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Loodete ja vastsündinute kaasasündinud väärarendite levimus: 
Eesti üleriigiline uuring aastal 2020

Taust
Kaasasündinud väärarendid (KV) on 
raseduse ajal esinevad struktuursed 
või funktsionaalsed anomaaliad 
loote arengus, mis võivad ilmneda 
enne sündi, sünnimomendil või 
hilisemas elus. Väärarendid on sageli 
raseduse peetumise, antenataalse 
loote surma, imikute haigestumise 
ja surma põhjuseks.

Euroopas on EUROCAT võrgustik 
(European Surveillance of Conge-
nital Anomalies and Twins), mille 
eesmärk on koondada KV andmeid 
Euroopa r i ik ides kogutavatest 
registr itest ja andmebaasidest. 
Eestis ei ole kuni 2020. aastani KV 
andmeid süstemaatiliselt kogutud. 
Samas on andmeid vaja sel leks, 
et senisest paremini planeerida 
sünnieelse diagnostika teenuste 
pakkumist, hinnata ravi vajavate 
emade ja laste hulka ning analüüsida 
võrdluses teiste riikidega võimalike 
riskitegurite rolli KV tekkes.

TÜ kliinilise meditsiini instituut 
rahastas ajavahemikul 2019–2023 
teadusteemat „Loote väärarendid 
ja geneetilised defektid: levimus, 
sünnieelse avastamise määr, prog-
noos ja käsitlus Eestis”. Uurimistöö 

eesmärk oli hinnata loodete ja vast-
sündinute kaasasündinud vääraren-
dite, kromosoomianomaaliate ja 
monogeensete haiguste levimust 
Eestis 2020. aastal.

Metoodika
Uuringusse kaasati andmed Eestis 
2020. aastal sündinud laste ning 
raseduse katkemiste/katkestamiste 
kohta raseduse kestuses 12+0 kuni 
21+6 nädalat. Andmete kogumiseks 
esitati päringud raseduse infosüs-
teemi (koosneb meditsi inil isest 
sünn ireg ist r i st n ing med itsi i-
n i l i sest raseduse katkemise ja 
katkestamise reg istr ist),  Eest i 
Terv isekassa infosüsteemi ning 
valitud juhtudel haiglate infosüs-
teemi. KV lev imuse hindamisel 
lähtuti EUROCATi juhistest. Regist-
reer itavate väärarendite hulka 
kuulus enamik sünni eel ja sünnil 
avastatavatest väärarenditest, mis 
põhjustavad lapse haigestumist ja/
või suremust ning vajavad olulist 
meditsiinil ist sekkumist. Lisaks 
kaasati ka kromosoomianomaaliad 
ja monogeensed haigused, mis olid 
diagnoositud enne sündi või lapse 1. 
elukuu jooksul. Välja jäeti KVd, mis 
ei ole sünni eel ultraheliuuringul 
avastatavad, näiteks hüpospaadia 
ja luuliiteta varbad. 

Tulemused
Eestis sündis 2020. aastal 13 073 
last. Raseduse suuruses 12+0 kuni 
21+6 katkes/katkestati 308 rasedust. 

Enne sündi või neonataalperioodil 
diagnoositud väärarendi, kromo-
soomianomaalia või monogeense 
haigusega sündis laps või katkes-
tat i/ katkes rasedus kokku 495 
juhul, mis teeb üldiseks levimuseks 
378,6 juhtu 10 000 sündinud lapse 
kohta. Elussünni KV levimus oli  
10 000 elussünni kohta 258,4. Kõige 
enam esines südamerikkeid. Kromo-
soomianomaaliate ja geneetiliste 
haiguste levimus oli 10 000 sündinud 
lapse kohta 92,6, neist 80% esines 
katkenud või katkestatud raseduste 
hulgas. Trisoomia 21, 18, 13-ga laste 
sünde 2020. aastal ei leitud. 

