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Die Frage, ob eine Krankheit genetisch 
festgelegt ~der durch Umweltbedingungen 
entstanden ist, wurde in der Verqangenheit 
Vor allem im Hinblick auf eine m@gliehe 
Pravention al~ wesentlichste Frage angesehen. 
Die Erkenntnis, dass genetische St~rungen 
durchaus umweltbedingt sein k6nnen, f~hrte 
dazu, dass andere Ueberlegungen einbezogen 
Werden m~ssen: die meisten Krankheiten 
ergeben sich aus einem genetischen Substrat, 
das auf eine bestimmte Umwelt reagiert. 
Missbildungen wurden lange Zeit al~ 
haupts~chlieh genetisch angesehen und der 
Begriff der angeborenen Krankheit mit nieht 
vermeidbar gleichgesetzt. Der englische 
Epidemiologe Mc Eeown (1) fordert eine neue 
Begriffsbestimmung: Krankheiten, die bei der 
Befruchtung festgelegt werden (die 
elgentlich~n genetischen Krankheiten), und 
~rankheiten, die nicht 5ei der Be#ruehtung 
festgelegt werden. Die zweite Kategorie der 
Krankheiten ist im Frinzip vermeidbar. Bei 
der ersten Kategorie ist die ~r~vention 
Wesentlieh schwieriger. Dies gilt vet allem 
fdr diejenigen Krankheiten, die bei der 
Befruchtung festgelegt werden, sich abet 
erst nach der Reproduktionsphase zeigen. 
Hiezu geh~ren nach Mc Keown ein Tell der 
Herz-Kreislaufkrankheiten und vielleicht such 
die degenerativen KranKheiten den ~ewegungs- 
apParates. 

Die Erkenntnis, dass Neuralrohrdefekte durch 
falsehe Ern~hrung der ~%utter mitbed~ngt sind, 
hat die Einstellung ins Wanken gebracht, 
Missbildungen seien haupts~ehlich genetisch 
bedingt und die Tatsache, dass viele der 
Schlimmsten Missbild~ngen dureh he,sere 
soziale Bedingungen vermiedgn oder zumindest 
vermindert werden k~nnen, hat dazu qefHhrt, 
dass bei der Erforschung der Ursache yon 
Missbildungen die epidemiologisehe he- 
traehtungsweise mehr und mehr in den 
Vordergrund r~ckt. Die Frage also, ob 
Risikofaktoren fur bestimmte Missbildungen 
gefunden werden k6nnen, kann Hinweise nicht 
nut auf Ursachen, sondern vor allem such auf 
die Vermeidung der Missbildungen geben. Aus 
diesem Grunde ist die ~enaue Betrachtung der 
Vorkommnisse ein wesentlicher Schzitt in der 
Erforechunq dieser Krankheiten. 

Die Mortalit~t ist das Resultat einerseits 
der ~ einer best~mmten Krankheit in 
der Bev61kerung, bzw. der Inzidenz einer 
hestimmten ~i%shildung be• den Geburten, auf 
~er anderen seite aber aueh dasjenige der 
Letalit~t, bzw. der medizinisehen Behand- 
lungsm6gliehkeiten f0r diese Krankheit. 

unterst~tzt vom Schweiz. Nationslfonds 
(Beltrag-Nr. 3.760.i,81) 

Aus diesem Grunde k6nnen Untersehiede in 
Bev61kerungsgruppen einerseits dadurch 
zustandekommen, dass d~e Behandlungsm~g- 
lichkeiten bei gleich h~ufigem Vorkommen 
ungleieh sind, andererseits dadurch, dass die 
Krankheit an sich in dieser Bev~l- 
kerungsgruppe tatsichlich h~ufiger vorkommt. 
Im Folgenden sell der Versuch unternommen 
werden, anhand der Analyse der Mortalit~t 
neugeborener K~nder den Missbildungen und den 
R~ufigkeiten yon Missbildungen in verschie- 
desen Bev61kerungsgruppen unseres Landes 
nachzugehen. 

