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Inngangur

Midtaugakerfi manna proskast hratt a fésturskeidi og proast sidan
afram eftir feedingu og alveg fram 4 fullordinsar. Roskun a prosk-
anum snemma & fésturskeidi getur valdid medfeeddum missmid-
um 1 midtaugakerfi eins og klofnum hrygg (spina bifida), vatns-
hofoi (hydrocephalus), samhvelun (holoprosencephaly), heilahaulum
(encephaloceles) og heilaleysi (anencephaly). Timasetning og edli rosk-
unarinnar redur ttkomunni en afleidingar geta verid skerding &
vitsmunalegri getu, flogaveiki, skerding a4 hreyfi- og skyngetu
og fleira! Pekktir aheettupeettir medal maedra eru medal annars
offita, sykursyki, folinsyruskortur og ymis lyf, svo sem floga-
veikilyf, en medfaeedd missmid { midtaugakerfi getur einnig verid
afleiding litninga- og/eda erfdafravika.>* Stéran hluta tilfella ma
greina med 6émskodun & medgongu. A fslandi stendur verdandi
foreldrum til boda émskodun vid 11-14 og 20 vikna medgdngu par
sem utlit fésturs og likamsbygging er metin. Ef fravik greinast er
bodin frekari rannsékn med astungu a fylgju eda legvatni til ad
meta fjolda og gerd litninga (karyotyping) fésturs og 4 seinni arum
hefur beest vid 6rflogugreining.>*

Medfeedd missmid 1 midtaugakerfi er med algengustu alvar-
legu medfeeddu roskunum sem greinast i heiminum.” Rannsékn
& nygengi peirra og greiningu medal fostra og nybura & fslandi 4
arunum 1972-1991 syndi mikinn mun a nygengi a milli ara og 5 ara
timabila en heest var nygengid a timabilinu 1987-1991, 2,22 tilfelli
fyrir hverjar 1000 faedingar.®

Tilgangur rannséknarinnar var ad meta nygengi medfeddra
missmida i midtaugakerfi 4 &runum 1992-2016 og bera saman vid

AGRIP

INNGANGUR

Nygengi medfeeddra missmida i midtaugakerfi féstra og nybura

4 [slandi 1992-2016 var skodad, asamt timasetningu greiningar,
busetu maedra, tidni pekktra ahaettupatta og afdrifum fostra/barna.

EFNIVIDUR OG ADFERBPIR

Rannsoknin var afturskyggn. Rannsoknarpydié samanstod af 6llum
féstrum og nyburum sem greindust med medfeedda missmid i
midtaugakerfi & rannséknartimabilinu og maedrum peirra. Upplys-
ingar fengust Ur Feedingaskra Embaettis landlaeknis og sjikraskram
maedra og barna. Vid gagnaurvinnslu var notud lysandi tolfreedi og
alyktunartolfreedi.

NIDURSTOBUR

A rannséknartimabilinu greindust arlega 3-12 tilfelli af medfaeddri
missmid i midtaugakerfi. Arlegt nygengi var skodad og 5 ara
timabil borin saman. Nygengi var & bilinu 1,4-2,4/1000 nyburar,
heest arin 2012-2016. Teeplega 90% tilfellanna greindust &
fosturskeidi og af peim endudu 80% med medgdngurofi.
Greiningarhlutfall & fésturskeidi var marktaekt haerra hja maedrum
a hofudborgarsveedinu en annars stadar a landinu (94 & méti

80%; p=0,006). Medalmedgdngulengd vid greiningu heilaleysis
var 19,3 vikur 1992-1996 en 11,6 vikur 2012-2016 (p=0,006). Tiéni
pekktra ahzettupatta medal meedra var 1ag, fyrir utan offitu maedra
a timabilinu 2012-2016 (23%). Af 57 lifandi feeddum b&rnum voru 37
(65%) enn & lifi pegar rannséknin for fram.

ALYKTUN

Nygengi medfeeddra missmida i midtaugakerfi var stodugt og
aheettupeettir sjaldnast pekktir. Um 90% tilfella greindust & fostur-
skeidi og heilaleysi greindist marktaekt fyrr vid lok rannsoknar-
timabilsins samanborid vié upphaf pess. Pad ma skyra med
tilkomu almennrar fésturskimunar vié 11-14 vikur fra arinu 2003
auk beettrar pjalfunar heilbrigdisstarfsfolks og betri teekjabunadar.
Munur & greiningarhlutfalli & fésturskeidi milli landshluta getur
skyrst af feerri Gmskodunum i minni heilbrigdisumdaemum sem
hefur ahrif & sérhaefingu vid greiningu fésturfravika.
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Tafla I. Nygengi medfseddra missmida i midtaugakerfi, fimm ara timabil.