Kokkuvõte 
Uuring koondab andmed KV, kromo-
soomianomaaliate ja monogeen-
sete haigustega sündinud laste 
ja katkenud/ katkestatud rase-
duste kohta Eestis 2020. aastal. Et 
saada võimalikult täielik ülevaade, 
koguti andmeid mitmest allikast. 
Summaarne levimus Eestis ületas 
Euroopa keskmist lev imust 1,4 
korda. Väärarendite suurem levimus 
on tõenäoliselt tingitud uuringu 
ülesehitusest, aga kindlasti ka rase-
date suurest hõlmatusest sünnieelse 
diagnostikaga ja diagnostika heast 
tasemest Eestis. Arvuanomaaliate 
madal esinemissagedus elussündide 
hulgas viitab nende haiguste kõrgele 
sünnieelsele avastamismäärale ja 
Eesti rahvastiku kultuuri l istele 
eelistustele raseduse katkestamise 
või jätkamise otsuste tegemisel.
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ABSTRACT 
Objective: To assess the prevalence of congenital anomalies (CAs), chromosomal abnormalities 
and monogenic diseases among births and terminated pregnancies due to fetal anomalies 
(TOPFA) in 2020 in Estonia. Up to 2020 no data on prevalence of CAs in Estonia is reported.
Methods: For retrospective observational study data of all births and terminations of pregnan-
cies after 12th gestational week from (i) the Estonian Medical Birth Registry, (ii) Abortion Registy, 
(iii) Health Insurance Fund and (iv) hospital records were linked. To calculate the total, live birth, 
stillbirth and TOPFA prevalence of CAs with 95% confidence intervals (CI), guidelines issued by 
EUROCAT, European network for the epidemiological surveillance of CAs, https://eu-rd-platform. 
jrc.ec.europa.eu/eurocat_en were followed.
Results: In 2020 the total prevalence of CAs, chromosomal abnormalities and monogenic dis-
eases in Estonia was 378.6 per 10,000 births (95% CI 346.0, 413.5). The most prevalent CAs were 
heart defects, 163.7 cases per 10,000 births (95%CI 142.5, 187.2). The prevalence of chromo-
somal abnormalities and genetic diseases was 92.6 per 10,000 births (95%CI 76.8, 110.6), 80% of 
cases were among TOPFAs. No newborns with major aneuploidies (Trisomy 21, 18, 13, poly-
ploidy) were reported in 2020. Live birth prevalence of CAs, including chromosomal abnormal-
ities and genetic diseases was 258.4 per 10,000 live births (95%CI 231.5, 287.5) and stillbirth 
prevalence of CAs 0.8 per 10,000 births.
Conclusions: The prevalence of CAs and genetic disorders in Estonia is one of the highest com-
pared to prevalence reported by other European regions. It indicates to high population cover-
age with prenatal diagnostics in Estonia. Low number of major aneuploidies among live births 
may reflect good detection rate of major chromosomal abnormalities and cultural preferences.
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1. Introduction

Congenital anomalies (CAs), also known as congenital 
malformations or birth defects, can be defined as 
structural or functional anomalies that develop during 
intrauterine life [1]. Approximately 3-6% of children 
born are with CAs [1,2]. CAs represent one of the 
main cause of fetal death, infant mortality and mor-
bidity. Approximately 21–25% of infant mortality is 
estimated to be associated to CAs [3,4].

CAs may be caused by genetic, multifactoral or 
environmental factors [5]. It is estimated that about 
20% of all CAs are due to genetic factors, another 
10% to exogenous factors, and the remaining 70% are 
multifactorial origin [3].

The prevalence of birth defects vary in great extent 
depending on the spectrum of congenital abnormal-
ities included to the evaluation, data collection period, 
recruitment mode, etc [3]. Some CAs cause early pre-
natal loss even before CAs could have been detected 
by ultrasound. Prenatal detection of CAs may lead to 
the decision to terminate pregnancy before reaching 
the viability of fetus. To assess the total prevalence of 
CA cases, all cases detected among liveborn infants, 
stillbirths and terminated pregnancies with affected 
fetuses should be collected [3,5].

According to WHO definition of CAs may be 
defined as major structural anomalies that account for 
most of the deaths, morbidity and disability; and 
minor congenital anomalies, that pose no significant 
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