Methode 

Rls Datenquelle dienten in dieser Analyse die 
G~burtS- und Sterbekarten @er Jahrg~nge 
1979-81. 
Im Jahre 1979 wurde das Geburtsgewicht au~ 
die Geburtskarte in der Schweiz e~gef~hrt. 
Um eine bessere Aussage dber die Bedeut~ng 
des Geburtsgewichts zu erm~glichen, wurde im 
Jahre 1983 eine Fusion der Daten der Geburten 
de~ Jahre 1979-Bi mit den entspreehenden 
S~uglingssterbef~llen durchgef~hrt. Damit 
steht erstmals in der Sehweiz eine Datenbank 
fiber s~mtliche Geburten und Todesf~lle mit 
allen auf den offiziellen Geburts- und 
Sterbekarten vorhandenen Daten zur Verf~gung. 
Als Untersuchungseinheit wurde in den meisten 
F~llen der Kanton qew~hlt, ist doch in der 
Schweiz der Kanton die Einheit im 
Gesundheitswesen. Kantonale Unterschiede 
fallen abet auch zusammen mit religidsen, 
sozialen und ethnischen Kriterien. F~r die 
interpretation der Todesursachen wurde die 
imt%rnationale Klassifikation der Krankheiten 
~nd Todesursachen [2) verwendet. Als 
Missbildungen gelten die N~mmern 940 bis ~59. 
Missbildung tfitt als Grundkrankheit abet 
aoch als Nebenkrankheiten in Erscheinung. 
K~ne genaue Betrachtung der Missbildungen, 
die auf den Sterbekarten nut als 
Nebenkrankheiten erscheinen und an welchen 
die Kinder nicht gestorben sein sollen, 
zeigt, dass haufig diese Misshildungen doch 
als die primire Todesursache gewertet werden 
mdssen (Tabelle l). So fanden sich unte~ den 
57 S~uglingssterbef~llen mit Missbildung als 
~ebenursache deren 14 mit Herzmissbi~dungen, 
4 mit Hydrocephalus, 2 mit Anencephalie und 
mit Agenesie der Nieren. A~s Tabelle i 9eht 
a~eh hervor, dass sich bei den Totgeburten 
~elativ wenig Hissbildungen befinden, w~hrend 
bei den Sauglingssterbef~llen die M• 
bildungen doch rund 40% der Todesursachen 
5usmachen. Wenn wir also yon allen 
aultxetenden Missbildungen sprechen, so 
bezieht sich dies auf 859 Missbildungen aus 
220'540 Geburten oder 2'971 Todesf~llen. 
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Tabelle i: Missbildungen CH 1979-81 