Tafla Il. Greiningarhlutfall & fosturskeidi eftir flokkum missmida. Fj6ldi (%).

Timabil Fjoldi Fjoldi feeddra  Heildarnygengi  Nygengi medal
tilfella  barna & timabili pr. 1000 nybura pr. 1000
1992-1996 45 22.465 2,0 0,8
1997-2001 29 21.021 1,4 0,3
2002-2006 38 21.248 1,8 0,5
2007-2011 42 23.843 1,8 0,3
2012-2016 52 21.324 2,4 0,7

rannsOknartimabilid 1972-1991. Miklar framfarir hafa att sér stad
i fésturgreiningu og uménnun veikra nybura frd sidasta rann-
soknartimabili og pvi er ahugavert ad skoda hvort breytingar hafi
ordid a medgongulengd vid greiningu og afdrifum foéstra/barna
sem greinast med missmid i midtaugakerfi.

Efnividur og adferdir

Upplysingar um fdstur og bérn sem greindust med medfeedda
missmid i midtaugakerfi 4 drunum 19922016 4 Islandi og maed-
ur bpeirra fengust ar sjukraskram Landspitala og gognum fra
Feedingaskrda Embeettis landleeknis (samkvaemt ICD-10 greining-
um Q00-Q079, 035.0, O35.8, 035.9). Alls fundust 291 tilfelli, 85
voru utilokud fra rannsokninni par sem 1 ljés kom ad ekki var
um eiginlega medfeedda missmid i midtaugakerfi ad reeda og eftir
stédu pvi 206 tilfelli sem voru rannsdkud nanar.

Fyrir hvert tilfelli var skrad tegund missmidar, hvort greining
var gerd fyrir eda eftir feedingu og medgdngulengd i dogum vid
greiningu (samkveemt 6mskodun vid 12 eda 20 vikur) ef missmid-
in greindist a fosturskeidi. Einnig var skrad heilbrigdisumdeemi
midad vid heimilisfang mdédur, ar sem missmio greindist og afdrif
pungunar, pad er hvort framkveemt var medgongurof eda sjalf-
krafa fésturlat vard og vid feedingu var skrad hvort barnid feeddist
lifandi eda andvana. Medfeeddum missmidum i midtaugakerfi var
skipt i 7 flokka; vatnshéfud an klofins hryggjar, klofinn hrygg med
og an vatnshofuds, heilahaul, samhvelun, heilaleysi og adrar mis-
smidar (medal annars hofudsmaed (microcephaly), medfeedd vontun
a heilahvelatengslum (agenesis of the corpus callosun), Dandy-Walker
missmid, blodrur 1 midtaugakerfi og fleira.

Upplysingar sem skradar voru um moédur voru aldur vid grein-
ingu, pjoderni, hvort moédir var flogaveik, med sykursyki, offitu
eda adrar sjukdomsgreiningar og hvort médir tok flogaveikilyf,
sykursykislyf eda énnur lyf & medgongu. Upplysingum um reyk-
ingar, inntoku félinsyru 4 medgoéngu og adgerdir 4 gorn var einnig
safnad. Haed og pyngd vid fyrstu maedraskodun var skrad, likams-
pbyngdarstudull (LPS) reiknadur og skipt 1 fjéra flokka; undir kjor-
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Flokkur Greint & Greint eftir ~ Greint fyrir ~ Greint eftir
fésturskeidi faedingu 22 vikna 22 vikna
medgéngu  medgdéngu

Vatnshofud 48 (98) 1Q) 45 (94) 3(6)
Klofinn hryggur m/ 37 (90) 4 (10) 34 (92) 3(8)
vatnshofoi
Klofinn hryggur an 9 (75) 3 (25) 7(78) 2 (22)
vatnshofuds
Heilahaulun 12 (92) 1(8) 12 (100) 0(0)
Samhvelun 10 (100) 0 (0) 10 (100) 0(0)
Heilaleysi 34 (100) 0 (0) 33 (97) 193
Adrar missmidar 34 (72) 13 (28) 28 (85) 5(15)
Samtals 184 (89) 22 (11) 169 (92) 14 (8)*

*Upplysingar um timasetningu greiningar vantadi fyrir eitt tilfelli sem greindist &
fosturskeidi

pyngd (LPS<18,5), kjorpyngd (LPS 18,5-24,9), ofpyngd (LPS 25,0-
29,9) og offitu (LPS230).

