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Afkortingen

95%8.I. 95%betrouwbaarheidsinterval

CBS Centraal Bureau voor de Statistiek

CZS Centraal Zentw Stelsel

EUROCAT European Registration of Congenital Anomalies (and Twins)

IC Intensive Care

ICDI0 Intemational Classification of Diseases l0d" revisie

LNR Landelijke Neonatologie Registratie

LVR_I Landelijke Verloskunde Registratie eerste lijn

LVR_2 Landelijke Verloskunde Registratie tweede lijn

NBD Neuralebuisdefect

MCU Neonatale Intensive Care Unit

nno nietnaderomschreven

OR Odds Ratio

VSD Ventrikel Septum Defect

WyS ministerie van Volksgezondheid, V/elzijn en Sport

5 164



6t« TNO-rapport I KvL/JPB 2005.152 | Augustus 2005



TNO-rapport I KvL/JPB 2005.l52lAugustus 2005 7t64

Samenvatting

Het voorliggende rapport is een vervolg op eerdere rapportages van TNO Kwaliteit van
Leven (voorheen TNO Preventie en Gezondheid), in opdracht van het Ministerie van V!VS,
met betrekking tot de prevalentie van aangeboren afwijkingen in Nederland. In dit rapport is
de periode van 1996 t/m 2003 in kaart gebracht. De jaartijkse monitoring ,* u^uog"bo.",
afivijkingen is belangrijk voor zowel de planning van sociale en medische voorzieningen, als
vanuit wetenschappelijk oopunt. Wanneer bekend is hoe vaak bepaalde afivijkingen
voorkomen (prevalentie), kunnen eventuele veranderingen in de tijd (trends) en plotselinge
frequentiedalingen of stijgingen tijdig worden opgemerkt.

In de bestudeerde 8-jaars-periode is er in het landelijke LVR/LNR-bestand vanaf het jaar
1998 een duidelijke dalende trend waarneembaar van neurqlebuisdefecten OIBD,
verzamelnaam voot spina bifida, anencefalie en encefalocele). Deze daling hangt naar alle
waarschijnlijkheid samen met een toename in het gebruik van foliumzuur in de periode rond
de conceptie.

Verder is er in de bestudeerde 8-jaars-periode in het landelijke LVR/LNR-bestand vanaf het
jaar 2000 een dalende trend waameembaar van de totale prevalentie van aangeboren
afivijkingen en van de prevalentie van afivijkingen van de orgaanstelsels van het centraal
zenuwstelsel, van huid en buik en van het skelet- en spierstelsel. Wanneer naar de
afzonderlijke registraties wordt gekeken is deze dalende trend bij alle drie de afzonderlijke
registraties zichtbaar. In de LVR_2 en LNR is deze dalende trend voornamelijk
waarneembaar in het totale aantal geregistreerde afwijkingen. In de LVR-I is deze rtaling
ook terug te vinden in bijna alle specifieke afuijkingen.

Omdat de in dit rapport gesignaleerde dalende trend bij meerdere orgaanstelsels wordt
waargenomen en niet alleen bij specifieke aandoeningen, waarop bijvoorbeeld gescreend
kan worden of waarvoor preventiemaatregelen bestaan, lijlÍ het niet erg waarschijnlijk dat er
een werkelijke daling heeft plaatsgevonden. Het is meer aannemelijk dat er een verandering
is opgetreden in de manier van registreren.

Bij nadere analyse blijkt dat de daling vooral wordt teruggevonden in de groep wouwen die
tijdens de zwangerschap of bevalling zijn verwezen. Een mogelijke verklaring hiervoor zou
kunnen zljn dat de verloskundige (door het toegenomen aantal verwijzingen) minder
kinderen vlak na de geboorte ziet en daardoor minder aangeboren afwijkingen in de LVR_I
kan registreren. Een ondersteuning hiervoor vormt het gegeven dat de in de LVR_I bij bijna
alle speciÍieke afwijkingen gesignaleerde dalende tend in het geëxtrapoleerde landelijke
LVR/LNR-bestand voornamelijk wordt teruggevonden bij de relatief minder emstige en
makkelijk bij de geboorte herkenbare afivijkingen, zoals bijvoorbeeld niet-ingedaalde testes,
haemangioom, naevus pigmentosus, hernia umbilicalis,en potydactylie. Ditzijn bij uitstek
afwijkingen die over het algemeen goed door verloskundigen worden geregistreerd. Het is
echter wel belangrijk om in het oog te houden dat bovengenoemde verklaring slechts een
mogelijke verklaring is die met de huidige beschikbare gegevens niet verder kan worden
geanalyseerd.

Concluderend lijkt er, behoudens de daling in de aengeboren afivijkingen van het centraal
zerunustelsel, geen sprake te zijn van een werkelijke daling in prevalentie aangeboren
afivijkingen. De gesignaleerde daling lijkt het gevolg te ajnvan het minder registreren van
afwijkingen.
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In het specifieke onderzoeksdeel behorende bij deze jaanapportage (hoofdstuk 5) is de

prevalentie van schisis en het syndroom van Down zoals berekend uit de LVR/LNR

registratie vergeleken met prevalenties die gebaseerd zijn op afivijking specifieke

registraties. Dit geeft een indnrk van de volledigheid van registreren van deze afwijkingen

binnen de LVR/LNR registratie. Daarnaast is het mogelijk om op basis van de verschillende

bronbestanden een nieuwe prevalentieschatting voor deze afwijkingen te maken.

De afivijking specifieke registraties die gebruikt zijn zijn de Schisis Registratie van de

Nederlandse Vereniging voor Schisis en Craniofaciale Afwijkingen (NVSCA), en de

registratie van kinderen met het syndroom van Down door de Stichting Down syndroom

(SDS) en het Nederlands Signalerings Centrum Kindergeneeskunde (NSCK). Alle gemaakte

vergelijkingen en berekende prevalenties zijn gebaseerd op de groep levendgeboren

kinderen uit deze registraties aangezien doodgeboren kinderen niet of niet volledig

opgenomen worden in deze registraties.

De jaarprevalenties voor 1997-2002 van de LVR/LNR registratie zijn vergelijkbaar met de

prevalenties van de Schisis Registratie die als eer. zeer volledige en betrouwbare registratie

wordt beschouwd (respectievelijk gemiddeld 16,3 en 17,0 per 10.000 levendgeborenen). De

berekende prevalenties voor het syndroom van Down van de LVR/LNR en de NSCK liggen

ook dicht bij elkaar (respectievelijk 11,0 en 12,3 per 10.000 levendgeborenen in 2003). De

prevalentie op basis van de Stichting Down syndroom is ongeveer 3 per 10.000

levendgeborenen lager dan die van de LVR/LNR registratie.

Nadat dezelfde cases tussen de verschillende registraties zijn geïdentificeerd is de

prevalentie opnieuw berekend. Door combinatie van bronbestanden worden ook cases

meegeteld die wel in het ene bronbestand en niet in het andere bronbestand geregistreerd

zijn waardoor de nieuwe prevalentie hoger uitkomt. Voor schisis is de nieuwe prevalentie

l9,l per 10.000 levendgeborenen en voor het slmdroom van Down 14,2 per 10.000

levendgeborenen.

Daarnaast is het mogelijk om met de capture-recapture methode een schatting te maken van

het aantal cases dat in geen van de bronbestanden voorkomt. Hierdoor neemt de prevalentie

nog verder toe. Voor schisis werd de schatting 19,2 per 10.000 levendgeborenen; voor het

slmdroom van Down 16,1 per 10.000 levendgeborenen. Vanwege de grote overlap tussen de

Schisis registratie en de LVRILNR registratie is de toename in prevalentie gering; voor

Down is de toename groter omdat de overlap kleiner is. Deze laatste schattingen kunnen

worden beschouwd als een maximale schatting van de prevalenties, terwijl de prevalentie

berekend op één registratie de laagste schatting geeft. De werkelijke prevalentie ligt hier

ergens tussenin.

Geconcludeerd kan worden dat schisis en het syndroom van Down goed geregistreerd

worden in de LVR/LNR registratie (na extrapolatie). De LVR/LNR aangeboren

afirijkingenmonitor is zeker geschikt om prevalenties jaarlijks te monitoren en eventuele

veranderingen in prevalenties in de tijd te sigualeren. Dit is zeker van belang omdat in de

komende jaren aangeboren afivijkingen een steeds belangrijkere rol zullen gaan spelen in de

perinatale moÍaliteit en morbiditeit.
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Inleiding

Jaarlijks wordt door TNO Kwaliteit van Leven (voorheen TNO preventie en
Gezondheid) de prevalentie van aangeboren afwijkingen geschat op basis van de
Nederlandse perinatale databestanden van de Stichting Perinatale Regisfatie Nederland.
Zowel voor de planning van medische en sociale voorzieningen, als vanuit
wetenschappelijk oogpunt, is het belangrijk om te weten hoe vaak aangeboren
afivijkingen voorkomen in Nederland. Wanneer bekend is hoe vaak bepaalde
afivijkingen voorkomen (prevalentie), kunnen eventuele veranderingen in de tijd
(trends) en plotselinge frequenrisdalingen of stijgingen tijdig worden opgemerkt.
Daarnaast kunnen eventuele regionale verschillen worden onderzocht, 66ko*",
vergelijkingen met andere landen worden getrokken.

De enige manier waarop inzicht verkregen kan worden in de prevalentie van
a'ngeboren afirijkingen, is door systematische monitoring door middel van een
registratie. Wanneer er door continue monitoring "norrnaalwaarden" voor de prevalentie
van aangeboren afwijkingen beschikbaar zljn, kan een plotselinge verandering in de
frequentie waaÍmee een bepaalde aangeboren afwijking optreedt woegtijdig íorden
herkend, waaJna etiologisch onderzoek kan worden ingezet.

Registratie van aangeboren afwijkingen in Nederland

In Nederland bestaan er twee registratiesystemen voor aangeboren afivijkingen: een
zeer uitgebreide registratie in de provincies Groningen, Friesland en Drenthe
(EUROCAT-Noord Nederland) en een meer swnmiere registratie met een landelijke
dekking (LVR/LNR-bestand), waarvan de Stichting Perinatale Registratie Nederland
houder is.

Aanmelding van kinderen met een aangeboren afwijking bij EUROCAT geschiedt door
artsen en verloskundigen op basis van wijwilligheid, na informed consent van de
ouders. Daarnaast speuÍt EUROCAT actief nieuwe cÍrses op door het houden van
zoekacties in ziekenhuizen en verloskundigenprakÍijken uit de regio. Omdat er gebruik
wordt gemaakt van verschillende informatiebronnen en er een mogelijkheid bestaat tot
terugkoppeling, kunnen alle diagnoses gedetailleerd worden vastgelegd. Daamaast
worden ook alle bijkomende afivijkingen en mogelijke etiologische factoren
geregistreerd en worden aangeboren afwijkingen geregistreerd die worden vastgesteld
bij een intra-uteriene vnrchtdood, een woege abortus, of een in verband met aangiboren
afivijkingen geinduceerde abortus. Hierdoor is de volledigheid, zeker ten aanzien van
ernstige aangeboren afwijkingen, wij groot.

Omdat niet zeker is in hoeverre de gegevens van deze regionale registratie
extrapoleerbaat zijt naar de gehele Nederlandse [syslking en epidemiologisch
onderzoek naar onderliggende oorzaken bemoeilijkt wordt doordat bij de nUnOCef-
registraties geen gegevens over kinderen zonder aangeboren afuijkingen worden
verzameld is in 1996 door het toenmaligs TNO preventie en Gezondheid (TNO_pG,
huidige TNO Kwaliteit van Leven) en EUROCAT-Noord Nederland gezamenlijk een
pilotstudie gestart. Hierin is gekeken of het mogelijk wzls om vanuit de bestannde
landelijke perinatale registraties een landelijke registratie van aangeboren afirijkingen
op te zetten, die als aanvulling zou kunnen dienen op de bestaande EIIROCAT-
registratie.
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Uit deze pilotstudie bteek dat het mogelijk was om de Landelijke Verloskunde

Registratie eerste en tweede lijn (LVR_I en LVR_2) en de Landelijke Neonatologie

Registratie (LI.IR) samen te voegen tot één landelijk gegevensbestand, waarmee het

voorkomen van een aantal aangeboren afwijkingen gevolgd kon worden (Dorrepaal,

1996). Dit bestand bleek vooral volledig te zljn voor afwijkingen die direct bij de

geboorte zichtbaar zijn, zoals bijvoorbeeld anencefalie, spina bifida, lip enlof

verhemeltespleet of polydactylie (Dorrepaal, 1998). Naar aanleiding van deze

pilotstudie werd geconcludeerd dat een gecombineerd LVR/LNR bestand een

waardevolle landelijke aanvulLing kan zijn op de regionale monitoringsmogelijkheden

van aangeboren afivijkingen door EUROCAT. Met een subsidie van het ministerie van

VWS heeft TNO-PG de landetijke registratie van aangeboren afwijkingen op basis van

de perinatale registaties verder uitgewerkt.

In 2001, 2002, 2OO3 en 2004 rapporteerde TNO-PG de landelijke prevalenties van

aangeboren afuijkingen over respectievelijk de jaren 1995-1998, 1995-1999, 1996-

2000 en 1996-2002 (Anthony, 2001,2002,2003,2004). In deze rapporten werd naast

de tabellen met landelijke prevalenties ook een specifiek onderwerp verder uitgewerkt.

In 2001 werd naar aanleiding van een l«antenbericht onderzocht hoe de prevalentie van

hypospadie in Rotterdam zich verhoudt tot die in de rest van Nederland. Daarnaast werd

aandacht besteed aan het effect van prenatale sqgsning door de prevalentie van

neuralebuisdefecten en Downsyndroom uit te zetten tegen de zwangerschapsduur. ln

2002 lag de nadruk op mogelijke veranderingen in het voorkomen van aangeboren

afivijkingen in samenhang met demografische veranderingen in ons land, in het

bijzónder de gevolgen van een nog steeds stijgende leeftijd van zwangeren en de

toename van niet-Nederlandse zwangeren. In 2003 is de prevalentie van aangeboren

afivijkingen in verschillende etnische groepen nader bestudeerd. In 2004 is ingegaan op

de prevalentie van neuralebuisdefecten §BD's) in Nederland.

In het voorliggende rapport wordt in hoofdstuk 5 een vergelijking met andere afivijking

specifiekeregistratiesgemaakt.opdezemanierwordtinzichtverkregeninhoeverrede
berekende privalenties uit de LVR/LNR betrouwbaar ziin. Ook kan door combinatie

van deze registraties een schatting gemaakt worden van de werkelijke landelijke

prevalentiecijfers. De afwijkingen schisis en het syndroom van Down zijn hiervoor

gebruikt.
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Methode

Om de prevalentie van aangeboren afivijkingen voor heel Nederland te berekenen, is
gebruik gemaakt van de landelijke verloskunde (LVR_I en LVR_2) en neonatale
(LI\IR) registraties. Dit zijn afzonderlijke en anonieme registratie* di" oi"t geheel
volledig zijn. Om dubbeltellingen door verwijzingen te voorkomen en om te corrigeren
voor niet deelnemende zorgverleners, zijn de bestanden gekoppeld en geëxtrapoÉerd.
De hiervoor gebruikte methode is uitgebreid beschreven in het eerste rapport
"Aangeboren afwijkingen in Nederland: Gebaseerd op de landelijke verloskunde en
neonatologie registraties" (Anthony, 2001).In dit hoofdstuk wordt de methode nog eens
kort beschreven.

Overzicht van de perinatale registraties in Nederland

LT'R
la 1982 is de Landelijke Verloskunde Registratie tweede lijn (LVR_2) en in l9g5 de
Landelijke Verloskunde Registratie eerste lijn (LVR_l) in Nederland van start gegaan.
In' deze registraties verzamelen respectievelijk de glmaecologen en de verlost*aig""
gegeven§ over door hen begeleide lvangerschappen, bevallingen en lraambedden- In
de LVR worden op gestandaardiseerde wijze anonieme gegevens geregistreerd van alle
zwangerschappen met een duur van minimaal 16 weken. Behalve gegevens over het
verloop van de zwangerschap, de bevalling, bijzonderheden van de moeder en de
toestand van het kind, weldsn in beide registraties ook aangeboren afwijkingen
geregistreerd. De LVR wordt over het algemeen kort na de bevalling inlevgld.
Hierdoor worden hierin vooral direct bij de geboorte zichtbare aangeboren un iiti"g""
geregistreerd. Daamaast bevatten deze registraties ook alle zvtangerschapsafbrókingen
vanaf 16 weken zwangerschapsduur. Hierbij kan echter geen onderscheid gemàkt
worden tussen een geihduceerde (bijvoorbeeld vanwege een aangeboren afivijking) en
een spontane partus immaturus. Het bereik van de LVR neemt met de jaren nog steeds
toe. Momenteel nemen alle opleidingsziekenhuizen en ca. 97 procent van de niet-
opleidingsziekenhuizen deel aan de LVR 2 registratie en ca. 95 pro."ot van alle
verloskundigenpraktijken aan de LVR_I. Verloskundig actieve huisartsen registreren
nog niet voldoende in de LVR.

LNR
De Landelijke Neonatologie Registratie (LNR) is medio 1991 van start gegaan. In de
LNR worden gegevens opgenomen van alle pasgeborenen, die binnen 2g dagen na de
geboorte worden opgenomen door de kinderarts. Naast summiere gegevens over de
moeder, de zwangerschap en de bevalling, worden uitgebreide gegevens geregistreerd
over diagnoses, behandelingen en aangeboren afwijkingen van het kind. NÀt àirect bij
de geboorte zichtbare aangeboren afwijkingen worden in de LNR ook aangeboren
afivijkingen geregistreerd die pas bij uitgebreider onderzoek aan het licht komen. Bij
een aantal aangeboren afwijkingen is opname op een kinderchirurgische of eei
neurochirurgische afdeling geindiceerd. Omdat deze afdelingen (nog) niet deelnemen
aan de LNR is de registratie niet volledig voor aangeboren afwijkingen waarvoor een
chirurgische behandeling noodzakelijk is. Alle neonatale intensive s61s rrnit5 §ICU's)
en ongeveer de helft van de overige algemene kindslgsnssskunde praktijken nemen
deel aan de LNR-registratie (Dorrep aal, 2000).

2.1
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Samenvoegen van de perinatale bestanden

Om landelijke prevalenties van aangeboren afivijkingen te kunnen berekenen, moeten

de drie registraties samengevoegd worden tot één bestand. Door onderlinge

verwijzingen, bijvoorbeeld van de verloskundige naar de gynaecoloog, worden

,*-g"r"o en hun kinderen (met eventuele aangeboren afivijkinged vaak zowel in de

fVn-f ah in de LVR-2 geregistreerd. Bij opname op een kinderafdeling wordt

dezelfde pasgeborene ook in de LNR geregistreerd, solns zelfs meerdere keren,

vanwege àverplaatsing naar een ander ziekenhuis. Dit betekent dat een deel van de

kinderen in meerdere bestanden wordt geregistreerd. Om landelijke prevalentiecijfers te

kunnen genereren, moeten deze zogenoemde dubbelregistraties uit de bestanden

verwijderà worden. Daamaast moet rekening gehouden worden met het feit dat niet alle

glmaecologen, verloskundigen en kinderartsen aan de registraties deelnemen. In de

ultg"oa" paragrafen wordt kort beschreven hoe dubbelregistraties in het

.u-"rg"ro"gde LVR/LNR-bestand zijn geidentiÍiceerd en hoe vervolgens landelijke

prevalentiecijfers berekend zijn door extrapolatie voor ontbrekende geboorten'

Yerwij deren van dubbelregistraties
Dubbelregistraties worden geidentificeerd door een gfoot aantal kenmerken

(:variabelen) van moeder en kind die in alle drie de bestanden geregistreerd worden

met elkaar te vergelijken. Wanneer alle of het grootste deel van deze identificerende

variabelen gelijk waren, is er van uit gegaan dat het registraties van dezelfde zwangere

of hetzelfde kind betrof. Eerst zijn de LVR_I- en LVR-2-bestanden samengevoegd tot

één bestand. Gemiddeld werd bijna 40 procent van de pasgeborenen meer dan één keer

in de LVR geregistreerd. vervolgens zijn de LNR-records van opgenomen

pasgeborenen aan de samengevoegde LVR-l/LVR-2-geboorterecords toegevoegd' Van

ruim 90 procent van de in de LNR geregistreerde kinderen werd het geboorterecord in

de LVRleruggevonden. LNR-records waarvoor geen geboorterecord werd gevonden,

behoorden meestal bij kinderen die geboren werden in niet aan de LVR deelnemende

ziekenhuizen of verloskundigenpraktijken. Om te vermijden dat er niet geïdentificeerde

6ulgsllsllingen in het bestand zouden blijven zitten, zijn LVR-records waarin geen

bevalling was geregistreerd en LNR-records die niet aan een LVR-geboorterecord

konden worden gekoppeld uit het bestand verwijderd. Nadat alle verschillende records

uit de drie bestanden behorende bij hetzelfde kind geïdentificeerd waren, zijn deze

samengevoegd tot één totaal record per kind. Hiermee vertegenwoordigt elk record in

het sÀengevoegde LVR/LNR bestand één bevalling van één kind (dus bij tweelingen

is één reóord per kind aanwezig) met alle bijbehorende bijzonderheden, inclusief

eventuele aangeboren afivijkingen van het kind.

Extrapolatie voor ontbrekende gegevens

Een klein deel van de verloskundigenpraktijken en niet-opleidingsklinieken neemt (nog)

niet deel aan de LVR. Hiervoor wordt gecorrigeerd om voor Nederland representatieve

prevalentiecijfers te berekenen. Ontbrekende gegevens in de LVR-I en LVR-2 hebben

zowel invloed op het totale aantal geboorten, als op het aantal kinderen met een

aangeboren afivrjking. Het ontbreken van LNR gegevens heeft geen invloed op het

aantal geboorten, maaÍ wel op het aantal na de geboorte geconstateerde aangeboren

afirijkingen.

Extrapolatie van het aantal geboorten (missende LVR-records)

Onder de aÍurname dat niet-registrerende zorgverleners vergelijkbaar zijn met

registrerende zorgverleners is aan alle records een wegingsfactor toegekend die
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gebaseerd is op de plek van geboorte (verloskundigenpraktijk of soort ziekenhuis) en

het hierbij behorende deetnamepercentage. Om al te grote fluctuaties te vermijden, is
voor het berekenen van de wegingsfactoren steeds het deelnamepercentage van het

huidige en het voorgaande jaar gemiddeld. Verloskundig actieve huisartsen regisfferen

geboorten onder hun leiding niet in de LVR. Om te corrigeren voor het ontbreken van

deze geboorten is het verschil berekend tussen het aantal pasgeborenen in het
geëxtrapoleerde LVR/LNR-bestand en het totaal aantal pasgeborenen gerapporteerd

door het CBS (CBS, 2002). Dit aantal wordt geacht onder leiding van een verloskundig

actieve huisarts te zljn geboren. Er is aangenomen dat de kans op aangeboren

afivijkingen bij pasgeboren in de huisartsenpraktijk vergelijkbaar is met die in de

verlo skundi genpraktij ken.

Extrapolatie van aangeboren afwijkingen (miss ende LNR-records)

Omdat alle NICU's deelnemen aan de registratie, is alleen extrapolatie nodig voor
aangeboren afwijkingen die geregistreerd zijn bij kinderen die verpleegd zijn op een

algemene kindergeneeskundeafdeling en die nooit op een NICU zijn geweest. Tijdens

de bestudeerde onderzoeksjaren nam ca. 50 procent van de algemene

kindergeneeskundeafdelingen deel aan de LNR. Er is dus alleen een extra correctie

toegepast op aangeboren afwijkingen die niet in de LVR waren geregistreerd en waarbij

alleen opname op een algemene kinderafdeling plaatsvond. In de praktijk betreft dit een

zeer kleine correctie.

2.3 DeÍiniëren van de geregistreerde aangeboren afwijkingen

In de LVR_I, LVR_2 en LNR worden aangeboren afwijkingen op verschillende wijze
geregistreerd. In de LVR_I kunnen in het totaal 5 codes voor een aangeboren afivtjking
worden ingewld, één bij reden voor consult pediater, eénbij reden van overdracht aan

pediater en drie b1j overige problematiek kind. ln de LVR_2 kunnen in totaal 3 codes

voor aangeboren afwijkingen ingevuld worden. In beide gevallen wordt gebruik

gemaakt van een beperkte codelijst die bovendien voor de LVR_I en LVR_2 niet gelijk
is. In de LNR is vanaf 7997 het aantal coderingsplaatsen van 8 naar 20 uitgebreid,

tegelijk met het invoeren van een veel gedetailleerder coderingssysteem gebaseerd op

de ICDI0. In alle registraties kunnen restgroepen gecodeerd worden als geen specifieke

omschrijving van de afivijking beschikbaar is.

In het landelijke LVR/LNR-bestand is de informatie over aangeboren afivijkingen uit
alle registraties samengevoegd. Wanneer één van de registraties een aangeboren

afivijking rapporteert en de andere registratie niet, is er van uitgegaan dat er sprake is

van een aangeboren afiuijking die in één van de registraties niet gecodeerd is
(bijvoorbeeld omdat de diaguose nog niet gesteld was). Bij het samenvoegen vervangt

een gespecificeerde omschrijving van een afivijking waar mogelijk een algemenere

omscbrijving. Zo kan bijvoorbeeld bij een kind met een tetralogie van Fallot in zowel

de LVR_I als de LVR_2 alleen de restgroep overige/andere hart- en vaatafwijkingen
gecodeerd worden, omdat een specifieke code hiervoor niet bestaat. Als in de LNR wel
tetralogie van Fallot geregistreerd is, prevaleert deze en vervalt de in de LVR_I enlof
LVR_2 gecodeerde restgroep. Als bij ditzelfde kind in één van de registraties ook nog

een andere specifieke aangeboren afivijking, bijvoorbeeld ontbreken van een

navelstrmgarterie, is geregistreerd, wordt deze wel apart opgenomen en wordt het kind
meegeteld in de groep kinderen met meerdere afwijkingen. In Bijlage C is per

aangeboren afivrjking weergegeven hoe deze is opgebouwd uit de afzonderlijke codes

van de verschillende registraties.
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3 Inventarisatie van de afzonderlijke registraties

Tabel 3.1 toont het totale aantal pasgeborenen, gebaseerd op het landelijke LVR/LNR-
bestand, het totale aantal geregistreerde kinderen per perinatale registratie en het aantal

geregistreerde kinderen met een aangeboren afwrjking per perinatale registratie
gedurende de jaren 1996-2003. In de afzonderlijke registraties zijn de mogelijke
'odubbele" registraties per kind eruit gehaald. Een kind kan nog wel in meer dan één

registratie voorkomen. Deze "dubbele" registraties worden er pas uitgehaald als de 3
afzonderlijke perinatale registraties worden samengevoegd tot één landelijk LVR/LNR-
bestand (zie hoofclstuk 2).