MISSBIL~UNG AL5 GHUNpKNAnKHE[T 

MISSBftUUNC; AL5 ~RU~O- UH~ 
N~B~NKHANKH[$I 

M~SS~$LDUNG NUR ALS HEBE~RAN~Hs ~ OIAL MISSBILDUNGEN 

UHNE MISSBILDtJNGEN GESIORUENs 

IOIAL G~STOr~ENE 

GEBUR~EN IOIAL 

lot ~EBOrENs GESTOR~EnE 
SAUDLIHGE 

105 46~ 

/2 2(JI 

2 ~  i 582/5 

1~1 722 

[ U 0 9  l 1US 

] l q  

TOIAL 

56g 

21~ 

B5~ 

2112 

2~71 

Tabelle 2 zeigt die h~ufigsten t~dlichen 
Missbildungen zn der Schweiz zn den 
Jahrg~ngen 1979-81. Auf dieser Tabelle sind 
sowohl die Totgeborenen wie die im i. 
Lebensjahr Verstorbenen zu finden. Es zeigt 
sich, dass Missbildungen des Herzens am 
hiufigsten sind. Ihre H~ufigkeit betrigt 
1/1'000 Geburten. An 2. Stelle figurieren die 
Missbildungen mehrerer Organe, welche sich in 
1/1'600 F~llen finden. Insgesamt wird eines 
van 300 lebenden Kindern mit einer 
Missbildung geboren und stirbt daran; werden 
die Totgeborenen dazugez~hlt, so betr~gt die 
H~ufigkeit 1/250 Kinder. Allerdings muss 
einschr~nkend gesagt werden, dass nicht alle 
diese Missbildungen direkt zum Tode f~hren 
m~ssen: viele, wie z.B. die Herzkrankheiten 
sind h~ufig behandelbar. 
Kantonale Unterschiede kSnnten also durch 
unterschiedliche Qualit~t medizinischer 
Dienstleistungen oder durch schlechtere 
Erreichbarkeit dieser Dienstleistung bedingt 
sein. 

Tabelle 2: Hiufigkeit tSdlicher Missbildungen 
nach Diagnose: CH 1979-81 
(Totgeborene und im i. Lebensjahr 
verstorbene Siuglinge) 

DIAGNOSE N HXUFIGKEIT 

ANERCEPHALUS 44 ) : 5'000 

5PINA 81FIDA Z8 l : 7'900 

HYDROCEPHALUS 48 I : 4'SOD 
MISSBILOUHGEH DES H E R Z E R S  Z O 5  1 : I ' 1 O O  

MISSBILOUNGEH DER AIMUNGSOgGA~E 37 I : S'DUO 
HISSBILDURGEN DER RIEREN gNU HAR~WEGE 54 I : 4'100 

HISSBILDUROEN DER Rfl0CHEfl DND MUSRELR 51 1 : 4'ODD 

TRISOHIE ~I 2U I : 7'R00 
X-COROMOSOMALs MISSBILDUNGEN (INNL TURNER UHO KLIDEF.] 35 l : 6'300 
~ROERE$ 251 ~ : 880 

TOTAL 

(I&ur Grundkr=nkheit)  

78X 1 : 280 

Abbildung 1 zeigt die Totgeburtenrate und 
Siuglingssterblichkeit in den Kantonen und 
den Anteil Missbildungen. Einzig die Kantone 
Schwyz, Appenzell AR und Neuenburg haben 
einen relativ hohen Anteil Missbildungen bei 
den Totgeburten; in vielen Kantonen findet 
sich gar kein Fall van Missbildungen bei 
Totgeburten, zumindest nicht in der 
Haupttodesursache. Bei der S~uglingssterb- 
lichkeit fallen die Kantone Appenzell IR, 
Glarus, Uri, Unterwalden und Schaffhausen 
dutch einen hohen Anteil Missbildungen auf. 
Es sind dies nicht die Kantone mit besonders 
hoher S~uglingssterblichkeit. 

Abbildung i: Totgeburten (oben) 
S~uglingssterblichkeit nach Kantonen (unten) 
und Anteil Missbildungen 
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Wird die Inzidenz einzelner Missbildungen in 
den oben erw~hnten Kantonen (Uri, Nidwalden, 
Glarus AI und SH) derjenigen der Gesamt- 
schweiz gegen~bergestellt (Tabelle 3), so 
zeigt sich, dass praktisch alle vorkommenden 
Missbildungen h~ufiger sind. Zum Teil mag 
dies mit einer verminderten Operations- 
tltigkeit, z.B. bei den Missbildungen des 
Herzens in diesen Kantonen zusammenh~ngen. 