Upplysingar sem skradar voru um foéstur eda barn voru hvort
gerd hafi verid litningarannsokn eda orflogugreining fra fostri,
fylgju eda barni og hvort atkomur 1ur slikum greiningum syndu
fravik eda ekki. Nidurstada ur vefjarannsokn fésturs var skrdd
ef hun la fyrir eftir sjalfkrafa fosturlat eda medgongurof. Skrad
var hvort feeding var fullburda (237 vikur) eda fyrirburafeding,
feedingarmati, feedingarpyngd, innlagnir 4 nyburagjorgeesludeild
og adgerdir vegna medfeeddrar missmidar i midtaugakerfi a fyrsta
ari eftir faeedingu. Skrad var hvort barnid var 4 lifi pegar rannsékn-
in var gerd (midad vid 30. april 2018).

Allar upplysingar voru skradar i Microsoft Excel skjol, eitt
fyrir tilfelli greind & fésturskeidi og annad fyrir tilfelli greind
eftir feedingu. A0 lokinni gagnasdfnun voru gognin lesin inn {
tolfreediforritid R en tolfreeditirvinnsla fér fram i R og Microsoft
Excel. Rannsdknartimabilinu var skipt i 5 timabil sem hvert var 5
ar og var lysandi tolfreedi beitt til a0 meta nygengi missmida eftir
timabilum og tidni dkvedinna breyta. Heildarnygengi og nygengi
meodfeeddra missmida i midtaugakerfi medal nybura voru reiknud
at fra fjolda feeddra barna a hverju ari eda timabili, eftir pvi hvad
vid atti. Notud voru t-prof og tolfraediprof sem byggir a ki-kvadrat
profi pegar medaltdl og hlutfoll voru borin saman. Midad var vid
ad nidurstédur veeru markteekar ef p-gildi var <0,05. Leyfi fyrir
rannsokninni fengust fra Visindasidanefnd (VSN 17-240), fram-
kveemdastjora leekninga 4 Landspitala og Embeetti landleeknis
vegna adgangs ad Feedingarskra.

Nidurstoour

Nygengi medfaeddra missmida { midtaugakerfi @ Islandi 1992-2016

A timabilinu 1992-2016 feeddist samkveemt gégnum fra Feedinga-
skra 109901 barn 4 fslandi og 206 missmidar greindust i mid-
taugakerfi, 184 & fosturskeidi og 22 eftir feedingu. Samanlagt
heildarnygengi var pvi 1,9/1000 nybura en nygengi medal nybura
eingdéngu var 0,5/1000 nybura. Heildarnygengi og nygengi medal



Tafla lll. Medalmedgbngulengd i vikum vid greiningu medfaeddra missmida i midtaugakerfi & fosturskeidi, fimm dra timabil.

Timabil Vatnshé6fud Klofinn hryggur Klofinn hryggur Heilahaull Samhvelun Heilaleysi Adrar missmidar
m/vatnshoféi an vatnshofuds
1992-1996 18,2 20,0 15,0 16,0 18,0 19,3° 24,2
1997-2001 20,2 18,0 17,5 19,0 19,0 15,8 18,3
2002-2006 21,1 21,6 0° 15,0 11,3 14,0 19,9
2007-2011 18,6 19,4 20,0 11,7 12,0 12,1 21,9
2012-2016 20,5 20,0 19,4 14,0 11,7 11,6° 21,1

2Ekkert tilfelli af klofnum hrygg an vatnshofuds greindist & timabilinu.

SMarktaekur munur var & medgéngulengd vid greiningu heilaleysis milli aranna 1992-1996 (19,3 vikur) og 2012-2016 (11,6 vikur); p=0,006.

nybura voru breytileg milli ara og 5 dra timabila en engin akvedin
mynstur heekkunar eda leekkunar saust (tafla I). Heildarnygengi
var heest 2,4/1000 nybura & timabilinu 2012-2016 en nygengi medal
nybura var aftur 4 moti heest a timabilinu 1992-1996 eda 0,8/1000
nybura.

Tegundir medfeeddra missmida i mitaugakerfi

Algengasta missmidin sem greindist var klofinn hryggur med
og an vatnshofuds (n=53, par af 12 an vatnshofuds). Vatnshofud
an klofins hryggjar (n=49), heilaleysi (n=34) og adrar missmidar
(n=47) voru einnig algengar. Heilahaull (n=13) og samhvelun (n=10)
greindust sjaldnar.