Tabel3.l Totale aantal geregistreerde kinderen en het aantal geregisfeerde kinderen met een

aangeboren afivrjking gedwende de jaren 1996-2003 in de 3 losse perinatale

registraties

Totale aantal pasgeborenen uit het landelijke LVFI/LNR bestand en geëxtrapoleerd voor niet

deelnemende zorgverleners

Tussen haakjes staat het aantal als % van het totale aantal pasgeborenen*

Tussen haakjes staat het aantal als % van het totale aantal geregistreerde kinderen

Aangeboren afwijkingen in de LVR_I

Indien er een vermoeden bestaat op complicaties gedurende de zwangerschap of
bevalling, wordt een zwangere over het algemeen van de eerste naar de tweede lijn
verwezen. Hierdoor vinden er in de eerste lijn in principe alleen ongecompliceerde,

#

Aantal kinderen

Totale aantal

pasgeborenen*

LVR-í

Totale aantal

geregistreerde kinderen **

Totale aantal

geregistreerde kinderen

met een aangeboren

afrrijking #

LVR-2

Totale aantal

geregistreerde kinderen "*

Totale aantal

geregistreerde kinderen

met een aangeboren

afirvijking #

LNR

1996 1997 1998

191.620 194.663 201.620

1999 2000

202.649 208.959

2001 2002 2003

2M.880 204.2U 202.429

137.227 139.9í0',t51.792
(71,6) (71,e) (75,3)

2.991 2.951 3.196

(2,2) (2,1) (2,',t)

152.672 154.190

(75,3) (73,8)

3.í40 3.182

(2,1) (2,1)

155.070 160.912 168.178

(75,7) (78,8) (83,1)

2.957 2.601 2.423

(1,e) (1,6) (1,4)

1 03.407 r 10.200 117 .340

(il,o) (56,6) (58,2)

1 .945 1 .860 1.891

(1,e) (1,7) (1,6)

115.080 ',t24.603

(56,8) (5e,6)

1.891 1.691

(1,6) (1,4)

124.967 122.783 125.069

(61,0) (60,1) (61,8)

1.488 1.372 1.400

(1,2) (1,1) (1,1)

Totale aantal 19.793

geregistreerde kinderen ** (10,3)

Totale aantal 1.645

geregistreerde kinderen (8,3)

met een aangeboren

#

21.587 22.009

(11,1) (10,e)

1.887 1.801

(8,7) (8,2)

25.774 30.063

('t2,7) (14,4)

2.0u 2.207

(7,8) (7,3)

28.153 29.969 33.054

(13,7) (14,7) (16,3)

2.107 2.241 2.251

(7,5) (7,5) (6,8)

3.1
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"laag-risico"-bevallingen plaats. Het is daarom te verwachten dat vooral aangeboren
afivijkingen die tijdens de zwangerschap niet tot complicaties leiden, bijvoorbeeld een
lip-kaak-verhemelte spleet, in de LVR_I zullen worden geregistreerd. Aangeboren
afwijkingen die tijdens de zwangerschap tot complicaties kunnen leiden, zoals een
oligohydramnion bij een dubbelzijdige nieragenesie, zullen relatief minder vaak in de
LVR_I worden geregistreerd, omdat deze moeders veelal verwezen worden naar de
tweede lijn en daar in de LVR_2 worden geregistreerd. Omdat de verloskundige op het
moment van verwijzen meestal nog niet weet om welke aangeboren afwijkinghet gazt,
kan zlj deze niet in de LVR_I registreren. Daarentegen zal een afwijking die zich pas in
de eerste levensdagen presenteert wel in de LVR_I geregistreerd worden, tenminste
indien de verloskundige het haambed begeleidt. Hierbij kan bijvoorbeeld gedacht
worden aan een aangeboren haÍafiilijking die pas symptomen geeft als de ductus zich
begint te sluiten. Dit soort afivijkingen zullen in de LVR_2 minder vaak worden
geregistreerd.

Het totale aantal in de LVR_I geregistreerde pasgeborenen is toegenomen, van ruim
137.000 in 1996 tot ruim 168.000 in 2003 (tabel 3.1). Deze toename wordt slechts ten
dele verklaard door het toenemende aantal geboorten in Nederland. Er is ook een
procentuele sttjgmg van het aantal in de LVR_I geregistreerde pasgeborenen van
7l,6yo van alle pasgeborenen in 1996 riaar 83,1%o in 2003. Deze stijging wordt deels
veroorzaakt doordat het aantal verloskundigenpraktijken dat deelneemt ,an de LVR_I
is toegenomen van 92 procent van alle praktrjken in 1996 tot 95 procent in 2003.
Daarnaast is bekend uit het PROVER-rapport (Oflerhaus, 2002\, dat ook het aantal
wouwen dat begint in de eerste lijn is gestegen. Van deze wouwen blijlc echter een
toenemend azttal, gedurende fls zwangerschap of tijdens de baring van de eerste naax
de tweede lijn te worden verwezen. Met name het aantal verwijzingen gedurende de
zwangerschap bleek sterk te njn toegenomen.

Het absolute aantal kinderen dat in de LVR_I geregistreerd werd met een aangeboren
afwijking varieerde over de jaren 1996-2001 rond de 3000. In 2002 daalde dit naar 2601

en in 2003 naar 2423. Omdat het totale aantal in de LVR_I geregistreerde kinderen
gedurende de onderzoeksperiode niet constant is, is ook gekeken naar het totale aantal
in de LVR_I geregistreerde kinderen met een aangeboren afwijking als percentage van
het totale aantal in de LVR_I geregistreerde kinderen. In de periode 1996-2000 is dit
percentage ongeveer gelijk gebleven op 2,lYo. Daarna is een daling zichtbaar naar l,9oÀ
in 2001, naar 1,6%o l.ln2002 en naar l,4yo n2003.

In bijlage A (tabel A.l) zijn ds a-angeboren afwijkingen weergegeven die in de LVR_I
geregistreerd zijn. Hierin is te zien dat zowel het totale aantal geregistreerde kinderen
met een aangeboren afivijking (zie ook hierboven) als het aantal kinderen met meerdere
geregistreerds anngeboren afwijkingen (multipele afivijkingen) een dalende tendens laat
zien gedurende de laatste onderzoeksjaren. Wanneer aangeboren afivijkingen worden
onderverdeeld naar verschillende orgaanstelsels (tracti), is deze dalende tendens bij alle
tracti waameembaar. In het voorgaande rapport is deze daling voor het eerst
waaÍgenomen. Omdat er ook in het jaar 2003 een daling is gevonden is net zoals in het
vorige rapport apart gekeken of bepaalde praktijken ineens gestopt zijn met het
registreren van aangeboren afivijkingen. Dit bleek niet het geval te zijn.

De in de LVR_I waaÍgenomen daling sinds 2000 in de neuralebuisdefecten
(verzamelnaam voor spina bifida, anencefalie etencefalocele) is n 2003 voortgezet.
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3.2 Aangeboren afwijkingen in de LVR_2

In tabel 3.1 is te zien dathet aantzl kinderen dat in de LVR_2 werd geregistreerd, is
toegenomen van ruim 103.000 in 1996 naar 125.000 in 2003. Deze geobserveerde
stijgrng kan, net als in de LVR_I, deels verklaard worden door een toename van het
totale aantal pasgeborenen. Deze stijging is niet alleen absoluut, ook het aantal in de
LVR-2 geregistreerde kinderen als percentage van het totale aantal pasgeborenen is
gestegen van 54%o in 1996 naar 61,8%o in 2003. Dit kan deels verklaard worden door
een hoger deelnamepercentage aan de LVR_2. Het deelnamepercentage van de perifere
glmaecologenpraktrjken is gestegen vanïS%o in 1996 naar 97oÀ in 2003.

Het absolute aantal kinderen dat in de LVR_2 geregistreerd werd met een aangeboren
afwijking bleef over de jaren 1996-1999 ongeveer gelijk (ca. 1900).In 2000 daalde dit
lraat ca.1700, in 2001 naar ca. 1500 en in 2002 en 2003 naaÍ ca.1400. Omdat er
gedurende de onderzoeksperiode een schommeling was van het totale aantal in de
LVR_2 geregistreerde kinderen is ook gekeken naar het totale aantal in de LVR_2
geregistreerde kinderen met een aangeboren afwijking als percentage van het totale
aantal in de LVR_2 geregistreerde kinderen. Dit percentage is gedurende de jaren 1996-
2003 geleidelijk gedaald van 1,9%o naar l,loÀ van alle in de LVR_2 geregistreerde
kinderen.

De in de LVR_2 geregistreerde specifieke aangeboren afwijkingen voor de jaren 1996-
2003 zijn weergegeven in tabel A.2 (bijlage A). Er is een duidelijk dalende trend
waameembaar van het aantal kinderen met een neuralebuisdefect (verzamelnÍBrn voor
spina bifida, anencefolie en encefalocele) vanaf het jaar 2000. Verder is er, behoudens
de al eerder genoemde licht dalende algemene tendens, geen specifieke andere
aanwijsbare trend (toename of aframe) v/aaf, te nemen van het aantal geregistreerde
aangeboren afivijkingen over de periode 1996-2003.

Zoals reeds genoemd in paragraaf 3.1 worden aangeboren afivijkingen die gedurende de
zwangerschap tot complicaties leiden, veelal vóór de geboorte herkend en worden de
betreffende vrouwen verwezen van de eerste naar de tweede lijn. Voor afivijkingen die
door middel van prenatale diagnostiek worden opgespoord, geldt hetzelfde. Ook
vrouwen met een verhoogd risico op aangeboren afivijkingen, zoals wouwen met
diabetes of epilepsie, of wouwen die al eerder een kind met een aangeboren afwijking
kregen, worden vaak al vanaf het begin van de zwangerschap door een glmaecoloog
begeleid. Door deze selectie is het te verwachten dat het percentage geregistreerde
aangeboren afwijkingen in de LVR_2 hoger zal zijn dan in de LVR_I. Dit blijkr echter
slechts voor enkele afwijkingen het geval te zijn. Het totale percentage kinderen met
een geregistreerde afwijking in de LVR_2 is gedurende alle jaren lager dan in de
LVR-I. Een mogelijke verklaring hiervoor is dat niet direct bij de geboorte zichtbare
afivijkingen, die pas in de kraamtijd worden ontdekt, niet in de LVR_2 zullen worden
geregistreerd. Deze kunnen wel door de verloskundige in de LVR_I worden
geregistreerd als zij het kraambed controleert (zie §3.1). Een andere mogelijke
verklaring is dat de verloskundige kleine en relatief minder ernstige afwijkingen
nauwgezetter registreert dan de gynaecoloog. Uit de tabellen blijkt bijvoorbeeld dat
aangeboren afwijkingen van het urogenitaal stelsel en van de huid en builcwand vaker
geregistreerd worden in de LVR I dan in de LVR 2.



20t64 TNO-rapport I KvL/JPB 2005.152 | Augustus 2005

Aangeboren afwijkingen in de LNR

In de LNR worden alleen gegevens geregistreerd van kinderen die door een kinderarts

zijn opgenomen. Hierdoor worden vooral aangeboren afwijkingen die opname voor

nadere diagnostiek of behandeling door een kinderarts behoeven geregistreerd. Als het

een emstige afivijking is, waarvoor opname in een neonatale IC nodig is, zou de

registratie nagenoeg volledig moeten zijn, omdat alle NICU's aan de LNR deelnemen.

Een deel van deze afwijkingen vereist een chirurgische behandeling, hetgeen betekent

dat deze kinderen vaak op een algemeen pediatrische of chirurgische IC worden

opgenomen. Deze afdelingen registreren (nog) niet in de LNR. Vooral afwijkingen die

direct bij de geboorte duidelijk zijn en geopereerd moeten worden, worden hierdoor

lang niet altijd in de LNR geregistreerd. Een voorbeeld hiervan zijn kinderen met een

meningo(myelo)cele, die vaak direct op een neurochirurgische afdeling worden

opgenomen. Ook aangeboren afivijkingen die direct bij de geboorte letaal zijn, zoals

bijvoorbeeld anencefalie, worden niet of nauwelijks in de LNR geregistreerd. Hetzelfcle

geldt voor kleine aangeboren afwijkingen, waarvoor geen opftlme nodig is, zoals een

geisoleerde hypospadie. Van afwijkingen waarbij behandeling op een algemene

linflsmfflsling volstaa! wordt naar schatting de helft van de aangeboren afivijkingen
geregistreerd, omdat slechts de helft van de algemene ziekenhuizen aan de LNR
deelneemt.

In tabel 3.1 is te zien dat het aantal kinderen dat in de LNR werd geregisteer4 is

toegenomen van bijna 20.000 in 1996 nÍur ca. 33.000 in 2003. Een toename van het

aantal deelnemende praktijken speelt hierin geen rol, omdat dit gedurende deze periode

ongeveer constant is gebleven. Deze toename wordt deels verklaard door een stijging

van het totale aantal pasgeborenen in Nederland. Daamaast zorgen de hogere leeftijd

waaÍop vrouwen hun kinderen krijgen, de toename van behandelingen van

vnrchtbaarheidsstoonrissen en een toename van zwangeren van niet-Nederlandse

afkomst, ook tot een procentuele stijging van het aantal opnames na de geboorte

(Gezondheidsraa{ 2000). Het percentage in de LNR geregistreerde kinderen steeg van

10,3 procent van alle pasgeborenen in 1996 tot 16,3 procent in 2003. Het absolute

aantal kinderen met een in de LNR geregistreerde aangeboren afwijking is gedurende

de jaren 1996-2003 gestegen van t.645 tot 2.251. Wanneer gekeken wordt naar het

aantal kinderen met een geregistreerde aangeboren afivijking als percentage van het

totale aantal in de LNR geregistreerde kinderen gedurende de periode 1996-2003 is een

daling te zien van 8,7 in 1997 (het jaar waarin de LNR registratie werd aangepast) naar

6,8 in 2003.

In tabel A.3 (bijlage A) zijn de in de LNR geregistreerde aangeboren afwijkingen

weergegeven voor de jaren 1996-2003. Door de verbeterde registratiemogelijkheid

sinds 1997 is de mate van detaillering van de registratie toegenomen. Er wordt minder

in hoofdgroepen en meer met een specifieke code geregistreerd. Het absolute aantal

kinderen met meerdere aangeboren afwijkingen blijft gedurende de jaren 1996-2003

ongeveer gelijk. Er lijkt een lichte dalende trend waameembaar van het aantal kinderen

met een neuralebuisdefect (verzametnaam voor spina bifida, anencefalie en

encefalocele), vooral gedurende de laatste jaren. Daarnaast lijkt er een lichte dalende

trend waameembaar in de niet redresseerbare standsafwijkingen van de voet.

Aangezien deze afivijking gepaard kan gaan met een neuralebuisdefect, zort deze daling

sÍrJren kunnen hangen met de gesignaleerde dalende trend van het aantal kinderen met

een neuralebuisdefect. In tabel 4.1 (zie hooftlstuk 4) is deze dalende trend minder

duidelijk waarneembaar omdat in deze tabel alleen de standsafwijkingen van de voet

3.3
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zotl.der een NBD zijn meegenomen. Verder zijn er, zowel wanneer gekeken wordt naar
de verschillende orgaanstelsels als naar de afzonderlijke afivijkingen, geen duidelijke
trends waameembaar.

Aangeboren afwijkingen in het ongeëxtrapoleerde landelijke LVR/LNR bestand

In het landelijke LVR/LNR-bestand (bijlage A, tabel A.4) worden specifieke
aangeboren afwijkingen per kind één keer geteld, ook als ze in meerdere registraties
voorkomen. Bovendien kunnen door het samenvoegen een groot aantal niet nader
omschreven of als "overige" gecodeerde afwijkingen uit de LVR vervangen worden
door een specifieker omschreven diagnose, wanneer deze door een kinderarts is
vastgesteld en in de LNR geregistreerd. Zo kan bijvoorbeeld vitium cordis of andere
aangeboren afwijkingen van tractus digestivus uit de LVR vervangen worden door
tetralogie van Fallot of malrotatie/volvulus uit de LNR.

Het effect van veranderingen in één van de registraties, zoals het effect van het
veranderen van de registratiewijze in de LNR vanaf 1997 blijft ook in het
gecombineerde bestand zichtbaar, maar dit effect wordt door het samenvoegen van de
registraties minder uitgesproken. Dit zelfde geldt bijvoorbeeld ook als een bepaalde
afivijking niet meer of in mindere mate door de verloskundige wordt geregistreerd. Bij
het deel van de vrouwen dat verwezen wordt naar de tweede lijn, kan deze afivijking
nog wel door de glmaecoloog worden geregisfeerd. Ook als het kind door de kinderarts
wordt opgenomen zal de betreffende afwijking nog wel door de kinderarts kunnen
worden geregistreerd. In de laatste 2 gevallenkan de betreffende afwijking dus toch nog
in het landelijke LVR/LNR bestand terechtkomen. Een daling in één van de registraties
kan dus gedeeltelijk "opgevangen" worden door de andere registraties.

De binnen de afzonderlijke registraties waargenomen dalende trend in aantal
geregistreerde kinderen met een aangeboren afwijking is na het samenvoegen van de
drie registraties nog steeds waarneembaar maar minder uitgesproken (bijlage A, tabel
4.4). Het absolute aantal in het landelijke LVR/LNR bestand geregistreerde kinderen
met een aangeboren afwijking schommelt over de jaren 1996-2001 tussen de 4.838 en
5.177.In het jaar 2002 is het aantal gedaald naar 4619 en is in 2003 ongeveer gelijk
gebleven (n=4.601). Het aantal kinderen met een geregistreerde aangeboren afwijking,
als percentage van het totale aantal geregistreerde kinderen laat over dejaren heen een
daling zien van 2,9 n 1996 naar 2,5 in 2003. Deze trend is slechts ten dele terug te
vinden in de verschillende orgaanstelsels en specifieke afwijkingen.

Ook in dit samengevoegde LVR/LNR bestand blijft de gesignaleerde daling in de
neuralebuisdefecten zichtbaar. Verder zijn er, zowel wanneer gekeken wordt naar de
verschillende orgaanstelsels als naar de afzonderlijke afwijkingen, geen duidelijke
trends waameembaar.
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4 Aangeboren afivijkingen in Nederland

4.1 Prevalentie in Nederland op basis van het LVR/LNR bestand

In 1996 omvatte het landelijke LVR/LNR-bestand ca.860À van alle pasgeborenen in
Nederland. In 2003 is dit percentage opgelopen tot ca. g2yo. In paragraaf 2.2.2 is al
beschreven dat de uitval van niet geregistreerde kinderen selectief is. Het gaat vooral
om "laag risico bevallingen" van niet aan de LVR_I deelnemende verloskundigen en
huisartsen en in mindere mate om niet aan de LVR_2 deelnemende
gynaecologenpraktijken in niet-opleidingsklinieken. Om toch een zo representatief
mogelijke prevalentie van alle aangeboren afivijkingen in Nederland te berekenen, zijn
de resultaten geëxtrapoleerd voor niet-deelnemende praktijken. Dit houdt in dat de
geregistreerde aantallen pasgeborenen en aangeboren afwijkingen kunstmatig zijn
"opgehoogd" om zo voor de ontbrekende zorgverleners te corrigeren. Tabel A.4 (bijlage
A) geeft de daadwerkelijk geregistreerde aentallen afwijkingen weer in het landelijke
LVR/LNR bestand gedurende de jaren 1996-2003 en tabel B.l (bijlage B) toont de
geëxtrapoleerde aantallen.

Om eventuele trends van aangeboren afwijkingen in de tijd te kunnen beoordelen, moet
niet alleen naar absolute aanfsllel gekeken worden, maar moet ook rekening gehouden
worden met veranderingen van het totale aantal pasgeborenen in de onderzoeksperiode.
Het totale aantal levend- en doodgeborenen vanaf 16 weken varieerde gedurende de
onderzoeksperiode van 191.620 n 1996 tot 208.959 in 2000. Om hiermee rekening te
houden zijn de prevalenties van alle aangeboren afwijkingen weergegeven per 10.000
pasgeborenen. Tabel 4.1 toont deze prevalenties voor de onderzoeksjaren 1996-2003. In
figuur 4.1 tot en met 4.10 worden de prevalenties grafisch weergegeven. Figuur 4.1
toont de landelijke prevalentie van aangeboren afivijkingen voor de verschillende tracti.
De figuren 4.2 tot en met 4.10 tonen de prevalentie van de specifieke aangeboren
afwijkingen per tractus.
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Tabel4.l Berekende aantal aangeboren afwijkingen per 10.000 pasgeborenen gedurende de

aren 1996-2003 het LVR/LNRbestand

CONGENITALE AFWIJKINGEN

Totaal aantal Dasqeborenen

1997 1998 1999

194.663 201.620 202.649

1996

191.620

Congenitale afwijking CZS en zintuigenl'

Congenitale afwijking CZSI

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifida+meningo(myelo)cele

Encefalocele2

Neuromusculaire ziektel

Hydrocefalie /holoprosencefalie zonder NBD

Overige congenitale afirijking CZS

Congenitale afirijking zintuigenl'

Microphthalmie2'

Overige congenitale afia/jkingen aan ogen2

Congenitale afwijkingen aan oren2

overioe cnnoenitale afirviikinoen zintuioenÍ'

0,4

3,5

3,9

7,6

0,9

0,5

3,8

7,3

0,1

2,2

7,0

0,1

0,4

4,4

3,9

8,'t

o,7

0,7

4,O

8,8

0,1

0

2,7

7,5

0,1

0,1

0,3

3,7

3,7

6,9

0,9

0,3

3,8

8,3

0

0,1

1,8

7,0

0,1

0,5

1,2

3,3

4,0

6,7

1,0

0,4

4,8

8,8

0,1

0,2

2,4

7,4

0,3

TOTAAL CENTRAAL ZENUWSTELSEL EN ZINTUIGEN 37 2 41 A 37 2 413

Congenitale afirijking hart en bloedvaten

Ontbreken van 1 navelstrengarterie

Transpositie van de grote vatení

Tetralogie van Fallotl

Ventrikel septum defectl

Hypoplastisch linker hart syndroomí

Coarctatio aortael

Tricuspidalis atresie/stenosel

Gecompliceerde hartafwijking (> t hartafwijking)

Overioe conoenitale afiiliikinq hart en bloedvaten

10,6

17,0

1,1

0,7

8,1

0,5

0,4

0,2

2,3

18,0

7,2

20,1

1,1

1,0

7,9

0,7

0,7

0,2

3,4

19,1

8,2

18,5

0,8

0,6

6,3

0,6

o,4

0,1

4,1

17,6

7,2

17,1

1,5

1,5

7,1

0,7

0,5

0,0

3,6

17,1

TOTAAL HART EN BLOEDVATEN 58,8 61,4 57,3 563

Congenitale afirrrijking tractus digestivusl

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagus atresie/stenose/fistel2

Darm/anus atresie

Zekte van Hirschsprungl

Malrotatie/volvulusl

overioe conoenitale afiriikino tractus dioestivus

0,8

10,6

5,7

2,1

5,4

0,6

0,3

13,9

0,1

11,8

5,6

2,8

4,5

0,5

0,8

11,2

0,5

12,8

4,1

2,7

4,6

0,8

0,8

11,5

0,1

11,6

6,3

3,1

5,4

0,3

1,3

12,8

TOTML TRACTUS DIGESTIVUS 39,3 40,9 37,3 37,9

Congenitale afwijking tractus respiratoriusí

Choanaal atresie2

Congenitale afwijking tracheal

Longhypoplasiel

Congenitaal lobair emÍyseeml

Hvdro/chvlo thoraxi

1,2

0,5

o,4

0,6

0,1

0,1

0,1

0,7

0,5

2,7

0,1

0,4

0,2

1,2

1,0

2,3

0,0

0,5

0,1

0,7

't,1

2,4

0

0,5
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CONGEN ITALE AFWIJKINGEN

Totaal aantal pasgeborenen

2000 2001 2002 2003

208.959 2U.880 204.284 202.429

Congenitale afwijking CZS en zintuigenl'

Congenitale aflrvijking CZSl

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifida+meningo(myelo)cele

EnceÍalocele2

Neuromusculaire ziektel

Hydrocefalie /holoprosencefalie zonder NBD

Overige congenitale afra/jking CZS

Congenitale afrr'rijking zintuigenl'

Microphthalmie2'

Overige congenitale afirijkingen aan ogen2

Congenitale afrrijkingen aan oren2

Overige congenitale afirijkingen zintuigenl'

0,0

1,1

3,3

3,9

5,2

0,6

0,7

3,0

6,5

0,2

0,2

1,5

6,1

0,3

0,7

0,8

2,4

3,8

4,6

0,5

0,3

2,0

7,3

0,2

0,3

2,0

8,1

0.4

0,2

0,6

2,8

3,7

6,3

0,6

0,5

3,3

7,9

0,5

0,6

2,5

5,6

0,3

0,2

1,2

2,4

3,2

5,8

0,5

o,7

3,4

7,9

0,4

0,2

1,7

5,7

0,3

TOTAAL CENTRAAL ZENUWSTELSEL EN ZINTUIGEN 35,6 33,7 32,7 33.5

Congenitale aflrijking hart en bloedvaten

Ontbreken van 1 navelstrengarterie

Transpositie van de grote vatenl

Tetralogie van Fallotl

Ventrikel septum defectl

Hypoplastisch linker hart syndrooml

Coarctatio aortael

Tricuspidalis atresie/stenosel

Gecompl iceerde hartafirvijking (> t hartafrrijki ng)

