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Federfihrende Fachgesellschaften

Deutsche Gesellschaft fur Gynakologie und Geburtshilfe (DGGG) e.V.
Représentanz der DGGG und Fachgesellschaften

Hausvogteiplatz 12

D-10117 Berlin
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Schweizerische Gesellschaft fir Gyndkologie und Geburtshilfe (SGGG)
Gynécologie Suisse SGGG

Altenbergstrale 29

Postfach 6

CH-3000 Bern 8

sekretariat@sggg.ch

http://www.sggg.ch/

In Reprasentanz durch den Préasident der DGGG
Prof. Dr. Anton Scharl

Direktor der Frauenkliniken

Klinikum St. Marien Amberg

Mariahilfbergweg 7

92224 Amberg

Kliniken Nordoberpfalz AG

Sollnerstr. 16

92637 Weiden

In Reprasentanz durch Prasident der SGGG
Dr. med. David Ehm

FMH far Geburtshilfe und Gynéakologie
N&ageligasse 13

CH-3011 Bern

In Reprasentanz durch die Prasidentin der OEGGG
Univ. Prof. Dr. Petra Kohlberger

Universitatsklinik fir Frauenheilkunde Wien
Wwahringer Gurtel 18-20

A-1090 Wien

gynécologie OEGGG QG

I © Leitlinienprogramm der DGGG, OEGGG und SGGG 2018




gynécologie

Weibliche genitale Fehlbildungen

Leitlinieninformationen

Leitlinienkoordinator/ Ansprechpartner

Der hier genannten Koordinatoren haben maBgeblich an der

-organisation, -anmeldung, -entwicklung, -redaktion,
-evaluierung und -publikation beigetragen.

(L)

Leitlinienplanung,

-implementierung

und

Inhaltliche Fachanfragen zu den in der Leitlinie abgehandelten Themen sind zunachst

ausschlieBlich an die Koordinatoren zu richten.

Univ.-Prof. Dr. Peter Oppelt, MBA
Kepler Universitatsklinikum
KrankenhausstralRe 26-30

A-4020 Linz

Telefon: +43 (0) 5 7680 84 / 26815
Fax: +43 (0) 5 7680 84 / 26814

peter.oppelt@kepleruniklinikum.at

www.kepleruniklinikum.at

Journalistische Anfragen sind an den Herausgeber
Leitlinienkommission der DGGG dieser Leitlinie zu richten.

OEGGG

oder

alternativ

an

die
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Leitliniengruppe

Tabelle 1: Federfiihrender und/oder koordinierender Leitlinienautor:

Autor/in AWMF-Fachgesellschaft

Prof. Dr. Peter Oppelt AGE, DGGG, OEGGG

Die folgenden Fachgesellschaften / Arbeitsgemeinschaften / Organisation / Verein
haben Interesse an der Mitwirkung bei der Erstellung des Leitlinientextes und der
Teilnahme an der Konsensuskonferenz bekundet und Vertreter fur die
Konsensuskonferenz benannt:

Tabelle 2: Repréasentativitat der Leitliniengruppe: Beteiligung der Anwenderzielgruppe

(alphabetisch geordnet)

DGGG-Arbeitsgemeinschaft (AG)/
AWMF/Nicht-AWMF-Fachgesellschaft/

Organisation/Verein

AGE (Arbeitsgemeinschaft gyn. Endoskopie)

AGG (AG Geburtshilfe & Pranatalmedizin)

AGKJ (AG Kinder- und Jugendgynakologie)

ARGUS (Arbeitsgemeinschaft fur Ultraschalldiagnostik)

DGGG (Deutsche Gesellschaft fur Gynakologie und Geburtshilfe)

DGKCH (Deutsche Gesellschaft fur Kinderchirurgie)

DGKJ (Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und Jugendmedizin)

DGPRAC (Deutsche Gesellschaft der Plastischen, Rekonstruktiven und Asthetischen
Chirurgen)

DGU (Deutsche Gesellschaft fur Urologie)

DKPM (Deutsches Kollegium fir Psychosomatische Medizin)

GFH (Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik)
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DGGG-Arbeitsgemeinschaft (AG)/

AWMF/Nicht-AWMF-Fachgesellschaft/
Organisation/Verein

GPR (Gesellschaft fir Padiatrische Radiologie)

Gynea (Schweizerische Arbeitsgemeinschaft fiir Kinder- und Jugendgynakologie)

OEGGG (Osterreichische Gesellschaft fiir Gynakologie & Geburtshilfe)

SGGG (Schweizer Gesellschaft fir Gynakologie & Geburtshilfe)

SGKC (Schweizerischen Gesellschaft fur Kinderchirurgie )

SGP (Schweizerische Gesellschaft fir Padiatrie)

Swiss PU (Schweizerischen Gesellschaft fur Kinderurologie)

Die Moderation der Leitlinie wurde dankenswerterweise von Dr. med. Monika
Nothacker, MPH (AWMF-zertifizierter Leitlinienberater/-moderator) itbernommen.

Tabelle 3: beteiligte Leitlinienautoren/innen (alphabetisch geordnet):

DGGG-Arbeitsgemeinschaft (AG)/
AWMF/Nicht-AWMF-Fachgesellschaft/
Organisation/Verein

Autor/in

Mandatstrager/in

Binder Helge, Prof. Dr. AGE/DGGG
Birraux Jacques, Dr. SGKC
Brucker Sara, Prof. Dr. AGE/ DGGG
Dingeldein Irene, Dr. SGGG
Draths Ruth, Dr. Gynea
Eckoldt Felicitas, Prof. Dr. DGKCH
Fallers Ulrich, Dr. AGE/ DGGG
Hiort Olaf, Prof. Dr. DGKJ
Hoffmann Dorit, Dr. SGP

gynecologie OEGGG 3L
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Autor/in
Mandatstrager/in

DGGG-Arbeitsgemeinschaft (AG)/

AWMF/Nicht-AWMF-Fachgesellschaft/

Organisation/Verein

Hoopmann Markus, PD Dr. ARGUS
Hucke Jirgen, Prof. Dr. AGE/ DGGG
Korell Matthias, PD Dr. AGE/ DGGG
Krege Susanne, Prof. Dr. DGU
Kihnert Maritta, Prof. Dr. AGG
Ludwikowski Barbara PD Dr. DGKCH
Mentzel Hans-Joachim, Prof. Dr. | GPR

O’'Dey Dan mon, PD Dr. DGPRAC

Oppelt Peter, Prof. Dr.

AGE/ DGGG/ OEGGG

Rall Katharina, Dr. AGKJ
Rimbach Stefan, PD Dr. AGE/ DGGG
Schaffeler Norbert, Dr. DKPM
Shavit Sandra, Dr. SGKC

Stein Raimund, Prof. Dr. DGU

Utsch Boris, PD Dr. DGKJ
Wenzl Rene, Prof. Dr. OEGGG
Wieacker Prof. Dr. GFH

Zeino Mazen, Dr. Swiss PU

Folgend genannte AGs/Fachgesellschaften/Organisationen/Vereine wurden zu Beginn
Es wurde jedoch auf die Anfrage nicht zeitnah
reagiert und somit konnten keine Mandatstrdger zur Leitlinienerstellung bertcksichtigt

der Leitlinienerstellung angefragt.

werden.

gynécologie
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AKKU (Arbeitskreises fir Kinderurologie) der OGU (Osterreichischen Gesellschaft fiir
Urologie)

Tabelle 4: Weitere nicht beteiligte Fachgesellschaften (alphabetisch geordnet)

AG FIDE

Folgende Fachgesellschaften/Organisationen waren zunédchst vorgesehen, wurden
bzw. waren dann aber aus Ressourcengrinden bzw. wegen mangelnder Ruckmeldung
nicht beteiligt: European Society for Gynecological Endoscopy (ESGE), European
Society of Human Reproduction and Embryology (ESHRE), DGf gynakologische
Endokrinologie und Fortpflanzungsmedizin, Arbeitsgemeinschaft Frauengesundheit in
der Entwicklungszusammenarbeit (FIDE AG), Arztliche Gesellschaft zur
Gesundheitsforderung der Frau (AGGF), NATUM (Naturheilkunde,
Komplementarmedizin, Akupunktur und Umweltmedizin in der Frauenheilkunde), DGf
Psychosomatische Frauenheilkunde und Geburtshilfe (DGPFG), Board fur Préanatal-
und Geburtsmedizin, Vereinigung der Hebammenlehrer AG.

Patientenbeteiligung

Eine direkte Beteiligung von Patienten bzw. Patientenvertreter erfolgte nicht, da fur
die angeborenen (genitalen weiblichen Fehlbildungen Kkeine entsprechende
Selbsthilfeorganisation identifiziert wurde.
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Leitlinienkommission der DGGG

Abbildung 1: Grafische Darstellung der Leitlinienkommission
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Prasident und Vorstand der DGGG
Prof. Dr. Anton Scharl

Leitlinienbeauftragter Leitliniensekretariat
AWMF-Leitlinienbeauftragter Dr. Paul GaR, Dr. Gregor Olmes,
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Prof. Dr. Matthias W. Beckmann
Stellv. Leitlinienbeauftragter
Prof. Dr. Erich-Franz Solomayer

Ehrenvorsitzende
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Delegierte der DGGG Leitlinienkommission
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Prof. Dr. Olaf Ortmann PD DxMax D'\fterich Prof. Dr. Uwe Ulrich
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Prof. Dr. Franz Kainer PD Dr. Friederike Siedentopf Prof. Dr. Holger Stepan
Prof. Dr. Ulrich Gembruch Prof. Dr. Matthias David Prof. Dr. Frank Louwen
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Leitlinieninformationen

Leitlinienbeauftragter der DGGG
Prof. Dr. med. Matthias W. Beckmann
Universitatsklinikum Erlangen
Frauenklinik

Universitatsstrasse 21-23

D-91054 Erlangen

http://www.frauenklinik.uk-erlangen.de

Leitlinienbeauftragter der SGGG

Prof. Dr. med. Daniel Surbek

Universitatsklinik fir Frauenheilkunde, Geburtshilfe und feto-maternale Medizin
Inselspital Bern

EffingerstralRe 102

CH-3010 Bern

Leitlinienbeauftragter der OEGGG

Prof. Dr. med. Karl Tamussino

Universitatsklinik fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe Graz
Auenbruggerplatz 14

AT-8036 Graz

Leitliniensekretariat der Leitlinienprogramms der DGGG, OEGGG und SGGG
Dr. med. Paul Gaf, Christina Meixner

Universitatsklinikum Erlangen

Frauenklinik

Universitatsstrasse 21-23

D-91054 Erlangen

Telefon: +49 (0) 9131-85/44063 oder +49 (0) 9131-85/33507

Telefax: +49 (0) 9131-85/33951

leitlinien@dggg.de

http://www.dggg.de/leitlinienstellungnahmen/
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Weibliche genitale Fehlbildungen

Leitlinieninformationen

Das DGGG Leitlinienprogramm unterstitzte finanziell das Leitlinienprojekt mit €5.000.
Dazu gehdrten Reisekostenerstattungen, Literaturrecherchen, Methodikern,
Konsensuskonferenzen usw. Die redaktionelle Unabhé&ngigkeit wurde mit folgenden
MaRnahmen gewahrt:

Finanzierung

Publikation

Das derzeitige Publikationsorgan ist die Geburtshilfe und Frauenheilkunde (GebFra)
des Thieme Verlags. In diesem wird nach Verdffentlichung der Leitlinie angestrebt, die
Langversion (bei maximal 10-12 Seiten des Leitlinientexts) oder die Kurzversion zu
publizierten. Ein Supplement im Frauenarzt ist moglich. Die aktuelle Version zum
Download dieser Leitlinie finden Sie auf der Website der AWMF.

http:// www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/015-052.html

Zitierweise

Die korrekte Zitierweise dieser Langversion der Leitlinie besteht aus folgender
Syntax. Diese Syntax ist bei der Benutzung im Rahmen von Publikationen bei
Fachjournalen zu beachten, wenn in den Autorenhinweisen keine eigene Zitierweise
vorgegeben wird:

Female genital malformations. Guideline of the DGGG, SGGG and OEGGG
(S2k-Level, AWMF Registry No. 015/052, March 2020.
http://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/015-052.html

Leitliniendokumente

Dieses gesamte Leitliniendokument wird als Langversion bezeichnet. Um den Umgang
des Leitlinieninhalts flir spezielle Situationen (Praxisalltag, Vortrdge) oder nicht
medizinische Interessensgruppen (Patienten, Laien) zu erleichtern, wird in dieser
Leitlinie die Erstellung einer Kurzversion und einer DIA-Version angestrebt.