Timasetning greiningar

Mikill meirihluti tillfella, eda 89% (n=184), greindist a fésturskeidi.
Greiningarhlutfallid var haest 100% fyrir samhvelun og heilaleysi
en leegst 72% fyrir adrar missmidar. Missmidar sem greindust &
fosturskeidi greindust 1 92% tilvika (n=169) fyrir 22 vikna med-
gongu. Heilahaular og samhvelun greindust i 6llum tilvikum fyrir
22 vikna medgongu en hlutfallid var leegst fyrir klofinn hrygg an
vatnshofuds par sem 78% tilfella greindust fyrir 22 vikna med-
gongu (tafla II). Vid heilaleysi styttist medallengd medgéngu vio
greiningu marktekt milli timabilanna 1992-1996 og 2012-2016
(p=0,006) en hun var 19,3 vikur 1992-1996 en 11,6 vikur 2012-2016.
Medallengd medgongu vid greiningu hélst stodug a rannsoknar-
timabilinu fyrir flesta adra flokka missmida (tafla III).

Greining eftir heilbrigdisumdamum

Greiningarhlutfall 4 fosturskeidi var metid fyrir hofudborgar-
svaedid annars vegar og samanldgd heilbrigdisumdeemi utan hof-
udborgarsvaedisins hins vegar. Hlutfallid var marktaekt heerra 4
héfudborgarsvaedinu par sem 94% tilfella greindust & fésturskeidi
samanborid vid 80% tilfella utan hofudborgarsveedisins (p=0,006).

Ahzttupattir maedra

Tidni offitu, sykursyki, flogaveiki og notkunar flogaveikilyfja &
medgongu, skorts a inntdku folinsyru og adgerda a gorn var metin
medal maedra. Hlutfoll meedra sem voru undir kjorpyngd, 1 kjor-
pbyngd og yfir kjorpyngd héldust stodug 4 milli 5 ara timabila en

hlutfallslega fleiri maedur voru med offitu a timabilinu 2012-2016
midad vid timabilin 4 undan, eda 23%. Upplysingar um likams-
pyngdarstudul vantadi fyrir 24% maedra (n=49).

Hlutfall meedra med sykursyki vid upphaf medgéngu og med-
gongusykursyki var lagt 4 6llum 5 ara timabilunum og heekkadi
hvorki né leekkadi aberandi 4 milli timabila. P6 voru hlutfallslega
fleiri meedur med sykursyki fyrir medgéngu 4 timabilinu 1997-
2001 og hlutfallslega fleiri meedur med medgoéngusykursyki a
timabilinu 2012-2016, eda 10% i badum tilvikum. Hlutfall meedra
med flogaveiki og/eda sem notudu flogaveikilyf 4 medgdngu var
lagt & 6llum 5 ara timabilunum, eda haest 3% 4 arunum 2002-2006.
Upplysingar um notkun flogaveikilyfja 4 medgongu vantadi fyrir
21% maedra.

Upplysingar um hvort maedur notudu félinsyru i addraganda
pungunar eda & medgdngu vantadi fyrir 77% tilfella. Engar maed-
ur hofdu farid i adgerd a gorn til megrunar a fyrstu 20 &rum rann-
soknartimabilsins en & timabilinu 2012-2016 hofdu tveer maedur,
eda 4% maedra a pvi timabili, farid i slika adgerd.

Afdrif medgangna

Af 206 medgéngum endudu 148 (72%) med medgongurofi og i
einu tilviki vard sjalfkrafa fosturlat (0,5%). Pegar eingéngu voru
skodud tilfelli sem greindust a fosturskeidi lauk 80% peirra med
medgodngurofi.

Afdrif barna med medfedda missmid { midtaugakerfi

Alls feeddust 57 born med medfeedda missmid i midtaugakerfi
og var pridjungur peirra fyrirburar (n=18). Oll bérnin voru 4 lifi
vid feedingu. Missmidin hafdi greinst & medgéngu hja 61% (n=35)
barnanna. Eftir feedingu voru 46 born (81%) 16gd inn 4 nybura-
gjorgeesludeild (upplysingar vantadi fyrir prju born, 5%). Hluti
barnanna, eda 20 born (35%), for 1 adgerd 4 fyrsta aldursari vegna
missmidar 1 midtaugakerfi, 32 born (56%) foru ekki i adgerd en
upplysingar vantadi fyrir 5 born (9%). Ein adgerd var gerd 4 fostri
1 médurkvidi og for st adgerd fram erlendis. Litill breytileiki var
a medalfedingarpyngd barnanna pegar borin voru saman 5 ara
timabil rannsdknartimabilsins (tafla IV). Af 57 lifandi feeddum
bérnum voru 37 born (65%) enn a lifi pegar rannséknin for fram.
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Tafla IV. Afdrif lifandi feeddra barna med medfaedda missmid i midtaugakerfi, fimm dra timabil. Fjéldi (%).