Overige congenitale alrijking hart en bloedvaten

5,8

15,6

1,7

1,4

7,6

1,0

0,9

0,1

5,0

16.7

6,8

18,8

1,0

1,2

6,1

't ,'l

0,8

0,0

5,3

17.8

6,1

16,5

1,4

1,0

5,3

0,8

0,8

0,2

4,7

14,9

5,6

16,7

1,2

1,5

6,8

1,0

0,9

0,0

4,O

15,9

TOTAAL HART EN BLOEDVATEN 58,8 51.8 53.7 55.7

Congenitale afirvijking tractus digestivusl

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagus atresie/stenoseffistel2

Darm/anus atresie

Ziekte van Hirschsprungl

Malrotatie/volvulusl

Overige congenitale afi^riikinq tractus diqestivus

0,3

11,5

5,0

2,1

4,7

0,9

0,9

10.5

0,3

11,4

5,9

2,6

4,7

0,3

0,9

9.7

0,0

10,8

4,9

2,4

4,9

0,6

0,9

10.4

0,3

10,9

6,2

2,3

3,8

0,4

0,8

8.9

TOTML TRACTUS DIGESTIVUS 35_8 35.8 35 0 33 6

Congenitale afirijking tractus respiratoriusí

Choanaal atresie2

Congenitale afwijking tracheal

Longhypoplasiel

Congenitaal lobair emfyseemí

Hydro/chylo thoraxí

o,2

0,3

0,9

2,0

0,1

0,5

0,0

1,0

0,5

1,7

0,1

0.3

0,0

0,6

0,3

1,9

0,0

0.4

0,2

1,1

0,5

1,7

0,0

0.2
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CONGEN ITALE AFWIJKINGEN

ïotaal aantal Dasoeborenen

1996

191.620

1997 1998 1999

194.663 201.620 202.649

Hernia diaÍragmatica

Relaxatie van diaÍragmal

Overiqe conqenitale afwiikinq tractus resoiratorius

2,2

0,1

7,6

2,5

0,1

6,0

2,9

0,3

5,8

2,5

0,1

5,9

TOTAAL TRACTUS RESPI RATORI US 12.7 13.7 13.0 13,8

Congenitale afwijking urogenitaal stelsell

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testes3

Exstrophia vesicael

Nieragenesie3

Congenitale cystenierl

Obstructieve uropathiel

Onduidelijk geslachtl'

Overioe conqenitale afiriikino tractus urooenitalis

1,3

24,5

10,0

0,1

2,4

0,9

2,3

29.6

0,9

20,5

10,8

0,1

2,3

2,2

3,2

0,3

32.6

0,5

24,O

11,1

0,1

2,O

1,4

2,6

0,2

34,3

1,5

23,8

't0,2

0,2

2,6

0,6

2,7

0,8

31,1

TOTML UROGENITAAL STELSEL 71.0 72.8 76.3 73.4

Congenitale afwijking huid- en buikwand3

Congenitale afia/jking huidl'

Haemangioom

Naevus pigmentosus*

Overige congenitale huidafwijkingen2

Congenitale afirvijking buikl'

Gastroschisisl

Omfalocelel

Hemia umbilicalisl

Hemia inguinalisl

Overioe conoenitale buikwandafwiikinoenl

15,4

6,6

4,4

6,4

13,2

3,3

4,9

4,4

4,7

0

0,2

0,9

1,0

4,0

0,6

12,5

1,3

5,1

4,6

4,9

0

0,3

0,7

1,0

3,0

0,4

14,2

1,2

4,9

3,8

7,7

0

0,4

1,1

1,4

3,4

0,5

0,2

0,8

1,3

1,8

0.6

TOTAAL HUID EN BUIT(VVAND 37.5 37.2 34.0 38,7

Congenitale afirijking skelet- en spierstelsell

Polydac§lie

Syndactylie

Reductiedeformiteit armen en/of benen2

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

Overioe conoenitale afiiviikino skelet- en soierstelsel

0,8

í0,6

7,6

0,5

3,9

16,6

27.9

0,4

10,2

7,9

1,1

4,2

15,6

25.9

1,3

11,7

7,7

1,7

4,0

16,'t

27.6

1,2

11,5

7,4

0,6

5,0

18,6

30.1

TOTML SKELET- EN SPIERSTELSEL 74.3 67.9 65,3 70,2

Chromosomale/syndromale afwijkingl

Syndroom van Down (trisomie 21)

Overige chromosomale afirvijkingen2

Dysmorfie (zonder chromosomale afwijking)í'

Situs inversus2

Multiple (niet eerder genoemde) afra/jkingen

Overige congenitale afwijkingl'

Conoenitale hvoothvreoid ie2

0

14,6

8,1

0,9

0,5

10,7

5,5

1.1

0,1

13,5

7,3

2,1

0,4

9,4

2,7

0.9

0,6

13,3

5,9

5,1

0,1

í0,1

1,0

0.9

'1,0

12,7

8,7

0,5

11,1

1.4
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CONGEN ITALE AFWIJKINGEN

Totaal aantal pasgeborenen
2000

208.959

2001

204.880

2002 2003

2M.2U 202.429

Hernia diafragmatica

Relaxatie van diafragmal

Overige conqenitale afuiikinq tractus respiratorius

2,6

0,1

4.5

2,4

0,1

5,0

2,0

0,1

4.7

2,7

0,1

4.1

TOTAAL TMCTUS RESPIMTORIUS 1 '1 ,6 10.9 10.0 10.6

Congenitale afia/jking urogenitaal stelsell

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testes3

Exstrophia vesicael

Nieragenesie3

Congenitale cystenierl

Obstructieve uropathiel

Onduidelijk geslachtl'

Overige congenitale afwiikino tractus uroqenitalis

0,8

21,9

9,4

0,3

1,4

1,1

4,O

0,4

32.8

1,6

24,7

9,0

0,0

2,1

1,4

2,9

0,3

34.5

0,9

23,0

7,3

0,1

1,7

1,4

5,í

0,4

31.2

0,8

22,9

8,0

0,5

1,0

1,2

4,8

0,8

30.9

TOTML UROGENITAAL STELSEL 76.8 72.0 71.1 70.9

Congenitale afwijking huid- en buikwand3

Congenitale afwijking huidl'

Haemangioom

Naevus pigmentosus*

Overige congenitale huidafirrrijkingen2

Congenitale aíaljking buikl'

Gastroschisisl

Omfalocelel

Hemia umbilicalisí

Hernia inguinalisl

Overige congenitale buikwandafwiikingení

12,8

0,8

3,3

4,3

4,6

0,0

0,7

0,8

í,3

1,8

0,4

12,6

1,0

3,7

3,9

5,7

0,1

0,2

0,5

1,4

2,7

0,2

9,'1

0,9

2,3

3,0

6,4

0,0

0,3

0,9

0,4

3,0

0.5

9,9

o,7

3,4

3,1

5,1

0,0

0,4

0,8

0,5

2,5

0.6

TOTAAL HUID EN BUII<VVAND 32.1 30.9 26.8 27.O

Congenitale aflrrrijking skelet- en spierstelselí

Polydactylie

Syndactylie

Reductiedeformiteit armen en/of benen2

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

Overige congenitale afiÀtijking skelet- en spierstelsel

1,1

10,4

5,3

't,3

2,8

't4,9

26.3

1,4

11,3

7,0

1,9

2,5

't4,5

26,9

0,9

9,5

6,6

0,9

2,1

13,0

23.4

1,1

9,1

6,6

1,6

2,9

14,7

22.9

TOTML SKELEÏ- EN SPIERSÏELSEL 65.6 62.2 56.5 58.8

Chromosomale/syndromale afi,vijkingl

Syndroom van Down (trisomie 21)

Overige chromosomale afirijkingen2

Dysmorfie (zonder chromosomale afia/jking)í'

Situs inversus2

Multiple (niet eerder genoemde) afirvijkingen

Overige congenitale afirvijkinglt

Congenitale hypothyreoidie2

0,7

13,8

7,6

2,9

0,5

10,5

2,4

0,5

0,4

15,2

6,8

2,9

0,5

1't,3

2,5

1.1

0,3

15,5

5,2

3,2

0,3

9,3

1,8

't.2

0,1

14,0

7,0

4,0

0,4

9,5

1,5

1.3
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1996 1997 1998 1999

Overige éndocriene afrrijkingl *

lnborn enorsl'

Maligniteitení'

0,1

0,7

0,1

o,7

1,5

0,1

0,4

0,8

0

17,t

TOTML CHROMOSOMALE, §YNDROMALE EN DIVERSE 58,5 58,7 55,6 62,5

AFWIJKINGEN

1 alleen geregistreerd in LNR, een aantal pas vanaf 1997

2 alleen geregistreerd in LNR& LVRJ
3 alleen geregistreerd in LNR en LVR_1
* ín de LNR pas vanaf 1997 geregistreerd
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2000

208.95

20a1

204.880

2003

2A2.429
Overige endocriene afirvijkingl "
lnbom errcrsl'

Maligniteitení'

0,3

1,5

0,0

19.9

0,6

o,7

0,3

4,4

1,0

0,4

15.5

o,7

0,8

o,2

18.8

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYI{DROMALE EN 61,2 56,3 58,1 59,6
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4.2 Prevalentie van aangeboren afwiikingen in de verschiIende orgaanstelsels

u\ ".% """% %*u "'"\
1196 rl97 898 899 I00 I0l I02 tr03

Figuur4.l: Prevalentie van aantal aangeboren afivijkingen per tractus per 10'000

geboorten 1996-2003

Figuur 4.1 toont de landelijke prevalentie van aangeboren afwijkingen voor de

verschillende tracti. Bij de tractus van het CZS is een duidelijk dalende trend

waarneembaar vanaf het jazr 2000. Ook bij de tractus huid/buik en de tractus

skelet/spier lijkt een duidelijke dalende trend waa:neembaar vanaf het jaar 2000.

Uogelijk is ei ook sprake van een lichte dalende trend bij de tractus digestivus. Deze is

,oÀI*og echter minder duidelijk dan de hiervoor genoemde dalingen. Bij de tracti

hart/vaat, respiratoir, urogenitaal en chromosomaaVsyndromaal zijn geen duidelijke

trends waameembaar en is er sprake van een normale fluctuatie van de prevalenties

over de tijd.

In figuur 4.2 tot 4.10 zijn de prevalenties (gebaseerd op de geëxtrapoleerde landelijke

LVR/LNR bestanden) voor de verschillende aangeboren afirijkingen lnraar

orgaansysteem geordend.
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Figuur4.2: Aangeboren afwijkingen van het centraal zenuwstelsel per 10.000
geboorten 1996-2003 (n.n.o. : niet nader omschreven)

Bij de aangeboren afivijkingen van het centraal zenuwstelsel is er vanaf 1998 een
duidelijke daling te zienvan de prevalentie van spina bifida/meningo(myelo)cele. Bij de
prevalentie vaa anencefolie is er eveneens vanaf 1998 een dalende trend zichtbaar. BU
de prevalentie van encefalocele is te zien dat deze over de jarcn2000-2003 gemiddelà
lager is dan over de jaren 1996-1999. Tezamen voÍmen deze 3 afwijkingen de
zogenaamde neuralebuisdefecren §BD). Bij de afwijking hydrocefalie en overige
afwiikingen van het centraal zenuwstelsel lijkt er vanaf het jaaÍ 2000 een licht dalende
trend waameembaar. Voor de overige afuijkingen van het centraal zenuwstelsel zijn er
geen specifieke trends waameembaar en lijkt de prevalentie over de onderzoeksjaren
heen normaal te fluctueren.
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Aangeboren afwijkingen van de zintuigen per 10.000 geboorten 1996-2003
(n.n.o. = niet nader omsch,reven)

Figuur 4.3:
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Binnen de aangeboren afwijkingen van de zintuigen zijn geen specifieke toe- of

afrramen waameembaar. De prevalentie over de onderzoeksjaren heen vertoont een

normale fluctuatie.
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Figuur 4.4: Aangeboren afivijkingen van hart en bloedvaten per 10.000 geboorten 19962003

(n.n.o. = niet nader omschreven)

Bij de hart- en vaatafivijkingen is het belangrijk om bij de interpretatie van deze

privalenties lsksning te houden met een forse onderrapportage, vanwege twee redenen.

Ten eerste worden aangeboren hartafivijkingen in de LVR geregistreerd onder één

verzameldiapose, omdat er bijna altijd nader onderzoek nodig is voordat een

specifieke diagnose gesteld kan worden. Ten tweede vinden opname en nader

onderzoek na àe geboorte vaak plaats bij de kindercardioloog/cardiochirurg die (nog)

niet in de LNR régistreren. Hierdoor worden deze afinijkingen relatief weinig in de

LNR geregistreerd.

Binnen de aangeboren afivijkingen van het hartvaatstelsel lijkt er bij de groep overige

congenitale hartafwijkingen et overige niet nader omschreven hartafwiikingen een licht

dalende trend waameembaar over de onderzoeksjaren heen. Voor de groep ontbrelcende

navelstrengarterie nil7en de komende registratiejaren uit moeten wijzen of hier

mogelijk sprake is van een lichte daling. Voor de overige afwijkingen van deze tractus

zijn geen specifieke toe- of afoamen waameembaar en lijkt de prevalentie over de

onderzoeksjaren heen normaal te fluctueren.
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Figuur4.5: Aangeboren afivijkingen van tractus digestivus per 10.000 geboorten
1996-2003 (n.n.o. : niet nader omschreven)

Binnsn de aangeboren afwijkingen van de tractus digestiws is voor de hele
onderzoeksperiode een duidelijke daling zichtbaar in de categoie overige afwtjkingen.
De specifieke afivijkingen vertonen een nonnale fluctuatie van de prevalenties over de
registratiejaren.
In tegenstelling tot de ook in de LVR/LNR gesignaleerde daling in neuralebuisdefecten
als gevolg van een betere foliumzuurinname is er geen dalende trend te zien in de
lipspleten en geïsoleerde verhemeltespleten. Deze afwijkingen worden in de literatuur
naast de neuralebuisdefecten ook wel eens gerelateerd aan foliumzuurinname
(EtlRocAT 2005). In hooftlstuk 5 wordt dieper ingegaan op deze twee afivijkingen.
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Figuur 4.6: Aangeboren afwijkingen van tractus respiratorius per
1996-2003 (n.n.o. = niet nader omschreven)

10.000 geboorten
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Ook binnen de tractus respiratorius is in de categorie overige afwijkingen een daling in

prevalentie zichtbaar gedurende de onderzoeksperiode. De komende jaren zullen

uitwijzen of er binnen de afwijking longhypoplasie mogelijk een verandering gaande is.

Deze afivijking wordt vanaf 1997, het jaar waarin de LNR registratie veranderd is, beter

geregistreerd in de LNR maar vertoont sindsdien weer een dalende trend. Binnen de

overige specifieke afiuijkingen zijn geen duidelijke toe- of afuamen waameembaar.
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Figuur 4.7: Aangeboren afivijkingen van het urogenitaal stelsel per 10.000 geboorten

1996-2003 (n.n.o. : niet nader omscbreven)

Binnen de afirijkingen van het urogenitaal stelsel is vanaf 1999 een licht dalende trend

zichtbaar in de prevalentie van niet ingedaalde testes. In het vorige rapport is al

gerapporteerd dat er bij de obstructieve uropathie een stijgende trend lijlÍ te zijn.

Omdat voor de meeste andere afirijkingen eerder een dalende trend waameembaar is

valt de prevalentiestljging van de afimjking obstructieve uropathie extra op. De

prevalentie van deze afivijking was gemiddeld 2,7 per 10.000 pasgeborenen over de

jaren 1996-2000 en 4,6 per 10.000 over de jaren 2001-2003. Dez'e afwijking wordt

alleen in de LNR geregistreerd. Wanneer teruggekeken wordt naar de geregistreerde

aantallen (zie bijlage A, tabel A.3) blijkt dat er gedurende de jaren 1997-2000

gemiddeld 47 kinderen met een obstructieve uropathie zijn geregistreerd en gedurende

de jaren 2001-2003 gemiddeld 71. Bij nadere analyse van de LNR{ata blijkt dat deze

strjgrng geheel terug te voeren is op 1 algemeen ziekenhuis dat vanaf het jaar 2000

opvallend meer kinderen registreert met een obstructieve uropathie dan de overige

ziekenhuizen. Deze bevinding is doorgegeven aan de stichting Perinatale Registratie

Nederland. De stichting Perinatale Registratie Nederland zal cottact opnemen met het

betreffende ziekenhuis om uit te zoeken of er sprake is van een daadwerkelijke toename

of dat er mogelijk op een "andere w7jze" is geregistreerd. Indien er sprake is van een

daadwerkelijke stijging z-al dttnader moeten worden uitgezocht.

De andere specifieke aangeboren afivijkingen vertonen allemaal een norrnale fluctuatie

van de prevalentie gedurende de onderzoeksperiode.
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Figuur4.8: Aangeboren afwijkingen van huid en buikwand per 10.000 geboorten
1996-2003 (n.n.o. = niet nader omscbreven)

Binnen de afwijkingen van huid en buikwand vertonen de prevalenties van
haemangioom, naews pigmentosus, niet nader omschreven huid en niet nader
omschreven huid en buik dalende trends. De prevalentie van hernia umbilicalis is in de
jaren2002-2003 lager dan in voorgaandejaren.
Binnen de overige categorieën aangeboren afivijkingen zijn geen zichtbare trends
waarneembaar.
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Figuur 4.9: Aangeboren afwijkingen van skelet en extremiteiten per 10.000 geboorten
1996-2003 (n.n.o. : niet nader omschreven)

\oo'o h %""%%_/tà



36164 TNo-rapport I KvL/JPB 2005.152lAugustus 2005

Blj de aangeboren afwijkingen van skelet en extremiteiten is er over de

onderzoeksperiode een lichte dalende trend zichtbaar bij de specifieke afivijkingen

polydactyie, congenitale heupluxatie el pes equinovarus (zonder NBD) en de algemene

groep met overige afwiikingeru. De andere afivijkingen vertonen prevalenties met

natuurlijke fluctuaties.
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Figuur4.10: Chromosomale en overige aangeboren afwijkingen per 10.000 geboorten

1996-2003 (n.n.o. : niet nader omschreven)

!,innen de groep chromosomale en overige aangeboren afwijkingen vertonen de

prevalenties allemaal normale fluctuaties en zijn geen opvallende veranderingen in

prevalenties waarneembaar.

samenvattend kan gesteld worden dat de prevalenties van de orgaanstelsels van het

centraal zenuwstelsel,vanhuid en buik en van het skelet- en spierstelsel vanafbetjaar

2000 een dalende trend vertonen. De andere orgaanstelsels vertonen geen zichtbare

verandering in prevalentie.

Binnen de orgaanstelsels kunnen drie groepen onderscheiden worden met mogelijk

dalende prevaienties. Allereerst zljn dzt de specifieke afivijkingen behorende bij de

neuralebuisdefecten. De tweede groep betreft een aantal relatief minder ernstige en bij

de geboorte eenvoudig te herkennen afivijkingen, zoals niet ingedaalde tesles,

haernangioom, naetrus pigmentosus, hernia umbilicalis, en polydactylie' De laatste

groep is een groep met overige afwiikingen et niet nader omschreven afwtjkingen

waarvan niet te achterhalen is welke afivijkingen hiermee bedoeld worden.

De waag bij het interpreteren van stijgingen of dalingen in geregisfieerde gegevens is

atdd oi er sprake is van een werkelijke daling, of dat er wijzigingen op

reg[sratieniveu., h"bb", plaatsgevonden. Theoretisch is het mogelijk, dat bijvoorbeeld

door een verbeterde perinatale zoÍg eL uitgebreidere sslssningsmogelijkheden (triple-

test, echo's e.d.), wouwen met een (vermoeden op een) aangeboren afivijking eerder

opgespoord worden en mogdk meer zwangerschappen worden afgebroken en

daardoor niet worden geregistreerd. Als dit echter het geval zot Àin', zou voornamelijk

bij aangeboren afivijkingen die goed tijdens de zwangerschap opgespoord kunnen
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worden een daling te zien moeten zijn. Dit is deels het geval bij de geobserveerde
daling in neuralebuidefecten maar bij andere gesignaleerde dalingen speelt dit geen rol.
Bovendien vindt een groot deel van de zwangerschapsafbrekingen vanwege aangeboren
afivijkingen plaats na de 16" week. Deze kinderen zouden dus gewoon in de registraties
voor moeten komen.

De gevonden daling bij de neuralebuisdefecten (verzamelnaam voor spina bifida,
anencefalie en encefalocele) is in lijn met de toename in het gebruik van foliumzuur in
de periode rond de conceptie. Deze daling is sinds 1998 in het geëxtrapoleerde
LVR/LNR bestand Àchtbaar. Ook in de drie losse registraties is deze daling duidelijk
waarneembaar (zie hoofdstuk 3).

Het verklaren van de overige gesignaleerde dalende trends is minder eenvoudig. De
dalende trend in het geëxtrapoleerde LVR/LNR bestand van het percentage kinderen
met een geregistreerde aangeboren afivijking ten opzichte van alle in dit bestand
geregistreerde kinderen is terug te vinden in atle drie de losse bestanden (zie tabel 3.1).
In de LVR_I daalt het percentage van 2,2%o in 1996 naar l,4oÀ in 2003. In de LVR_2
daalt het percentage geregistreerde kinderen met een aangeboren afuijking ten opzichte
van alle geregistreerde kinderen van l,9Yo in 1996 naar l,l%o in 2003 en bij de LNR
Àjn deze percentages respectievelijk B,3yo in 1996 en 6,Byo in 2003.

In de LVR_I worden meer wouwen geregistreerd vanwege een toename in
deelnamepercentage van verloskundigenpraktijken gedurende de onderzoeksperiode.
Daarnaast beginnen meer vrouwen de zwangerschapszorg in de eerste lijn.
Tegelijkertijd is het aantal wouwen dat tijdens de zwangerschap of bevalling wordt
verwezen naar de tweede líjn zeer sterk toegenomen in de afgelopen jaren. Hierdoor
wordt per saldo minder vaak eerstelijns zorg tijdens de bevalling gegeven en komt een
deel van deze wouwen niet meer terug bij de verloskundigen tijdens het kraambed. De
verloskundige heeft daardoor minder informatie over geconstateerde aangeboren
afwijkingen bij het kind wat zou kunnen leiden tot een daling in hel aantal
geregistreerde kinderen met een aangeboren afuijking.

In de LVR-2 worden ook meer vrouwen geregistreerd. Deels komt dit door een toename
in deelnamepercentage van niet-opleidingsziekenhuizen en deels komt dit door de
hierboven beschreven toename in uit de eerste lijn verwezen zwangeren. Alle
opleidingsklinieken namen al tijdens de hele onderzoeksperiode 1996-2003 deel aan de
registratie. Vrouwen met een hoger risico op een kind met een aangeboren afivijking of
een prenataal gediagnosticeerde aangeboren afivijking worden vaak naar een
opleidingskliniek verwezen en werden dus al in de LVR-2 geregistreerd. Het
deetnamepercentage van niet-opleidingsziekenhuizen is echter de afgelopen jaren
gestegen. Hierdoor worden nu relatief meer wouwen met een lager risico op
aangeboren afivijkingen in de LVR_2 geregistreerd.
Daamaast is er toename van het aantal verw-zingen van de eerste naar de tweede lijn.
Wannssl de verwijzing niet plaatsvindt vanwege het (vermoeden) op een aangeboren
afivijking, betekent dit dat er meer vïouwen met een ..relatief' lager risico op
aangeboren afwijkingen van de eerste naar de tweede Ïjn worden verwezen. Hierdoor
en door de toename in deelname van niet-oplsidingskliniekenzalhet gemiddelde risico
van alle wouwen die in de tweede lijn bevallen afr.emen.

Bij de LNR speelt een toename van het aantal deelnemende prakÍijken geen rol, omdat
dit gedurende de onderzoeksperiode ongeveer constant is gebleven. Een hogere leeftijd
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waarop vïouwen hun kinderen krijgen, de toename van behandelingen van

\mlchtbaarheidsstoonrissen en een toename van zwangeren van niet-Nederlandse

afkomst leiden wel tot een stijging van het aantal opnames na de geboorte

(Gezondheidsraad, 2000). Dit kan heel goed de geobserveerde stijging van het totaal

aantal geregistreerde kinderen in de LNR verklaren en daaÍmee samenhangend ook de

geobserveerde daling van het totale aantal kinderen met een geregistreerde aangeboren

afivijking als percentage van het totale aantal geregistreerde kinderen. De hierboven

genoemde factoren zullen namelijk vooral een toename veroorzaken in het aantal

rfi/egens woeggeboorte opgenomen kinderen.

Om de gevonden dalende tend verder te kunnen verklaren is, net als in het vorige

rapport, binnen het gecombineerde LVR/LNR bestand uitgebreider gekeken naar het

aantal kinderen dat geregisteerd is met een aangeboren afwijking per "zorgtraject".

Vrouwen kunnen tijdens de zwangerschap alleen eerstelijns zorg onwangen (huisarts

en/of verloskundige), alleen tweedelijns zorg (glmaecoloog), of zowel eerste- als

tweedelijns zorg. Dit is het geval wanneer een lrouw gedurende de zwangerschap of
bevalling door de verloskundige nÍur de glmaecoloog wordt verwezen.

In tabel 4.2 wordt het totale aantal geregistreerde kinderen met een aangeboren

afirijking in het geëxtrapoleerde LVR/LNR bestand per soort znrglrajecl weergegeven

(alleen eerstelijns zorg, alleen tweedelijns zorg, tweedelijns zorg na verwijzing uit de

eerste lijn).