Nach den Vorgaben des AWMF-Regelwerks (Version 1.0) ist fur die Erstellung dieser
Leitlinie eine Interessenkonflikterklarung notig.

Des Weiteren wird fur die Erstellung einer Leitlinie ab S2-Niveau (S2e/S2k/S3) ein
ausfuhrlicher Leitlinienreport mit ggf. Evidenztabellen (S2e/S3) eingefordert und wird
mit der Langversion publiziert. Dazu finden Sie im separaten Kapitel Publikation mehr.
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Leitlinieninformationen

Die Zusammenfassung der Interessenkonflikte aller Leitlinienautoren und den
Leitlinienreport finden Sie in diesem Dokument in einem separaten Kapitel
Interessenkonflikte.

Urheberrecht

Der Inhalt der Nutzungsrechte umfasst ,das Recht der eigenen nicht
auszugsweisen Vervielfaltigung, Verbreitung und Speicherung, 6ffentlicher
Zuganglichmachung auch durch interaktive Produkte oder Dienste das
Vortragsrecht sowie das Recht zur Wiedergabe durch Bild und Tontrager in
gedruckter und elektronischer Form, sowie das Anbieten als
Anwendungssoftware fir mobile Betriebssysteme.“. Die Autoren koénnen
ihre Nutzungsrechte an Dritte einmalig Ubertragen, dies geschieht entgegen
8§32 des UrhG immer unentgeltlich. Dabei werden beispielsweise der
Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen
Fachgesellschaften (AWMF) einfache Nutzungsrechte zur Verdffentlichung
auf ihrer Homepage ubertragen. Des Weiteren ist es madglich ein
beschranktes einmaliges Nutzungsrecht zu UuUbertragen. Diese Dritten
(Verlage etc.) sind berechtigt, die Leitlinie z.B. in einer Fachzeitschrift zu

anécerdie  OEGGG >
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Weibliche genitale Fehlbildungen

Leitlinieninformationen

Aus Grinden der besseren Lesbarkeit wird auf die durchgehende Verwendung
méannlicher und weiblicher Sprachformen verzichtet. S&mtliche méannliche
Personenbezeichnungen gelten fir beiderlei Geschlecht.

Genderhinweis

Besonderer Hinweis

Die Medizin unterliegt einem fortwahrenden Entwicklungsprozess, sodass alle
Angaben, insbesondere zu diagnostischen und therapeutischen Verfahren, immer nur
dem Wissensstand zurzeit der Drucklegung der Leitlinie entsprechen kénnen.
Hinsichtlich der angegebenen Empfehlungen zur Therapie und der Auswahl sowie
Dosierung von Medikamenten wurde die groRtmaogliche Sorgfalt beachtet. Gleichwohl
werden die Benutzer aufgefordert, die Beipackzettel und Fachinformationen der
Hersteller zur Kontrolle heranzuziehen und im Zweifelsfall einen Spezialisten zu
konsultieren. Fragliche Unstimmigkeiten sollen bitte im allgemeinen Interesse der
Redaktion mitgeteilt werden.

Der Benutzer selbst bleibt verantwortlich fir jede diagnostische und therapeutische
Applikation, Medikation und Dosierung.
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Leitlinieninformationen

Abkirzungen

Tabelle 5: Verwendete Abkilirzungen

ACTH

AFS

AGS

ALARA

AMH

ARM

BEEK

CAIS

CAIS

DHT

DSD

FGM/C

FSFI

GFR

HRT

IK

ISSVA

IVF

MRKHS

MRT

MUS

Adrenocorticotropin

American Feritility Society

Adrenogenitales Syndrom

as low as reasonable achievable
Anti-Miullerisches Hormon

anorektalen Malformationen
Blasenekstrophie-Epispadie-Komplexes
komplette Androgen-insensitivitats-Syndrom
Syndrom der komplexes Androgen-Intensivitat
Dihydrotestosteron

disorder of sexual development

Female Genital Mutilation/Cutting
Female-Sexual-Function-Index

Glomerulare Filtrationsrate

Hormone Replacement Therapy

intermittierender Katheterismus

internationalen Gesellschaft zum Studium von vaskularen

Anomalien

In Vitro Fertilisation

Mayer —Rokitansky-Kister- Hauser Syndrom
Magnetresonanztomografie

Miktionsurosonografie
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Leitlinieninformationen

PCOS Poly-zystisches Ovar Syndrom

PK persistierende Kloake

PSARVUP Posterior Sagittal Ano Recto Vagino Urethroplasty
TAR Thrombocytopenia Absent Radius

TSPY Testis-Specific Protein Y

TUM Totalen Urogenitalen Mobilisation

VUR vesikoureterorenalem Reflux
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Weibliche genitale Fehlbildungen

Leitlinienverwendung

. Leitlinienverwendung

Anderungen/Neuerungen

Zur vorigen Leitlinien aus dem Juli 2010 ergaben sich wie folgt Anderungen:
1. Die Leitlinie wurde vom S1 auf ein S2k Konsensus gehoben

2. Die Autorengruppe wurde durch Kinderarzte, Kinderradiologen,
Kinderurologen und Kinderchirurgen ergénzt

3. Es handelt sich um eine gemeinsame Leitlinie der DGGG, OEGGG &
SGGG

4. Alle Kapitel der Leitlinie wurden inhaltlich aktualisiert und Punkte aus der
Kinder- und Jugendheilkunde implementiert

5. Die Kapitel (5) Transition, (11) Komplexe Urogenitale Fehlbildungen, (12)
GefaBmalformationen, (15) Psychosomatische Begleitung & (16)
Tumorrisiko wurden ergéanzt

Fragestellung und Ziele

Darstellung des sinnvollen diagnostischen wund therapeutischen Vorgehens fir
Patientinnen mit angeborenen Fehlbildungen des weiblichen Genitale

Versorgungsbereich

1. Stationarer Versorgungssektor
2. Ambulanter Versorgungssektor
3. Teilstationarer Versorgungssektor

4. Primararztliche/ spezialisierte Versorgung

Patientinnenzielgruppe

Die Leitlinie richtet sich an weibliche Kinder, Jugendliche und Frauen mit genitalen
Fehlbildungen.
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Leitlinienverwendung

Anwenderzielgruppe / Adressaten

Diese Leitlinie richtet sich an folgende Personenkreise:
Gynéakologinnen/Gynéakologe in der Niederlassung
Gynéakologinnen/Gynéakologe mit Klinikanstellung

Arztinnen/ Arzte fir Kinder- und Jugendheilkunde in der Niederlassung
Arztinnen/ Arzte fir Kinder- und Jugendheilkunde mit Klinikanstellung
Arztinnen/ Arzte fir Kinderchirurgie in der Niederlassung

Arztinnen/ Arzte fir Kinderchirurgie mit Klinikanstellung

Arztinnen/ Arzte fir Kinderradiologie in der Niederlassung

Arztinnen/ Arzte fir Kinderradiologie mit Klinikanstellung

Arztinnen/ Arzte fir Kinderurologie in der Niederlassung

Arztinnen/ Arzte fir Kinderurologie mit Klinikanstellung

O 0O 0 0 0 0 0 0 0 090

Psychosomatische tatige Arztinnen/Arzte und Psychologinnen/ Psychologen in der
Niederlassung

O

Psychosomatisch tatige Arztinnen/Arzte und Psychologinnen/ Psychologen mit
Klinikanstellung

Die Leitlinie dient auch zur Information fir Angehdrige von weiteren
Gesundheitsberufen die Patientinnen mit genitalen Fehlbildungen betreuen, z.B.
Pflegekrafte.
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Leitlinienverwendung

G5 e

Die Gaultigkeit dieser Leitlinie wurde durch die Vorstande/Verantwortlichen der
beteiligten Fachgesellschaften/Arbeitsgemeinschaften/Organisationen/Vereine, sowie
durch den Vorstand der DGGG und der DGGG-Leitlinienkommission sowie der SGGG
und OEGGG im 4. Quartal 2019 bestatigt und damit in seinem gesamten Inhalt
genehmigt. Diese Leitlinie besitzt eine Giltigkeitsdauer von 1.4.2020 bis 31.03.2023.
Diese Dauer ist aufgrund der inhaltlichen Zusammenhé&nge geschétzt.

Verabschiedung und Gultigkeitsdauer

gynécologie OEGGG OG
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Leitlinienverwendung

Bei dringendem Bedarf kann eine Leitlinie friher aktualisiert werden, bei weiterhin
aktuellem Wissenstand kann ebenso die Dauer auf maximal 5 Jahre verldngert
werden.

Uberarbeitung und Aktualisierung

Die Leitlinienkommission der DGGG, SGGG und OEGGG hat dazu ein Ubersichtliches
Flow-Chart entwickelt, welches zunéachst fir jede gemeinsame Leitlinie dieser
Fachgesellschaften gilt:

Feststellung eines Uberarbeitungs- oder Erganzungsbedarf

Geringe Dringlichkeit J(hoher Aufwand) Hohe Dringlichkeit | (geringer Aufwand)

Vorgezogenes oder regulares Update der
gesamten Leitlinie oder einzelner Kapitel
(Entsprechend der Giiltigkeit der aktuellen
Leitlinienversion maximal von 5 Jahren)

Amendment vor Ablauf der Leitlinie einzelner Kapitel
(ohne AWMF-Anmeldung)

1. Entwurf eines Anderungsvorschlages durch die

verantwortliche Arbeitsgruppe der letzten

Leitlinienversion.

Umlauf des Anderungsvorschlages an alle beteiligten

Autoren und Gesellschaften

3. Abstimmung und Genehmigung des finalen
Anderungsvorschlages

4. Erstellung einer tberarbeiteten Version im Teilbereich
der Leitlinie und ggf. des Leitlinienreports.

1 Anmeldung durch den
Leitlinienkoordinator Uiber das 2
Leitliniensekretariat der DGGG, OEGGG
und SGGG an die AWMF.

2 Komplette oder partielle Uberarbeitung
der Leitlinie entsprechend dem
Methodischen Standards der AWMF zur

Erstellung einer Leitlinie (siche AWMF 5. Ubermittlung der iiberarbeiteten Version im Teilbereich
Regelwerk). durch den Leitlinienkoordinator Giber das
Leitliniensekretariat der DGGG, OEGGG und SGGG an
die AWMF.
Zeit bis zur Aktualisierung: ca. 1-2 Jahre Zeit bis zur Aktualisierung: ca. 1 bis 6 Monate

Ansprechpartner fur diese Prozesse sind die federflhrende Autoren der
Leitliniengruppe in enger Zusammenarbeit innerhalb der festgelegten Glultigkeitsdauer
oder nach Ablauf der Gultigkeit die Leitlinienkommission der DGGG.
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Methodik

DL

Leitlinien sind als ,Handlungs- und Entscheidungskorridore® zu verstehen, von denen
in begrindeten Fallen abgewichen werden kann oder sogar muss. Die Anwendbarkeit
einer Leitlinie oder einzelner Empfehlungsgraduierungen muss in der individuellen
Situation vom Arzt geprift werden im Hinblick auf die Indikationsstellung, Beratung,
Praferenzermittlung und die Beteiligung der Patientin an der Therapie-Entscheidung in
Zusammenhang der verfugbaren Ressourcen.

Leitlinienimplementierung

Die verschiedenen Dokumentenversionen dieser Leitlinien dienen dem Klinik-nahen
Einsatz, welcher Sie in Kapitel Leitliniendokumente finden.

Spezifische Qualitatsindikatoren wurden nicht benannt.

1. Methodik

Grundlagen

Die Methodik zur Erstellung dieser Leitlinie wird durch die Vergabe der
Stufenklassifikation vorgegeben. Das AWMF-Regelwerk (Version 1.0) gibt
entsprechende Regelungen vor. Es wird zwischen der niedrigsten Stufe (S1), der
mittleren Stufe (S2) und der hdchsten Stufe (S3) unterschieden. Die niedrigste Klasse
definiert sich durch eine Zusammenstellung von Handlungsempfehlungen, erstellt
durch eine nicht reprasentative Expertengruppe. Im Jahr 2004 wurde die Stufe S2 in
die systematische Evidenzrecherche-basierte (S2e) oder strukturelle Konsens-basierte
Unterstufe (S2k) gegliedert. In der héchsten Stufe S3 vereinigen sich beide Verfahren.