Timabil Medalfeedingarpyngd Barn & nyburagjérgeesludeild Barn i adgerd v/ missmidar Barn & lifi
(grémm) eftir faedingu a fyrsta aldursari i april 2018
1992-1996 3231 14 (78) 6 (33) 11 (61)
1997-2001 2737 4(67) 3 (50) 2(33)
2002-2006 3059 8 (73) 2(18) 8 (73)
2007-2011 3433 7 (88) 3(38) 7 (88)
2012-2016 2768 13 (93) 6 (43) 9 (64)
ErfOarannséknir

Litningarannsékn var framkveemd hja 146 féstrum/bornum af
206 (71%) og leiddi st rannsékn 1 1j6s litningafravik hja 19% (n=27)
féstra/barna. Faestar litningarannsoknir voru framkveemdar a
timabilinu 1992-1996, eda hjé 16 af 45 tilfellum (36%) (tafla V). A
sama timabili var tidni litningafravika heest, en 50% litningarann-
s6kna & pvi timabili leiddu { ljés litningafravik. Orflogugreining
var gerd hja 21 fdstri/barni af 206 (10,2%) og leiddi st1 rannsokn 1
ljos erfdafravik hja 33% (n=7) fostra/barna. Flestar orflogugrein-
ingar voru gerdar vegna tilfella sem greindust a timabilinu 2012-
2016 (n=17). Fjoérar orflogugreiningar voru gerdar vegna tilfella
sem greindust & timabilunum 4 undan og var hiin pa framkveemd
eftir feedingu barns eda eftir andlat pess.

Umraeda

Rannséknin syndi ad nygengi medfeeddra missmida i midtauga-
kerfi var breytilegt. T fyrri rannsékn fra 1996 var heildarnygengi
haest 2,2/1000 feedingar & timabilinu 1987-1991 en i pessari rann-
sokn var pad heest 2,4/1000 nybura a timabilinu 2012-2016. Nygengi
medal nybura var laegra i pessari rannsokn midad vid hina fyrri en
par var pad haest 1,56/1000 faedingar 4 timabilinu 1972-1976 saman-
borid vid 0,8/1000 nybura a timabilinu 1992-1996.5

Nygengi og timasetning greiningar
Laekkandi nygengi medal nybura er i samreemi vid nidurstédur
rannsoknar sem gerd var i 19 Evrépuléndum a arunum 1991-2011.
Par sast leekkun a nygengi taugapipugalla medal lifandi nybura
vegna aukinnar greiningar & fésturskeidi og medgongurofs 1 kjol-
farid.” Afgerandi breyting hefur ordid 4 timasetningu greiningar
par sem meirihluti tilfella, eda 89%, greindust & fésturskeidi, par
af 92% fyrir 22 vikna medgongu, samanborid vid fyrri rannsokn
par sem 44% greindust & fosturskeidi og par af adeins 60% fyrir 24
vikur.® Einnig styttist medallengd medgongu vid greiningu heila-
leysis markteekt tir 19,3 vikum a timabilinu 1992-1996 1 11,6 vikur
2012-2016. Til samanburdar syndi hollensk rannsékn sem skodadi
timasetningu greiningar heilaleysis arin 2008-2013 ad medallengd
medgongu vid greiningu heilaleysis var 14,7 vikur.”
Greiningarhlutfall a fosturskeidi var marktaekt heerra hja meedr-
um a hoéfudborgarsvaedinu en annars stadar 4 landinu (94 vs 80%;
p=0,006). [ eldri rannsékn var einnig munur a fjolda greininga 4
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milli Landspitala og annarra heilbrigdisumdaema, par sem 67% til-
fella voru greind 4 Landspitala & fyrri hluta medgongu en 36% ef
skodun foér fram annars stadar 4 landinu.®

Allir heilbrigdisstarfsmenn sem koma ad émskodun og féstur-
greiningu hérlendis hafa pvi beett sig verulega. Fésturémskodanir
parfnast markvissar pjalfunar auk ldgmarksfjolda skodana ar-
lega til ad viohalda feerni. Pad er augljéslega erfidara ad vidhalda
slikri feerni i fAmennari byggdarlogum par sem faar émskodanir
fara fram. Markviss émskodun vid 20 vikur er i bodi & 7-9 stooum
vids vegar um landid, en stadsetning hefur verid breytileg a milli
ara. Leida ma likur ad pvi ad allt petta hafi lagst & eitt, samhlida
pvi ad grunnpjalfun dmskodara er markvissari nii en adur og
teekjabunadur hefur batnad.