Tabel4.Z Totale aantal kinderen met een geregistreerde aangeboren afivijking per

soort dei 1996-2003

In tabel 4.2 is te zien, dat het totale aantal kinderen waarbij een aangeboren afirijking
wordt geregistreerd als percentage van het totale aantal geregistreerde kinderen over de

jarcn1996-2000schommelttussen de2,7 en2,9.In200l daaltditpercentage taar2,6
en in 2002 en 2003 naar 2,4. Deze daling lijkt vooral veroorzaakt te worden door een

daling van het aantal kinderen dat geregistreerd wordt met een aangeboren afwijking in

de groep wouwen die van de eerste naar de tweede lijn zijn verwezen. In de groep

wouwen die alleen eerstelijns of alleen trveedelijns zorg hebben onwangen is deze

daling nauwelijl<s of niet zichtbaar en blijft het aantal kinderen waarbij een aangeboren

afivijking wordt geregistreerd dus ongeveer gelijk.

1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002

Alleen 1"-l'rjns zorg

n

o/o

Alleen 2"-lijns zorg

n

o/o

2"-lijns zorg na

verwiping uit 1'lfln

n

Yo

Totaal

n

Yo

1.476 1.4U

(1,e) (1,8)

1.173 1.152

(3,3) (3,3)

2.787 2.894

(3,4) (3,3)

1.500 1.538

(1,8) (1,8)

1.099 1.068

(3,4) (3,2)

3.034 3.006

(3,5) (3,3)

1.5',t2 1.399 1.312

(1 ,e) (1 ,7) (1,7)

1.007 1.050 967

(3,1) (3,4) (3,1)

2.740 2.536 2.601

(2,e) (2,8\ (2,8)

5.259 4.985 4.880

1.510

(1,e)

1.175

(3,2)

2.779

(3,7)

5.4U 5.436 5.480 5.633 5.612
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Deze bevinding maakt het aannemelijk dat de gevonden daling te maken heeft met een
verandering in registreren, en niet met een werkelijke daling in prevalentie. In het
laatste geval zou je namelijk in alle gïoepen, onafhankelijk van het zorgÍraject, een
daling verwachten. Waarom de prevalentie van aangeboren afwijkingen io à. gro.p
vrouwen die tijdens de zwangerschap of bevalling wordt verwezen naar de rweede lijn
daalt, is niet bekend. Een mogelijke verklaring zou kunnen zijn dat verloskundigen
wellicht vaker dan gynaecologen relatief minder emstige aangeboren afwijkingen
registreren. Als het betreffende kind voor de bevalling (c.q. voordat de aangeboren
afuijking wordt vastgesteld) naar de tweede lijn wordt verwezen,kan de verloskundige
het kind niet meteen na de geboorte controleren op aangeboren afivijking.o. È"
verloskundige kan dan alleen de aangeboren afwijking registreren indien- zij het
kraambed begeleidt en de pasgeborene alsnog onderzoekt, of informatie over de
aangeboren afuijking van de glmaecoloog heeft ontvangen. De toename van het aantal
van de eerste lijn naar de tweede lijn verwezen vïouwen zou dus een mogelijke
verklaring kunnen zijn voor de geobserveerde daling in geregistreerde afwijkingen.

Wanneer je gaat kijken naar de prevalentie van de individuele afivijkingen, wordt deze
daling met name teruggevonden bij de relatief minder ernstige, makkelijk bij de
geboorte herkenbare afivijkingen, zoals niet ingedaalde testes, haemangioom, naevus
pigmentosus, hernia umbilicalis, polydactylie (zie tabel 4.1 en figuren 4.1 tot 4.10). Dit
zijn bij uitstek aangeboren afivijkingen die goed door verloskundigen kunnen worden
geregistreerd. Verloskundigen zullen dit soort afivijkingen mogelijk relatief vaker
registreren dan glmaecologen. Door de toename in verwijzingen van de eerste naar de
tweede lijn zullen deze afivijkingen hierdoor minder volledig geregistreerd worden.

Een andere groep afivrjkingen met een dalende trend zijn de groepen overige
ofwiikingen en niet nader omschreven afwijkingen. Mogelijk worden dize
afivijkingsgroepen niet meer gecodeerd indien geen duidelijk omschreven afuijking
ingewld kan worden.

concluderend lijkt er, behoudens de daling in de aangeboren afwijkingen van het
centraal zenuwstelsel, geen sprake te zijn van een werkelijke daling in prevalentie
aangeboren afuijkingen. De gesignaleerde daling lijkt het gevolg te zijnvan het minder
registreren van afivijkingen.
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5.2.1

Vergelijking van prevalenties uit de LVVLNR registratie
met afivijking specifieke registraties

S. Anthonyr, GW Jacobusse', Cht. Vermeij-Keers', ME Weijerman3, JP van Wouwel,
KM van derPal-de Bruinr

t TNO Kwaliteit van kven, kiden; 2 Registratieleider NVSCA-registraties schisis en craniofaciale

afirijkingen, Afdeling Plastische en Reconstructieve Chirurgie, Erasmus MC, Rotterdam 3 Kinderarts

VUmc, Amsterdam

Introductie

Om inzicht te krijgen in de betrouwbaarheid van de op basis van het LVR/LNR bestand

berekende aangeboren afirijkingen prevalenties wordt in dit hoofdstuk een vergelijking
gemaakt met prevalenties afl<omstig uit afwijkingspecifieke registraties. Ook kan op
basis van de verschillende registaties een schatting gemaakt worden van de werkelijke
landelijke prevalentie.

De prevalenties van de volgende afwijkingen, schisis (lipspleet +/- verhemeltespleet

samen met verhemeltespleet zonder lipspleet) en syndroom van Down zijn nader

bestudeerd. De LVR/LNR prevalenties van deze afivijkingen zijn vergeleken met de

prevalenties afkomstig van de NVSCA-registratie schisis (hiema te noemen Schisis

Registratie) van de Nederlandse Vereniging voor Schisis en Craniofaciale Afirijkingen
(NVSCA), en de registratie van kinderen met het qmdroom van Down door de

Stichting Down syndroom en door het Nederlands Signalerings Centrum
Kindergeneeskunde (NSCK).

Gebruikte gegevensbronnen en methode

De in dit onderdeel gebruikte registraties worden hieronder kort omschreven. Daama
volgt een toelichting op de gebruikÍe methode.

Schisis Registratie
Vanaf 1997 worden alle schisistypen door de 15, in de NVSCA verenigde schisisteams
in Nederland geregistreerd. Iedere levendgeboren et ongeopereerdepatiënt die zich bij
een schisisteam aanmeldt, wordt gebruikmakend van een speciaal registratieformulier
opgenomen in deze Schisis Registratie (Luijsterburg 1999). Naast algemene gegevens

van de patiënt en zijn ouders worden alle aangeboren afwijkingen van het
hoofdlhalsgebied en afivijkingen van andere tracti genoteerd (Luijsterburg AJM 2003).
Ieder ingevuld en opgestuurd registratieformulier wordt bij binnenkomst nagekeken en

ontbrekende dan wel onjuiste gegevens worden alsnog opgevraagd bij de behandelend
arts direct na binnenkomst of na invoering in de database. Ook wordt een contole
uitgevoerd op een eventuele dubbele registratie van hetzelfde kind met schisis.
De datum waaÍop het kind met schisis door een schisisteam aangemeld en geregistreerd

wordt, is voor de Schisis Registratie bepalend voor het jaar waarin het geregistreerd

wordt.

Stichting Dovtn syndroom en Nederlands Signalerings Centrum Kindergeneeskunde
Zowel de Stichting Down syndroom als het Nederlands Signalerings Centrum
Kindergeneeskunde registreren kinderen met het sl,ndroom van Down. De Stichting

5.1

5.2

5.2.2
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Down syndroom (SDS) is de Nederlandse patiëntenorganisatie voor (ouders van)
personen met het syndroom van Down. De SDS bestaat sinds maart 1988. Van iedere
patiënt zijn in deze registratie een aantal algemene gegevens bekend zoals naam, adres
en geboortedatum. Jaarlijks wordt aan deze mensen onder meer de nieuwsbrief Down
en Up verstuurd.

Bij het Nederlands Signalerings Centrum Kindergeneeskunde (NSCK) wordt sinds
1992 een gedefinieerd aaatal zeldzame a"ndoeningen door kinderartsen gemeld.
Maandelijks melden kinderartsen via een meldingskaart of via de e-mail alle in de
afgelopen maand gesignaleerds aandsgningen die dat jaar voor sipalering in het
landelijke meldingssysteem aangewezen zijn (Rodrigues Pereira 2003). Jaarlijks betreft
dit maximaal l0 aandoeningen. Na deze melding ontvangt de kinderarts een korte
vragenlijst waarop aanvullende infonnatie over de patiënt ingevuld wordt over o.a.

mogelijke risicofactoren. In 2003 nÍun ongeveer 95oÀ van de kinderartsen deel aan de
NSCIC Sinds 2003 is het syndroom van Down één van de aandoeningen die bij het
NSCK gemeld wordt.

Methode
Bij het vergelijken van de prevalenties afkomstig uit de verschillende registraties
worden drie stappen onderscheiden:
1. Het vergelijken van de berekende prevalenties uit de verschillende bronbestanden

(LVR/LNR versus Schisis Registratie; LVR/LNR versus Stichting Down syndroom
en LVR/LNR versus NSCK)

2. Het berekenen van een nieuw prevalentiecijfer op basis van alle geregistreerde
gevallen uit de vergeleken bronbestanden

3. Het schatten van de landelijke prevalentie van schisis en het syndroom van Down
op basis van de overlap hlssen de verschillende bronbestanden (capture-recapture
methode)

Hieronder wordt per stap de toegepaste methode omschreven.

Methode voor vergelijking van prevalenties uit afzonderlijke bronbestanden
Voor een correcte vergelijking van de prevalenties afkomstig uit de verschillende
bronbestanden is het belangrijk dat alle prevalenties op dezelfde patiëntenpopulatie
berekend zijn.

Schisis
De Schisis Registratie bevat alleen levendgeboren kinderen aangezien alleen
levendgeboren kinderen voor behandeling zullen worden arngemeld bij één van de
schisisteams. Bij de vergelijking van de prevalentie van schisis en verderop in dit
hoofdstuk wordt daarom binnen de LVRÀNR alleen uitgegÍum van de subgroep
levendgeboren kinderen. Omgekeerd bevat de Schisis Registratie ook aangemelde
kinderen die geadopteerd zijn, meestal uit het buitenland. Deze zijn in alle analyses

buiten beschouwing gelaten omdat de LVR/LNR alleen in Nederland geboren kinderen
bevat. De, na toepassing van deze selecties, berekende prevalenties van schisis zijn voor
de jaren 1997-2002 tussen de LVRÀNR en de Schisis Registratie vergeleken.

Schisisgevallen binnen de Schisis Registratie worden opgeslagen op basis van de
registratiedatum bij het schisisteam. In de LVR/LNR registatie is de geboortedatum
van het kind het uitgangspunt. De jaarbestanden van de Schisis Registratie zijn voor dit
onderzoek dan ook omgezet tot bestanden gebaseerd op het geboortejaar van het kind.
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Syndroom van Down
Bij de vergelijking van de prevalentie van het syndroom van Down en verderop in dit
hoofdstuk is voor alle drie de registraties LVR/LNR, Stichting Down syndroom en

NSCK een selectie van alle levendgeborenen gebruikt omdat doodgeboren kinderen
gewoonlijk niet aangemeld worden bij de SDS en de NSCK. Prevalentiecijfers
berekend op basis van de gegevens van Stichting Down sl,ndroom zijn voor 1996-2003

vergeleken met de LVPJLNR prevalenties in diezelfde jaren. De NSCK gegevens over
het syndroom van Down van het jaar 2003 zíjn afgezet tegen de LVR/LNR gegevens

van datzelfde jaar.

Voor de hierboven beschreven prevalentievergelijkingen geldt dat de in de LVR/LNR
geregistreerde gevallen door middel van extrapolatie gecorrigeerd zijn voor een kleine
groep nog niet aan de LVR/LNR deelnemende zorgverleners (zie ook methodesectie

paragraaf 2.2.2). Voor het berekenen van alle prevalentiecijfers is voor de noemer
gebruik gemaakt van het door het CBS gerapporteerde aantal levendgeborenen voor het

betreffende jaar (CBS, Statline).

5.2.5 Methode voor bepaling prevalentiecil'fer op basis van combinatie van geregistreerde

cases uit de verschillende bronbestanden

Voor het berekenen van een nieuw prevalentiecijfer dat gebaseerd is op alle
geregistreerde gevallen uit de beschikbare bronbestanden worden eerst dezelf<le

kinderen tussen de registraties geidentificeerd. Hierdoor wordt voorkomen dat één en

dezelfde afwijking onterecht dubbel geteld wordt bij de prevalentie berekening op basis

van beide bestanden, waardoor de prevalentie hoger uitkomt dan deze daadwerkelijk is.

Binnen alle uit de verschillende bronbestanden afkomstige kindrecords met een

gecodeerde afwijking is deze overlap bepaald. Hiervoor zijn variabelen gebruikÍ die in
beide registraties voorkomen. Als deze variabelen identiek zijn tussen twee records uit
de verschillende bronbestanden is geconcludeerd dat dit records zijn van hetzelfde kind
en het dus een koppeling beteft. Aangezien er ook invulfouten gemaakt worden bij het

registeren van deze variabelen zijn ook koppelingen gezocht waarbij steeds getolereerd

werd dat één van deze variabelen binnen gedefinieerde grermea verschilde of ontbrak.
Voor de verschillende afwijkingen komt bovenstaande op het volgende neer.

Schisis
Voor het jaar 2002 zijn alle schisis records uit de LVR/LNR (codering lipspleten +/-
verhemeltespleet enverhemeltespleten zonder lipspleet) geselecteerd en met alle records

van de Schisis Registratie vergeleken. Het jaar 2002 is hiervoor gekozen omdat ten tijde
van het starten van deze analyses het registratiejaar 2004, met patiënten uit 2003 bij de

Schisis Registratie nog niet offrcieel was afgesloten.

Overeenkomstige variabelen die gebruikt konden worden bij het zoeken van gelijke
cases in beide registraties waren: geboortedatum kind, geslacht kind, geboortegewicht
kind en zwangerschapsduur. Hierbij is het geboortegewicht afgerond op 5 gram

aangenenbinnen de Schisis Registratie, op een enkel geval na, de gewichten altijd op 5
gram afgerond ingevuld zijn. De zwangerschapsduur wordt in de Schisis Registratie in
hele weken afgerond (40 + 3 dagen:40 weken en 40 + 4 dagen:41 weken). Dezelfde
indeling is ook op de zwangerschapsduur geregistreerd in de LVR/LNR toegepast.

Zoals al eerder a^angegeven is ook gezocht naar koppelingen door telkens enige

discrepantie te tolereren binnen één van de genoemde variabelen. Zo zijn ook records

bekeken waarbij het geboortegewicht tot 100 gram verschilde of de zwangerschapsduur
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één week verschilde om zo rekening te houden met verschillen in afronding van deze
variabelen. Ook is getolereerd dat één van de variabele in een record mist.
Uiteindelijk is ook handmatig gekeken naar mogelijke koppelingen zodat gelijke
records met meer .lan één discrepantie alsnog als behorende bij dezelfde case
geïdentificeerd konden worden. Hierbij is gebruik gemaakt van een extra check,
namelijk of de 2-cijferige postcode van de patiënt (bekend uit de LVR/LNR)
overeenkomt met het postcodegebied van het behandelend schisisteam. Het team van de
patiënt staat gecodeerd in het record van de Schisis Registratie.

Syndroom van Down
De berekening van het op de verschillende bronbestanden gebaseerde prevalentiecijfer
voor het slmdroom van Down is gebaseerd op de LVR/LNR cases en NSCK 6sldingen,
beide uit het jaar 2003. De aantallen van de Stichting Down slmdroom zijn hierbij
buiten beschouwing gelaten aangezien het aantal overeenkomende variabelen te klein
was om koppelingen tussen de Stichting Down syrdroom, de LVR/LNR en de NSCK te
zoeken. Alleen geboortedatum kind en postcode waren hiervoor beschikbaar, waaóij
postcode de huidige postcode befieft en niet de poskode bij geboorte zoals bekend uit
de LVR/LNR. Uit eerste analyses bleek dat op basis van deze twee variabelen te
koppelen cases niet met zekerheid te bepalen waren. Daarom is besloten alleen verder te
gaan met de LVR/LNR en NSCK cases.

Voor het zoeken van cases binnen de LVR/LNR en de NSCK waren de volgende
variabelen beschikbaar: gebooÍedatum kind, geslacht kind, 2-cijferige postcode,
geboortegewicht kind, Tqrangerschapsduur en leeftijd moeder. Geboortegewicht is
afgerond op 5 gram en zwangerschapsduur is omgezet naar duur in hele voltooide
weken, zodat kleine discrepanties in deze variabelen werden getolereerd. Ook werd bij
het zoeken getolereerd dat één van de variabele in de te koppelen records miste. Er zijn
verschillende geautomatiseerde zoekrondes uitgevoerd om zoveel mogelijk koppelingen
te identiÍiceren, ondarks kleine discrepanties in geregistreerde waarden of missende
waarden in records behorende bij dezelfde case.

Na het bepalen van alle koppelingen en dus de overlap tussen de verschillende
bronbestanden kan het totale aantal cases bepaald worden dat geregistreerd wordt in één
of beide bestanden. De prevalentie is berekend door het totaal aantal cases te delen door
het aantal levendgeborenen dat het CBS rapporteert voor datjaar.

5.2.6 Capture-Recapture methode voor schatting van landelijk prevalentiecijfer
Na het identificeren van de te koppelen cases ontstaat een beeld hoeveel cases in één
bronbestand gemeld worden en hoeveel cases in meer dan één bronbestand gemeld
worden. Er zullen echter ook cases zijn die in geen van de bronbestanden gemeld staan.

Met behulp van de capture-recapture methode (zie appendix D) kan op basis van de
gevonden overlap in cases tussen de gebruikte bronbestanden een schatting gemaakt
worden van het aantal cases dat in geen van de bronbestanden geregistreerd is. Door
deze op te tellen bij het aantal geregistreerde cases wordt een schatting van de
landelijke prevalentie verlregen.

Aan het gebruik van de Capture-Recapture methode zijn een aantal voorwaarden
verbonden. Eén van die voorwaarden is dat voor elke registratie afzonderlijk getdt dat
ieder individu dezelfde kans maakt om in de registratie terecht te komen (homogeniteits
voorwaarde). Met andere woorden, dat iedere case met een afivijking evenveel kans
maakt om in beide registraties opgenomen te worden.
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Kinderen met een schisis die kort na geboorte overlijden zullen hoogstwaarschUntijk in
de LVR/LNR geregistreerd staan. Deze kinderen zullen echter niet in de Schisis
Registratie worden opgenomen. Deze kinderen hebben namelijk niet de mogelijkheid
gehad zich voor behandeling bij een schisisteam aan te melden omdat ," uoi, die tijd
overleden zijn, bijvoorbeeld aan een syrdroom waarvan de schisis een onderdeel was.
Aan de gestelde voorwaarde van homogeniteit wordt in het geval van overleden
kinderen met schisis dus niet voldaan. Schisis records van levendgeboren kinderen uit
de LVR/LNR waarin gecodeerd staat dat ze neonataal overleden zijn, zijn dus niet
meegenomen in de Capture-Recapture schatting.
In principe worden alle kinderen met het syndroom van Down geregistreerd in de
NSCK aangezien hierbij altijd een kinderarts betrokken is, onafhankelijk van of ze al
dan niet na geboorte sterven. Bij de Capfure-Recapture schatting voor het syndroom van
Down wordt dus ook geen correctie gemaakt voor overleden kinderen.

Een andere voorwaarde bij deze methode is goede registratie, dat wil zeggen dat de
overlap, de te koppelen cases, tussen de twee bronbestanden goed bepaald moet kunnen
worden. Records met veel missende gegevens op de variabelen die gebruikt worden
voor het bepalen van koppelingen worden dus bij toepassing van deze methode niet
meegenomen. De steekproef die gebruikt wordt om de Capture-Recapture methode op
toe te passen wordt hierdoor wel kleiner maar btijft random, er van uitgaande dat de
missende waarden in de variabelen random verdeeld zijn.

Resultaten

vergeltjking van prevalenties op basis van de afzonderlijke bronbestanden

Schisis
De prevalentie schisis (lip- +/-verhemeltespleet samen met verhemeltespleten) berekend
uit de LVIVLNR registraties van 7996-2003 en uit de Schisis Registratie van 1997-2002
worden in tabel 5.1 voor de groep levendgeborenen v/eergegeven. Zowel de
prevalenties uit de LVR/LNR registratie als uit de Schisis Registratie veÍonen een
natuurlijke fluctuatie over de jaren.

5.3

5.3.1
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Tabel5.1 Prevalentie schisis (optetling lip- +/-yslhsmeltespleet en verhemeltespleten)

per 10.000 levendgeborenen berekend op basis van de LVR/LNR registratie

afl<omstis uit de Schisis Registrati

*na extrapolatie voor niet deelnemende zorgverleners

* *(Luij sterburg, submitted)

De schisis prevalentie berekend uit de Schisis Registratie is in alle jaren hoger dan de

prevalentie berekend uit de LVR/LNR, behalve in 2000. Het verschil in prevalentie is

àrg"r"". 1 schisis casus per 10.000 levendgeborenen. Figuur 5.1 geeft de schisis

prevalenties grafisch weergegeven.
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Figuur 5.1 Prevalentie Schisis per 10.000 levendgeborenen berekend uit de LVR/LNR

registratie en de Schisis Registratie.

Een lipspleet is direct bij geboorte zichtbaar. Een verhemeltespleet daarentegen kan ook

pas na enige tijd ontdekt worden en zou dus theoretisch pas gediagnosticeerd kunnen

worden nadat de LVR registratie (na I week) of nadat de LNR registratie (28 dagen

post-partum) afgesloten is. De prevalentie van lipspteten */- verhemeltespleet en van

geisoleerde verhemeltespleten zoals berekend uit de LVR/LNR en de Schisis

en ul sls le

LVR/LNR* Levendgeborenen CBS Prevalentie LVRLNR Prevalentie Schisis Registratie**

1 996 292 189521 15,4

1997 331 192443 17,2 18,7

r998 329 1 99408 16,5 16.7

1 999 324 200M5 16,2 17,4

2000 320 2066'19 15,5 15.4

2001 340 202603 16,8 16,9

2AO2 312 202083 15,4 16,9

2003 329 200297 í 6,4
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Registratie is dan ook een keer afzonderlijk bekeken. Dit is in figuur 5.2 en 5.3
weergegeven. Appendix E bevat de tabellen met deze berekende prevalenties.

Prevalentie Lipspleet +/-
Verheme ltespleet
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Figuur 5.2 Prevalentie lipspleten */- verhemeltespleet per 10.000 levendgeborenen
berekend uit de LVR/LNR registratie en de Schisis Registratie.
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Figuur 5.3 Prevalentie geisoleerde verhemeltespleten per 10.000 levendgeborenen
berekend uit de LVR/LNR registratie en de Schisis Registratie.

Zowel de prevalentie lipspleten +l- verhemeltespleet als de prevalentie
verhemeltespleten is in de meeste jaren enigszins hoger in de Schisis Registratie dan in
de LVR/LNR. Er is echter, in tegenstelling tot wat hierboven beschreven is en
theoretisch verwacht zou worden, geen groter verschil in prevalenties zichtbaar voor de
verhemeltespleten dan voor de lipspleten +/- verhemeltespleet tussen de twee
bronbestanden.
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Syndroom van Down
Prevalenties van het syndroom van Dowïr zoals berekend uit de jaarbestanden 1996-

2003 van de LVR/LNR registratie en van de Stichting Down syndroom zijn in tabel 5.2

weergegeven voor levendgeborenen.

Tabel5.2 Prevalentie sl,ndroom van Down per 10.000 levendgeborenen berekend op

basis van de LVR/LNR registratie en van de registratie van Stichting Down

*na extrapolatie voor niet deelnemende zorgverleners
** Opgave landelijk bureau SDS (Stichting Down syndroom), Meppel.

Zowel de prevalentie afkomstig uit de LVR/LNR registratie als de prevalentie berekend

op basis van de registratie van Stichting Down slmdroom vertonen een natuurlijke

fluctuatie over de jaren. Alleen de prevalentie van de Stichting Down syndroom voor

het jaar 2003 ligt beduidend lager dan voorgaande jaren. Bij lavÍaag wordt dit
verklaard door het aftreden van een actieve bureaumedewerker van de Stichting Down

syrdroom in datjaar.
In alle jaren liggen de prevalenties berekend op basis van de registratie van de Stichting

Down syndroom lager dan de prevalenties zoals berekend op basis van de LVR/LNR
registratie. Deze prevalenties liggen over de jaren rond de 3 cases per 10.000

levendgeborenen lager. Figuur 5.4 geeft dit grafisch weer.

LVFYLNR' Stichting DownlÍ Levendgeborenen CBS Prevalentie LVFYLNR Prevalentie Stichting Down

1996 212 175 1 89521 1',t,2 9,2

1997 252 191 192443 13,1 9,9

1998 235 í98 1 99408 11,8 9,9

1999 235 218 2004r'.5 11,7 10,9

2000 276 199 206619 13,4 9,6

2001 258 201 202603 12,7 9,9

1002 290 194 202083 14,4 9,6

1003 247 136 200297 12,3 6,8
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Prevalentie Down
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Figuur 5.4 Prevalentie slmdroom van Down per 10.000 levendgeborenen berekend uit
de LVR{LNR registratie en de registratie van stichting Down syndroom.

Voor het jaar 2003 kon de registratie van het syndroom van Down voor de LVR/LNR
registratie ook vergeleken worden met de NSCK registratie die dat jaar voor het eerst
patiënten met deze afwijking registreerde. Tabel 5.3 toont de vergelijking van de
berekende prevalenties op basis van deze twee bronbestanden.

