, the Care Register for Health Care, the Regis-
ter on Induced Abortions, all maintained by THL, and from the the Register of Visual Impairment, data provided by the
National Supervisory Authority for Welfare and Health (Valvira), as well as from the Cause of Death Statistics, maintained
by Statistics Finland. When necessary, the diagnoses obtained from these data sources are confirmed by contacting the
hospital or health care unit that have given treatment to the infant/fetus/woman. Notification of congenital anomaly
should be made as soon as possible after the detection of a congenital anomaly after birth or selective termination of
pregnancy or spontaneous abortion. Although the Register mainly collects data from the first year of the infant, it also
collects data on subsequently detected congenital anomalies of the child for statistics and research.

The Statistical Report includes statistics on live births and stillbirths in Finland when at least one major congenital anoma-
ly has been detected and when the mother has been resident in Finland at the time of the delivery. The report also in-
cludes statistics on selective terminations of pregnancy due to congenital anomalies.

The Statistical Report only gives information on major congenital anomalies as defined in the Register of Congenital Mal-
formations, that is, structural anomalies, chromosomal defects and a few other congenital anomalies like congenital hy-
pothyroidism and teratomas. Congenital anomalies do not include hereditary diseases and other diseases not associated
with congenital anomalies, dysfunction of organs or tissues, developmental disabilities, congenital infections, isolated
minor dysmorphic features, normal variations and common minor congenital, isolated anomalies included in the exclu-
sion list of the Register. This practice complies largely with that of the European Surveillance of Congenital Anomalies
EUROCAT. As the Register on Induced Abortions includes cases for the latter types of diagnoses, the statistics for selective
terminations of pregnancy are different in the statistical report on induced abortions and this report on congenital mal-
formations.



Notifications of congenital anomalies are sent mainly in paper format. The data from the notification forms and other
sources are stored in the electronic database for the Malformation Register. Data check-ups are made regularly, missing
cases and case-specific data are added from other registers and any unclear cases and diagnoses are checked by contact-
ing the treating hospitals.

Correctness and accuracy of data

Correctness of data depends on the quality of the data submitted by the data suppliers. Over time, the register may re-
ceive multiple notifications for the same infant or fetus. All notifications are included in the register and are used for sup-
plementing and refining previously registered information on congenital malformations. The data in the Register of Con-
genital Malformations are compared with those in other registers and data sources.

The data content and the data collection practice of the Register of Congenital Malformations were revised in 1985, 1993
and 2005. From 1993 onwards the data coverage and quality can be regarded as very good although there have been no
coverage analyses or validation of the data since the 1993 revision. The prevalence rates for cases with congenital anoma-
lies correspond to the normal prevalence rates described in the literature and reported internationally. The prevalence
rates for different types of congenital anomalies have also been consistent with the findings of other national and inter-
national studies on congenital anomalies. Since 2005, data on congenital malformations have also been derived from the
Care Register for Health Care, maintained by THL, which has further improved the total coverage of the Malformation
Register.

As the Register of Congenital Malformations also draws data from other registers and confirms the diagnoses, its data
sets are not complete until about two calendar years from the birth or selective termination of pregnancy.

Any errors identified in the statistics are corrected. The register data is continuously completed and corrected according
to later notifications and any additional information that has been requested to the Malformation Register. The statistics
are annually updated according to these changes, which are seen as small changes in the numbers and prevalence for the
previous years of statistics and especially for the last reported year of statistics.

Timeliness and promptness of published data

The Statistical Report of the Register of Congenital Malformations is compiled annually by THL. As it is possible that con-
genital anomalies are not diagnosed in the first year of life, or their principal cause, such as a chromosomal defect is iden-
tified later, the numbers in the published annual statistics may change slightly over the years.

Accessibility and transparency/clarity of data

The Statistical Report is sent to hospitals and other units of health care submitting data to the Register, in addition to
being published on the THL website at http://www.thl.fi/statistics/congenitalmalformations. Statistical data is annually
published in both national and international statistical publications (EUROCAT and ICBDSR).

Comparability of statistical data

Over the decades there have been changes in the data collection and registration practice of the Register, and in the de-
gree to which hospitals fulfil their notification obligations. With the development of prenatal screening and diagnostics,
selective terminations of pregnancy for fetal anomalies have increased, the impact of which can be seen particularly
when comparing statistics from the first decades to those published since the 1990s. The reform of the Act on Induced
Abortion in 1985 and the redefinition of stillbirth from January 1st 1987 onwards affect the comparability of data entered
in the Register in different years and decades. The use of the Care Register for Health Care as data source for the Malfor-
mation Register in 2005 has improved the total coverage of the Register. Internationally, the statistics are of high quality
and comparable.

In 2013, the Malformation Register started to use the numbers of births from the Medical Birth Register, THL
(http://www.thl.fi/en/statistics/parturients), as denominators in prevalence calculations instead of the numbers of births
from Statistics Finland. The Medical Birth Register and the Malformation Register both collect data on all births taken
place in Finland, whereas Statistics Finland collects data on births of Finnish citizens that have taken place in Finland and
abroad, but not on births of foreigners in Finland. In addition, the Malformation Register and the Medical Birth Register
record deaths according to year of birth whereas Statistics Finland records deaths according to year of death. The concept
of cases with congenital anomalies (births, selective terminations of pregnancy or spontaneous abortions involving con-
genital anomalies), and that of major congenital anomalies, as well as the definitions and classifications of major congeni-
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tal anomalies, and the data content of the Register have remained for the most part similar during the years presented in
the report.

Clarity and consistency

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

For classifying and coding of the congenital anomalies in the register, the ICD-7, -8, -9 and -10 -versions of the Interna-
tional Classification of Diseases / WHO and, since 1993, an extension of the ICD-9 (retrospectively from 1986 onwards)
have been used (http://www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/documents/macdpcode0807.pdf). The diagnoses are also
given in verbal text, in English. The basic definitions for reproduction used have principally remained the same. (see:
Suomalainen tautien kirjaamisen ohjekirja. THL Opas 17/2012, http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-245-511-6 ). The exclusion
system, used by the Malformation Register, of minor anomalies and a few other abnormalities and diseases from statisti-
cal analyses complies largely with that of the European Surveillance of Congenital Anomalies / EUROCAT
(http://www.eurocat-network.eu). The definitions of certain congenital anomalies monitored internationally are accord-
ing to the definitions of the International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research / ICBDSR
(http://www.icbdsr.org). The ATC-codes (Anatomic Therapeutic Chemical classification index / WHO) are used for medi-
cines (http://www.fimea.fi/laakehaut ja luettelot/atc-luokitus). The Classification of Municipalities of Statistics Finland
for each year of publication of the report or of the year before is used in regional statistical analyses and is based on the
woman’s home municipality (http://www.tilastokeskus.fi/meta/luokitukset/luokitustiedotteet.html).

Special issues concerning the 2014 statistics

The report contains information on children born in 2014 and abortions made in 2014.
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