Ahzttupettir

Pad er pekkt ad konur med sykursyki af tegund 1 eru { aukinni
aheettu 4 ad eignast born med medfeeddar missmidar, einkum i
hjarta og midtaugakerfi, og aukast likurnar eftir pvi sem bl6d-
sykurstjornun er lakari og HbAlc-gildi er heerra vid upphaf
pungunar.''? Einnig er aukin aheetta 4 missmidum i midtauga-
kerfi fostra hja maedrum med flogaveiki sem taka inn flogaveiki-
lyf.? Rannsoknin syndi ad tidni sykursyki og notkunar flogaveiki-
lyfja medal maedra var 1ag og i flestum tilfellum var engin augljos
asteeda sem gat utskyrt tilurd missmidarinnar. Almennt finnst
engin orsdk fyrir midtaugakerfismissmidum 1 60% tilvika* en paer
eru taldar vera samspil umhverfis og erfda. Pad ad tidni sykur-
syki og notkunar flogaveikilyfja hafi verid lag i pessari rannsokn
bendir til pess ad konur med pessa aheettupeetti séu undir gédu
eftirliti og ad peer skipuleggi punganir sinar vandlega med tilliti til
blédsykurstjérnunar og lyfjamedferdar. [slensk rannsékn fra 2013
syndi p6 hid gagnstaeda par sem prefold aukning var 4 tidni med-
feeddra missmida medal kvenna med sykursyki af tegund 1 midad
vid almennt pydi.”®

Folinsyjra

Pag er vel pekkt ad folinsyruskortur er aheettupattur fyrir med-
feeddri missmid i midtaugakerfi. Pratt fyrir ad meelt sé med toku
folinsyru i maedravernd er 1jost ad i steerstum hluta tilvika er pad
of seint pvi naudsynlegt er ad hefja toku félinsyru adur en pungun
verdur eda 4 fyrstu vikum medgdngunnar, en peer skipta skopum



Tafla V. Erféarannsdknir framkvaemdar i tengslum vid greiningu medfaeddra missmida i midtaugakerfi & rannsdknartimabilinu og utkomur peirra. Fj6ldi (%).

Timabil Litningarannsékn Litningafravik greint i Orfldgugreining Erfoafravik greint i
framkveemd litningarannsékn framkveemd orflégugreiningu
1992-1996 16 (36) 8 (50) 0(0)
1997-2001 22 (76) 4(18) 1*(3) 0(0)
2002-2006 34(89) 4(12) 2* (5) 0(0)
2007-2011 33(79) 6(18) 1(2) 0(0)
2012-2016 41(79) 5(12) 17 (33) 7 (41)

* Orflégugreining framkvaemd sidar, 4 timabilinu 2012-2016.

i myndun missmidar { midtaugakerfi® Ny islensk rannsékn um
lyfjanotkun 4 medgongu gefur til kynna ad pekking um gagnsemi
félinsyru 4 medgongu sé almennt g6d hér & landi, en 86% kvenna
sogoust hafa tekid inn folinsyru a fyrstu 12 vikum medgdngunn-
ar.’® Par sem upplysingar um notkun félinsyru i rannsdknarpyd-
inu vantar ad steerstum hluta er ekki heegt ad fullyrda hvort ein-
hver munur sé & pessum hépi og almenna pydinu.

Nokkud hefur verid ritad um hver sé eeskilegur skammtur af
félinsyru fyrir pungadar konur en kjérskammtur og timasetning
er ekki alveg ljos. I bandariskum leidbeiningum um forvarnir er
meelt med 400-800ug af félinsyru a dag ad lagmarki i manud fyrir
pungun og fyrstu tvo til prja manudi medgongu.'® Allajafna purfa
pbyngri konur steerri skammta en konur 1 kjoérpyngd en skammta-
steerd fyrir peer er dviss. [ ljési pess ad helmingur pungana er ekki
skipulagdur er meelt med a0 allar konur & barneignaaldri taki inn
félinsyru.”