Tabel 5.3 Prevalentie syndroom van Down per 10.000 levendgeborenen berekend op
basis van de LVR/LNR resistrati de NSCK resistratistratle en van

LVFYLNRT NSCl(* Levendgeborenen CBS Prevalentiè I-VRILNR P,revalentie NSCK

2003 247 220 200297 12.3 1í,0

xna extrapolatie voor niet deelnemende zorgverleners
** Weijerman et a1., 2005

5.3.2

De prevalentie van het syndroom van Down berekend op basis van de LVR/LNR is
enigzins hoger dan de prevalentie die gebaseerd is op de NSCK meldingen.

Prevalentiecrifer op basis van combinatie van geregistreerde cases uit de verschillende
bronbestanden

Schisis
Het van de Schisis Registratie ontvangen bestand van het jaar 2oO2bevatte 342 records
van levendgeboren kinderen met een melding van schisis. De LVR/LNR registratie uit
datzelfde jaar bevatte 291 records van levendgeboren kinderen met een gecodeerde
schisis (dit zijn de geregistreerde cases waarbij geen extrapolatie heeft plaatsgevonden
voor niet deelnemende zorgverleners). Op basis van de variabelen geboortedatum kind,
geslacht kind, geboortegewicht kind en zwangerschapsduur werden cases die in beide
registraties gemeld stonden geidentificeerd. Bij tolereren van kleine discrepanties tussen
records zijn nog 5 cases binnen de Schisis Registratie en 8 cases binnen de LVRÀNR
gevonden die nog binnen deze registraties dubbel geregistreerd stonden. Deze dubbelen
zijn alsnog teruggebracht tot één case om geen dubbeltelling binnsa de registraties te
hebben. Ook waren er 3 LVR/LNR records waar alle kindvariabelen ontbraken
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waarmee koppelingen tussen de registraties gezocht werden. Van deze 3 cases was het

dus onmogelijk om te bepalen of zij ook in de Schisis Registratie voorkwamen. Er is

voor gekozen om eerder een te lage prevalentie te berekenen dan een overschatting van

de prevalentie en daarom zijn de 3 records met alle missende waarden verder buiten

beschouwing gelaten. Het startaiurtal records voor de Schisis Registratie kwam dus uit

op 337 (342 rrrlnS dubbelen) en het startaantal schisis records voor de LVR/LNR kwam

uit op 280 (291 min 8 dubbelen min 3 met overal missende waarden)'

De eerste zoekrondes nÍutr te koppelen cÍIses tussen de registraties vonden

geautomatiseerd plaats. In deze rondes werden 168 cases geidentificeerd die zowel in de

Schisis Registratie als in de LVR/LNR geregistreerd stonden. Het aantal variabelen

waarmee koppelingen gezochl konden worden was relatief beperkt en variabelen zoals

geboortegewicht en zwangerschapsduur worden vaak verschillend ingevuld (als gevolg

van afrondingen of verschillen in methode van bepaling). Om ook meerdere kleine

invulverschillen te tolereren is het resterende aantal schisis records uit beide registraties

handmatig met elkaar vergeleken. Hierbij is als extra check bekeken of de 2-cijferige

postcode van het schisisgeval (bekend uit LVRILNR) overeenkomt met het

postcodegebied van het behandelend schisisteam. In deze handmatige stap werden nog

èens 63 cases geïdentifïceerd die in beide registraties gemeld stonden. In totaal werden

dus 231 Schisis Registratie records gekoppeld aan23l schisis records uit de LVR/LNR.

Van de 337 records uit de Schisis Registratie waren er dus 106 die niet terug te vinden

waÍen als schisis case in de LVR/LNR. Omgekeerd waren er 49 geregistreerde gevallen

van schisis in de LVR/LNR die niet terug te vinden waren in de Schisis Registratie. Dit

brengt het totale aantal geregistreerde schisisgevallen in deze twee registraties op 386

(231 plus 106 plus 49). Uitgaande van 202.083 levendgeborenen tn 2002 (cBS,

Statline) levert dit een schisis prevalentie op van 19,1 per 10.000 levendgeborenen'

Een schisismelding die in de Schisis Registratie maar niet in de LVR/LNR registratie zit

kan door verschillende factoren verklaard worden. Ten eerste kan er onterecht geen

koppeling bewerkstelligd zljn doordat bijvoorbeeld een groot aantal variabelen

discrepant is. Een andere verklaring kan zijn dat er geen LVR/LNR record van het

schisisgeval bestaat omdat een klein deel van de zorgverleners nog niet participeert in

de LVR of LNR. Nog een andere verklaring is dat in het LVR/LNR record de schisis

niet gecodeerd staat. Dit is het geval als het moment van diagnosticeren bijvoorbeeld

laat is. Hoe later het tijdstip van diagnose, hoe kleiner de kans dat schisis geregistreerd

wordt in de LVR/LNR aangezien de LVR registratie maximaal I week post-partum

afgesloten wordt. Aangezien verhemeltespleten over het algemeen later

gàagnosticeerd worden dan lipspleten is gekeken in hoeverre meer verhemeltespleten

,oorko-"o in de groep schisismelríingen die niet bekend zijn in de LVR/LNR' ln de

totale groep schisisrecords van de Schisis Registratie betreft 32,60/0 een

verhemeltespleet terwijl dit in de subgroep 'oniet in de LVR/LNR bekende

schisisgevallen" 47,2oA is. Het aandeel verhemeltespleten die vaker later

gediagnosticeerd worden dan lipspleten, is dus hoger in de groep die niet aan de

LVnrfNn te koppelen is. Dit bevestigt inderdaad de verklaring dat een deel van de

schisisgevallen te laat voor registratie in de LVR/LNR gediagnosticeerd worden'

Een schisismelding die in de LVR/LNR geregistreerd staat maaÍ niet in de Schisis

Registratie kan eveneens verklaard worden door een onterecht niet koppelen van zelfde

schisisgevallen. Een andere verklaring is dat de schisis deel uit maakt van een

syndroóm met additionele levensbedreigende afivijkingen. Het kind kan dan korter of
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langer na de geboorÍe aal de gevolgen van deze afwijkingen sterven zonder dat een
behandeling gestart was bij één van de schisisteam. Als binnen de LVR/LNR records
gekeken wordt naar of het kind al of niet gestorven is na geboorte is het volgende
plaade zichtbaar (figuur 5.5).

Figuur 5.5 Het percentage van de LVR/LNR schisis records dat azn de Schisis
Registratie gekoppeld is, afliankelijk van sterfte status.

Van de 280 LVR/LNR records met geregistreerde schisis is in 14 gevallen post-partum
sterfte gecodeerd. Het blijkt dus inderdaad dat geen van deze 14 records u6rl een
bijbehorend record uit de Schisis Regisrratie gekoppeld zijn.
Ook is het mogelijk dat een aantal cases niet in de registratie terecht is gekomen of dat
een aantal, met name simpele schisisgevallen door een plastisch chirurg buiten een
schisisteam om geopereerd is.

Binnen de records die in beide registraties bekend zijn is gekeken of er
overeenstemming is tussen het tlpe schisis, te weten lipspleet +/- verhemeltespleet of
geisoleerde verhemeltespleet. ln 67,lyo coderen de records van beide registraiies een
lipspleet +/- verhemeltespleet en in 24,7yo coderen beide een geïsoleerde
verhemeltespleet. In 6,9%o codeert de LVRÀNR een verhemeltespleet terwijl de Schisis
Registratie een lipspleet codeert. Omgekeerd codeert tn l,3oÀ van de cases met schisis
de LVR/LNR een lipspleet terwijl de Schisis Registratie een verhemeltespleet codeert.
Samengevat, is er in 92%o van de schisis gevallen die in de LVR/LNR en in de Schisis
Registratie voorkomen overeenstemming over het type schisis.

Syndroom van Down
In 2003 zijn in de LVR/LNR registratie 236 levendgeboren kinderen met het slmdroom
van Down geregisteerd. De NSCK registratie uit dat jaar meldde 220 gevallenwaarvan
voor 199 gevallen een wagenlijst retour is ontvangen. De NSCK-melding alleen bevat
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onvoldoende gegevens om identieke meldingen in de LVR/LNR te identificeren.

Hierdoor zijn de NSCK gevallen met alleen een melding zonder verdere gegevens niet

meegenomen in de bepaling van het prevalentiecijfer.

Op basis van de variabelen geboortedatum kind, geslacht kin{ 2 cijferige postcode,

geboortegewicht kind, zwangerschapsduur en leeftijd moeder zijn cases die in beide

registraties gemeld staan gekoppeld. Zoals beschreven in de methodesectie werden ook

kleine discrepanties tussen records behorende bij dezelfde case getolereerd.

Van de 199 NSCK records waÍen er 6 met te veel missende gegevens in

bovengenoemde variabelen. Hierdoor was het zoeken van te koppelen cases tussen

NSCK en LVR/LNR onmogelijk. Binnen de LVR/LNR registratie bleken 5 records te

veel missende waarden te hebben en werden nog 4 records gevonden die binnen de

LVR/LNR dubbel bleken te zijn. Het startaantal records voor de NSCK was dus 193

(199 min 6 met veel missende waarden) en het startaantal Down records voor de

LVR/LNR kwam fit op 227 (236 min 4 dubbelen min 5 met te veel missende waarden).

In geautomatiseerde zoekrondes zijn alle mogelijke te koppelen Down cases tussen de

LVR/LNR en de NSCK geidentificeerd waarbij ook getolereerd werd dat er kleine

discrepanties tussen deze records voorkwamen. Uiteindelijk werden er 136 LVR/LNR

records met 136 NSCK records gekoppeld.

Van de 227 records met het slmdroom van Down uit de LVR/LNR waren er 91 niet

terug te vinden in de NSCK. Omgekeerd v/aren er 57 in de NSCK geregistreerde

gevallen van het syndroom van Down niet terug te vinden in de LVR/LNR. Dit brengt

het totale aantal geregistreerde gevallen van het syrrdroom van Down in deze twee

registraties op 284 (136 plus 91 plus 57). Uitgaande van200.297 levendgeborenen in

2OO3 (CBS, Statline) levert dit een prevalentie op van 14,2 per 10.000

levendgeborenen.

Een case met het qmdroom van Down dat in de LVR/LNR voorkomt maar niet in de

NSCK kan ondermeer het gevolg zijn van het onterecht niet koppelen van zelfcle cases

van het qmdroom van Down. Een andere verHaring hiervoor is dat niet alle

kinderartsen participeren in de NSCI( In principe zou melding in de NSCK plaats

moeten vinden onaftalkelijk van het al of niet sterven van het kind post-parnm

aangezien in alle gevallen een kinderarts hierbij betrokken is. Wanneer binnen de

LVR/LNR records gekeken wordt naar of het kind met syndroom van Down al of niet

gestorven is na geboorte dan blijkt dat de kans om gekoppeld te worden aan een

bijbehorend record uit de NSCK lager is indien het kind post-partum overleden is dan

wanneer het kind in leven gebleven is (figuur 5.6). Met andere woorden, of een kind

met het symdroom van Down gemeld wordt bij de NSCK lijkt voor een deel aftankelijk

te ztlnvan het feit of het post-parhrm gestorven is of niet.
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Figuur 5.6 Het percentage van de LVR/LNR records met een geregistreerd geval van
het sl.rdroom van Down dat aaneen NSCK record is gekoppeld, afhankelijk
van sterfte status.

Een melding die in de NSCK voorkomt maar niet in de LVR/LNR registratie kan
eveneens het gevolg zijnvan onterecht niet gekoppeld zijn. Daarnaast participeren nog
niet alle zorgverleners in de LVR of LNR waardoor meldingen kunnen ontbreken. De
meest waarschijnlijke verklaring zal echter gerelateerd zijn aan het tijdstip van
diagnosticeren. Soms is na geboorte aanvullend chromosoomonderzoek nodig óm de
diagnose syrdroom van Down met zekerheid te stellen. In dit geval zullen de uitslagen
vandeze onderzoeken te laat komen om geregistreerd te worden in de LVR/LNR.
om deze hypothese te testen is nogmaars een koppeling tussen de NSCK en de
LVR/LNR bewerkstelligd. Ditmaal zijn echter alle LVR/LNR records uit 2003 hierin
betrokken, dus niet alleen de records waarin het syndroom van Down gecodeerd stond.
Per gemaakte koppeling kon bepaald worden of het LVR/LNR record ook de afwijking
Down codeerde. Het al of niet coderen van het sl,ndroom van Down is vervolgens
afgezet tegen het tijdstip van diagnose zoals beschikbaar in de NSCK registratie.
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figo* 5.7 Het percentage LVR/LNR records dat het slmdroom van Down codeert

afhankelijk van het tijdstip van diagnose zoals geregistreerd in de Down

records van de NSCK registratie

Duidelijk zicbtbaar is dat de kans dat het LVR/LNR record ook het qmdroom van

Down codeert veel groter is als de diagnose direct bij geboorte gesteld wordt dan tussen

de Zd" en 7d" dag of na de 7d" dag. Met andere woorden hoe later het tijdstip van

diapose, hoe kleiner de kans dat het syndroom van Down als zodanig geregistreerd

staat in de LVR/LNR.

5.3.3 Schatting van landelijk prevalentiecijfer met de Capture-Recapture methode

In de voorgaande paragraaf is het aantal geregistreerde cases met een specifieke

afivijking op basis van twee bronbestanden bepaald. Hiervoor is de overlap tussen deze

regisraties bepaald om dubbeltellingen in dit aantal te voorkomen. In deze pxagraaf

worden de resultaten gegeven van een schatting van het aantal cases dat in geen van

deze registraties voorkomt. Dit is geschat met de capture-recapture methode (zie

methodesectie, parugraaf 5.2.6 en appendix D).

Schisis
Zoals beschreven in de methodesectie (paragraaf 5.2.6) is één van de voorwaarden voor

de Capture-Recapture methode dat voor elke registratie geldt dat iedere case dezelfde

kans heeft om in de registraties opgenomen te worden. Voor na geboorte overleden

kinderen met schisis geldt deze voorwaarden niet. Kinderen die kort na geboorte

overlijden zijn wel in de LVR/LNR bekend maar niet bij de Schisis Registratie, zoals

blijkt uit figuur 5.5. De schatting van de landelijke prevalentie is daarom alleen

gebaseerd op cases \À/aarvan bekend is dat zij niet neonataal overleden zijn.

Het geregistreerde aantal in leven gebleven schisis cases (n) in de LVR/LNR en Schisis

Registratie te samen is 372. Hiervan zijn er 231 zowel in de LVR/LNR als in de Schisis

Registratie geregistreerd.35 zqn alleen in de LVR/LNR geregistreerd (dit aantal was

49, zie vorige paragaaf maar hier worden voor de Capture-Recapture methode 14

neonataal overleden cases afgehaald) en 106 cases zijn alleen in de Schisis Registratie

geregistreerd.
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Met de Capture-Recapture methode is geschat dat 16 kinderen in geen van beide
bronbestanden is opgenomen. Het totale aantal schisis cases bij levendgeboren kinderen
in 2002 wordt daarom geschat op 388 (372 op basis van de LVR/LNR en de Schisis
Registratie plus 16 niet geregistreerde gevallen) met een95oÀ betrouwbaarheidsinterval
van 378-398.
De ascertaiment, dat wil zeggen de proportie van de schisis cases die minstens in één

registratie bekend is, is 960/o (3721388). Een dergelijke ascertainment is buitengewoon
hoog en geeft aan dat de bijschatting met de Capture-Recapture methode van het aantal
cases dat in geen van de bronbestanden geregistreerd is gering is.
Het geschatte landelijke prevalentiecijfer voor alle levendgeborenen in Nederland, die
niet kort na geboorte overlijden komt hiermee voor de afwijking schisis op 19,2 per
10.000 levendgeborenen. (388/202.083 levendgeborenen in 2002\. Het hierbij
berekende 95% betrouwbaarheidsinterval is 18,7 -19,7 .

Syndroom van Down
Het geregistreerde aantal cases met het syndroom van Down in de LVR/LNR en de

NSCK te samen (n) is 284. Hiervan zijn er 136 zowel in de LVR/LNR als in de NSCK
geregistreerd.9l zijn alleen in de LVR/LNR geregistreerd en 57 cases zijn alleen in de

NSCK geregistreerd.

Met de Capture-Recapture methode is geschat dat 38 kinderen in geen van beide
bronbestanden is opgenomen. Het totale aantal in 2003 levendgeboren cases met
syndroom van Down wordt daarom geschat op 322 (284 op basis van de LVR/LNR en

de NSCK plus 38 niet geregistreerde gevallen) met een 95oÀ betrouwbaarheidsinterval
van 303-341.
De ascertaiment, dat wil zegget de proportie cases die minstens in éen registratie
bekend is, is 88olo (2841322\. Ook deze ascertainment is hoog.
Het geschatte landelijke prevalentiecijfer voor alle levendgeborenen in Nederland komt
hierrnee voor de afivtjking slardroom van Down op 16rl per 10.000 levendgeborenen.
(3221200.297 levendgeborenen in 2003). Het hierbij berekende 95%
betrouwbaarheidsinterval is I 5, l - I 7,0.

5.4 Conclusie

In dit hoofdstuk is de prevalentie van schisis en het syndroom van Down berekend uit
de LVR/LNR vergeleken met de prevalentie zoals geregistreerd in afivijking specifieke
registraties om ondermeer een indruk te krijgen van de volledigheid van registreren.

Eerst is de prevalentie gebaseerd op de LVRILNR registratie en op de afivijking
specifieke registratie onderling vergeleken. Daama zijt deze bronbestanden
gecombineerd waama de prevalentie opnieuw is berekend. Tenslotte is nog een
schatting gemaalÍ van het aantal cases dat in geen van de bronbestanden zit, waarna per
afivijking een schatting van de landelijke prevalentie voor levendgeborenen is berekend.
De prevalentie op basis van één registratie is een relatief lage schatting van de
werkelijke prevalentie, de schatting waarbij rekening wordt gehouden met
waarschijnlijk niet geregistreerde gevallen geeft de meest waarschijnlijke 5sfustting van
deze prevalentie. De werkelijke prevalentie ligt hier ergens tussen.

De schisisregistratie van de NVSCA wordt beschouwd als een zeer volledige en

betrouwbare landelijke registratie van alle schisisgevallen die zich aanmelden bij een
schisisteam. Bij vergelijking van de berekende jaarprevalenties voor 1997-2002ligt de
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prevalentie afl<omstig uit de Schisis Regisratie enigszins hoger dan de prevalentie uit
de LVR/LNR (het jaar 2000 uitgezonderd). Gemiddeld gesproken ligt de prevalentie
schisis op 16,3 per 10.000 levendgeborenen binnen de LVR/LNR en op 17,0 per 10.000
levendgeborenen binnen de Schisis Registratie. Geconcludeerd kan worden dat de uit de
LVR/LNR berekende prevalentie dicht tegen de prevalentie uit de Schisis Registratie
aanligt. Het kleine verschil kon niet verklaard worden door het minder registreren van
geïsoleerde verhemeltespleten in de LVRÀNR die niet altijd direct bij geboorte

zichtbaar zijn en daarom mogelijk na afsluiten van het LVR/LNR record geconstateerd
worden. De onderrapportage in de verhemeltespleten ligt namelijk in dezelftle orde van
grootte als die van de lipspleten.

De berekende prevalenties voor het qmdroom van Down afkomstig uit de
jaarregistraties 1996-2003 van de Stichting Down syndroom liggen ongeveer 3 per
10.000 levendgeborenen lager dan de prevalenties afkomstig uit de LVR/LNR
registratie van diezelftle jaren. Dit verschil is te verklaren doordat de Stichting Down
slndroom een patiëntenorganisatie is waar men wijwillig lid van wordt. De berekende
prevalentie aflcomstig uit de NSCK registratie van 2003 verschilt minder met de

LVR/LNR (respectievelijk 11,0 per 10.000 levendgeborenen en 12,3 per 10.000
levendgeborenen).

In een eerdere TNo-rapportage zijn prevalenties uit de LVR/LNR registratie al een keer
vergeleken met de prevalenties zoals gerapporteerd door EUROCAT-Noord Nederland
(Anthony, 2001). De hooftlconclusie van deze vergelijking was dat met name direct bij
de geboorte zichtbare afwijkingen en makkelijk te diagnosticeren afwijkingen goed
geregistreerd worden in de LVR/LNR. Een uitzondering hierop vormde de afivijking
schisis die ondanks het feit dat deze bij geboorte zichtbaar is veel minder vaak
geregistreerd werd in de LVR/LNR dan in EUROCAT. Eerder publiceerde EUROCAT
al dat de prevalentie schisis in Noord-Nederland hoger is dan in de rest van Nederland
(Conrel, 1992). Dit werd in genoemd TNO-rapport bevestigd aangezien deze
prevalentie met name in een aantal noordelijke gebieden (waaronder het EUROCAT
gebied) hoger leek wanneer, op basis van 2-cijferige postcode, naar de geografische
verdeling van deze prevalentie over Nederland gekeken werd. In de periode 198l-2001
rapporteert EUROCAT een prevalentie van schisis onder levendgeborenen van 20,6 per
10.000 (EUROCAT, 2003). Dit ligt wederom hoger dan de prevalenties van 16,3 en
17,0 over de jaren 1997-2002 van respectievelijk de LVR/LNR en de Schisis
Registratie.

Wat het syndroom van Down betreft rapporteert EUROCAT-Noord Nederland over de
periode 1981-2001 een prevalentie van 10,3 per 10.000 levendgeborenen. Deze
prevalentie is lager dan de prevalentie uit de LVR/LNR (gemiddeld 12,6 per 10.000
levendgeborenen over de periode 1996-2003) en lager dan de prevalentie uit de NSCK
van hetjaar 2003 (l 1,0 per 10.000 levendgeborenen).

De volgende stap lilas het berekenen van nieuwe prevalentiecijfers gebaseerd op alle
geregistreerde cases uit beide bronbestanden gecombineerd. Voor schisis werd een
prevalentiecijfer berekend van 19,1 per 10.000 levendgeborenen op basis van de

combinatie van de LVR/LNR en Schisis Registratie, beide uit 2002. Doordat hierbij ook
cases worden meegeteld die wel in het ene bronbestand en niet in het andere
bronbestand zijn geregistreerd ligt deze prevalentie hoger dan de prevalenties die
gebaseerd zijn op één bronbestand.
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Voor het syndroom van Down werd op basis van de combinatie van de LVR/LNR en

NSCK registratie uit 2003 een prevalentiecijfer berekend van 14,2 per 10.000

levendgeborenen. Ook deze prevalentie komt door telling van cases die in het ene

bestand en niet in het andere bestand bekend waren hoger uit dan de aparte prevalenties.

Geconcludeerd kan worden dat het aan te bevelen is om meer dan één registratie te

gebruiken voor het bepalen van de prevalentie van schisis en van het qmdroom van
Down aangezien deze registraties, naast een grote overlap, elkaar ook aanvullen met
cases die alleen in één van de registraties zitten.

Met de capture-recapture methode is nog een schatting gemaakt voor de afivijking
schisis en het syndroom van Down van het aantal cases dat in geen van de

bronbestanden voorkomt. Voor schisis werden er n2002 16 gevallen bij geschat wat
het totale aantal schisis cases op 388 brengt en de geschatte landelijke prevalentie op

19,2 per I 0.000 levendgeborenen (95oÀ beffouwbaarheidsinterval: 18,7 -19,6).

Voor het qmdroom van Down werden er 38 cases bij geschat waardoor het totale aantal
kinderen met het syndroom van Down in 2003 op 322 komt en de geschatte landelijke
prevalentie op 1 6, I per I 0.000 levendgeboren en (95% betrouwbaarheidsinterval: 1 5, I -

17,0).
Geconcludeerd kan worden dat de correctie voor in geen van de registraties

voorkomende cases relatief gering is ten opzichte van het effect van het combineren van
meer dan één registratie. Dit is zeker voor de afivijking schisis zichtbaar waarvan de

prevalentie slechts 0,1 per 10.000 hoger wordt met deze correctie (van 19,1 per 10.000

naar 19,2 per 10.000). Voor het syndroom van Down is de correctie hoger en daarmee

het effect op de prevalentieschatting groter. Deze stijgt vanl4,2 per 10.000 naar 16,1

per 10.000. Uitgedrukt in ascertainment, dat wil zeggen de proportie cases dat minstens

in één van de registraties bekend is komt dit neer op een ascertainment van 960ó voor
schisis en 88o/o voor het syndroom van Down. Beide ascertainments liggen hoog. Dat de

ascertainment hoger en dus de bijschatting lager is voor schisis dan voor het slmdroom
van Down is waarschijnlijk te verklaren doordat schisis direct na geboorte goed

zichtbaar is terwijl dit niet altijd het geval is bij het slmdroom van Down.

De tussen de bronbestanden geidentificeerde overlap is bepalend voor de hieruit
resulterende prevalenties en de bijschatting van in geen van de registraties aanwezige

cases. Er is getracht om zo goed mogelijke koppelingen te maken tussen beide
bronbestanden. Zowel geautomatiseerde zoekrondes als ook handmatige

koppelingsstappen zijn hierbij uitgevoerd. Ook zijn records waarbij het onmogelijk was

om een eventuele overlap met cases uit de andere registratie te bepalen niet
meegenomen in de prevalentieschattingen om zo onterechte dubbeltelling van cases te

voorkomen. Dit was bijvoorbeeld het geval voor records met teveel missende gegevens

op de zoekvariabelen ofrecords waar niet genoeg overeenkomende variabelen inzaten
zoals bijvoorbeeld de records van de Stichting Down syndroom en NSCK meldingen
zonder uitgebreide wagenlijst. Bij de Capture-Recapture schatting zijn brj schisis ook
neonataal overleden kinderen uitgesloten aangezien deze nooit voor een behandeling bij
een schisisteam Íurngemeld zullen worden en dus één van de voorwaarden van de

Capture-Recapture methode niet opging. Toch blijft het mogelijk dat een aantal

koppelingen tussen de bronbestanden en dubbele binnen de bronbestanden niet
geidentificeerd, Àjn doordat zoekvariabelen bijvoorbeeld te verschillend ingevuld zijn.
Dit leidt tot het bepalen van een kleinere overlap dan er in werkelijkheid tussen de

bestanden zit en dus tot een mogelijke overschatting van de berekende prevalenties.
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Eén van de belangrijkste oorzaken voor het niet geregistreerd staan in de LVR/LNR is
het tijdstip van diagnose. Hoe later de diagnose namelijk gesteld wordt hoe kleiner de
kans dat deze in de LVRÀNR opgenomen is. Dit is in deze analyses voor het syndroom
van Down duidelijk aangetoond waarbij de kans dat Down geregistreerd stond in de
LVR/LNR bijna drie keer zo laag was als de diagnose pas op dag 7 gesteld werd in
plaats van direct bij geboorte.
Een ultieme verklaring voor afwijkingen die in de LVRÀNR staan maar niet in de
Schisis Registratie of de NSCK is moeilijk te geven. Er moet geconcludeerd worden dat
een klein aantal kinderen niet in deze registraties gemeld wordt. In een pilotstudie
binnen enkele schisisteams is gebleken dat enkele schisispatiënten niet geregistreerd
worden enlof het registratieformulier niet opgestuurd wordt naar de NVSCA. Ook
wordt een klein aantal patiënten buiten de schisisteams om behandeld. De groep van 35
cases die in dit onderzoek bekend zijn birmen de LVR/LNR maar niet bij de Schisis
Registratie is echter wel hoger dan wat op basis van deze verklaringen verwacht zou
worden.