Tabelle 3: H~ufigkeit tSdlicher Missbildungen 
Totgeborener und im i. Lebensjahr Verstor- 
bener fur Kantone mit insgesamt hoher 
Missbildungsrate. Zum Vergleich die Werte f~r 
die Schweiz 1979-81 

Code D i a g n o s e  

740 A n c e n c e p h a l ~ e  

741 Spl.~ b l t l d a  nO. o c c u l t ~  

742 H y d r o c e p h a l u ~  

7 4 3  H l s l b % ~ d u n g e n  d e ~  N e r v l n l y s L e m l  

7 4 e  Nlssbl%dunge. d e s  I t e r z e n s  

747  H t s s b l l d u n R e n  d e s  KretslauforRane 
7 4 8  H t s ~ b i l d u n g e n  d e r  A t m u n g s o r g s n l  

7 ~ 3  M l l s b ~ l d u n g e n  d e r  H a r n o r g a n e  

756 MIscbtidungen KnoChe~ und Musketn 

7 5 8  N i c h t  ~ l h e r  b e z e ~ c h n e L e  M l s s b l l d u n g e n  

15g Mi$$btldunge. mehrerer Orgsne 

An~eres  

(Grundkrankheit oder  Nebenkrankheit) 

fUR NW GL SH hi 

I : 1'750 
I : ~'30o 
t : 2'300 
I : 7'000 
I : 630 

: 3'5D0 
I : 1'800 

: 3'~0o 

I Z'3O0 
I : 63L} 

I : 1 ' 8 0 0  

I : I s o  

1 : 5'000 
: 7'300 

I : 4'000 
: 7'500 

I ~ 'aDo 
I : ~ ' o o o  

I : S ' 5 o 0  

I : 4 ' 0 0 0  

1 ;IO*OOO 
I : ~'Zoo 
l : 3'SOD 

Wir haben fur die Operationst~tigkeit nur 
indirekte Hinweise. Als solcher Hinweis kann 
die Tatsache gewertet werden, dass sich in 
Kantonen mit hohen Missbildungsraten eine 
niedrige Autopsierate findet (Abbildung 2). 
Wir haben hier Haupt- und Nebenursachen 
untersucht. Autopsien werden aber dart 
hiufiger durchgef~hrt, wo ein Pathologisches 
Institut zur Verf~gung steht. Dies ist an den 
grossen Spitalzentren der Fall, nicht aber in 
abgelegenen Landgemeinden. 
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Abbildung 2: Autopsierate in % (x) und 
Missbildungsrate (y) 
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Als weiterer Hinweis kann die unter- 
schiedliche Sterblichkeit in verschiedenen 
Geburtsgewichtsklassen interpretiert werden 
(Abbildung 3): offenbar kommen viele Kinder 
mit Missbildungen als FrHhgeburten zur Welt. 
Aus diesem Grunde ist der gr~sste Teil der 
gestorbenen Kinder zwischen 1'500 und 2'500g 
auf Missbildungen zur~ckzufuhren. M~glicher- 
weise wird in Kantonen mit neonatalen 
Intensivpflegestationen eine gr~ssere 
Anstrengung unternommen, auch FrBhgeburten 
mit Missbildungen ~berleben zu lassen. 

Abbildung 3: S~uglingssterblichkeit und 
Anteil Missbildungen in verschiedenen 
Geburtsgewichtsklassen 
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Eine Missbildung, die wahrscheinlich in 
Unseren Daten vollst~ndig erfasst wird, ist 
die Anencephalie. Dies zeigt auch der 
Vergleich der Anencephalieh~ufigkeit nach 

Meldung durch die Zivilstands~mter auf den 
Sterbekarten verglichen mit der Meldung durch 
ein Behindertenregister wie es in England (3) 
seit einigen Jahren systematisch durchgef~hrt 
wird, in der Schweiz aber erst im 
Erprobungsstadium ist. Die Registrierung der 
Anencephalie scheint vollst~ndig zu sein. Sie 
ist mit einer H~uf igkeit yon 12/100 ' 000 
( inkl. Totgeburten oder 10/100' 000 bei 
Lebendgeborenen) hiufiger als z.B. in 
Deutschland, wo sie bei lebend Geborenen mit 
5,7/100'000 (4) angegeben wird. 
Die Abbildung 4 der 46 Anencephalie-F~lle, 
die zwischen 1979-81 in CH registriert 
wurden, zeigt, wie ungleich diese verteilt 
sind. Besonders die Region St. Gallen f~llt 
durch eine besondere Hiufung von 
Anencephalien auf. Betrachten wir die 
Herkunft der ~brigen, so finden wit bei 4 
Gebur ten die Herkunft St. Gallen oder 
Appenzell AR. 