Diese Leitlinie entspricht der Stufe: S2k

Quelle: Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen
Fachgesellschaften (AWMF)-Standige Kommission Leitlinien. AWMF-Regelwerk
.Leitlinien“. 1. Auflage 2012.

http://www.awmf.org/leitlinien/awmf-regelwerk.html
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Methodik

Wahrend mit der Darlegung der Qualitat der Evidenz (Evidenzstarke) die Belastbarkeit
der publizierten Daten und damit das Ausmafl an Sicherheit / Unsicherheit des
Wissens ausgedrickt wird, ist die Darlegung der Empfehlungsgrade Ausdruck des
Ergebnisses der Abwagung erwinschter / wund unerwiinschter Konsequenzen
alternativer Vorgehensweisen.

Empfehlungsgraduierung

Die Verbindlichkeit definiert die medizinische Notwendigkeit einer
Leitlinienempfehlung ihrem Inhalt zu folgen, wenn die Empfehlung dem aktuellen
Stand der Wissenschaft entspricht. In nicht zutreffenden Fallen darf bzw. soll von der
Empfehlung dieser Leitlinie abgewichen werden. Eine juristische Verbindlichkeit ist
durch den Herausgeber nicht definierbar, weil dieser keine Gesetze, Richtlinien oder
Satzungen (im Sinne des Satzungsrechtes) beschlieBen darf. Dieses Vorgehen wird
vom obersten deutschen Gericht bestatigt (Bundesgerichtsurteil VI ZR 382/12).

Die Evidenzgraduierung und Empfehlungsgraduierung einer Leitlinie auf S2k-Niveau
ist nicht vorgesehen. Es werden die einzelnen Empfehlungen nur sprachlich — nicht
symbolisch - unterschieden. Die Wahl der Semantik wurde durch die
Leitlinienkommission der DGGG, OEGGG und SGGG mit dem Hintergrund festgelegt,
dass es sowohl im Deutschen als auch im Englischen keine eindeutige bzw.
zweifelsfreie Semantik fur eine Verbindlichkeit geben kann. Die gewéahlte
Formulierung des Empfehlungsgrades sollte im Hintergrundtext erlautert werden.

Tabelle 6: Graduierung von Empfehlungen (deutschsprachiqg)

Beschreibung der Verbindlichkeit Ausdruck

Starke Empfehlung mit hoher Verbindlichkeit Soll / Soll nicht

Einfache Empfehlung mit mittlerer
Verbindlichkeit

Sollte / Sollte nicht

Offene Empfehlung mit geringer Verbindlichkeit Kann / Kann nicht
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Tabelle 7: Graduierung von Empfehlungen

(englischsprachig nach Lomotan et al.Qual Saf Health Care.2010)

Description of binding character

Strong recommendation with highly binding
character

Expression

must / must not

Regular recommendation with moderately
binding character

should / should not

Open recommendation with limited binding
character

may / may not

Statements

Sollten fachliche Aussagen nicht als Handlungsempfehlungen, sondern als einfache

Darlegung Bestandteil dieser Leitlinie

werden diese als

,Statements”

bezeichnet. Bei diesen Statements ist die Angabe von Evidenzgraden nicht mdglich.
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Im Rahmen einer strukturierten Konsensusfindung (S2k-Niveau) stimmen die
berechtigten Teilnehmer der Sitzung die ausformulierten Statements und
Empfehlungen ab. Hierbei kann es zu signifikanten Anderungen von Formulierungen
etc. kommen. AbschlieBend wird abhédngig von der Anzahl der Teilnehmer eine Starke
des Konsensus ermittelt.

Konsensusfindung —und Konsensusstarke

Zur strukturierten Konsensfindung fanden vier Konferenzen statt (s. Leitlinienreport).
Das Vorgehen war wie folgt: Vorstellung der Empfehlungsvorschlage (Oppelt,
Koordinator), Aufnahme von Anderungsvorschlagen mit anschlieRender Abstimmung
unter neutraler Moderation Neutrale Moderation (Nothacker, AWMF), bei Nicht-
Erreichen eines Konsens erneute Diskussion und erneute Abstimmung. Fir alle
Empfehlungen wurde ein Konsens oder starker Konsens erreicht.

Tabelle 8: Einteilung zur Zustimmung der Konsensusbildung

+++ Starker Konsens Zustimmung von > 95% der Teilnehmer

++ Konsens Zustimmung von > 75-95% der Teilnehmer
1 Mehrheitliche Zustimmung Zustimmung von > 50-75% der Teilnehmer
- Kein Konsens Zustimmung von < 51% der Teilnehmer
Expertenkonsens

Wie der Name bereits ausdrickt, sind hier Konsensus-Entscheidungen speziell flr
Empfehlungen/Statements ohne vorige systemische Literaturrecherche (S2k) oder
aufgrund von fehlender Evidenzen (S2e/S3) gemeint. Der zu benutzende
Expertenkonsens (EK) ist gleichbedeutend mit den Begrifflichkeiten aus anderen
Leitlinien wie ,Good Clinical Practice“ (GCP) oder ,klinischer Konsensuspunkt® (KKP).
Die Empfehlungsstarke graduiert sich gleichermaRen wie bereits im Kapitel
.Konsensusfindung —und Konsensusstarke“ beschrieben ohne die Benutzung der
aufgezeigten Symbolik, sondern rein semantisch (,soll“/,soll nicht* bzw. ,sollte/,sollte
nicht* oder ,kann®/,kann nicht®).
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GL)

Fur die Uberarbeitung der Leitlinie wiirden alle Arbeitsgemeinschaften der DGGG, die
SGGG, OEGGG priméar angeschrieben. Da die Leitlinien bzgl. kindlicher Fehlbildungen
erweitert werden sollte, wurden die Gesellschaften fiur Kinder- und Jugendheilkunde,
Kinderurologie, Kinderchirurgie und Kinderradiologie in Deutschland, Osterreich und
der Schweiz zur Mitarbeit eingeladen.

Leitlinienreport

Neben der beschrieben Erweiterung der Leitlinie wurde seitens der DGGG die
Vorgabe gestellt, die Leitlinie in einer S2k Version zu erstellen.

Alle im Folgenden aufgefuhrten Treffen fanden in der Geschéaftsstelle der DGGG,
Hausvogteiplatz 12 in 10117 Berlin statt.

Das erste Treffen am 30.01.2017 bestand primar in einem (gegenseitigen
Kennenlernen und Vorstellen der Historie der alten Leitlinie. Im Weiteren wurde die
Bedeutung des nun angestrebten S2k Niveau dargestellt und das weitere Procedere
festgelegt. Es erfolgten ein Entwurf der Adaption des Inhaltsverzeichnisses, sowie
eine Aufteilung der einzelnen Arbeitspakete unter den Teilnehmern. Als Erweiterung
der Expertenkreises wurde beschlossen, die Kinderradiologie mit in die
Leitliniengruppe mit aufzunehmen.

Beim zweiten Treffen am 18.09.2017 musste die geplante Einfuhrung der Ablaufe und
Struktur einer AWMF-Leitlinie durch Frau Dr. Nothacker kurzfristig abgesagt werden,
der Diasatz des Vortrags wurde dbersandt. Im Anschluss daran wurde ein
strukturierter Zeitplan fur das weitere Vorgehen festgelegt bzw. das Inhaltsverzeichnis
komplett durchgegangen. Es erfolgte eine Adaptation des Inhaltsverzeichnisses.

Am 26.02.2018 startete das dritte Treffen mit einer allgemeinen Vorstellungsrunde fur
Frau Dr. Nothacker Es folgte die Einfihrung und Festlegung Uber das Prozedere der
Abstimmung im Rahmen des Konsenstreffens. Da im Rahmen des 1.
Konsensustreffens nicht alle Kapitel abgestimmt werden konnten, wurde ein Termin
fur ein 2. Konsensustreffen festgelegt.

Das vierte und letzte Treffen fand am 04.06.2018 statt Es erfolgte eine Abstimmung
Uber die noch nicht abgestimmten Kapitel.

Zur Vorgehensweise der strukturierten Konsensfindung siehe Abschnitt:
Konsensfindung und Konsensstarke
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G2))

An alle Teilnehmer an der Leitlinienerstellung und/oder aktive Teilnahme an
Konsensusprozessen wurde das +AWMF-Formular zur Erklarung von
Interessenkonflikten im Rahmen von Leitlinienvorhaben® (Stand: 08.02.2010)
verschickt. Diese wurden vom federfihrenden Leitlinienautor/in zur Verdffentlichung
zusammengefasst und befindet sich im vollen Umfang tabellarisch anbei.

Interessenkonflikte

Die Angaben in den COI-Erklarungen wurden in der Konsensusgruppe diskutiert und
bewertet. Alle Interessenkonflikte der Teilnehmer wurden als nicht relevant eingestuft
und durch die unabhangige Moderation als ausreichender Schutz vor Verzerrung
angesehen, sodass ein Ausschluss eines Autors oder Mandatstrdgers von den
Abstimmungen nicht erfolgen musste.
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Tabelle 9: Zusammenfassung aller Interessenkonflikte

Honorare
far
Vortrags- Mitglied- "
Berater- . . . Politische, Gegen-
und . . Eigentimer- | Besitz von schaft ) Y
bzw. Finanzielle . . L wissen- wartiger
" Schulungst interesse an | Geschéafts- Personliche Fachge- . y
Gutachterta e . Zuwendung _ . . schaftliche und frahere
. . atigkeiten, . Arzneimittel | anteilen, Bezieh- sellschaf- .
tigkeit oder en (Dritt- . . o oder Arbeit-
bezahlte . 3 n/ Medizin- Aktien, ungen ten/ L
bezahlte mittel) 4 s personliche | geber
. " Autoren- produkten Fonds Berufs- s
Mitarbeit . 7 Interessen (<3 Jahren)
oder Co- verbande
Autoren-
schaften?
. . . . . . . Uniklinik
Hoopmann Nein Ja Nein Nein Nein Nein Nein Nein L
Tubingen
Hucke Nein Ja Nein Nein Nein Ja Ja Nein KH Bethesda
. . . . . . . . KH J. E.
Korell Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein
Neuss
. . . . . . . Klinik Essen
Krege Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein M
. . . . ; . . Uniklinik
Kihnert Nein Ja Nein Nein Nein Nein Ja Nein
Marburg
D‘Dey Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein KH Aachen
. . . . . . ; . . KHA
Ludwikowski Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein
Hannover
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Honorare
far
Vortrags- Mitglied- "
Berater- . . . Politische, Gegen-
und . . Eigentimer- | Besitz von schaft ) Y
bzw. Finanzielle . . L wissen- wartiger
. Schulungst interesse an | Geschafts- Persdnliche Fachge- . .
Gutachterta o . Zuwendung . . ) schaftliche und fruhere
. . atigkeiten, . Arzneimittel | anteilen, Bezieh- sellschaf- .
tigkeit oder en (Dritt- e ) o oder Arbeit-
bezahlte . 3 n/ Medizin- Aktien, ungen ten/ L
bezahlte mittel) 4 s personliche | geber
. " Autoren- produkten Fonds Berufs- s
Mitarbeit . Interessen (<3 Jahren)
oder Co- verbande’
Autoren-
schaften?
Shavit Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein KKH Luzern
. . . ) . Uniklinik
Oppelt Nein Ja Ja Nein Nein Nein Ja Nein Linz
Stein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein Mannheim
Wenzl Nein Ja Ja Nein Nein Nein Ja Nein Meduni Wien
. . . . . . . . Uniklinik
Wieacker Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein .
Minster
Eckoldt Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein Klinik Jena
. . . . . . . ) . Uniklinik
Binder Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Linz
Uniklinik
Birraux Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein
Genf
Fullers Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein Kl. Krefeld
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Honorare
far
Vortrags- Mitglied- "
Berater- . . . Politische, Gegen-
und . . Eigentimer- | Besitz von schaft ) Y
bzw. Finanzielle . . L wissen- wartiger
. Schulungst interesse an | Geschafts- Persdnliche Fachge- . .
Gutachterta o . Zuwendung . . ) schaftliche und fruhere
. . atigkeiten, . Arzneimittel | anteilen, Bezieh- sellschaf- .
tigkeit oder en (Dritt- e ) o oder Arbeit-
bezahlte . 3 n/ Medizin- Aktien, ungen ten/ L
bezahlte mittel) 4 s personliche | geber
. " Autoren- produkten Fonds Berufs- s
Mitarbeit . Interessen (<3 Jahren)
oder Co- verbande’
Autoren-
schaften?
. . . . . . . Uniklinik und
Dingeldein Ja Ja Nein Nein Nein Nein Ja Nein
KKH Bern
Schaffeler Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein KI. Tubingen
Utsch Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein KKH Zirich
Brucker Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein KI. Tubingen
Rall Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein KI. Tubingen
Draths Ja Ja Nein Nein Nein Nein Ja Nein KSp. Luzern
. . . . . . Unikl.
Hiort Ja Ja Nein Nein Ja Nein Nein Nein N
Libeck
. . . . . . . Sp.
Hoffmann Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein .
Winterthur
Zeino Nein Nein Nein Nein Nein Nein Ja Nein KI. Bern
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Honorare
far
Vortrags- Mitglied- "
Berater- . . . Politische, Gegen-
und . . Eigentimer- | Besitz von schaft ) Y
bzw. Finanzielle . . L wissen- wartiger
. Schulungst interesse an | Geschafts- Persdnliche Fachge- . .
Gutachterta o . Zuwendung . . ) schaftliche und fruhere
. . atigkeiten, . Arzneimittel | anteilen, Bezieh- sellschaf- .
tigkeit oder en (Dritt- e ) o oder Arbeit-
bezahlte . 3 n/ Medizin- Aktien, ungen ten/ L
bezahlte mittel) 4 s personliche | geber
. " Autoren- produkten Fonds Berufs- s
Mitarbeit . Interessen (<3 Jahren)
oder Co- verbande’
Autoren-
schaften?
. . . _ . _ . . . KH
Rimbach Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein .
Agatharied