Binnen de gekoppelde schisisrecords van de LVR/LNR en Schisis Registratie is sprake
van een grote overeenstemming over het qpe schisis, namelijk lipspleet +/-
verhemeltespleet of geïsoleerde verhemeltespleet. In 92o/o van de koppelingen waren
beide registraties het eens over het type schisis. Dit bevestigt dat de gemaakte
koppelingen tussen afwijkingen records uit beide registraties coffect zijn en dat binnen
de LVR/LNR correct geregistreerd wordt.

In het kader van de planning van medische voorzieningen is in opdracht van VWS al
een keer een schatting gemaakt van de landelijke prevalentie van schisis (Hoeksma,
1989). Hierbij zijn prospectief wagenlijsten tussen aprit 1985 en april 1986 naar
zorgverleners gestuurd. Ook is retrospectief gekeken naar de gegevens die bij
schisisteams aanwezig waren. In het prospectieve deel is vervolgens of gecorrigeerd
voor het percentage niet deelnemende zorgverleners of een schatting gemaakt van het
aantal cases dat in geen van de vragenlijsten werd gemeld. Het geschatte
prevalentiecijfer verschilde aftankelijk van de gebruikte rekenmethode en lag tussen de
18,9 per 10.000 en 17,3 per 10.000. De uiteindelijk geschatte prevalentie in het huidige
onderzoek ligt nog \À/eer wat hoger dan de schatting van Hoeksma.

Geconcludeerd kan worden dat de prevalentie van schisis zoals berekend uit de
LVR/LNR (na extrapolatie) goed overeenkomt met de prevalentie afkomstig uit de
Schisis Registratie. Ook voor het slmdroom van Down kwamen de prevalenties uit
respectievelijk de LVR/LNR en de NSCK goed overeen.Deze laatste vergelijking heeft
maar op éen jaar kunnen plaatsvinden aengezien Down pas in 2003 is opgenomen in de
NSCI( Om met meer zekerheid over deze vergelijking een uitspraak te kunnen doen
zol deze op komende registratiejaren herhaald kunnen te worden.
Voor het bepalen van een landelijk prevalentiecijfer voor zowel schisis als het
syndroom van Down levert het combineren van de registraties een winst op. Iedere
registratie bevat een deel afwijkingen dat niet bekend is in de andere registratie. De
bijschatting van het aantal afwijkingen dat in geen van de registraties voorkomt draagt
in geringe mate bij aan de nieuwe schatting van het landelijke prevalentiecijfer- Zeker
bij schisis bevatten de twee registraties al het overgrote deel van alle voorkomende
cases.

Uit deze vergelijking komt naar voren dat de LVR/LNR registratie een goed beeld geeft
van de prevalentie van deze aandoeningen. De LVRILNR aangeboren
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afwijkingenmonitor is zeker geschikt om prevalenties jaarlijks te monitoren en
eventuele veranderingen in prevalenties in de tijd te signaleren. Dit is zeker van belang
omdat in de komende jaren aangeboren afwijkingen een steeds belangrijkere rol zullen
gaan spelen in de perinatale mortaliteit en morbiditeit.

Met dank aan Drs AJM Luijsterburg voor het aanleveren van het NVSCA-datobestand,
en mevr. Jos Snoek (secretaresse WSCA) en mew. Annemarie Rozendaal
(studentonderzoeker Erasmus MC) voor hun hulp bij het zoeken naar koppeling van de
schisis-cases tussen de LVR/LNR en NlTSCA-registraties. Met dank aan Drs A Vonk
Noordegraaf (studentondenoeker Wmc), R Borstlap (kinderarts Down Stichting,
Meppel) en de medanerkers van de NSCK.
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6 Samenvattende beschouwing

Agemene trends
Over de onderzochte 8-jaars-periode (1996-2003) toont de totale prevalentie van
aangeboren afivijkingen en de prevalentie van afwijkingen van de orgaanstelsels van het

centraal zenuwstelsel, van huid en buik en van het skeleï en spierstelsel vanaf het jaar

2000 een dalende trend. V/anneer rLaar de afzonderlijke registraties wordt gekeken is
deze dalende trend bij alle drie de afzonderlijke registraties zichtbaar. ln de LVR_2 en
LNR is deze dalende trend voornamelijk waarneembaar in het totale aantal
geregistreerde afwijkingen. In de LVR_I is deze daling ook terug te vinden in bijna alle
specifi eke afwijkingen.

Bij het interpreteren van trends gebaseerd op geregistreerde gegevens is het belangrijk
dat er een onderscheid gemaakt wordt tussen werkelijke trends en trends veroorzaalÍ
door "veranderingen" in de manier van registreren. De in dit rapport gesignaleerde

dalende trend wordt waargenomen bij meerdere orgaanstelsels en niet alleen bij
speciÍieke aaldssningen, waarop bijvoorbeeld gescreend kan worden of waarvoor
preventiemaatregelen bestaan. Hierdoor lijkt het niet erg waarschijnlijk dat er een

werkelijke daling heeft plaatsgevonden. Het is meer aannemelijk dat er een verandering
is opgetreden in de manier van registreren.

In dit rapport is gevonden dat de geobserveerde daling van het aantal geregistreerde

aangeboren afwijkingen grotendeels wordt veroorzaakt door een daling van het aantal
geregistreerde aangeboren afwijkingen in de groep vrouwen die tijdens de

zwangerschap zijn verwezen. Het zou kunnen dat kleinere en minder emstige
aangeboren afivijkingen relatief vaker door verloskundigen dan door glmaecologen

geregistreerd worden. Indien, door het toegenomen aantal verwijzingen, verloskundigen
minder kinderen vlak na de geboorte zien, zullen zij daardoor ook minder aangeboren

afivijkingen in de LVR_I kunnen registreren. Een ondersteuning hiervoor vormt het
gegeven dat de in de LVR_I bij bijna alle specifieke afivijkingen gesignaleerde dalende
trend in het geëxtrapoleerde landelijke LVRÀNR-bestand voomamelijk wordt
teruggevonden bij de relatief minder ernstige en makkelijk bij de geboorte herkenbare

afirijkingen, zoals bijvoorbeeld niet-ingedaalde testes, haemangioom, naevus
pigmentosus, hernia umbilicalis en polydactylie. Dit zijn juist afirijkingen die over het

algemeen goed door verloskundigen worden geregistreerd. Er moet wel in het oog
gehouden worden dat bovengenoemde verklaring slechts een hypothese is die met de

huidige beschikbare gegevens niet verder kan worden getoetst.

SpeciÍieke afwijkingen
De reeds in eerdere rapporten gesignaleerde dalende trend in de prevalentie van NBD,
die waarschijnlijk samenhangt met een toename van het juiste gebruik van foliumzuur
in de aanbevolen periode, heeft zich in het jaar 2003 verder voortgezet. In andere
specifieke afwijkingen zijn geen opvallende veranderingen in de prevalenties zichtbaar,
behalve natuurlijke fluctuaties.

Vergelijking van prevalenties uit de LVR/LNR registratie met afwijking speciÍieke
registraties
In dit speciÍieke onderzoeksdeel is de prevalentie van schisis en het syndroom van
Down afkomstig uit de LVR/LNR registratie vergeleken met prevalenties die gebaseerd

zijn op afivrjking specifieke registraties. Zo is een indruk verkregen van de volledigheid
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van de LVR/LNR registratie. Ook zijn voor deze afivijkingen op basis van de
verschillende bronbestanden nieuwe prevalentieschattingen gemaakl.

Geconcludeerd wordt dat de prevalentie van schisis zoals berekend uit de LVR/LNR
(na extrapolatie) goed overeenkomt met de prevalentie afkomstig uit de Schisis
Registratie. Ook voor het syndroom van Down kwamen de prevalenties uit
respectievelijk de LVRÀNR en de NSCK goed overeen. Door het combineren van de
verschillende bestanden kan brj de prevalentieschatting rekening worden gehouden met
de gevallen die wel in de ene en niet in de andere registratie voorkomen. Hierdoor
wordt een vollediger beeld van de prevalentie verkregen. Ook kan nog een schatting
gemaakt worden van cases die in geen van de registraties voorkomen. Deze bijschatting
was voor schisis zeer gering. Dit geeft az,n dat de registratie van cases met schisis in de
LVR/LNR en in de Schisis Registratie bijzonder volledig is. Voor het slmdroom van
Down was deze bijschatting iets hoger.

Uit deze vergelijking komt naar voren dat de LVRILNR registratie een goed beeld geeft
van de prevalentie van deze aandoeningen. De LVRÀNR registratie is dan ook zeker
geschikt om de prevalentie ,a1 aangeboren afivijkingen jaarlijks te monitoren en
eventuele veranderingen in de tijd te signaleren.

Doorlopende monitoring
Om ook in de toekomst uitspraken te kunnen doen over trends in prevalenties van
aangeboren afivijkingen in Nederland en een onderscheid te kunnen maken tussen een
werkelijke stijging in de prevalentie van een specifieke aangeboren afwijking en een
verandering als gevolg van een veranderde manier van registreren of een veranderde
methode voor het genereren van deze cijfers, is het belangrijk om de komende jaren op
dezelfde wijze de prevalentie van aangeboren afwijkingen te berekenen. Wanneer er
veranderingen optreden in de manier waaÍop het bestand tot stand komt is het van
belang de uitkomst van deze veranderde manier te vergelijken met de huidig gebruikte
werkwijze. Dit om uit te sluiten dat eventuele veranderingen in prevalentie onterecht
worden toegescbreven aan werkelijke veranderingen.

Continuering van de monitor aangeboren afivijkingen is van belang gezien de
venvachte verdere toename van het aantal kinderen geboren na kunstmatige
reproductie-techniekeq de hoger wordende matemale leeftijd, de verbeterde
overlevingskansen voor pasgeborenen en een toename in het percentage allochtone
zwangeren. Hierdoor kan het aantal aangeboren afwijkingen toenemen en zullen
aangeboren afirijkingen een steeds belangrijkere rol gaan spelen in de perinatale
mortaliteit en morbiditeit. Daarnaast kan de monitor worden gebruikt voor het
evalueren van het effect van primaire preventie zoals het gebruik van foliumzuur of het
effect van preconceptieadvisering (waarbij de wouw en haar partner voorafgaand ean

de 2yTangerschap advisering onwangen over mogelijk te nemen preventieve
maatregelen tijdens de zwangerschap) of de effecten van invoering van prenatale
screening. De monitor aangeboren afivijkingen is daardoor ook een bruikbaar
instrument voor het evalueren van beleidsmaatregelen op het gebied van preventie.
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Tabel A.l LVR_I geregistreerde aantallen aÍmgeboren afuijkingen gedurende de jaren 1996-2003. Tussen

haakjes wordt het totale aantal kinderen vermeld. §.B. Eén kind kan meerdere aangeboren

afwiikinsen hebben)

CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR-1

1996

LVR 1 LVR 1 LVR 1

1997 1998 1999

n=137.227 n=139.910 n=151.792 n=152.672

Totaal aantal kinderen met een conqenitale afuiiking 2.951 3.196 3.í40

Aantal kinderen met meerdere conoenitale afi,viikinqen 353 382

10

'11

12

13

14

Spina bifida

Andere congenitale afwijking CZS

Anencefalie

Microcefalie

Hvdrocefalie

76

48

51

23

60

8'r

60

u
28

55

74

72

50

28

66

90

74

53

23

il
TOÏAAL CENTRAALZENUWSTELSEL 2s8 e17\ 288 e4$ 290 e4$ 304 Q62\

15

16

17

Ontbreken van een navelarterie

Vitium cordis

Andere afwiikinq hartuaatstelsel

164

69

207

186

75

215

174

102

233

169

77

236

TOTAAL HARTENBLOEDVATEN 440 U24\ 476 (469) 509 (498) 4821é71)

22

21

23

24

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Anusatresie

Andere afiariikino soiisverterinosstelsel

118

49

32

123

130

69

29

147

135

66

36

'115

162

57

38

135

TOTAAL TRACTUS DTGESTTVUS 322 (319) 375 (369) 352 (350) 392 (385)

20 Hernia diafragmatica

30 Afiwiikinq luchtweoen

25 16

145 116

29

141

24

í08

TOTAAL TRACTUS RESPIRAÏORIUS 170 (í70) 132fi31\ 170fi67\ 132 (130)

v
35

36

37

Niet ingedaalde testes

Hypospadie

Nieragenesie

Andere afi^riikinq urogenitaalstelsel

135

228

35

338

122

191

37

3M

138

231

35

402

128

209

46

378

TOTAAL UROGENITAALSTELSEL 736 o16) 714 $84\ 806 r82) 761 Í37\
41

40

69

Haemangioma cavernosum

Naevus pigmentosus

Andere afwiikinq huid en buikwand

49

53

243

37

48

237

M
62

247

46

46

273

TOTAAL HUID EN BUII$/AND 345 (341) 322(.32'.|) 353 (350) 365 (362)

46

45

47

48

50

Polydactylie

Syndactylie

Klompvoet

Congenitale heupluxatie

Andere afwiikinq beweqinqsstelsel (incl. soierstelsel)

123

56

158

40

2il

103

60

130

31

211

114

60

165

51

240

124

71

159

37

231

TOTAAL SKELET- EN SPIERSTELSEL 631 (616) 535 (518) 630 (611) 622 (596)

55

56

57

Syndroom van Down

Multipele congenitale afirijking

Overiqe conoenitale afiiliikinqen

135

126

188

185

125

197

177

119

199

178

137

199

TOTAAL CHROMOSOMALE,SYNDROMALE,DIVERSE

AFWIJKINGEN

,r49 (439) sO7 (494) 495 (4e0) 514 (510)
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CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR_1 LVR_1

2000 2001

n=154.'190 n=155.070

LVR-1 LVR-,I

2002 2003

n=160.912 n=168.'178

Totaal aantal kinderen met een congenitale aflriikinq 3.182 2.957 2.601 2.423

Aantal kinderen met meerdere congenitale afirijkingen 206

10

11

12

13

Spina bifida

Andere congenitale afirijking CZS

Anencefalie

Microcefalie

40

45

27

I
23

77

72

40

33

49

66

57

33

30

43

58

41

42

17

38'|.4 Hydrocefalie

TOTAAL CENTRAALZENUWSTELSEL 271(235\ 229(189\ 196(174) í43(130)
15 Ontbreken van een navelarterie

16 Vitium cordis

17 Andere aírijking hartvaatstelsel

í91

86

222

160

68

187

155

65

153

146

77

15í

TOTAAL HARTENBLOEDVATEN 499(487) 415(408) 373(367) 374(368)

22 Lipspleet +/- verhemeltespleet

21 Verhemeltespleet zonder lipspleet

23 Anusatresie

24 Andere afwiikino spiisverterinosstelsel

140

u
40

1U

126

68

24

102 96

60 63

30 22

119 108 95

TOTAAL TRACTUS DIGESTIVUS 368 (362) 337 (330) 300 (297) 276 (273)

20 Hernia diafragmatica

30 Afirviiking luchtwesen

21 27 16 24

117 86 85 53

TOTAAL TRACTUS RESPIMTORIUS 138 (138) 113 (113) 101 (100) 77 (76]'

U Niet ingedaalde testes

35 Hypospadie

36 Nieragenesie

37 Andere afia/jking urogenitaalstelsel

123

235

35

M5

145

237

28

397

99

201

24

373

116

180

18

319

TOTAAL UROGENITAALSTELSEL 838 (818) 807 (791) 697 (679) 633 (620)

41

40

69

Haemangioma cavernosum

Naevus pigmentosus

Andere afwiikinq huid en buikwand

32

40

237

39

53

216

29

31

178

32

28

175

TOTAAL HUID EN BUII(VVAND 309 (306) 308 (304) 2381P,37\ 235e341
46

45

47

48

50

Polydac§lie

Syndactylie

Klompvoet

Congenitale heupluxatie

Andere afi^rijking bewegingsstelsel (i ncl. spierstelsel)

í33

70

139

26

218

107

46

146

23

238

95

65

123

21

188

89

49

133

18

180

TOTAAL SKELET-EN SPIERSTELSEL 568 (574) 560 (549) 492U82\ 469 (461)

55

56

57

Syndroom van Down

Multipele congenitale afirijking

Overiqe conqenitale af,rrriikinoen

197

143

200

176

125

181

198

98

176

1il
94

190

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE, DIVERSE

AFltrIJKINGEN

540 (528) 482(475\ 472(462) 438 (433)
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Tabel A.2 LVR_2 geregistreerde aantallen aangeboren afivijkingen gedurende de jaren 1996-2003. Tussen

haakjes wordt het totale aantal kinderen verÍneld. (N.B. Eén kind kan meerdere Ímngeboren

afwiikingen hebben)

CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR_2 LVR_2 LVR_2 LVR_2

1996 1997 1998 1999

n=103.407 n=1 '10.200 n=117 -U0 n=1 15.080

Totaal aantal kinderen met een conoenitale afwiikinq 1.945 1.860 1.89'l 1.849

Aantal kinderen met meerdere congenitale afwiikingen 307 248

1

2

3

4

5

6

7

I

39

'19

't5

51

71

13

45

21

14

58

62

9

50

17

't3

48

62

12

17

49

40

17

't2

56

79

5

't7

52

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifida occulta

Spina bifida apeÍa

Hydrocefalie

Meningomyelocele

Encefalocele 159
Andere conoenitale aÍwiikino CZS 51 65

TOTAAL CENTRAAL ZENUWSTELSEL 274 (221\ 283 (240\ 268 (223) 278 (237\

10 Microphthalmie

11 Andere congenitale afwijking ogen

12 Conoenitale afirviikino oren

10
'15 23

78 70

1

13

80

1

17

81

TOTAAL ZTNTUTGEN % (93) 93 (90) % (93) 9e (96)

20 Vitium cordis

21 Ontbreken van een navelarterie

29 Andere conoenitale vaatanomalieën

94 112 90

116 116 96

43 40 37

TOTAAL HART EN BLOEDVATEN 292 (283\ 253 (247\ 268 (262\ 223 (216\

128

120

44

41

40

42

43

44

49

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagotracheale fi stel

Oesofagus atresie

Overige darmatresie inclusief anusatresie

Andere conqenitale afirviikinq tractus dioestivus

86 85 108 88

61 61 66 42

21555
26 í5

48 38 27 32

75 78 74 73

TOTAAL TRACTUS DTGESTTVUS 296 (289) 306 (287) 306 (299) 255 (251)

30 Choanaal atresie

31 Overige congenitale afwijkingen tr. respiratorius

45 Hernia diafraqmatica '16 3í 29 20

74
27 31

35
14 26

TOTAAL TRACTUS RESPIRATORIUS 50 í50) 66 (62) 46 (45) 51 (51)

50

59

Hypospadie en epispadie 160

Andere conqenitale aí^/iikinq tractus urooenitalis 198

135

192

140

204

1y
185

TOTAAL UROGENITAAL STELSEL 358 (356) 327 (É,27\ U4 (3r',4\ 310 (316)

61

60

69

Haemangloma cavernosum

Naevus pigmentosus

Andere conqenitale huidafi^riikinq

16

25

58

16

25

65

16

16

M

12

7

61

TOTAAL HUID EN BUII«/AND 99 (99) 106 (106) 76 1í51 80 (80)

70

71

Polydac§lie

Svndactulie

89

33

66

M
73

49

71

42
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CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR_2

2000

LVR-2

2001

LVR 2 LVR 2

2002

n=124.603 n=124.967 n=122.783 n=125.069

Totaal aantal kinderen met een congenitale afwiiking 1.694 1.488 1.372 '1.400

Aantal kinderen met meerdere conqenitale afi^riikinqen 270 212

1 Anencefalie

2 Microcefalie

3 Spina bifida occulta

4 Spina bifida aperta

5 HydroceÍalie

6 Meningomyelocele

7 Éncefalocele

9 Andere congenitale afi^rijking CZS

36

't4

16

47

M
11

I
48

24

15

16

42

51

9

I
il

35

15

10

33

48

12

10

39

u
18

6

30

36

13

6

49

TOTAAL CENTRAAL ZENUWSTELSEL 225fi93\ 219fi871 202fi77\ 192 (168)

10

11

12

Microphthalmie

Andere congenitale afrrijking ogen

Congenitale afiiliiking oren

1

8

36

2

20

il

4

18

74

3

10

v
TOTAAL ZINTUIGEN 76 ít72\ 96 í92) 45 (45) 67 (&t)

20

21

29

Vitium cordis

Ontbreken van een navelarterie

Andere congenitale vaatanomalieën

't10

101

38

99

73

38

84

78

31

93

79

26

TOTAAL HARTENBLOEDVATEN 249 e40\ 198 (193) 193 (189) 210 eO6\

41

40

42

43

44

49

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofago-tracheale fi stel

Oesofagus atresie

Overige darmatresie inclusief anusatresie

Andere conqenitale afr^riikins tractus dioestivus

95

57

3

15

36

69

74

46

2

24

24

66

82

48

4

21

3'1

57

68

45

4

14

19

66

TOTAAL TRACTUS DIGESTIVUS 275 (268) 243 (239) 236 (227) 2í6 (212)

30 Choanaal atresie

31 Overige congenitale afwijkingen tr. respiratorius

45 Hernia diafragmatica

33
18 20

30 21

5

17

9

3

15

24

TOTAAL TRACTUS RESPIRATORIUS 51 (50) 44 A2\ 31 (30) 42U1\
50

59

Hypospadie en epispadie

Andere conoenitale afwiikino tractus uroqenitalis

129

182

100

162

103

160

89

159

ÏOTAAL UROGENITAAL STELSEL 311 (308) 262 e62\ 263 Q61\ 248 Q47\

61

60

69

Haemangioma cavernosum

Naevus pigmentosus

Andere conqenitale huidafirtriikino

11

13

il

3

12

48

b

b

44

9

14

u
TOTAAL HUID EN BUII(A/AND 78 (78) 56 (56) 63 (62) 57 11571

70

71

Polydac§lie

Syndactylie

49

22

48

20

4
32

67

40
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CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR-2

1996

n=103.407

LVR_2

í997

n=1 10.200

LVR 2

1998

LVR-2

1999

n=115.080n=117

72

73

74

75

76

79

Focomelie en amelie

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus

Andere congenitale afi,rrijking van de eÍremiteiten
Congenitale af,a/jking van bot en skelet

Andere congenitale aírijking bewegings- en

b

20

99

144

43

18

5

15

99

129

42

21

6

11

93

128

39

32

5

13

85

126

37

26

TOTAAL SKELET- EN SPIERSTELSEL 452 (435) 421 (396) 422 (399) 414 (395)

80 Struma congenita

81 Syndroom van Down

82 Andere chromosoomaflrvijkingen

83 Situs inversus

U Multipele congenitale afirtrijkingen

4433
71 70 62 56

21
108 90

118 93

00
114 96

92 80

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE, DIVERSE

AFWIJKINGEN

126

425 (413) 3U (372) 408 (397) 48 (438')
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CODE CONGEN ITALE AFWIJKINGEN LVR_2 LVR_2 LVR_2 LVR_2

2000 2001 2002 2003

n=124.603 n=124-967 n=122.783 n=125.069

72

73

74

75

76

79

Focomelie en amelie

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus

Andere congenitale afia/jking van de extremiteiten

Congenitale afwijking van bot en skelet

Andere congenitale afirvijking bewegings- en

soierstelsel

TOTAAL SKELET- EN SPTERSTELSEL 385 (365) 328 (309) 289 (270) 273 (259)

80 Struma congenita

81 Syndroomvan Down

82 Andere chromosoomafrrijkingen

83 Situs inversus

U Multipele congenitale afwijkingen

5

10

il
140

47

22

b

o

62

1í6

31

31

3

3

44

97

40

v

6

2

66

70

u
24

108 88 76 gt

79 77 51 62

6121
6/425048

89 Overige congenitale afirijkingen n'n.o. 125 94 138 142

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE, DTVERSE 3S3 (358) 302 (295) 317 (305) 347 (337)

AFWIJKINGEN
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Tabel A.3 LNR: geregistreerde aantallen aangeboren afivijkingen gedurende de jaren 1996-2003. Tussen
haakjes wordt het totale aantal kinderen vermeld. §.8. Eén kind kan meerdere aangeboren
afivijkingen hebben)

CODE CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN

1996 1997-

LNR

1996

n=19.793

LNR

1997

n=21

LNR

1998

n=22.009

LNR

1 999

n=25.774

Totaal aantal kinderen met een conqenitale afwiikino 't.645 1.887 í.80í 2.004

í0
11

12

13

14

15

16

17

19

met meerdere

1000 Zenuwstelsel en zintuigen*

1100 Congenitaleafluijkingzenuwstelsel

11 10 Anencefalie

1120 Microcefalie

1130 Spina biÍida occulta

1140 Meningo(myelo)cele

Hydrocefalie#

1150 Hydro-/holoprosencefaliezonder NBD,

1160 Encefalocele

1170 Neuromusculaire afirvijkingen

1190 Overige congenitrale afirvijkingen CZS

1200 CongenitaleaÍwijkingzintuigen'

1211 Microphthalmie

1212 Overige congenitale afirijkingen ogen

86 1220 Congenitale afirvijking oren

_ 1290 Overige congenitale afi^riikingen zintuiqen*

353 481

1

13

3

38

8

35

476

2

7

1

u
13

37

522

25

3

30

11

25

32

2

o

38

47

4

16

63

2

2

30

56

2

31

5

7

60

2

2

25

47

5

I
26

1

36

7

33

32

2

6

62

2

2

21

48

2

20

32

85

TOTAAL CENTRAALZENUWSÏELSELENZINTUIGEN 224 fiB$ 320 (263) 271 1.217\ 296 e48\
20 2000 Hart en bloedvaten