Abbildunq 4 : Geographische Verteilung der 
Todesf~lle infolge Anencephalie - CH 1979-81 
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Die Tabelle 4 dber die Anencephalieh~ufigkeit 
seit 1971 in verschiedenen Kantonen zeigt, 
dass die gef~hrdeten Kantone einerseits jene 
sind, die uns wegen ihrer hohen 
S~uglingssterblichkeit aufgefallen sind, 
n~mlich die Kantone Tessin und Freiburg, abet 
auch, dass der Kanton St. Gallen, der in den 
~brigen Analysen iberhaupt nicht aufgefallen 
ist, auch hier eine hohe Anencephalie- 
hiufigkeit zeigt. 

Tabelle 4: Anencephalien bei Lebendgeborenen 
CH 1971-1982 auf 100'000 Geburten 

ZH 8,4 AI/AR 20 
BE 7 

SG 17 
LU i0 

GR 15 

UR I AG 15 
SZ TG 20 
OW 13,4 TI 20 
GL VD 2,7 
ZG VS 5,2 

NE -- 
FR 20 

GE 17,3 
SO 18 

BS Total Geburten 950'805 
8,9 

BL Total Anenc. 106 
N i0/I00'000 

Seit 1970 spielt sich in der Schweiz ein 
kontinuierlicher Abfall dieser Todesursache 
ab. Zwei Gr~nde werden in der Literatur (5) 
hiefur verantwortlich gemacht: bis Mitte der 
siebziger Jahre wird vermutet, dass die 
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soziale Verbesserung zu einer Abnahme der 
Hiufigkeit der Anencephalien gefGhrt haben. 
Ein Hinweis daf~r haben wit in der Tatsache, 
dass auch in der Schweiz noch immer bei 
Auslinderinnen die Anencephalie h~ufiger ist 
als bei Schweizerinnen (Tab. 5). 

Tabelle 5: Anencephalie und Nationalit~t 
der Mutter 

Hiufigkeit Nationalit~t A 

I: 5'600 Schweiz 33 

i: 3'300 Ausland ii 

i: 2'000 Italien 8 

i: 5'000 TOTAL 44 
2 

i) Chi = 2.3 p<n.s. 

2) Chi 2 = 7.0 p<0.01 

G 

184232 1)2) 

36308 i) 

16439 2) 

220'540 

Signifikant ist der Unterschied, wenn nur 
Italienerinnen mit Schweizerinnen verglichen 
warden. Seit Mitte der Siebziger-- Jahre 
scheinen die regelm~ssig durchgef~hrten 
Screening-Untersuchungen dazu zu f~hren, dass 
Schwangerschaften mit Anencephalien in einem 
Fr~hstadium unterbrochen werden. So kamen im 
Jahr 1982 in CH nut noch 3 lebende Kinder mit 
Anencephalie zur Welt. Aus diesem Grunde muss 
ein grosset Teil der Abnahme der Anencephalie 
als Folge des Screenings und nicht als 
Verbesserung des Gesundheitszustandes der 
Bev~ikerung gewertet werden. Diese These wird 
unterst~tzt durch die Resultate der 
Alpha-Feto-Protein-Studie, in welcher auf 
16'000 Schwangerschaften 14 Anencephalien 
entdeckt wurden, wovon 13 zum indizierten 
Abort f~hrten, eine einzige ging spontan 
verloren (6). So muss bef~rchtet werden, dass 
die Anencephalie in der Schweiz keineswegs im 
Abnehmen ist. Der Fortschritte der Medizin 
wegen m~ssen wit nun unsafe Ursachensuche auf 
ein anderes Niveau verschieben: wit warden 
uns den Produkten der Interruptionen zuwenden 
m~ssen und diese waiter erforschen. Denn es 
kann nicht nut das Ziel sein, dass keine 
Kinder mehr mit Anencephalie zur Welt kommen, 
es muss das Ziel sein, die Risikofaktoren f~r 
diese Anencephalien besser kennenzulernen, um 
auch diese hohe Inzidenz indizierter Aborte 
aus diesem Grunde zu vermeiden. 