1 = Berater-bzw. Gutachtertatigkeit oder bezahlte Mitarbeit in einem wissenschaftlichen Beirat eines Unternehmens der Gesundheitswirtschaft
(z.B. Arzneimittelindustrie, Medizinproduktindustrie), eines kommerziell orientierten Auftragsinstituts oder einer Versicherung

2 = Honorare fur Vortrags- und Schulungstatigkeiten oder bezahlte Autoren- oder Co-Autorenschaften im Auftrag eines Unternehmens der
Gesundheitswirtschaft, eines kommerziell orientierten Auftragsinstituts oder einer Versicherung

3 = Finanzielle Zuwendungen (Drittmittel) fir Forschungsvorhaben oder direkte Finanzierung von Mitarbeitern der Einrichtung von Seiten eines
Unternehmens der Gesundheitswirtschaft, eines kommerziell orientierten Auftragsinstituts oder einer Versicherung

4 = Eigentimerinteresse an Arzneimitteln/Medizinprodukten (z. B. Patent, Urheberrecht, Verkaufslizenz)

5 = Besitz von Geschaftsanteilen, Aktien, Fonds mit Beteiligung von Unternehmen der Gesundheitswirtschaft
6 = Persdnliche Beziehungen zu einem Vertretungsberechtigten eines Unternehmens Gesundheitswirtschaft
7 = Mitglied von in Zusammenhang mit der Leitlinienentwicklung relevanten Fachgesellschaften/Berufsverbdnden, Mandatstrdger im Rahmen der

Leitlinienentwicklung
8 = Politische, akademische (z.B. Zugehdrigkeit zu bestimmten ,Schulen®), wissenschaftliche oder persdnliche Interessen, die mogliche Konflikte
begrinden kénnten
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1 Epidemiologie

Die vorliegenden Daten zur Epidemiologie genitaler Fehlbildungen entstammen
Uberwiegend retrospektiven Studien und Fallberichten und sind teilweise viele
Jahrzehnte alt. Je nach dem untersuchten Kollektiv unterscheiden sich die
Ergebnisse. Die Inzidenz betradgt ca. 0,2 - 0,4 % in der Allgemeinbevdlkerung [1]. Eine
weitere retrospektive Untersuchung an einem Kollektiv von 5571 Schwangeren, die bei
Zustand nach Sectio eine spontan Geburt anstrebten, fand 165 Millergang-
Fehlbildungen entsprechend einer Frequenz von 2,96 % [2]. Andere Untersuchungen
[3], gestutzt auf genauere Diagnoseklassen gaben noch héhere Werte an: 6.7 % (95 %
Cl 6.0-7.4). Der Unterschied zu alteren Untersuchungen wird mit dem in der Regel
geringen Krankheitswert erklart. Bei Frauen mit Sterilitat oder Infertilitat wird die
Inzidenz (3000 Frauen in der polnischen Bevélkerung) nochmals héher angegeben,
allerdings mit einer Spannbreite von 3-13 % [4]. Andere Untersuchungen [3] gestltzt
auf Metaanalysen finden bei Sterilitatspatientinnen mit 7,3 % (95 % CI 6.7-7.9) nur
eine moderate Erhéhung im Vergleich zur Inzidenz bei der Normalbevdlkerung, aber
einen deutlichen Anstieg bei Frauen mit habituellen Aborten auf 16,7% (95% CI, 14.8-
18.6).

Typische Malformationen der Vulva sind insbesondere Adhé&sionen und Synechien,
sowie Hyperplasien und Aplasien der kleinen Schamlippen. Die Inzidenz von
Adhéasionen ist hoch, da bis zu 2 % der pubertdren Madchen betroffen sind. Bis zu 80
% dieser Adhéasionen verschwinden ohne arztliches Einwirken und bis zu 90 % kdnnen
mithilfe von topischem Ostrogen behoben werden [5]. Die beidseitige
Labienhypertrophie bzw. -Aplasie ist sehr selten beschrieben. Einseitige
Veranderungen sind meist auf Unfalle und Verletzungen zurtckzufihren [6].

Transverse Vaginalsepten stellen eine fehlende Fusion und/oder Kanalisation der
Urogenitalsinus und/oder Mduller Gange dar. Die Inzidenz betragt ca. 1:30.000 -
1:80.000 [7]. Diese transversen Septen kdnnen auf verschiedenen Hohen der Vagina
lokalisiert sein; ca. 46 Prozent finden sich dabei in der oberen Vagina, ca. 35-40 % im
mittleren Bereich und ca. 15-20 % in der unteren Vagina [8]. Die meisten Falle mit
transversen Vaginalsepten sind fenestriert und nicht komplett obstruiert.

Longitudinale Vaginalsepten sind in der Regel mit uterinen Anomalien wie einem
septierten Uterus oder einem Uterus didelphys assoziiert [9]. Diese Septen, die die
Vagina teilen, kdnnen partiell und komplett sein.

Eine Vaginalagenesie, auch als Millergang-Aplasie oder Mayer-Rokitansky-Kuster-
Hauser Syndrom (MRKH) beschrieben, ist mit einer vollstandig fehlenden Vagina mit
variabler Uterusfehlentwicklung verbunden. Die Inzidenz fiir Vaginalagenesien betragt
1 von 5.000 mit einer beschriebenen Spanne von 1 pro 4.000 bis 1:10.000 Frauen
[10]. In der Regel ist dies mit Cervix- und Uterusagenesien verbunden. Trotzdem
haben 7-10% der Frauen ein intaktes Endometrium, welches entweder mit einem
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obstruierten Uterus oder mit einem rudimentdren Uterushorn verbunden ist. 25% der
Falle weisen rudimentadre Miullergang-Residuen auf [11-14]. In einer grolRen Serie
waren in 78 % der Falle die Ovarien betroffener Frauen unauffallig, 16 % hatten
extrapelvine Ovarien und 6 % einseitig-hypoplatische Ovarien [12].

Madchen mit MRKH haben in 25-50 % urologische Auffalligkeiten wie einseitige
Nierenagenesien, Becken- oder Hufeisennieren und Auffalligkeiten des
Sammelrohrsystems. 10-15 % der Patientinnen haben zudem Skelettanomalien der
Wirbelséule, der Rippen und der Extremitdten. Seltener kommen auch Herzfehler,
Malformationen der Hé&nde, Taubheit, Gaumenspalten wie auch Leisten- und
Femoralhernien vor [15-19].

Die Inzidenz von angeborenen Uterusfehlbildungen ist schwierig zu erheben, da viele
Frauen mit diesen nicht diagnostiziert sind, insbesondere dann, wenn diese
asymptomatisch sind. Uterusfehlbildungen kommen in ca. 2-4% der fertilen Frauen mit
normaler Reproduktionsfahigkeit vor [20-25].

In einer Studie war die Inzidenz von angeborenen Uterusfehlbildungen 3,2 %. Die Art
der Fehlbildungen bzw. die Haufigkeit waren dabei fur septierte Uteri 90%, fur
bicornuate Uteri 5% und fur Uteri didelphi 5% [23].

Die Pravalenz ist hoher bei Frauen mit Fertilitatsproblemen [21, 26]. Die Inzidenz von
Muller Gang Anomalien bei Frauen mit wiederholten Aborten im ersten Trimester oder
im spaten ersten bis zweiten Trimester betrdagt 5-10 % bzw. mehr als 25 % [21].

Frauen mit primarer Infertilitdt haben dieselbe Pravalenz von angeborenen
Uterusfehlbildungen wie die mit einem normalen Reproduktionstrakt. Die Frequenz von
spezifischen Uterusanomalien in diesem Review von Patienten mit infertilen und
fertilen Frauen betrug: septierter Uterus (35 %), bicornuater Uterus (26 %), arcuater
Uterus (18 %), wunicornuater Uterus (10 %), didelpher Uterus (8 %) und
Uterusagenesie (3 %) [26].

Trotz ausfuhrlicher PUBMED-Suche sind keine Daten bzgl. ein- beidseitiger ovarieller
Aplasie im Rahmen kongenitaler Malformationen zu finden.

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Inzidenz genitaler Fehlbildungen liegt in der weiblichen
Allgemeinbevdlkerung bei 3,0-6,7 %, Uber 7 % bei Sterilitdtspatientinnen und
ca. 17% bei Patientinnen mit habituellen Aborten

Im  Vergleich zur Normalbevélkerung resultieren bei vorhandener,
insbesondere uteriner Fehlbildung signifikant héhere Abortraten.
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2 Atiologie von Stérungen der Millerschen Gange

Die Entwicklung des Genitales ist zundchst bisexuell angelegt. In dieser ersten Phase
haben die Gonaden das Potential sich sowohl in Testes als auch Ovarien zu
differenzieren. Ebenfalls lassen sich sowohl Wolffsche Gédnge, die sich im mannlichen
Geschlecht zu Nebenhoden, Samenstrdngen, Samenbldschen und einem Teil der
Prostata differenzieren, als auch Mullersche Gange, die sich im weiblichen Geschlecht
zu Eileitern, Uterus und dem oberen Anteil der Scheide entwickeln, nachweisen. In
Anwesenheit eines Y-Chromosoms entwickeln sich aus den bipotenten
Gonadenanlagen Hoden. Dabei kommt es zur Differenzierung von Sertoli-Zellen, die
das Anti-Miller-Hormon (AMH) sezernieren, und Leydig-Zellen, die Androgene
produzieren. Testosteron bewirkt die Differenzierung der Wolffschen Gange. In der
Peripherie wird Testosteron zu Dihydrotestosteron (DHT) umgewandelt, welches die
Differenzierung des mannlichen aufReren Genitales hervorruft. In Abwesenheit eines
Y-Chromosoms entwickeln sich unter der Wirkung gr6Rtenteils unbekannter Faktoren
die Gonaden zu Ovarien. Aufgrund der fehlenden AMH-Produktion differenzieren die
Muller-Gange zu Eileitern, Uterus und proximalem Anteil der Vagina. Wegen der
fehlenden gonadalen Testosteronsekretion bilden sich die Wolffschen Gange zuriick.

In der 6. Entwicklungswoche entstehen die Millerschen Génge durch longitudinale
Einstilpungen des Zdlomepithels. In der Mittellinie trifft der eine Gang auf den der
anderen Seite. Die beiden Gange sind anfangs durch ein Septum voneinander
getrennt, vereinigen sich jedoch spater zum Uterovaginalgang. Die gemeinsame
untere Spitze der beiden Gange wachst in kaudaler Richtung weiter, bis sie auf die
Hinterwand des Sinus urogenitalis trifft.