Fyrir paer konur sem eru med pekkta ahaettupeetti fyrir meo-
feeddri missmid i midtaugakerfi, svo sem sykursyki fyrir pungun,
offitu, flogaveiki, taka inn flogaveikilyf (svo sem valpréinsyru eda
karbamazepam) eda hafa 4dur eignast gengid med féstur med mis-
smid i midtaugakerfi er meelt med tifoldum skammti af folinsyru,
eda 4mg a dag, i prja manudi fyrir pungun og fyrstu 12 vikur med-
gongunnar.'

Offita

Offita moédur er pekktur aheettupattur fyrir medfeeddri missmio
1 midtaugakerfi en nakveem orsakatengsl eru 06ljos.” Ef til vill er
hluti tilfellanna til kominn vegna égreindrar sykursyki médur og
offitan pannig dbeinn orsakavaldur. Par ad auki getur offita seink-
ad eda hindrad greiningu med dmskodun par sem 6mskyggni
er lakara hja konum med hdan likamspyngdarstudul. Skraning
a haed og pyngd médur vantadi oft i meedraskra og pvi er erfitt
ad draga storar alyktanir vardandi likamspyngdarstudul maedra
og tidni medfeeddra missmida i midtaugakerfi fostra/barna. Pad
stendur pé upp ar ad hlutfall maedra med offitu var heest a timabil-
inu 2012-2016 midad vid hin 5 ara timabilin, eda 23%, og a pessu
timabili voru gognin nakveemust en adeins vantadi upplysingar
fyrir 6% tilfella. A sama timabili var nygengi missmida heest a 6llu
rannsoknartimabilinu, eda 2,4 tilfelli/1000 nybura.

Afdrif medgongu og feeddra barna
Hlutfallslega fleiri medgdngurof voru eftir greiningu a missmio
i midtaugakerfi & rannséknartimabilinu en lyst var 1 fyrri rann-
sokninni, eda 80% & moti 66% adur. Enn meiri mun ma po sja a
afdrifum feeddra barna. A rannséknartimabilinu feeddust 57 born
med medfeedda missmid i midtaugakerfi og voru pau &l lifandi
feedd sem er tdluverd breyting fra fyrri rannsékn par sem fj6rd-
ungur barnanna, eda 25 born, feeddust andvana (n=101). £Atla ma
ad fleiri undirliggjandi vandamal hafi verio til stadar hja peim
bornum og ef til vill minna eftirlit i feedingu en nu er. Almenn
skimun fyrir medfeeddri missmid féstra, par med talid { taugakerfi,
hoéfst ekki & fslandi fyrr en 4rid 1984 og pvi komu missmidar oftast
ekki 11j6s fyrr en vid feedingu a fyrri hluta pess timabil sem fyrri
rannséknin neer til® Par af leidandi st6d foreldrum sjaldnar til boda
ad rjufa medgongu og skyrir pad ad hluta til mun a tidni feeddra
barna og alvarleika ttkomu peirra. Einnig getur petta skyrst af
pvi ad foreldrar i pessari rannsokn hafi heldur kosid ad rjufa med-
gongu pegar um mjog alvarlega missmid var ad reeda med litlum
lifslikum en haldid afram medgongu par sem horfur voru betri.
Flest barnanna voru 16gd inn a nyburagjorgeesludeild eftir
feedingu og for hluti peirra i adgerd vegna missmidarinnar a fyrsta
aldursari. Pegar rannsoknin fér fram voru 37 born af 57 (65%) enn
a lifi. Pad verdur poé ad taka tillit til pess ad eftirfylgd peirra barna
sem faeddust & sidustu arum rannséknartimabilsins er afar stutt.
Pad er pvi ljost ad pratt fyrir ad hatt hlutfall foreldra velji ad rjafa
medgongu eftir greiningu missmida i midtaugakerfi eru pau boérn
sem feedast oft alvarlega veik og danartioni ha.