Schlussbemerkung 

Bei der Analyse der Anencephalie ging es 
nicht datum, einem seltenen Ereignis 
nachzugehen. Die Anencephalie wurde deshalb 
gew~hlt, weil sic stellvertretend ~ber die 
H~ufigkeit yon Missbildungen eine Aussage 
machen kann und unter den Missbildungen in 
der Vergangenheit die am zuverlissigsten 
Registrierte darstellt. Sie ist abet auch ein 
Beispiel dafHr, dass der praktizierende Arzt 
sich kaum auf seine "Eindr~cke" verlassen 
kann, sondern, dass eine kontinuierliche 
epidemiologische Betrachtung der vorkommenden 
Ereignisse notwendig ist. Wenn in Zusammen- 
hang mit der H~ufung der Anencephalien in St. 
Gallen ein Gyn~kologe die Bemerkung machte, 
dass, wenn dam so wire, dies schon lingst 
aufgefallen w~re, so muss ihm ent- 
gegengehalten werden, dass gerade diese 
seltenen Ereignisse eben so selten sind, dass 
kaum einer der beteiligten Aerzte zwei dieser 
Fille in einem Jahr sieht und aus diesem 

Grunde eine Hiufung nicht feststellen kann. 
Diese Analysen stehen fir die Schweiz im 
Anfang. Es ging hier datum, zu zeigen, 
welcher Weg beschritten werden kann und wo 
allenfalls Risikofaktoren definiert werden 

k~nnen und die Forschung weitergehen muss. 

Zusammenfassung 

Anhand der Daten aus Geburts-und Sterbekarten 
der Geburtskohorten 1979-81 wird den 
Totgeburten und gestorbenen S~uglingen 
nachgegangen. 
Missbildungen sind f~r ca 40% der Todesf~lle 
im i. Lebensjahr verantwortlich. Kantonale 
Unterschiede in der Hiufigkeit verschiedener 
Missbildungen machen deutlich, dass nicht nut 
unterschiedliche Inzidenz, sondern auch 
unterschiedliche Letalit~t eine Rolle spielt. 
Am Beispiel der Anencephalie wird diesen 
Fragen im Detail nachgegangen. 

R~sum~ 

Epid@miologie des malformations l~tales en Suisse 
Les morts-n@s et les d~c&s infantiles survenus dans la 
cohorte des naissances 1979-1981 ont ~t~ analys~s 
partir des certificats officiels. Les malformations 
sont responsables d'environ 40% des d&e@s survenant 
avant l'a~e d'un an. L'analyse des differences entre 
les cantons montre qu'il ne s'agit pas seulement d'une 
diff@rence d'incidence mais @galement d'une difference 
de mortalitY. Ces considerations sont examin@es en 
d~tail ~ propos de l'anenc@phalie. 

SLunmary 

Epidemiology of letal congenital malformations in 
Switzerland 
Official certificates of stillbirth and infant death 
are analised in the birth cohort of 1979-81. 
Congenital malformations account for approx. 40% of 
infant mortality. Cantonal differences in malformation 
rates are not explained by different incidence of such 
malformations only, but also by differences in 
letalty. Incidence of Anencephaly is examined in 
detail. 
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