2.1 Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser-Syndrom

Das Mayer-Rokitansky-Kiuster-Hauser-Syndrom (MRKH) ist durch einen ,Uterus
bipartitus rudimentarius cum vagina solida“ bei vorhandenen Tuben und Ovarien
charakterisiert. Man unterscheidet den Typ 1, bei dem das MRKH als isolierte
Fehlbildung auftritt, vom Typ 2, bei dem zusatzliche Fehlbildungen, z.B. der Nieren,
des Skelets, Herzfehler und Horstérungen vorkommen. Die Mehrzahl der MRKH-Falle
tritt sporadisch auf. Familiare Féalle lassen sich durch eine autosomal-dominante
Vererbung mit variabler Expressivitat und verminderter Penetranz erklaren. Das MRKH
ist ein genetisch und klinisch heterogenes Krankheitsbild. Mittels Array-CGH-Analyse
konnen rekurrierende Mikrodeletionen oder Mikroduplikationen in 1q21.4, 16p11.2,
17912und 22911.2 in etwa 10% festgestellt werden [1](z.B. Ledig et al., 2011). In der
Region 17912 konnte LHX1 als verantwortliches Gen identifiziert werden [2]. In der
chromosomalen Region 1921.4 liegt das RBM8A-Gen, dessen Deletionen oder
Mutationen mit dem TAR-Syndrom (Thrombocytopenia Absent Radius) assoziiert ist.
Das TAR-Syndrom ist u.a. durch Thrombozytopenie, fehlenden Radius und Agenesie
des Uterus und des oberen Teils der Vagina charakterisiert. Bei Patientinnen mit
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MRKH wurden heterozygote Varianten des RBM8A-Gens festgestellt [3]. In der Region
16p11.2 konnte TBX6 als Kandidatengen identifiziert werden [3]. Ferner konnten bei
Patientinnen mit MRKH Mutationen in WNT9B nachgewiesen werden [4]. Bei einem
Subtyp von MRKH, der mit Hyperandrogenismus einhergeht, wurden WNT4-Mutationen
festgestellt [5].

2.2 Fusionsanomalien der Millerschen Gange

Das Spektrum an Fusionsanomalien der Millerschen Géange ist gro3 und beinhaltet
die Moglichkeit von doppelt angelegten Uteri (Uterus bicornis, didelphys), partiellen
Fusionsstdérungen (Uterus arcuatus, septus, subseptus), doppelt angelegten Zervices
und Vaginae aufgrund von longitudinalen Vaginalsepten.

Bei der Maus konnten Gene, die fiur die initiale Bildung der Millerschen Gange
verantwortlich sind, und solche, die fiur die Differenzierung des Millerschen Gange
eine Rolle spielen, identifiziert werden. Zu der ersten Gruppe gehdren Pax2, Lhx1,
Wnt7a und Wnt4. Zur zweiten Gruppe gehdren HoxA9 (Differenzierung der Tuben),
Hoxal0 (Differenzierung des Uterus), Hoxall (Differenzierung von Uterus und Cervix)
und Hoxal3 (Differenzierung von Cervix und oberem Anteil der Vagina) [6]. Durch
Array-CGH-Analyse konnte festgestellt werden, dass bei Fusionsanomalien des Uterus
auch Mikrodeletionen oder Mikroduplikationen wie bei MRKH in einem Teil der Falle
vorkommen [7].

2.3 Storungen der Millerschen Gange im Rahmen
Ubergeordneter Erkrankungen

Fehlbildungen der Genitalwege kénnen als isolierte Stérungen oder im Rahmen
Ubergeordneter Erkrankungen vorkommen. Als Beispiel fur eine Ubergeordnete
Erkrankung sei das Hand-Fuss-Genital-Syndrom genannt, das u.a. durch
Fusionsanomalien der Millerschen Géange wund Fehlbildungen der distalen
Extremitdten charakterisiert ist und durch Mutationen im HOXA13-Gen verursacht
wird. Eine aktuelle Synopsis Ubergeordneter Stérungen mit uterinen Anomalien ist in
[8] gegeben.

Neben genetischen Faktoren kénnen exogene Faktoren wie die Exposition mit
Diethylstilbestrol wéhrend der embryonalen Entwicklung Stdrungen der Miullerschen
Géange hervorrufen.
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2.4 Stoérungen der Mlllerschen Gange bei ph&notypisch
weiblichen Personen mit 46,XY-Karyotyp

Bei weiblichen Personen mit einem 46,XY-Karyotyp kommen unterschiedliche
Variationen der Miillerschen Gange vor. Bei einer kompletten XY-Gonadendysgenesie,
bei der die Keimdrisen nur noch aus Bindegewebe bestehen, sind aufgrund der
fehlenden Produktion von AMH Uterus und Tuben vorhanden. Bei der partiellen XY-
Gonadendysgenesie, bei der Inseln von Testisgewebe vorhanden sind, koénnen
aufgrund einer gewissen Androgenproduktion Residuen der Wolfschen Génge
vorhanden sein. Die Auspragung der Mdillerschen Génge kann aufgrund einer
gewissen AMH-Produktion gestért sein.

Bei der Androgeninsensitivitat, die X-chromosomal vererbt wird, sind die Gonaden zu
Hoden differenziert, die AMH und Androgene produzieren. Dementsprechend sind
weder Uterus noch Tuben vorhanden, und es besteht eine blind endende Vagina.
Wolfsche Gange fehlen, da die im méannlichen Bereich produzierten Androgene
aufgrund eines Androgenrezeptordefekts nicht wirken.

Bei einer Synthesestérung der Androgene (z.B. 17R3-Ketosteroidreduktase-Defekt) sind
aufgrund der ungestdorten AMH-Produktion Uterus und Tuben nicht vorhanden.

Konsensbasiertes Statement 2.S2 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Bestimmte Mikrodeletionen und Mikroduplikationen kénnen Stérungen der
Mullerschen Géange hervorrufen.

Mutationen in Genen wie LHX1, WNT4 und WNT9B gehen mit Stérungen der
Millerschen Gange einher.
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3 Klassifikation

3.1 Historie

Um die unterschiedlichen Ausprdgungen der genitalen Fehlbildungen einzugliedern,
fuhrte 1907 StralBmann [1] erstmals eine systematische Unterteilung in Uterus
bilocularis (septus, subseptus) und Uterus bifidus (bicornis, didelphys) ein. Anhand
dieser groben, lediglich auf den Uterus begrenzten, Einteilung war eine Zuordnung
vieler Fehlbildungen nicht méglich, so dall 1979 Buttram [2] eine in 6 Untergruppen
gegliederte Klassifikation vorschlug. Diese wurde 1988 von der ,American Feritility
Society” (AFS) Uberarbeitet [3]. Der hauptsachliche Unterschied gegeniber der
Klassifikation von Buttram besteht darin, daf? der Uterus arcuatus in einer eigenen
Untergruppierung gegeniber dem Uterus subseptus abgegrenzt wird. Die
Einschrankungen der aktuellen AFS-Klassifikation liegt in der nicht gegebenen
Moglichkeit, Varianten der Malformation in exakte Organuntergruppe einzugliedern.
Alle giultigen Klassifikationen beschranken sich hauptsachlich auf den Uterus und
Vagina und vernachlassigen Fehlbildungen der Adnexe. Ebenfalls werden assoziierte
Fehlbildungen, die in Abhangigkeit der genitalen Malformation in bis zu 30%
vorliegen, nicht bertcksichtigt.

Fehlbildungen anhand ihres embryologischen Ursprungs zu klassifizieren, ist die
Grundlage einer Einteilung nach Acien [4]. Da diese Einteilung sehr komplex und gute
Kenntnis in Embryologie voraussetzt, findet diese wenig Verwendung.

3.2 VCUAM & ESHRE/ ESGE - Klassifikation

Da sich bis dato noch keine zugrunde liegenden molekulargenetischen Veradnderungen
der jeweiligen Fehlbildungen fanden [1, 2, 5], wurde mit der VCUAM-Klassifikation
eine anatomische Einteilung entwickelt, die sich an den Variation des auf3eren und
des inneren Genitale der Frau orientieren [6]. Ziel der Klassifikation ist es, eine
madglichst individuelle und exakte Beschreibung der Fehlbildung zu erméglichen. Diese
Beschreibung sollte reproduzierbar und klinisch einsetzbar sein.

Das auBere und innere Genitale der Frau wurde entsprechend der Anatomie in
folgende Untergruppen eingeteilt: Vagina (V), Cervix (C), Uterus (U), Adnexe (A). In
jeder Gruppe erfolgte eine systematische Untergliederung der mdglichen
Organveranderungen. Fur das Fehlen einer Pathologie wurde die Ziffer 0 gewéhlt. Je
starker die Malformation ausgepragt war, umso hdéher erfolgte die numerische
Einteilung. Die hdchste Zahl in jeder Gruppe galt der Atresie bzw. Aplasie (siehe
Tabelle 1).
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Assoziierte Fehlbildungen treten haufig bei Malformationen der Millerischen Géangen
auf. Diese wurden in der separaten Untergruppe ,assoziierte Malformationen“ (M) in
die Klassifikation aufgenommen. Auf eine exakte Gliederung der ,assoziierten
Malformation“ wurde wegen der Vielzahl an moéglichen Variationen bewul3t verzichtet.
Statt dessen soll lediglich die betroffene Organgruppe wie z.B. renales System ,R*
oder Skelett ,S* erfallt werden. Eine Mehrfachnennung in der Gruppe (M) ist mdglich
(siehe Tabelle 10).

Ist eine Verdnderung mit der vorliegenden Einteilung nicht zu erfassen, sollte diese
mit dem Buchstaben ,+“ dokumentiert werden. Ist eine Fehlbildung nicht komplett
abgeklart worden, wird fur die Erfassung der jeweiligen Untergruppe der Buchstabe
,#“ vorgeschlagen. Spater wurde eine ahnliche Einteilung gemeinsam von ESHRE
(European Society of Human Reproduction and Embryology) und ESGE (European
Society for Gynaecological Endoscopy) [7, 8]. Grundlage hierfir war wie in der
VCUAM- Klassifikation die anatomische Variation der Fehlbildung. Die Klassifikation
beschrénkt in der Einteilung nur auf Malformationen, die ihren Ursprung in den
Millerischen Gangen hat: Uterus = U; Zervix = C; Vagina = V (siehe Tabelle 11). Die
Einteilung hier ist gegentber der VCUAM Klassifikation different. Assoziierte
Fehlbildungen kdnnen auf einem Dokumentationsblatt aufgezeichnet werden.

Tabelle 10: VCUAM-Klassifikation

Vagina (V) 0 unauffallig
la partielle Hymenalatresie
1b komplette Hymenalatresie
2a inkomplettes Scheidenseptum < 50 %
2b komplettes Scheidenseptum/ Duplex
3 Introitusstenose
4 Hypoplasie
5a einseitige Atresie
5b komplette Atresie
S1 Sinus urogenitalis (tiefe Konfluenz)
S2 Sinus urogenitalis (mittlere Konfluenz)
S3 Sinus urogenitalis (hohe Konfluenz)
C Kloake
+ sonstige
# unbekannt
Zervix (C) 0 unauffallig
1 Cervix duplex
2a Atresie/ Aplasie einseitig
2b Atresie/ Aplasie beidseitig
+ sonstige
# unbekannt
Uterus (V) 0 unauffallig
la arcuatus
1b subseptus < 50 % des Cavum
1c subseptus > 50 % des Cavum

gynécologie OEGGG OG

| © Leitlinienprogramm der DGGG, OEGGG und SGGG 2018




Weibliche genitale Fehlbildungen

Klassifikation

2 bicornis, duplex
3 hypoplastischer Uterus
4da einseitig rudimentéar oder aplastisch
4b beidseitig rudimentar oder aplastisch
+ sonstige
# unbekannt

Adnexe (A) 0 unauffallig
la Fehlbildung Tube einseitig, Ovarien unauffallig
1b Fehlbildung Tube beidseitig, Ovarien unauffallig
2a Hypoplasie/ Streakgonade einseitig (ggf. inkl. Fehlbildung Tube)
2b Hypoplasie/ Streakgonade beidseitig (ggf. inkl. Fehlbildung Tube)
3a Aplasie einseitig
3b Aplasie beidseitig
+ sonstige
# unbekannt

assoziierte 0 unauffallig

Fehlbildungen (M) R Renales System
S Skelett System
C Kardiales System
N Neuro
+ Sonstige
# unbekannt
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Tabelle 11: ESHRE/ ESGE Klassifikation

Uterine anomaly

Main class Sub-class
U0 | Normal uterus
U1l | Dysmorphic uterus a. T-shaped

b. Infantilis

c. Others
U2 | Septate uterus a. Partial

b. Complete
U3 | Bicorporeal uterus a. Partial

b. Complete

c. Bicorporeal septate

U4 | Hemi-uterus

a. With rudimentary cavity (communicating or
not horn)
b. Without rudimentary cavity (horn without

cavity/ no horn)

U5 | Aplastic

a. With rudimetary cavity (bi- oder unilateral
horn)
b. Without rudimentary cavity (bi- or unilateral

uterine remnants/Aplasia)

U6 | Unclassified Malformations

Cervical/ Vaginal anomaly

Co-existent class

CO | Normal cervix

C1 | Septate cervix

Ill

C2 | Double ,,norma

cervix

C3 | Unilateral cervical aplasia

C4 | Cervical Aplasia

V0 | Normal vagina

V1 | Longitudinal non-obstructing vaginal septum
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V2 | Longitudinal obstructing vaginal septum

V3 | Transverse vaginal septum and/or imperforate hymen

V4 | Vaginal aplasia

Konsensbasierte Empfehlung 3.E1l

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Um eine Fehlbildung replizierbar zu erfassen, sollten die Klassifikationen
ESHRE/ ESGE oder VCUAM benutzt werden.