Erféarannsoknir

Rannsdknin syndi ad litninga- og/eda erfdafravik tengdust stor-
um hluta tilfella sem greindust a rannsoknartimabilinu. Long hefd
er fyrir litningarannséknum pegar medfeedd missmid greinist a
fosturskeidi en Orflogugreining beettist vid arid 2012. Med pvi ad
gera beedi litningarannsokn og 6rflogugreiningu, eins og var yfir-
leitt gert & timabilinu 2012-2016, fundust fleiri erfdafraedileg fravik
midad vid fyrri timabilin par sem einungis voru gerdar litninga-
rannsoknir. Tengsl medfeeddra missmida 1 midtaugakerfi og litn-
ingafravika kemur ekki & évart enda er vel pekkt ad litninga- eda
erfdafravik fari saman med eda beinlinis orsaki missmid i mid-
taugakerfi.! 20!
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Styrkleikar og veikleikar

Helstu styrkleikar rannséknarinnar felast i pvi ad hin neer yfir
heila pjod og langt timabil, eda aldarfjérdung, og eru nu til gégn
sem lysa nygengi medfeeddra missmida i midtaugakerfi a 45 ara
timabili & Islandi. Helstu veikleikar rannséknarinnar felast i pvi
ad hiin er afturskyggn en pa er heetta a upplysingabjogun. Einnig
tekur rannsoknin ekki til féstra sem létust 1 kjolfar fosturlats eda
medgongurofs vegna annarra tilgreindra dsteedna en medfeeddra
missmida i midtaugakerfi og pvi geetu nidurstddur um nygengi ad
einhverju leyti verid vanmat a raunverulegu nygengi.

Alyktanir

Rannsoknin synir ad medfeeddar missmidar i midtaugakerfi grein-
ast nu oftar a fosturskeidi og greining fer fram fyrr & medgéngu
en adur var. Pessa breytingu ma rekja til breytinga i skipulagi
fésturskimunar, markvissrar pjalfunar démskodara sem starfa vid
fésturskimanir og betri teekjabtinadar. Pegar medfeedd missmid
greinist i midtaugakerfi fosturs velur stér hluti verdandi for-
eldra medgongurof. P6 ad oll bornin 1 pydinu hafi feedst lifandi er

danartioni ha, sem endurspeglar alvarleika missmida { midtauga-
kerfi. Pekktir aheettupeettir voru sjaldnast til stadar, en algengasti
aheettupatturinn i pessari rannsokn var offita. Greiningarhlutfall
a fosturskeidi var heerra a héfudborgarsveedinu samanborid vid
landsbyggdina, sem endurspeglar aukna sérhaefingu émskodara,
auk beetts teekjabtinadar og faeekkunar skodunarstada.

pakkir

Hofundar vilja pakka starfsfolki sjukraskrarsafns Landspitala
1 Vesturhlid, starfsfolki erfda- og sameindaleeknisfraedideildar
Landspitala, Ingibjorgu Richter kerfisfreedingi hja Landspitala,
Onnu Haarde leeknaritara 4 Landspitala og Gudrinu Gardars-
dottur ritara Feedingaskrar Embeettis landleeknis fyrir adstod
vid gagnasofnun. Einnig fa ljosmeedur fosturgreiningardeildar
kvennadeildar Landspitala og Péra Steingrimsdottir yfirleknir a
kvennadeild Landspitala sérstakar pakkir fyrir adstod vid fram-
kveemd rannsdknarinnar.
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Introduction: The incidence of congenital anomalies of the central
nervous system (CNS) in Iceland during 1992-2016 was examined
along with timing of diagnosis, maternal residence, known risk fac-
tors and perinatal outcomes.

Material and methods: This was a retrospective study of all
fetuses and newborns diagnosed with a CNS anomaly during the
study period and their mothers. Information was obtained from the
Icelandic Birth Registry and from maternal and neonatal medical
records. Descriptive and inferential statistics were used in data
analyzing.

Results: Annually, 3-12 cases of congenital CNS anomalies were
diagnosed. Five year period incidence ranged from 1.4-2.4/1000
newborns, highest in 2012-2016. Over 89% were diagnosed
prenatally, of those 80% were terminated. The average gestational
age at diagnosis of anencephaly was 19,3 weeks 1992-1996 vs. 11.6
weeks 2012-2016 (p=0,006). Urban area prenatal diagnosis was

higher (94%) than rural (80%) (p=0.006). Known risk factors among
mothers were uncommon, except for maternal obesity during the
period 2012-2016 (23%). Of 57 live born children with CNS anoma-
lies 37 (65%) were alive at the time of the study.

Conclusion: The incidence of congenital anomalies of the CNS

is stable and maternal risk factors are infrequent. Around 90%
were diagnosed prenatally. Fetal anencephaly was diagnosed
earlier at the end of the study period, after the introduction of a
11-14 week ultrasound scan in 2003, along with increased training
among healthcare professionals and improved ultrasound equip-
ment. Higher prenatal detection rate in urban areas compared with
rural may be explained by fewer ultrasound examinations being
performed in less populated health districts, staff consequently
receiving less training and experience and also with less advanced
equipment.
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