21 2100 Ontbreken van 1 navelarterie

22 2200 Transpositie van de grote vaten

23 2300 Tetralogie van Fallot

24 2400 Ventrikel septum defect

25 2500 Hypoplastisch linker hart syndroom

26 2600 Coarctatio aortae (alle aortaboogafiruÍkingen)

27 2700 Tricuspidalis atresie/stenose

28 2800 Gecompliceerd vitium

73

51

24

11

118

14

12

3

47

12

91

44

19

163

25

32

5

68

174

15

85

37

22

149

27

25

8

70

152

22

80

59

34

160

29

42

8

62

17429

TOTAAL HARTEN BLOEDVATEN

hart en bloedvaten 1

463 (419) 633 (523) 590 (491) 670 (540)

30 3000 Tractus digestivus

31 3'100 Lipspleet +/- verhemeltespleet

32 3200 Verhemeltespleet zonder lipspleet

33 3300 Oesofagus atresie/stenose/fistel

Y 3400 Atresie dunne darm

35 3500 Atresie dikke darm/anus

36 3600 Morbus Hirschsprung

37 3700 Malrotatie/volvulus

il
45

27

't9

18

25

I
5

4

71

35

52

33

36

12

28

77

5

57

33

49

27

44

11

20

9

68

27

53

25

39

14

17

67 65
TOTAAL TRACTUS DIGESTIVUS 263 (252) 348 (3í2\ 313 (285) 317 (286)
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CODE CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN

1996 1997-

LNR LNR LNR LNR

2000 2001 2002 2003

n=30.063 n=28.153 n=29.969 n=33.054

Totaal aantal kinderen met een conqenitale afwiikinq 2.207 2.107 2.241 2.251

Aantal kinderen met meerdere conoenitale afwiikinqen 543 il1
1000 Zenuwstelsel en zintuigen*

1100 Congenitaleafwijkingzenuwstelsel

1110 Anencefalie

1120 Microcefalie

1130 Spina biÍida occulta

1140 Meningo(myelo)cele

Hydrocefalie#

1150 Hydro-/holoprosencefalie zonder NBD*

1160 Encefalocele

1170 Neuromusculaireafirijkingen

1190 Overige congenitale aflrijkingen CZS

1200 Congenitaleafrrijkingzintuigen*

1211 Microphthalmie

1212 Overige congenitale afia/jkingen ogen

1220 Congenitale afr,vijking oren

1290 Overioe conoenitale afwiikinqen zintuioen* 668

4

16

4

33

9

28

45

4

10

68

6

10

30

56

4

1

20

9

20

10

16

2

52

b

28

23

4

b

72

4

4

25

82

10

11

12

13

't4

15

16

17

19

55

33
41 54

135
31 28

43
139
68 73

64
15
18 27

32 66

85

86

TOTAAL CENTRAAL ZENTTWSTELSEL EN ZTNTUTGEN 327 (269) 320 (3s6) 340 (268) 342 (277)

20 2000 Hart en bloedvaten

21 2100 Ontbreken van 1 navelarterie

22 2200 Transpositie van de grote vaten

23 2300 Tetralogie van Fallot

24 2400 Ventrikel septum defect

25 2500 Hypoplastisch linker hart syndroom 48 25

26 2600 Coarctatio aortae (alle aortaboogafirijkingen) 49 48

2900 Overiqe conqenitale afirrriikinq hart en bloedvaten 188

21 11 14 15

91 96 85 98

54555564.
333r'.
180 í99

41 U
55 57

67
66 83

166 211 217

27 28

168 1U

27 2700 Tricuspidalis atresie/stenose

28 2800 Gecompliceerd vitium

11

96

13

85

TOTAAL HART EN BLOEDVATEN 753 í575) 69í (546) 746 (601) 808 (641)

30 3000 Tractus digestivus

31 3100 Lipspleet +/- verhemeltespleet

32 3200 Verhemeltespleet zonder lipspleet

33 3300 Oesofagus atresie/stenose/fistel

Y 3400 Atresie dunne darm

35 3500 Atresie dikke darm/anus

36 3600 Moóus HirschsPrung

37 3700 Malrotatie/volvulus

13

79

40

45

30

41

25

23

69

8

73

48

il
44

v
I

22

66

7

87

3

83

39 3900 Overiqe conqenitale afwiikingen tractus digestivus

38 55

55 47

47 32

40 38

138
17 21

88 58

TOTAAL TRACTUS DIGESTIVUS 365 (338) 358 (331) 384 (357) 353 (321)
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CODE CODE CONGENITALEAFWIJKINGEN

1996 í997-

2003

LNR LNR

't996 1997

LNR LNR

1998 1999

n=19.793 n=21.587 n=22.Q09 n=25.774

40 4000 Tractus respiratorius

41 4100 Choanaal atresie

42 4200 Congenitale afwijkingen trachea

43 4300 Longhypoplasie

44 4400 Congenitaal lobair emfyseem

45 4500 Congenitale Cysteuze Adenoide Malformatie

46 4600 Hydro/chylo thorax

47 4700 Hemia diafragmatica

48 4800 Relaxatie diafragma

49 4900 Overiqe conqenitale afwiikingen tr. respiratorius

25

3

9

16

2

1

3

24

1

23

1

15

19

54

2

3

12

39

5

35

5

12

11

56

1

4

10

35

2

33

5

16

15

53

1

4

11

27

3

33

TOTAAL TRACTUS RESPIRATORIUS 107 (101) 185 (165) 169 (156) 168 (158)

50 5000 Tractus urogenitalis

51 Hypospadie en / of epispadie#

5110 Hypospadie*

5120 Epispadie*

5200 Cryptorchisme

5300 Exstrophiavesicae

5400 Dubbelzijdigenieragenesie

5500 Congenitalecystenier

5600 Obstructieveuropathie

5700 Onduidelijkgeslacht*

59 5900 Overise conqenitale afia/ikinqen tractus uroqenitalis

45

79

38

1

13

í3
30

62

12

85

7

65

1

10

u
49

7

112

10

112

I
68

4

I
22

41

9

136

17

127

I
54

b

I
13

49

14

119

52

53

u
55

56

TOTAAL UROGENITAAL STELSEL 281 (265\ 382 (337) 420 (381) 417 (382)

60 6000 Huid en buikwand

6100 Huid*

61 61 10 Hemangioom (> 4 cm2\

6120 Naevuspigmentosus*

6130 Lymfangioom*

62 6190 Overige congenitale afirijkingen huid

6200 Buikwand*

63 6210 Gastroschisis

64 6220 Omfalocele

67 6230 Hernia umbilicalis

68 6240 Hemia inguinalis

69 6290 Overiqe conqenitale afirrriikinqen buikwand

39

39

4

13

18

39

9

7

37

33

b

1

25

0

5

19

15

83

8

4

18

27

4

1

41

1

11

16

15

63

8

I
'17

25

10

I
59

1

10

22

20

65

8

42

TOTAAL HUID EN BUII«VAND 203(192) 239(229\ 209 (198) 247 (241\

70 7000 Skelet en spierstelsel

71 7100 Polydac§lie

72 7200 Syndactylie

73 Reductiedeformiteit armen en benen#

(focomelie en amelie)

7310 Reductiedeformiteit armen*

7320 Reductiedeformiteitbenen*

3510924
27 30 39 40

28 39 48 45

7

15

12



Bijlage A TNO-rapport I KvL/JPB 2005.152 | Augustus 2005

CODE CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN LNR LNR LNR LNR

1996 1997- 2000 2001 2002 2oo3

2003 n=30.063 n=28.153 n=29.969 n=33.054

40 4000 Tractus respiratorius

41 4í00 Choanaal atresie

42 4200 Congenitale afwijkingen trachea

43 4300 Longhypoplasie

44 4400 Congenitaal lobair emÍyseem

45 4500 Congenitale cysteuze adenoide malformatie

46 4600 Hydro/chylo thorax

47 4700 Hernia diafragmatica

48 4800 Relaxatie diafragma

49 4900 Overige congenitale afirvijkingen tr. respiratorius

4

7

14

40

2

2

10

35

3

29

1

19

12

41

2

1

7

38

5

29

2

12

12

38

2

4

10

35

3

37

4

23

11

42

0

3

6

33

2

30

TOTAAL TRACTUS RESPIRATORIUS í46 (139) 155 íí48) 155 (145) 1il t141\

50 5000 Tractus urogenitalis

51 Hypospadie en / of epispadie#

5í10 Hypospadie"

5120 Epispadie*

5200 Cryptorchisme

5300 Exstrophiavesicae

5400 Dubbelzijdigenieragenesie

5500 Congenitalecystenier

5600 Obstructieveuropathie

5700 Onduidelijkgeslacht'

59 59q0 Overige congenitale aírrrijkingen tractus urogenitalis

52

53

u
55

56

20

í58

9

51

I

í0
25

49

10

145

't4

122

í0
37

7

4

24

65

8

130

í6

149

14

39

2

8

30

77

12

136

17

158

12

37

13

4

23

71

15

169

TOTAAL UROGENITAAL STELSEL 478 (4461 421 (389) 483 A47\ 519 í480)

60 6000 Huid en buikwand

6í00 Huid*

61 6110 Hemangioom (> 4 cm2)

6120 Naevuspigmentosus*

6130 Lymfangioom*

62 6190 Overige congenitale afia/jkingen huid

6200 Buikwand*

63 6210 Gastroschisis

64 6220 Omfalocele

67 6230 Hemia umbilicalis

68 6240 Hernia inguinalis

69 6290 Overige congenitale afirvijkingen buikwand

7

12

21

13

I

48

1

7

11

21

5í

6

19

't4

18

18

1

37

1

16

16

25

46

10

2

14

16

15

1

69

0

8

19

14

59

9

10

12

22

14

2

49

0

I
16

14

48

10

TOTAAL HUID EN BUI]«VAND 203 n92\ 221 eP\ 226 (.213\ 206 í198)

70 7000 Skelet en spierstelsel

71 7100 Polydactylie

72 72OO Syndactylie

73 Reductiedeformiteit armen en benen#

(focomelie en amelie)

7310 Reductiedeformiteitarmen*

7320 Reductiedeformiteitbenen*

26

48

49

23

57

29

40

4
37

18

I
19

5

14

43

47

11

6

18

6
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CODE CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN

1996 1997-

2003

LNR

1996

LNR

1997

LNR

1998

LNR

1999

n='19.793 n=21.587 n=22.009 n=25.774

74

75

76

77

78

7400 Congenitaleheupluxatie

7500 Standafwrjking voeten (niet redresseerbaar)

7600 Overige congenitale afwijkingen extremiteiten

Congenitale afwijkingen van bot en skelet#

7700 Congenitale bot-/skeletafwijking*

Congenitale botafwijkingen#

79 7900 Overiqe conqenitale afi^riikinqen skelet en spierstelsel

20

94

59

19

7

31

25

102

58

54

50

23

106

67

62

41

18

91

39

38

TOÏAAL SKELET- EN SPIERSTELSEL 327 (304\ 372(É,23\ 336e77\ 435(361)

4780 Diverse en multipele congenitale afwijkingen#tr

8000 Multipele/syndromale afwijking*o

8100 Chromosomaleaf,rrrijking*

81 '10 Trisomie 13*

8120 Trisomie 18*

8130 Trisomie 21 (syndroom van Down)

Overige chromosoomafrrtrijkingen#

8140 Andere numerieke chromosomale afr,v. (aantal)*

8190 Overige chromosomale afr,v. (afr,v. structuur)*

8200 Dysmorfie(uitwendig).

8300 Situs inversus

8400 Multipele afiuijkingen, geen syndroom*

8500 Multipele afiarijkingen, wel syndroom*

Multipele afwijkingen#

8900 Overioe multioele/svndromale afwiikinoen*

82

83

1

33

3

1

75

3

20

29

9

37

36

u

72

36

1

15

4

t)

8í

't1

26

50

4

26

39

28

10

6

7

13

99

3

13

93

4

31

44

2035

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE AFWTJKTNGEN 204 (2O0) 282 (249\ 291 (256) v3 (310)

9000 Overige congenitale afw. (met anatomische afir.)*

9100 Endocrinologischeafwijking.

81 91 10 Congenitale hypothyreoidie

9120 Andere endocrinologische aflrijking"

9200 lnbom errors*

9210 1 vgls. Saudubray (verhoogde ketonen)'

9220 2 vgls. Saudubray (verhoogde ketonen+acidose)*

9230 3 vgls. Saudubray (verhoogde lactaat+acidose)*

9240 4 vgls. Saudubray (verh. Ketonen, ammoniak+ acidose)*

9250 5 vgls. Saudubray (hypoglycemie+hepatomegalie)*

9290 Overige inborn errors*

9300 Congenitalemaligniteit*

9310 Hematologischemaligniteit*

9390 Overigecongenitalemaligniteiten*

89 9900 Overiqe conoenitale afrviikinqen

68 33 18

29
16 21 15

01
18 14

00
00
o2
't 0

21
12
20
00
01

97 25 46

6

17

5

7

0

2

3

3

2

I
2

1

0

63

TOTAAL DIVERSE AFWIJKINGEN 113 (113) 140 (139) 124 (121\ 138 (135)

# ln deze vorm alleen in 1996 geregistreerd* ln de LNR vanaf í997 geregistreerd
tr De LNR codes 80 (1996) en 8000 (1997-2000) zijn niet geheel vergelijkbaar aangezien deze niet volledig

dezelfde congenitale afwijkingen betreffen.
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CODE CODE CONGENITALE AFWIJKINGEN

1996 't997-

2003

LNR

2000

n=30.063

LNR

2001

n=28.153

LNR

2002

n=29.969

LNR

2003

n=33.054

74

75

76

77

78

7400 Congenitaleheupluxatie

7500 Standafirvijking voeten (niet redresseerbaar)

7600 Overige congenitale afirijkingen extremiteiten

Congenitale afi,vijkingen van bot en skelet#

7700 Congenitale bot- / skeletafirvijking*

Congenitale botaf,rvijkingen#

12

111

56

53

62

18

'100

il

43

48

17

g+

57

39

44

21

94

65

79 7900 Overige congenitale afirvijkingen skelet en spierstelsel

TOTAAL SKELET. EN SPIERSTELSEL 441 (385) 396 (340) 372(328\ 431 (367)

82

83

80 Diverse en multipele congenitale af,rijkingen#o

8000 Multipele/syndromale afwijking*o

8100 Chromosomaleafirijking*

8110 Trisomie í3*
8120 Trisomie 18*

8130 Trisomie 21 (syndroom van Down)

Overige chromosoomaf,,vijkingen#

8140 Andere numerieke chromosomale aÍw. (aantal)*

8190 Overige chromosomale afirv. (afw. structuur)*

8200 Dysmorfie(uitwendig).

U 8300 Situs inversus

8400 Multipele afirijkingen, geen syndroom*

8500 Multipele afwijkingen, wel syndroom*

87 Multipele afiarijkingen#

q900 Overige multipele/syndromale afiffiikinqen*

10

6

12

19

117

12

23

61

I
32

53

22

15

1',|

10

16

122

13

26

59

7

38

62

24

6

I
5

í3
137

14

17

73

6

36

55

29

2

12

13

't6

117

18

21

69

I
38

49

26

fq-rAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALEAFWTJKTNGEN 375 (345) 403 (371) 399 í363) 390 í350)

22

4

20

5

'16

I
1

2

1

81

0

b

0

0

0

74

9000 Overige congenitale afilrr. (met anatomische aflr.)"

9100 Endocrinologischeafirvijking*

91 10 Congenitale hypothyreoïdie

9120 Andereendocrinologischeafirrrijking*

9200 lnborn enors*

9210 1 vgls. Saudubray (verhoogde ketonen)*

9220 2 vgls. Saudubray (verhoogde ketonen+acidose)*

9230 3 vgls. Saudubray (verhoogde lactaat+acidose)"

9240 4 vgls. Saudubray (verh. Ketonen, ammonlak+

acidose)*

9250 5vgls.Saudubray(hypoglycemie+hepatomegalie)*

9290 Overige inbom errors"

9300 Congenitalemaligniteit*

9310 Hematologischemaligniteit*

9390 Overigecongenitale maligniteiten*

9900 Overioeconqenitaleafirviikinoen

41

I
17

5

I
0

0

1

1

0

5

1

1

3

73

40

4

10

4

15

0

0

0

0

1

7

3

1

3

59

3í

5

24

9

7

0

0

3

0

0

5

4

1

3

u
TOTAAL DIVERSE AFWIJKINGEN 165 (161) 147 fi46\ 176 N7g\ 152fi49\
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Tabel A.4 lnventarisatie van de in het landelijke LVR/LNR bestand geregistreerde aantallen van de
verschillende aangeboren afivijkingen gedurende de jaren 1996-2003. Tussen haakjes wordt het
totale aantal kinderen vermeld. (N.B. Eén kind kan meerdere aangeboren afwiikingen hebben)

CONGEN ITALE AFWIJKINGEN LVR/LNR LVRYLNR LVRYLNR LVRYLNR

1996 1997 1998 1999

70,169 n=18'1.181 n=178.956
Totaal aantal kinderen met een congenitale afirvijking 4.838 4.888

914

5.044

910

5.081

935Aantal kinderen met

Congenitale afwijking CZS en zintuigenl*

Congenitale afrrvijking CZS1

Anencefalie

MicroceÍalie

Spina biÍida+meningo(myelo)cele

Encefalocele2

Neuromusculaire ziektel

Hydrocefalie / holoprosencefalie zonder NBD

Overige congenitale afirvijkingen CZS

Congenitale afwijking zintuigenl *

Microphthalmie2*

Overige congenitale afirijkingen ogen2

Congenitale aflrijking oren2

6

60

57

127

16

5

66

'121

1

29

103

1

7

79

60

139

12

11

72

153

2

0

45

111

2

2

4

71

63

128

18

6

74

1U
1

2

32

115

2

6

16

62

62

125

19

7

87

162

2

3

38

121

4
TOÏML CENTRAALZEN

Congenitale afl,vijking hart en bloedvaten

Ontbreken van I navelstrengarterie

Transpositie van de grote vatení

Tetralogie van Fallotl

Ventrikel septum defectl

Hypoplastisch linker hart syndrooml

Coarctatio aortael

Tricuspidalis atresie/stenosel

Gecompl iceerde ha rtaÍwijki ng (> I bovenstaande

Congenitale afrvijking tractus digestivusl

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagus atresie/stenose/Íistel2

Darm/anus atresie

Ziekte van Hirschsprungl

Malrotatie/volvulusí

12't25

591 (521

181

270

17

8

94

8

5

2

35

672 714 (613

121

2U
28

24

98

12

11

1

u

122

328

19

15

104

11

12

2

60

1s1

318

15

12

96

12

6

2

72
hartafirijkingen)

268 311 302 292
TOTML HART EN BLOEDVATEN 888 (845) 984 (924) 986 (927) 935 (868)

169 190

92 102

u56

211 219

10't 74

53 51

13

15

87 92 82 84

8

4

510
23 16

Congenitale afwijking tractus respiratoriusí

Choanaal atresie2

1

12

2

11

3

17
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVRYLNR LVRYLNR LVRYLNR

2000 2001 2002

LVRYLNR

2003

n=186.802 n=185.524 n=183.727 n=1tE-4?q

Totaal aantal kinderen met een congenitale afwijking 5.177

924

4.880

855

4.619

828

4.601

801Aantal kinderen met meerdere

Congenitale afwijking CZS en zintuigenl*

Congenitale afra/jking CZS1

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifida+meningo(myelo)cele

Encefalocele2

Neuromusculaire ziektel

Hydrocefalie / holoprosencefalie zonder NBD

Overige congenitale atuijkingen CZS

Congenitale afw'rjking zintuigenl *

Microphthalmie2*

Overige congenitale afwijkingen ogen2

Congenitale afwijking oren2

340
81816
56 47 64

69 62 61 63

125 113 102 87

12

10

68

156

b

10

42

96

128

326

20

21

95

22

14

0

95

11

10

70

152

6

5

30

100

113

287

25

20

80

16

15

5

90

275

13

I
90

123

3

4

108

283

21

23

110

í8
15

0

75

I
't'l

47

10

b

40
't36

3

6

107

261

29

23

120

19

17

2

95

289

25 32

90 120

Overige congenitale afiriikingen zintuigenl" 4 6 6 6

TOTAAL CENTRAAL ZENUWSTELSEL EN ZTNTUTGEN 665 (563) 634 (537) 577 (500'1 575

Congenitale afwijking hart en bloedvaten

Ontbreken van 1 navelstrengarterie

Transpositie van de grote vatenl

Tetralogie van Fallotl

Ventrikel septum defecti

Hypoplastisch linker hart syndrooml

Coarctatio aortael

Tricuspidal is atresie/stenosel

Gecompliceerde hartafirvijki ng (> 1 bovenstaande

hartafwijkingen)

hart en 327

TOTAAL HART EN ATEN

Congenitale afirvijking tractus digestivusl

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagus atresie/stenose/fi stel2

Darm/anus atresie

Ziekte van Hirschsprungl

Malrotatie/volvulusl

1.048

4

207

92

42

93

16

17

208

4

í99

107

51

91

b

16

187

0

185

86

49

94

11

17

4

180

108

43

72

7

15

172

TOTAAL TRACTUS

Congenitale afirrrijking tractus respiratoriusl

679 661 1

Choanaal atresie2 7 16 11 19 
-
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVRYLNR

1996

n=1M.692

LVR/LNR

1997

LVFYLNR

1998

n=181.181

LVRYLNR

1999

Congenitale afrarijking tracheal

Longhypoplasiel

Congenitaal lobair emfyseeml

Hydro/chylo thoraxl

Hernia diafragmatica

Relaxatie van diafragmal

5

11

2

2

37

I

119

I
48

1

8

47

2

102

n=170.1

17

41

0

9

51

3

99

n=178.956

14

43

1

I
45

2

í03tractus

TOTAAL TUS RESPIRATORIUS

Congenitale afwijking urogenitaal stelsell

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testes3

Extrophia vesicael

Nieragenesie3

Congenitale cystenierl

Obstructieve uropathieí

Onduidelijk geslachtl*

230 237

19

379

145

1

41

13

25

I
333

151

1

39

30

44

5

5

401

167

2

37

22

38

5

607

14

387

148

4

49

í0
37

11

il2484

TOTML UROGENITAAL STELSEL

Congenitale afirvijking huid- en buikwand3

Congenitale afirijking huidÍ*

Haemangioom

Naevus pigmentosus*

Overige congenitale huidafr,vijkingen2

Congenitale afiuijking buikl*

Gastroschisisi

OmÍaloceler

Hemia umbilicalisi

Hemia inguinalisÍ

1.107 1.157

249

94

71

91

3

12

16

30

7

1.214 1.202n13'l
214

31

74

72

83

0

4

17

13

70

7

221

13

82

80

79

0

7

14

14

56

6

240

14

76

58

109

1

7

18

17

59

7
TOTML HUID EN BUIKru

Congenitale afwijking skelet- en spierstelsell

Polydac§lie

Syndactylie

Reductiedeformiteit armen en/of benen2

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

585 606

19

180

114

I
71

273

478

I
170

115

9

59

251

6

176

125

16

71

262

459

15

203

126

24

64

261

471
TOTAAL

Chromosomale/syndromale congenitale aflrijkingl
Syndroom van Down (trisomie 2i)
Overige chromosomale afirvijkingen2

1.144 fi 1.072 1.115 1.1U I
15

203

141

0

241

132

16

1

240

130

36

6

227

1U
74chromosomale afiiy.)í*
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CONGENITALE AFWIJKINGEN

Congenitale afi^/Uking tracheal 106
Longhypoplasiel 39 34 36 33

Congenitaal lobairemfyseeml 2 2 1 0

Hydro/chylo thoraxl 10 7 I 5

Hernia diafragmatica 48 50 37 52

Relaxatievandiafragma't 2 3 2 2

Overige congenitale afirijkingen tractus respiratorius 92 82 84 71

TOTAAL TRACTUS RESPI RATORI US 205 (1 186 fi74

LVRYLNR

2000

n=í86.802

LVR/LNR

2001

LVR/LNR LVR/LNR

2002 2003

Congenitale afwijking urogenitaal stelsell

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testes3

Exstrophia vesicael

Nieragenesie3

Congenitale cystenierl

Obstructieve uropathiel

Onduidelijk geslachtl*

178
416 375

143 lU 114 126

'r629
42 27 30 21

23 21 27

10 ',10

382 3AÍ

19

43 6í

56
71 62

914
t'lrrarina nnnnanilala.firiikinden tra.Írts rrroncnilalis 624 593 555 535

TOTAAL
.AAL 

STELSEL 1 .314 1 .257) 1.251 (1.197\ 1 .2OO (1.147) 1 .í 60 (1 .1

Congenitale afwijking huid- en buikwand3

Congenitale afirtrijking huidl*

Haemangioom

Naevus pigmentosus*

Overige congenitale huidafiuijkingen2

Congenitale afirijking buikl *

Gastroschisisl

Omfalocelel

Hemia umbilicalisl

Hernia inguinalisi 47355144

220

10

59

63

,:-tr
211

10

55

70 51

93 74

11
415
10 16 17

20218

153 168

11 I
39 55

51

102 76

00
77

15

I

Overigecongenitalebuil$andan^riikingenl 3 9 7 I
TOTAAL HUID EN BUIKWAND 5

Congenitale afwijking skelet- en spierstelsell

Polydac§lie

Syndactylie

Reductiedeformiteit armen en/of benen2

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

19

198

124

27

43

236

495

13

173

88

22

45

237

470

9

161

110

13

33

207

4',t4

13

157

1U
23

39

237

386skelet- en

TOTAAL SKELET- EN

Chromosomale/syndromale congenitale afia/jkingí

Syndroom van Down (trisomie 21)

Overige chromosomale afwijkingen2

1.142 (1 1.048 §A7 (871 959

4

268

93

50

6

276

127

45

8

246

137

47

1

245

119

57chromosomale afw.
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR/LNR

1996

LVR/LNR

1997

LVR/LNR LVR/LNR

1998 í999

n=170.169

Situs inversus2

Multipele (niet eerder genoemde) afwijking

Overige congenitale afirijkingen (met anatomische anv.)1*

Congenitale hypothyreoidie2

Overige endocrinologische afrirrijkingenl"

lnbom errorl*

Congenitale maligniteití*

Overige congenitale aírijkingen n.n.o.