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die anatomischen Klassifikationen ESHRE/ ESGE & VCUAM bieten derzeit
die beste Option eine Fehlbildung suffizient abzubilden.
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4 Diagnostik

4.1 Pranataldiagnostik

Im Rahmen pranataler Untersuchungen kénnen folgende Leitsymptome zur Erkennung
von weiblichen Genitalfehlbildungen beitragen:

< die (persistierend) fehlende Darstellbarkeit einer Blasenfiillung
< die Darstellung eines Hydrometrokolpos [1]

< in Fallen mit Karyotypisierung oder Analyse zellfreier fetaler DNA aus
maternalem Blut: die Diskrepanz zwischen genetischem und phéanotypischem
Geschlecht [2]

2 ein indifferentes auReres Genitale [2]

Fakultative Zusatzkriterien kdnnen Aszites, Hydronephrosen und Oligohydramnie sein.
Omphalozelen und/oder ein tiefer Nabelschnuransatz kénnen ebenfalls mit komplexen
urogenitalen Fehlbildungen vergesellschaftet sein. [3]

In der konventionellen sonographischen Geschlechtsbestimmung steht im Rahmen der
sonographischen Zweittrimesteruntersuchung die Darstellung der Labia majora und
minora im Vordergrund. Die Geschlechtsbestimmung wird von den meisten Eltern
nachgefragt, ist allerdings nicht obligater Bestandteil aktueller Empfehlungen zur
sonographischen Fehlbildungsdiagnostik. [4] Bei indifferentem Genitale im Sinne einer
.disorder of sexual development® DSD XX liegt die Ursache in der lUberwiegenden
Mehrheit der Falle (70-90%) in einer Androgeniberexposition. [5] Hintergrund ist
zumeist ein adrenogenitales Syndrom. Entsprechende biochemische wie
molukulargenetische Abklarungen sind durch diagnostische Punktionen
(Amniozentese/Chorionzottenbiopsie) mdglich, werden jedoch ohne entsprechende
Familienanamnese zurzeit sehr selten durchgefihrt. [5]

Das innere Genitale des Feten wird nicht routinemalig beurteilt. Die Visualisierung
des Uterus ist im Il. Trimenon in 50-87% mittels 2D- und 3D-Ultraschalltechniken
beschrieben worden.[6] Ein orientierendes Zusatzkriterium ist die retrovesikale
Distanz, welche bei weiblichen Feten breiter ist und eine konkave Form aufweist. [7]

Die Beurteilung der Fruchtwassermenge, die Darstellung der Blase und die
Uberprufung der Kontinuitat der vorderen Bauchwand sind bereits im Rahmen des
Ultraschallscreenings in der 18+0 bis 21+6 Schwangerschaftswoche innerhalb der
Mutterschaftsrichtlinien (Stand 2016) geregelt. [8, 9] Da die fehlende Darstellung der
fetalen Blasenfillung insbesondere bei normaler Fruchtwassermenge ein Hinweis fir
das Vorliegen einer Blasen- oder Kloakenekstrophie ist, muss die dauerhaft fehlende
Darstellung (nach mind. 3 wiederholten Versuchen der Visualisierung im Abstand von
5-10 Minuten) stets eine weiterfuhrende Diagnostik durch einen Untersucher mit
entsprechender pranataler Expertise nach sich ziehen. [4, 10-12] Hierbei sollte es
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sich um einen Untersucher mindestens der DEGUM-Stufe Il oder mit nachweislich
analoger Expertise handeln.

Typisch fir Sinus urogenitalis und Kloakenfehlbildungen ist das pranatale Auftreten
eines Hydrometrokolpos. Dieser imponiert als retrovesikale zystische Raumforderung,
haufig mit Sedimentablagerung.[13] Aszites, Hydronephrose und Oligohydramnie
kénnen assoziierte Symptome sein. [14]

Zur Prognoseeinschatzung gehoért, dass neben der bildgebenden Aufarbeitung der
jeweiligen urogenitalen Fehlbildung auch auf assoziierte Fehlbildungen zu
untersuchen ist (z. B. OEIS-Komplex).

Bei schwierigen Ultraschallbedingungen und/oder sonographisch unklaren Befunden
kann ein fetales MRT als additive Diagnostik hinzugezogen werden bzw. zur
Bestatigung der sonographischen Einschatzung angeboten werden. [15]

Bei pranataler Bestatigung einer komplexen urogenitalen Fehlbildung ist stets eine
interdisziplinare Beratung mit Kinderchirurgen bzw. -urologen sowie weiterfihrende
genetische Diagnostik und Beratung (z.B. auf McKusick-Kaufman-Syndrom)
anzubieten. [2]

4.2 Diagnostik
4.2.1 Kinder

4211 Spezifische Anamnese

Auch wenn viele Kinder mit genitalen Fehlbildungen asymptomatisch sind, gilt es aber
dennoch durch gezieltes Fragen mdgliche Fehlbildungen und Normvarianten zu
erkennen. Daher sollte bei jedem Kind eine griundliche Miktions- und Stuhlanamnese
erhoben werden. Die Frage nach Vulvitiden bzw. Vulvovaginitiden und
Harnwegsinfekten ist obligatorisch. Insbesondere Harntraufeln kurz nach der Miktion
ist haufig vergesellschaftet mit Normvarianten bzw. Fehlbildungen des Hymens. Auch
deutet stadndiges Harntraufeln auf einen ektop miundenden Harnleiter hin.

4212 Klinische Diagnostik

Grundsatzlich sollte man sich bei der Diagnostik im Kindes- und Jugendalter auf
moglichst wenig invasive Massnahmen beschrdnken und eine Strahlenbelastung auf
ein Minimum reduzieren. Die Mehrzahl aller Fehlbildungen im Ano-Genitalbereich
erkennt man bereits durch eine sorgfaltige Untersuchung und durch eine abdominale
Sonographie ziemlich sicher.

Bei jedem neugeborenen Madchen sollte im Rahmen der Vorsorgeuntersuchungen in
den ersten Tagen nach der Geburt eine grundliche Untersuchung des Ano-
Genitalbereiches erfolgen. Als Untersuchungstechnik sollte die Separations- und
Traktionsmethode angewendet werden. Mit Hilfe der Separation der Labia majora kann
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oft bereits die Urethramindungsstelle und auch der Scheideneingang bzw. das Hymen
sicher beurteilt werden. In der Regel sieht man das fur die Neugeborenenperiode
typische 6strogenisierte Hymen und weisslichen Fluor im unteren Vaginaldrittel. Durch
diese einfache Untersuchung kann z. B. eine Hymenalatresie ausgeschlossen werden.
Paraurethrale Zysten und Polypen kdnnen so erkannt und oft bereits der Verdacht auf
eine Normvariante des Hymens gestellt werden. Die grundliche Untersuchung der
Labia majora (Inspektion und Palpation) und die Beurteilung der Anus (Lage, Offnung
vorhanden?) und des Dammbereichs u.a. zum Ausschluss von Mittelliniendefekten
sind obligatorisch. Das Fehlen des Fluors kann auch ein Hinweis fir eine Uterus-
und/oder Vaginalaplasie (Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser-Syndrom, MRKHS) sein.
Liegt eine komplexe Fehlbildung oder ein uneindeutiges &usseres Genitale vor, wird
nach den Empfehlungen der Arbeitsgruppe Ethik im Netzwerk Intersexualitéat
vorgegangen und eine entsprechende interdisziplindre Diagnostik und Beratung
eingeleitet (DSD = disorders of sexual development). [16]

Bei jedem Madchen sollte auch im Rahmen der Vorsorgeuntersuchung in der
hormonellen Ruhephase, am besten 2 bis 4-jdhrig eine zweite gynéakologische
Untersuchung durchgefihrt werden. Als Untersuchungsmethode dient nach einer
Inspektion des Ano-Genitalbereiches auch in diesem Alter die Separations- und
Traktionsmethode. Eine Untersuchung auf dem Schoss der Mutter ist dabei moéglich.

Bei unklaren Befunden sollte frihzeitig eine Kinder- und Jugendgynakologin
hinzugezogen werden. Eine Traumatisierung des Kindes durch zu haufige bzw.
unnoétige Untersuchungen und durch die Untersuchung selbst muss unbedingt
vermieden werden. Jeder Untersuchung im Ano-Genitalbereich sollte eine
allgemeinpadiatrische Untersuchung vorausgehen. Dem Kind sollte der Ablauf der
gynadkologischen Untersuchung in einer dem Entwicklungsstand des Kindes
angepassten Sprache erklart werden. Es darf zu keinem Zeitpunkt Druck ausgeibt
werden. Das Kind sollte dabei immer Wahlméglichkeiten haben und auch nein sagen
durfen. Fir ein gutes Untersuchungsergebnis ist neben optimalen technischen
Voraussetzungen (Vorhandensein eines Kolposkops) und der Erfahrung des
Untersuchers eine ruhige Atmosphéare ohne Zeitdruck Grundvoraussetzung.

4213 Bildgebende Diagnostik

Wenn erforderlich ist die abdominale Sonographie (ggf. mit gefillter Blase) Methode
der Wahl. Da das ableitende Harnsystem bei genitalen Fehlbildungen mitbetroffen
sein kann, sollte es in die Diagnostik einbezogen werden (z. B. durch Sonographie der
harnableitenden Wege).

Die Auswahl und Durchfihrung der nach Inspektion und klinischer Untersuchung zu
indizierenden Bildgebung bei genitalen Malformationen und insbesondere bei
komplexen Fehbildungen in der frihen Kindheit sind spezialisierten Zentren mit
ausgewiesener kinderradiologischer Expertise vorbehalten.[17] Aufgabe der
Bildgebung ist die Beschreibung der anatomischen Verhaltnisse und Anomalien sowie
die Begleitung eventuell notwendiger Behandlungen. Ziel muss ein individuell an das
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Kind und seine Intimsphédre angepasstes Vorgehen sein, das den Anforderungen des
ALARA-Prinzips (as low as reasonable achievable) gerecht wird und effektiv die
diagnostischen sowie therapie- und prognoserelevanten Fragen beantwortet;
Verfahren ohne Einsatz ionisierender Strahlung sind in jeder Altersgruppe zu
bevorzugen, bei der Auswahl von Rdntgenuntersuchungen ist auf eine im
Strahlenschutz optimierte Vorgehensweise zu achten. Neben der Beurteilung lokaler
Gegebenheiten der komplexen Anatomie von urogenitalen, kloakalen, pelvinen und
perinealen Strukturen sind begleitende Malformationen (z.B. am Skelett — VACTERL,
caudale Regression) zu berichten, die mitunter das Vorgehen und die Prognose
beeinflussen kénnen. [18, 19]

Bei komplexer Fehlbildung sind in den ersten Lebenstagen (0. — 3. Lebenstag) mit
Hilfe der Sonographie das Genitale sowie Nieren und ableitende Harnwege
einschlieRlich der Umgebung zu beurteilen, um frihzeitig GUber ein frihes urologisch-
chirurgisches Vorgehen zu beraten. Nachfolgend sind detailliert die komplexe
Anatomie der pelvinen Strukturen und die Umgebung zu untersuchen (préoperativ, 3.
Lebensmonat). Neben der detaillierten Analyse des Beckeninhalts sind sonografisch
bei moéglichst gefillter Harnblase und gut hydriertem Kind die Nieren und ableitende
Harnwege besonders genau zu untersuchen. [20]

< Die Rontgenibersichtsaufnahmen (Abdomen, Wirbelsdaule, Thorax) und die
Sonografie (Nieren und ableitende Harnwege, Becken, Perineum, Wirbelséule)
bilden die Basisdiagnostik bei einer komplexen Fehlbildung.

S Die Sonografie des inneren Genitales umfasst bei moglichst gut gefillter
Harnblase die suprapubische Beurteilung von Uterus und Ovarien.

2 Die Rontgen-Genitografie (Fluoroskopie) unter Einsatz von wéassrigem,
jodhaltigem Rontgenkontrastmittel ist mit dem Kliniker gemeinsam zu planen
und durchzuftuhren; alternativ zur Rontgenmethode kann bei entsprechender
Expertise eine Ultraschall-Genitografie erfolgen (Einsatz von
Ultraschallkonstrastmittel, off label use). Dabei kann die Frage nach einem
VUR und Fistelbildungen zwischen den Systemen mitbeantwortet werden.

< Die Miktionscysturethrografie (Rontgen-MCU) [21] oder alternativ die unter
Verwendung von fir das Kindesalter zugelassenem Echosignalverstarker
(Ultraschallkontrastmittel) durchgefiihrte Miktionsurosonografie (MUS oder
Sono-MCU benannt) dienen der Beurteilung von Harnblase, Urethra und evtl.
begleitendem vesikoureterorenalem Reflux (VUR). Uber einen transurethral
platzierten Katheter wird die Blase mit NaCl und Ultraschallkontrastmittel
(Dosis ca. 0,1 ml) mehrfach gefillt und kontinuierlich bzw. alternierend die
Nieren, Ureteren sowie die Harnblase untersucht. Die Darstellung von perineal
erfolgt zur Dokumentation der Urethra und eventueller Fisteln unter Miktion.

< Die Rontgen Hysterosalpingografie (HSG) spielt im Kindes- und Jugendalter
auch aus strahlenhygienischen Grinden keine Rolle.
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< Die Rontgen-Kontrastdarstellung des Darms (Kontrastmittelauswahl abhangig
von der Fragestellung und anstehender evtl. Operationen/Biopsien)
vervollstandigt die Bildgebung. Fisteln zwischen Rectum und Vagina bzw.
Urethra sind zu dokumentieren. Angewarmtes, wasserldsliches, Jod-haltiges
Réntgenkontrastmittel wird handisch appliziert (100 mg Jod/ml) und das
Colon/Rectum somit aufgeweitet. Untersucht wird mit gepulster Durchleuchtung
mit reduzierter Bildfrequenz (3/sec) und Anfertigung von Last Image Hold (LIH)
Aufnahmen. Zur Fistelbeurteilung wird das Kind entsprechend rotiert und
hochauflé6sende RoOntgenaufnahmen werden akquiriert. Alternativ kann bei
entsprechender Expertise eine 3D-Rotationsfluoroscopie Verwendung finden. In
gelibten H&anden kann alternativ durch einen NaCl-Einlauf wahrend der
Sonografie (evtl. mit Zusatz von Ultraschallkontrastmittel) ein diagnostisch
ausreichendes Ergebnis erzielt werden.

< Die Computertomografie ist aus strahlenhygienischen Griinden und reduziertem
Weichteilkontrast nicht indiziert; sie wird nur regionar in Einzelfallen nach
Fullung aller Systeme praoperativ angewendet

2 Die Magnetresonanztomografie (MRT) bei 1,5 bzw. 3,0 Tesla Feldstarke und
geeigneter Spulentechnologie ist die praoperativ bevorzugte
Schnittbildmethode vor rekonstruktiven Eingriffen und liefert ohne ionisierende
Strahlen einen detailreichen Uberblick zu den anatomischen Gegebenheiten zur
Planung und Begleitung des operativen Vorgehens. [22] Bei Neugeborenen,
Sauglingen wund Kleinkindern ist eine an die Ko&rpergréRe angepasste
Untersuchungstechnik (Spule, Schichtdicke, Matrix etc.) notwendig. Zwar liefert
die 3,0 T MRT detailreichere Aufnahmen, allerdings ist sie auch
artefaktanfalliger. Die Fiillung aller sondierbaren Offnungen einschlieBlich von
Rectum und Harnblase mit Ultraschallgel bzw. physiologischer NaCl-Lésung zur
besseren Abgrenzung der distendierten Strukturen wird empfohlen. Die
Analregion wird mit einer Vitamin-E-Kapsel markiert. Die Ureteren kdnnen
durch eine kontrastverstarkte MR-Urographie identifiziert werden und evtl.
Fistelbildungen (unter Verwendung von entsprechend auflésenden T1-
gewichteten Sequenzen) mit Kontrastmittel besser detektiert werden.
Hochauflosende stark T2-wichtende (ausreichend lange Echozeit, Time of
Echo) 3-D-MR-Sequenzen bieten einen hohen Kontrast zwischen den einzelnen
Kompartimenten und gestatten die Beurteilung des inneren Genitale. [23]
Erweitert wird die MRT um die Beurteilung der Wirbelsdule und von Nieren und
Harnwegen (MR-Urografie), wobei bei Dilatation des NBKS und Ureters stark
T2-wichtende 3D-Sequenzen verwendet werden. Wenn keine Dilatation von
NBKS oder Ureter vorliegen, kann die Funktion mit sequentiell in hoher
Zeitauflosung angefertigten T1-wichtenden Sequenzen unter intravenfser
Applikation von MR-Kontrastmittel (0,1 mmol/kgKG GdDTPA) ab dem 3.
Lebensmonat abgeschatzt werden. Die nuklearmedizinische
Funktionsuntersuchung der Nieren (MAG 3) kann somit eingespart werden.
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Bei feinfihliger Herangehensweise an das Kind sind Narkoseuntersuchungen nur in
besonderen Ausnahmefallen erforderlich. Bei Verdacht auf eine genetisch bedingte
Fehlbildung sollte der Familie eine entsprechende humangenetische Beratung
nahegelegt und unter Bertcksichtigung der Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes eine
genetische Diagnostik veranlasst werden. Bei vermuteter endokriner Ursache soll die
Hormondiagnostik mit weiterfihrenden Tests veranlasst werden.

4214 Weiterfiuhrende Diagnostik

4.2.2 Jugendliche

4221 Spezifische Anamnese

Jede Jugendliche sollte nach dem Zeitpunkt des Pubertdtbeginns, nach dem weiteren
Pubertéatsfortschritt, insbesondere ob Fluor albus vorhanden ist, und ggf. nach dem
Zeitpunkt der Menarche gefragt werden. Auch die Frage nach Unterbauchschmerzen,
nach Miktionsbeschwerden und eine Stuhlanamnese gehé6ren dazu. Jede Jugendliche
mit einer primaren Amenorrhoe, d. h. wenn die Menarche nicht bis zum vollendeten
15. Lebensjahr oder innerhalb von 2 % bis 3 Jahren nach der Thelarche einsetzt hat,
gehort abgeklart. Dabei muss neben dem chronologischen Alter die Familienanamnese
und die gesamte korperliche Entwicklung bzw. der bisherige Pubertatsverlauf mit
einbezogen werden. Jede Jugendliche nach der Menarche muss gefragt werden, ob
die Benutzung von Tampons problemlos moglich ist. Auch ist es wichtig die
Jugendlichen zu fragen, ob sie etwas im Scheidenbereich getastet haben, was sie
stort.

4222 Klinische Diagnostik

Es gibt keine eindeutigen Empfehlungen, wann eine Jugendliche routinemassig zum
ersten Mal gynéakologisch untersucht werden muss. Eine Verordnung einer
Kontrazeption ist z. B. auch bei beschwerdefreier Jugendlicher ohne vorgangige
gynakologische Untersuchung maoglich.

Untersucht werden sollten Jugendliche mit einer primadren Amenorrhoe, mit dem
Fehlen von Fluor albus trotz fortgeschrittener Pubertat, Jugendliche mit Problemen
beim Einfuhren oder Entfernen des Tampons. Weitere Indikationen sind
Unterbauchschmerzen oder Miktionsbeschwerden, insbesondere Harntraufeln oder
wenn die Jugendliche selbst einen unklaren Tastbefund &aussert.

Durch eine sorgfaltige Inspektion in Steinschnittlage unter Anwendung der
Separations- und Traktionsmethode kdnnen viele Fehlbildungen bzw. Normvarianten
bereits diagnostiziert bzw. ausgeschlossen werden. Instrumente sind bei einer
Erstbeurteilung in der Regel nicht erforderlich. Bei Jugendlichen, deren Hymen noch
nicht ausreichend 6strogenisiert ist, ist streng darauf zu achten, dieses aufgrund der
hohen Schmerzempfindlichkeit nicht zu bertihren. Bei unklaren Befunden ist frihzeitig
eine Kinder- und Jugendgynéakologin hinzuzuziehen.
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Die Abdominalsonographie bei gefullter Harnblase erlaubt eine schnelle, gefahrlose,
kostengiinstige und nicht invasive Beurteilung des inneren Genitales ohne
Strahlenbelastung. Auch die Sonographie der Nieren und des ableitenden
Harnsystems ist bei einigen Krankheitsbildern eine wichtige Erganzung der
Diagnostik.

4223 Bildgebende Diagnostik

Wenn psychologisch, anatomisch und technisch bereits vertretbar, bieten die
transvaginale oder transrektale Sonographie die Mdglichkeit eine sonographische
Diagnostik mit deutlich besserer Ortsauflosung zu erreichen. Im Kindes- und frihen
Jugendalter sollte sie jedoch vermieden werden, insbesondere bei intaktem Hymen.

Ansonsten entsprechen die Empfehlungen bezlglich der Bildgebung denen im
Kindesalter (siehe 4.2.1.3).

4224 WeiterfiUhrende Diagnostik

Liegen klinische Hinweise auf eine Hyperandrogenamie vor oder zeigt sich eine
Klitorishypertrophie, so werden die Androgene bestimmt, ein ACTH-Kurztest und ein
Dexamethasonhemmtest durchgefihrt. Ergibt der ACTH-Test einen biochemischen
Hinweis auf ein AGS, so sollte die molekulargenetische Untersuchung empfohlen
werden. Zeigt der Dexamethasonhemmtest keine Suppression der Androgene, wird
eine bildgebende Diagnostik des Abdomens zur Tumorsuche durchgefihrt.

Eine Karyotypisierung sollte bei Patientinnen immer dann erfolgen, wenn
endokrinologisch ein hypergonadotroper Hypogonadismus nachgewiesen wird, bei
fehlendem Uterus, wenn laborchemisch ein Hinweis auf eine Stdérung der
Androgenproduktion oder eine Androgeninsensitivitdt sowie ein uneindeutiges aulleres
Genitale vorliegen. Bei auffalligem ACTH-Kurztest wird eine molekulargenetische
Untersuchung auf ein AGS oder Late-onset-AGS durchgefiuhrt. Liegt ein diskrepantes
phéanotypisches zu karyotypischem Geschlecht nach der Chromosomenanalyse vor, so
orientiert man sich an den Empfehlungen der Leitlinie ,Varianten der
Geschlechtsentwicklung® zur weiteren Betreuung und Beratung. [16]

Die interdisziplindre Kooperation mit Kinderdrzten, Gynakologen, Radiologen,
padiatrischen Endokrinologen, Kinderchirurgen, Kinderurologen und Humangenetiker
ist notwendig.
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4.2.3 Erwachsene

4231 Spezifische Anamnese

Im Erwachsenenalter dominiert die gestdrte Fertilitdt als Anlass zu weiterfihrenden
Untersuchungen.

4232 Klinische Diagnostik

Auch mit dem Nachweis von Normvarianten oder Anlagestérungen (z. B.
Doppelanlagen) sollte man aufgrund der besseren Darstellbarkeit bis zum Beginn der
Pubertéatsentwicklung warten. Diese spielen bis zum Beginn der Pubertat keine Rolle,
da bis zu diesem Zeitpunkt keine Therapie erforderlich ist. Erst mit dem Beginn der
Pubertatsentwicklung, der Menarche und/oder dem Wunsch nach Kohabitation kann
sich hier Handlungsbedarf ergeben.

Dann ist auch der Einsatz der ublichen geteilten (schmalen) Specula meist gefahrlos
moglich. Der Hymen ist unter dem Einfluss der Ostrogene gut dehnbar und wird daher
bei der vorsichtigen Spiegeleinstellung nicht verletzt. Auf ein behutsames Vorgehen
ist jedoch zu achten.

Die genaue Inspektion der Vagina ist zum Ausschluss von Septen und Doppelanlagen
(z. B. zwei Portiones) von grofRer Bedeutung.