7

192

16

u7

7

172

30

't3

8

16

1

319

3

1U
13

11

9

23

3

405

9

191

58

14

2

13

1

291

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE, DIVERSE

AFWIJKINGEN

e21(8/,4) s68 (904) s74 (e16) 1.062 (ee4)

'l Groep alleen geregistreerd in LNR

2 Groep alleen geregistreerd in LNR & LVR_2

3 Groep alleen geregistreerd in LNR en LVR_1
* ln de LNR pas vanaf 1997 geregistreerd
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVFYLNR LVRYLNR LVRYLNR LVFYLNR

2000 2001 2002 2003

n=186.802 n=185.524 n=183.727 n=186.425

Situs inversus2

Multipele (niet eerder genoemde) afrrijking

Overige congenitale aflrijkingen (met anatomische afi^/.)í* U
Congenitale hypothyreoidie2

Overige endocrinologische afirijkingenl'

lnborn errorl*

10

211

11 í8

't8

10

11

74
197 173

33 26

I
179

19

18

6

22

0

355

167
138

Congenitalemaligniteitl* 4 7 6

Overioe conoenitale afirviikinoen n.n.o. 337 277 343

TOTAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE, DIVERSE

AFWIJKINGEN

1.090 992 (934) 1.006 (935) 1.030 (977)

(.o't7\
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B Aantallen aangeboren afwijkingen in Nederland

Berekend na extrapolatie voor ontbrekende gegevens

Bijlage B
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TabelB.l Geëxtrapoleerde aantal aangeboren afwijkingen in het landelijke LVR/LNR bestand
gedurende de jaren 1996-2003. Tussen haakjes wordt het totale aantal kinderen vermeld.

.B. Een kind kan meerdere

CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR/LNR LVRYLNR LVRYLNR LVR/LNR

1996 1997 1998 1999

n=202.649
Congenitale afwijking CZS en zintuigenl*

Congenitale atuijking CZSI

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifi da+meningo(myelo)cele

Encefalocele2

Neuromusculaire ziektel

Hydrocefalie /holoprosencefalie zonder NBD

Overige congenitale afirvijkingen CZS

Congenitale afwijking zintuigenl *

Microphthalmie2*

Overige congenitale afirijkingen ogen2

Congenitale afrrvijking oren2

8

68

75

146

17

9

72

139

1

42

135

167

1

2

178

3

4

48

150

1311
8625
85 75 66

75 75 82

157 140 ,t36

í3 19 20

1369
78 77 97

172

2

0

53 36

146 141

7
TOTAAL ZENUWSTELSEL ZINTUIGEN

Congenitale afl,vijking hart en bloedvaten

Ontbreken van í navelstrengarterie

Transpositie van de grote vatení

Tetralogie van Fallotí

Ventrikel septum defectí

Hypoplastisch linker hart syndroomí

Coarctatio aortaeí

Tricuspidalis atresie/stenoser

Gecompliceerde hartafirvijki ng (> 1 bovenstaande

hartafirijkingen)

203

326

21

't3

155

o

8

3

45

140

392

21

19

1il
14

14

3

67

166

372

17

13

128

13

I
2

83

836 (71

146

346

31

30

143

14

11

1

73

805

hart en bloedvaten u4 371 354 346
TOTAAL HART EN BLOEDVATEN

Congenitale afuijking tractus digestivusr

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagus atresie/stenose/fistel2

Darm/anus atresie

Ziekte van Hirschsprungí

Malrotatie/volvulusl

1.127 1.195 (1.1 1.156 í'l 1.141 fi
15

2U
109

40

103

11

5

267

2

225

123

61

105

6

26

3

237

113

57

90

11

16

226

10

260

u
il
93

17

17

233

lobair

7ilTRACTUS

Congenitale afrrijking tractus respiratoriusí

Choanaal atresie2

Congenitale afiuijking tracheaí

Longhypoplasieí

753 768

23

't0

7

12

2

2

14

21

46

0

2

14

10

55

2

5

24

20

47

1
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CONGEN ITALE AFWIJKINGEN LVRYLNR LVRYLNR

2000 2001

LVRYLNR

2002

LVRYLNR

2003

n=208.959 n=204.880 n-2M.284 n=202.429

Congenitale afwijking CZS en zintuigenl*

Congenitale afwijking CZSI

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifi da+meni ngo(myelo)cele

Encefalocele2

Neu romusculai re ziektel

Hydrocefalie /holoprosencefalie zonder NBD

Overige congenitale afirijkingen CZS

Congenitale afrrijking zintuigenl*

Microphthalmie2*

Overige congenitale afwijkingen ogen2

Congenitale afwijking oren2

Overioe conqenitale afwiikinqen zintuigení*

55014
12 25 23 16

58 49 67 49

77 65 79 76

132 't19 106 93

1312 11

11 14 14

70 70

166 162

1',t 8

125
u
117

62 41

133 147

54
57
30 40

125 1U

115 117

u2 316

2434

153

20

18

2

82 101

325 338

11

7

53

118

6779
TOTML CENTRA LZENUWSTELSEL EN Z|NTUTGEN 743 (629) 691 (s93) 669 (556) 678 (535)

Congenitale afirijking hart en bloedvaten

Ontbreken van 1 navelstrengarterie

Transpositie van de grote vatenl

Tetralogie van Fallotí

Ventrikel septum defecÍ

Hypoplastisch linker hart syndroomí

Coarctatio aortaer

Tricuspidalis atresie/stenosel

Gecompl iceerde hartaÍwijki ng (> 1 bovenstaande

hartafia/jkingen)

25 21 31 28

't42 124

392 339

21 28

128 109 139

24 17 20

'16 16 18

050
110 97

Overioe conoenitale afiriikinoen hart en bloedvaten 371

TOTAAL HART EN BLOEDVATEN

Congenitale afwijking tractus digestivusí

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleet

Oesofagus atresie/stenose/fi stel2

Darm/anus atresie

Ziekte van Hirschsprungr

Malrotatie/volvulusí

1.229 n.1

7

240

104

43

98

18

18

220

1.062 í.097 1.127

6

220

126

46

76

I
17

181

6

2v
't21

53

96

7

18

198

0

221

100

50

100

12

18

213Overioe conoenitale afwiikino tractus diqestivus

TOTAAL

Congenitale aÍwijki ng tractus respiratoriusí

Choanaal atresie2

Congenitale afwijking tracheaí

Longhypoplasiel

733

1

12

7

38

1

5

7

19

42

2

1

20

11

35

2

4

22

10

35

0lobair
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR/LNR LVRYLNR LVR/LNR
1996 1997 1998
n=191 .620 n=194.663 n=2Q1.620 n=202.M9

LVR/LNR
1999

Relaxatievandiafragma' 1 S 2 2

Overige congenitale aflrvijking tractus respiratorius 145 112 120 119

TOTML TMCTUS RESPIRATORIUS 244 (239) 266 (245) 26s (254) 280 (267)

Hydro/chylo thoraxí

Hernia diafragmatica

Congenitale afrrijking urogenitaal stelselí

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testes3

Extrophia vesicaeí

Nieragenesie3

Congenitale cystenierí

2 I 8 11

42 57 50 51

24 18 10 30

470 399 4U 482

210 224 206

124
41 53

29 13

53il
516
691 630

191

1

46 45

17 43

Obstructieve uropathiel 45 63

Onduidelijk geslachtí* s
Overige congenitale afiryijking tractus urogenitalis 567 634

TOTML UROGENITAAL STELSEL 1.361 (1.308) 1.418 (1.332\ 1.539 (1.455) 1.488 (1.400)

Congenitale afrrvijking huid- en buikwand3

Congenitale airijking huidl*

Haemangioom

Naevus pigmentosus'

Overige congenitale huidafirijkingen2

Congenitale af,rrrijking buikí*

Gastroschisisí

Omfaloceleí

Hernia umbilicalisí

Hernia inguinalisr

295

127

85

123

3

15

24

35

12

2s6

u
96

86

92

0

4

18

19

78

12

2s3

27

102

93

99

0

7

15

20

61

8

288

24

99

77

157

1

8

23

29

68

í0
TOTAAL HUID EN BUI(WANp 719 (681) 725 (704) 685 (663) 784 (763)

Congenitale afirvijking skelet- en spierstelselí

Polydactylie

Syndactylie

Reductiedeformiteit armen en/of benen2

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

Overige congenitale afir. skelet- en spierstek

SKELET- EN SPIERSTELSEL

Chromosomale/syndromale congenitale aír.1

Syndroom van Down (trisomie 21)

Overige chromosomale aflrijkingen2

Dysmorfie (zonder vastgestelde chromosomale

afwijking)í.

Situs inversus2

Multipele (niet eerder genoemde) aia/jking

Overige congenitale afia/jkingen (met anatomische

afil/.)*

Congenitale hypothyreoidie2

2315826
220 206 205 238

141 147 '160 157

1110223/
96 76 85 81

323 314 326

1 .424 (1 _317\ 1.321 fi í.316 (1.í 1.4221
19

243

167

2

I
212

0

2U
158

18

I
208

107

21

272

148

43

8

189

u

18

12

269

119

1M

3

205

20

í9

Overige congenitate afir. skelet- en spierstelsel 577 544 522 560

26
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVRYLNR

2000

LVRYLNR

2001

LVR/LNR LVR/LNR

2002

n=208.959 n=204.880 n=2M.284 n=202.429

Hydro/chylo thoraxr

Hemia diafragmatica

Relaxatie van diafragmaí

Overioe conoenitale afiriikino tractus resDiratorius

53 40 55

322
92 95 82

't0

51

2

105

TOTAAL TRACTUS RESPTRATORIUS 243 (233\ 224 (219\ 204 (193) 215 (195)

Congenitale afirrrijking urogenitaal stelsell

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testes3

Extrophia vesicaer

Nieragenesie3

Congenitale cystenierí

Obstructieve uropathiel

Onduidelijk geslachtl*

Overioe conoenitale afiariikino tractus uroqenitalis

v
517

189

1

4
30

61

7

721

16

448

192

7

28

22

81

I
673

18

469

149

2

u
28

105

I
637

17

463

162

10

21

25

97

16

625

TOTAALUROGENTïAALSTELSEL 1.604(1.534) 1.475(1.322) 1.4s2(1.275\ 1.435(1.203\

Congenitale afwijking huid- en buikwand3

Congenitale afirijking huidl*

Haemangioom

Naevus pigmentosus*

Overige congenitale huidafir,rijkingen2

Congenitale afirijking buikí*

Gastroschisisr

Omfaloceleí

Hemia umbilicalis'

Hernia inguinalisí

Overioe conoenitale buikwandafiuiikinoenr

2U
20

78

81

120

2

4

11

30

56

4

262

17

68

89

94

1

15

16

26

36

I

185

19

48

61

130

0

7

í9
9

61

í0

200

15

69

63

103

0

8

í6
11

50

12

TOTAAL HUID EN BUIKWAND 670 í652) 633 (550) 548 (480) 547 (465)

Congenitale afwijking skelet- en spierstelselr 29 23

236 214

147 109

40 27

53 58

302 306

18 22

19t 1U
135 1U

Polydac§lie

Syndac§lie

Reductiedeformiteit armen en/of benen2

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

19 32

43 58

298

Overiqe conqenitale afiry. skelet- en spierstelsel 563 538 478 463

SKELET- EN SPIERSTELSEL 1.370(í.239) 1.275(1.059) 1.í54(968) 1.191 (958)

Chromosomale/syndromale congenitale afi,v.i

Syndroom van Down (trisomie 21)

Overige chromosomale afwijkingen2

Dysmorfie (zonder vastgestelde chromosomale

afialjking)í*

Situs inversus2

Multipele (niet eerder genoemde) afialjking

Overige congenitale afuijkingen (met anatomische

afi^,.)"

Conoenitale hvoothvreoidie2

9

318

143

60

10

237

52

23

14

283

155

60

10

215

50

10

7

317

107

65

6

189

36

25

2

283

141

8'l

9

193

31

27
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CONGENITALE AFWIJKINGEN LVR/LNR

'1996

n=191.620

LVR/LNR

't997
LVRYLNR LVRYLNR

1998 1999

n=194.663 n=201.620 n=202-6/9
Overige endocrinologísche afi,vijkingent*

lnborn errorsl*
2

14

915
17 31

Maligniteitenl* 1 1 2
Overige congenitale afr,rriikingen n.n.o 445 321 3S9 467
TOÏAAL CHROMOSOMALE, SYNDROMALE, 1.121 (1.027) 1.143 (í.067) 1.120 (1.053) 1.266 (1.185)
DIVERSE NGEN

1 Groep alleen geregistreerd in LNR

2 Groep alleen geregistreerd in LNR & LVR_2

3 Groep alleen geregistreerd in LNR en LVR_1
* In de LNR pas vanaf 1997 geregistreerd
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CONGENITALE AFWIJKI NGEN LVRYLNR. LVruLNR LVRYLNR LVFYLNR

2000 2001 2@2 2003

n=208.959 n=204.880 n=204.284 n=202.429

Overige endocrinologische aftvlikingenl*

lnbom enorsl*

Maligniteitenl*

159
í6- 20

49

13

14

6

400

7

30

0

403overioe conoenitalo afwiikinoen n.n.o 392 318

TO AAL CHROMOSOMATE, SYNDROMALE, DIVERSE í.279(1.175) 1.153(1.031) í.187 í.039) 1,207 (1.061)

AFWUKINGEN
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C Herkomst van de gegevens oyer aangeboren
afirijkingen en gebruikte codes in de afzondertijke
p erinatale registr aties

Bijlagp C
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Tabel C.l Per aangeboren afwijking staat weergeven op basis van welke codes uit de afzonderlijke
landelijke verloskunde registraties en/of landelijke neonatologie registratie deze is
opgebouwd.

AANGEBOREN AFWIJKINGEN LNR Code

1996

LNR Code

1997-2003

LVR_1

Code

LVR-2

Code

Congenitale afwijking CZS en zintuigen nno2

Congenitale afirvijking CZSi

Anencefalie

Microcefalie

Spina bifida, meningo(myelo)cele

Encefalocele

Neuromusculaire ziekte

Hyd rocefal ie /holoprosencefal iea

NeuralebuisdeÍect

Overige congenitale afrrvijking CZS3

Congenitale afwijking zintuigení

Microphthalmie

Overige congenitale afwijking ogen3

Congenitale afwijking oren

Overige congenitale afwijking zintuigen

Congenitale afwijking haÉ en bloedvatení

Ontbreken van í navelstrengarterie

Transpositie van de grote vaten

Tetralogie van Fallot

Ventrikel septum defect

Hypoplastisch linker hart syndroom

Coarctatio aortae

Tricuspidalis atresie/stenose

Gecompliceerde hartafrrijkings

Overige congenitale afi,vijkingen hart en bloedvaten3

Congenitale afirvijking tractus digestivusí

Lipspleet +/- verhemeltespleet

Verhemeltespleet zonder lipspleetG

Oesofagus atresie/stenose/fi stel

Darm/anus atresie

Ziekte van Hirschsprung

Malrotatie/volvulus

Overige congenitale afirvijkingen tractus digestivus3

Congenitale afirvijking tractus respiratori usi
Choanaal atresie

Congenitale afwijking trachea

Longhypoplasie

Congenitaal lobair emffseem

Hydro/chylo thorax

Hemia diafragmatica

't0

11

12

13,14

16

17

15

11,13,14,16

't9

85

86

20

21

22

23

24

25

26

27

28

29

30

31

31,32

33

34,35

36

37

39

40

41

42

43

44

46

47

1000

1 100

1110

1120

1 í30,1 140
,t160

1170

1 150

1110,1í30,1140,

1 160

í 190

1200

1211

1212

1220

1290

2000

2100

2200

2300

2400

2500

2600

2700

2800

2900

3000

3100

3100,3200

3300

3400,3500

3600

3700

3900

4000

4,100

4200

4300

4400

4600

4700

12 1

132
10 3,4,6

7

145
10,12 1,3,4,6,7

I

10

11

12

20

21

22 41

22,21 41,40

42,43

23 44

11

't6

15

17

24

30

20 45
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AANGEBOREN AFWIJKINGEN LNR Code

1996

LNR Code

1997-2003

LVR_1 LVR_2

Code Code

Relaxatie van diafragma

Overige congenitale afwijkingen tractus respiratorius3'7

Gongenitale afwijking urogenitaal stelselí

Hypospadie en/of epispadie

Niet ingedaalde testesT

Extrophia vesicae

Nieragenesie

Congenitale cystenier

Obstructieve uropathie

Onduidelijk geslacht

Overige congenitale afiuijkingen tractus urogenitalis3

Gongenitale aftrvijking huid- en buikwand

Congenitale afwijking huidí

Haemangioom

Naevus pigmentosus

Overige congenitale huidafrrijkingen3

Congenitale afinijki ng buikí

Gastroschisis

Omfalocele

Hemia umbilicalis

Hemia inguinalis

Overige congenitale buikwandafwijkingen3

Congenitale afwijking skelet en spierstelselr

Polydac§lie

Syndactylie

Reductiedeformiteit armen en/of benen

Congenitale heupluxatie

Pes equinovarus zonder NBD

Overige congenitale afwijkingen skelet en spierstelsel3

Chromosomale/syndromale aftrvijkingenr

Syndroom van Down (trisomie 21)

Overige chromosomale afrrijkingen

Dysmorfie (zonder vastgestelde chromosomale afwijking) 8

Situs inversus

Multiple (niet eerder genoemde) afirijking 8

Ctverige congenitale afrrijkingen (met anatomische afr,v.) 
3

Congenitale hypothyreoidie

Overige endocriene afwijkingen 3

lnborn enors

Maligniteiten

Overioe niet nader omschreven conqenitale afuiikingen 3 9900 57 89

48

49

50

51

52

53

il
55

56

59

60

61

62

63

u
67

68

69

70

71

72

73

74

75

76,77,78,79

80

82

83

4800

4900,4500

5000

51 1 0,5120

5200

5300

5400

5500

5600

5700

5900

6000

6100

61 10

6120

6190,6130

6200

6210

6220

6230

6240

6290

7000

7100

7200

7310,7320

7400

7500

7600,7700,7900

8000

8130

8100,8110,8í20,

8140,8190

8200

8300

8400,8500,8900

9000

91 10

9100,9120

9200,9210,9220,92

30,9240,9250,9290

9300.9310.9390

41 61

40 60

69

3í

50

30

5937

42

81

82

83

u56

u
87

35

34

36

46 70

45 71

72

48 73

47 74

50 75,76,79

55

8081

89

'Afrrvilkingen in een hoofdgroep niet nader omschÍeven. Deze worden alleen gecodeerd in de LNR.

Als er meerdere LNR registraties van heEelfde kind zijn (bijvoorbeeld bij overplaatsing van een
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algemeen ziekenhuis naar een ziekenhuis met een NICU) en er ook een speciÍieke afwijking in
dezelfde tractus is gecodeerd vervalt de code van de hoofdgroep. Ook als voor hetzelfde kind in
de LVR een specifiekere diagnose in dezelfde tractus is geregistreerd vervalt de hoofdgroep code.
Voorbeeld: bij een kind met code 16 (encefalocele) in de LVR_2 of code 1í60 (encefalocele) in de
LNR van een algemeen ziekenhuis én code 1100 (congenitale afirvijking CZS niet nader
omschreven) in de LNR van een NICU wordt alleen encefalocele geregistreerd. Bij een kind met
code 1100 congenitale afuijking CZS niet nader omschreven in de LNR zónder enige andere
registratie van afwijkingen van het CZS in LVR of LNR bl[ft de hoofdgroep gehandhaafd. Dit is
nodig om dubbeltellingen te voorkomen.
2 Niet nader omschreven afirvijking in een hoofdgroep die meer dan één tractus omvat.
Behandeling als beschreven onder 1.

3 Overige afwijking in een tractus. Hier worden af,lrijkingen gecodeerd die niet op andere wijze
gecodeerd kunnen worden. Omdat sommige afirijkingen in de ene registratie wel en in de andere
niet als specifieke code geregistreerd kunnen worden vervalt de code als voor hetzelfde kind een
meer speciÍieke afirvijking in dezelfde tractus is geregistreerd. Voorbeeld bij een kind met code 17
(andere afirijkingen aan het hartvaatstelsel) in de LVR_1 en code 20 (corvitium) in de LVR_2
vervalt code 17. ln het geval dat voor dit zelfde kind in de LNR code 2600 (coarctatio aortae) is
geregistreerd vervalt ook code 20 uit de LVR_2.
aHydrocefalie/holoprosencefalie 

wordt alleen geregistreerd als er geen NBD is, bij een kind met
NBD vervalt deze code.
5 Naast de LNR codes 2800 ('97-'03) en 28 ('96) is een gecompliceerde hartafiruijking ook
gecodeerd als bij hetzelfde kind meerdere omschreven hartairijkingen zijn geregistreerd. Het gaat
meestal om de combinatie VSD en tricuspidalis stenose of VSD en coarctatio aortae, maar ook de
combinatie gecompliceerd vitium en VSD komt voor. ln deze gevallen vervallen de afzonderlijk
gecodeerde hartafi,vijkingen.
6 Om onderscheid te kunnen maken tussen een geisoleerde verhemeltespleet en een lipkaak-
verhemeltespleet vervalt de code voor verhemeltespleet als bij hetzelfde kind in één van de
registraties ook een lipspleet is gecodeerd.
7 Bil een te vroeg geboren kind worden overige congenitale afirijkingen van de tractus respiratorius
en niet ingedaalde testes niet als een aangeboren aírtrijking maar als een rijpingsprobleem
beschouwd. Bij kinderen met een aivangerschapsduur van < 36 weken vervallen de betreffende
codes.
I Dysmorfie, alleen als er geen Down oÍ andere chromosoomaflrijking is.
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D Capture-Recapture methode voor schatting van
landetij k p revalentiecij fer

De schatting van het aantal cases met een specifieke afivijking die in geen van de
gebruikte bronbestanden gemeld staat, wordt gedaan met de Capture-Recapture
methode (Buster 2001, van der Heijden 2001, Bishop YMM 1975, Hook 1995).
Aangezien er voor de bestudeerde afwijkingen (schisis en slmdroom van Down) maar
twee bronbestanden gebruikt worden (LVR/LNR met Schisis Registratie en LVR/LNR
met NSCK) betreft het hier een simpele variant van de Capture-Recapture methode die
schematisch als volgt weergegeven kan worden:

Schematische weergcve van de capture-recapture methode gebruikt voor het schatten
van het prevalentiecijfer gebaseerd op in de bronbestanden geregistreerde cases met
een specifieke afwijking sarnen met in geen von de bronbestanden geregistreerde cases
met deze afwijking.

ln dit schema is d het totale aantal cases met een specifieke afwijking dat in de
LVR/LNR registratie gemeld staat en e het totale aantal cases dat in de afwijking
specifieke registratie gemeld staat. Cases die in beide bronbestanden gemeld staan (de
door koppeling bepaalde overlap, zie pangraaf 5.2.5) worden weergegeven met a. De b
en c geven respectievelijk het aantal cases aan dat in de afwijking specifieke registratie
gemeld staan en niet in de LVR/LNR en het aantal cases dat in de LVR/LNR gemeld
staan en niet in de afwijking specifieke registratie. De n geeft het aantal in de
vergeleken bronbestanden geregistreerde cases weer en N geeft het totale aantal cases
weer, inclusiefde schatting van het, op basis van de overlap bepaalde, aantal cases dat
in geen van de bronbestanden gemeld staat (de ?). Met de standaard deviatie (sd) kan
een betrouwbaarheidsinterval om de N berekend worden.

Na berekening van de bijschatting, kan de zogehete ascertainment worden berekend.
Dit geeft de proportie van het totale aantal cases weer dat minstens in één van de
bronbestanden bekend is. De ascertainment wordt als volgt berekend: n/N.

n=d+e-a
11=(d*e)/a
?=N-n
sd = WoÉel(b*c*d*e/a3)

atw reg +
afrry req -
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E Prevalenties van lipspleten en geÏsoleerde
verhemeltespleten

Prevalentie lipspleet +/-verhemeltespleet per 10.000 levendgeborenen berekend op basis
de LVR/LNR registratie en afkomstis uit de Sch

Prevalentie geïsoleerde verhemeltespleet per 10.000 levendgeborenen berekend op basis
de LVR/LNR

van le en ail(omstlg ult de §chlsls
LVR/LNR' Levendgeborenen CBS Prevalentie LVFyLNR Prevalentie Schisis Regishatie

s96 190 189521 10,0

r997 214 192443 11.1 12,4

998 225 199408 't 1,3 11.1

í999 248 200445 12,4 12,8

2000 224 206619 10,8 10,9

2001 227 202603 11,2 11,6

2002 216 202083 10,7 11,3

1003 214 200297 10,7

van stratie en afkomstig uit de Schisis
LVFVLNR- Leverdgeborenen CBS Prevalèntie LVRYLNR Preyalentie Schisis Registratie

1996 102 189521 5,4

t997 117 192443 6,'l 6,2

1998 104 199408 5,2 5,6

t999 76 200445 3,8 4,6

1000 96 206619 4,6 4,6

200í 113 202603 5.6 5.4

2002 96 202083 4,8 5,6

2003 'tí5 200297 5,7