4.2.3.3 Bildgebende Diagnostik

Die Abdominalsonographie bei geflllter Harnblase erlaubt eine schnelle, gefahrlose,
kostenginstige und nicht invasive Beurteilung des inneren Genitales ohne
Strahlenbelastung. Die Sonographie der Nebennierenregion, der Nieren und der
ableitenden Harnwege ist bei einigen Krankheitsbildern eine wichtige Ergédnzung der
Diagnostik.

Wenn technisch mdéglich bieten die transvaginale oder transrektale Sonographie die
Moglichkeit eine sonographische Diagnostik mit deutlich besserer Ortsaufldsung zu
erreichen.

Eine Magnetresonanztomographie ggf. mit Fullung von Vagina und Rectum mit
Sonogel ist individuell bei unklarer Situation im kleinen Becken interdisziplindr zu
indizieren. Anatomisch hoch auflésende stark T2-wichtende Sequenzen zur
Beurteilung der Strukturen des kleinen Beckens sowie der umgebenden Weichteile
und knodchernen Strukturen einschlielich LWS und Os sacrum in mehreren
Raumebenen sind erforderlich. Eine mit Strahlenbelastung verbundene
Computertomographie ist auch aufgrund des geringen Weichteilkontrastes nicht
indiziert.

Eine diagnostische Laparoskopie ist bei asymptomatischen Patientinnen nur in
Ausnahmefallen indiziert, nicht jedoch bei V. a. ein MRKH-Syndrom, weil dieses durch
die typische Anamnese, den Inspektionsbefund, rektale Palpation und abdominale
Sonographie eindeutig diagnostizierbar ist.
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Finden sich ultrasonographisch Hinweise auf eine Doppelanlage des Uterus oder das
Vorliegen eines Uterusseptums, wird im Kindes- oder Jugendalter keine Hysteroskopie
durchgefihrt. Als primare weiterfihrende diagnostische Massnahme insbesondere bei
Sterilitdtspatientinnen sollte eine bildgebende Diagnostik mittels 3D-Sonographie
angestrebt werden. Die Abgrenzung zwischen einem septierten Uterus und einem
bicorporalen Uterus definiert sich nach ESHRE/ESGE-Klassifikation aus der
Vermessung der myometranen Fundusdicke und der Relation der Einziehung der
duBBeren Funduskontur bzw. der internen Vorwdlbung des Cavumdaches. [24] Da diese
Differenzierung im Falle einer angestrebten operativen Therapie relevant ist, sollte
eine entsprechende praoperative Bildgebung erfolgen. [25, 26] Sowohl die
transvaginale 3D-Sonographie als auch ein MRT ermdglichen eine derartige
Einschatzung. In erfahrener Hand sind beide Methoden von hoher diagnostischer
Genauigkeit sowohl in der Beurteilung des Uterus als auch der Zervix und Vagina.
[27-30] Genauere Details zur Differentialdiagnostik werden im Kapitel 8 Fehlbildungen
des Uterus dargestellt werden.

4.3 Genetische Diagnostik

Eine Karyotypisierung ist bereits zur Basisdiagnostik bei der Abkldarung von genitalen
Fehlbildungen zu erwagen. Es sollte insbesondere bei Patientinnen erfolgen, wenn
endokrinologisch ein hypergonadotroper Hypogonadismus nachgewiesen wird, bei
fehlendem Uterus, wenn laborchemisch ein Hinweis auf eine Stdérung der
Androgenproduktion oder eine Androgeninsensitivitat besteht, sowie ein uneindeutiges
auleres Genitale vorliegen. Bei auffalligem ACTH-Kurztest  wird eine
molekulargenetische Untersuchung auf ein AGS oder Late-onset-AGS durchgefihrt.
Liegt ein diskrepantes phéanotypisches zu karyotypischem Geschlecht nach der
Chromosomenanalyse vor, so orientiert man sich an den Empfehlungen der Leitlinie
.varianten der Geschlechtsentwicklung® zur weiteren Betreuung und Beratung. [16]

Konsensbasierte Empfehlung 4.E2

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei pranatalem V.a. eine Genitalfehlbildung ist die weiterfilhrende Abklarung,
Diagnostik und interdisziplindre Beratung an entsprechenden Einrichtungen
zu empfehlen.

Konsensbasiertes Statement 4.S54

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++
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Im Rahmen der Ultraschallscreeninguntersuchungen erhobene Befunde
kénnen auf Genitalfehlbildungen hinweisen.

Konsensbasierte Empfehlung 4.E3

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Vorsorgeuntersuchungen im Kindesalter sollte auf weibliche
Genitalfehlbildungen geachtet werden. Bei V.a. eine Genitalfehlbildung ist
die weiterfihrende Abklarung, Diagnostik und ggf. interdisziplindre Beratung
zu empfehlen. Bei Kindern und Jugendlichen soll auf den Schutz vor
ungerechtfertigten diagnostischen MaRnahmen geachtet werden.

Konsensbasiertes Statement 4.S5

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Diagnostik bei V.a. weibliche genitale Fehlbildungen im Kindes- und
Jugendalter setzt viel Erfahrung, ein kindgerechtes Instrumentarium und
Ambiente sowie ein gutes Einfihlungsvermdgen der Untersucher voraus.

Konsensbasierte Empfehlung 4.E4

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Vorliegen von weiblichen genitalen Fehlbildungen soll auf die
Assoziation zu anderen anatomischen Fehlbildungen, Syndromen oder
Symptomkomplexen geachtet werden. Bei der Bildgebung sollen Methoden
ohne ionisierende Strahlung bevorzugt eingesetzt werden. Mittel der Wahl ist
der Ultraschall.

Konsensbasiertes Statement 4.S6

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Anomalien der Nieren und des harnableitenden Systems k&nnen mit
weiblichen genitalen Fehlbildungen assoziiert sein. Weibliche genitale
Fehlbildungen kénnen Bestandteil von Syndromen sein.
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5 Transition

5.1 EinfGhrung und Begriffserklarung

Transition umfasst den Prozess, in welchem Jugendliche von der umfassenden und
meist engen Fihrung der Padiatrie fir den Wechsel in die Erwachsenenmedizin mit
den verschiedenen Spezialisten und Disziplinen vorbereitet werden. Insbesondere
Jugendliche mit chronischen Erkrankungen und Medikamenteneinnahme entziehen
sich wahrend der Pubertdt zunehmend der arztlichen Kontrolle, zeigen eine
schlechtere Compliance und gehen oft in der Transition verloren (,Lost in Transition®)
[1-3], was sich auf Gesundheit und Lebenserwartung der Betroffenen unginstig
auswirkt.

Weltweit sind Bemiuhungen im Gange, die Transition bei chronisch kranken
Jugendlichen zu verbessern, wie dies in verschiedenen Artikeln und Guidelines
dokumentiert ist [4-6]. Fur eine gelungene Transition wird die Betreuung in einem
multidisziplinaren Team gefordert, sie soll stufengerecht ablaufen und auch die
kommunikativen arztlichen Fahigkeiten sollten verbessert werden [7].

Je komplexer die Problematik und je enger die arztliche Betreuung und Begleitung in
der Kindheit und frihen Jugend notwendig war, desto sorgfaltiger sollte die Transition
vorbereitet werden. Dies bezieht sich insbesondere auf Jugendliche mit sichtbaren
Fehlbildungen des &usseren Genitales, Jugendliche mit komplexen urogenitalen
Fehlbildungen und Jugendliche, die in der Kindheit oder frihen Jugend genital
operiert wurden [8-14].

Konsensbasierte Empfehlung 5.E5 |

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Jugendliche mit genitalen Fehlbildungen sollen wahrend der drei Phasen der
Pubertat entsprechend ihrer Reife auf die Transition vorbereitet werden.

Die Transition soll eine langerfristige und kontinuierliche Begleitung in die
Erwachsenenzeit umfassen.

Konsensbasiertes Statement 5.S57

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Viele Jugendliche mit chronischen Erkrankungen und
Medikamenteneinnahme entziehen sich wédhrend der Pubertdt zunehmend der
arztlichen Kontrolle, zeigen eine schlechtere Compliance und gehen oft in
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der Transition verloren (,Lost in Transition“), was sich negativ auf
Gesundheit und Lebenserwartung der Betroffenen auswirkt.

5.2 Problemstellung bei genitalen Fehlbildungen

Transition hat das Ziel, die Therapietreue der Jugendlichen (Kontrollen, Medikamente,
Verhalten, Anwendung von Hilfsmitteln, Dehnungen etc.) bis ins Erwachsenenalter zu
erhalten und die Arzt-Patienten-Beziehung den sich dndernden Bedlrfnissen gemafl
Alter, Pubertatsentwicklung und sexueller Reife anzupassen. Der Wunsch nach
Intimitat, Respekt und das im Laufe der Pubertat sich &ndernde Schamgefihl kann bei
Adoleszenten mit genitalen Fehlbildungen zu einem sozialen Ruckzug fihren, um der
Auseinandersetzung mit dem ,Anders-sein®, dem auffalligen Genitale oder der
unangenehmen Notwendigkeit der vaginalen Dehnung zu entkommen. Die
Verunsicherung wird haufig ins Erwachsenenalter weitergetragen und fiahrt nicht
selten zu bleibender Ablehnung von Sexualitat und Intimitdt. Die Daten von
Stikkelbroeck [15] sowie Jurgensen [16] zeigen, dass junge Erwachsene mit genitalen
Fehlbildungen im Vergleich zu Gleichaltrigen ohne solche Fehlbildungen oft erst
spater oder Uberhaupt keine sexuelle Partnerschaft bzw. Aktivitat eingehen.
Besonders negativ scheint sich eine anhaltende Inkontinenz (Urin und/oder Stuhl) auf
die sexuelle Aktivitat bzw. auf die Aufnahme einer intimen Beziehung auszuwirken
[17], ebenso ein Zustand nach wiederholten genitalen Operationeh mit
entsprechenden Vernarbungen [18-21].

5.3 Assoziierte Fehlbildungen

Bei Madchen mit urogenitalen, anogenitalen oder renalen Fehlbildungen liegen in
einem erheblichen Prozentsatz assoziierte Fehlbildungen des inneren Genitales vor.
Werden diese nicht rechtzeitig erkannt, kann es bei der Menarche zu
Abflussstéorungen mit Hamatokolpos bzw. Hamatometra, entsprechenden Schmerzen
und dem Risiko der Endometriose kommen, was verhindert werden muss. Diese
assoziierten Fehlbildungen werden in der frihen Kindheit oft Ubersehen und kdnnen
meist erst im Laufe der Pubertat (ab Tanner-Stadium 3) sicher diagnostiziert werden,
wenn das innere Genitale eine entsprechende Grdsse und Reife erreicht [22-24].
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Konsensbasierte Empfehlung 5.E6 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Bevor ein komplexer operativer Eingriff vorgenommen wird, soll die fachlich
kompetente Nachbetreuung, auch Ilangerfristig, besprochen und die
Transition sichergestellt werden.

Um assoziierte Fehlbildungen rechtzeitig zu erkennen, sollen weibliche
Jugendliche mit urogenitaler Fehlbildung spatestens ab Tannerstadium B3
von einer kinder- und jugendgynakologisch ausgebildeten Fachperson
untersucht und eine entsprechende Abflussbhehinderung ausgeschlossen
werden.

Konsensbasiertes Statement 5.S8

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Weibliche genitale Fehlbildungen, wiederholte genitale Operationen und
Funktionsstdorungen wie Inkontinenz koénnen zu Verunsicherung und
bleibender Ablehnung von Sexualitdt und Intimitdt fdhren. Eine
vertrauensvolle Arzt-Patient-Beziehung in der Zeit der Pubertat kann die
Therapietreue starken und kann die Compliance verbessern.

5.4 Multidisziplinares Team

In verschiedenen Studien wird fiur die Begleitung Jugendlicher mit genitaler
Fehlbildung ein multidisziplindres Team mit folgenden Disziplinen empfohlen:

Padiatrische Urologie, Péadiatrische Endokrinologie, Jugendgynéakologie, Péadiatrische
Chirurgie, operative Gynakologie, Psychologie, Jugendpsychiatrie, Genetik,
Sozialarbeit und Pflege [25]. Als besonders wichtig wird der Einbezug einer Kinder-
und Jugendgyndakologin im Team angesehen fir die kontinuierliche Betreuung von der
Kindheit tiber die Jugendzeit bis ins Erwachsenenalter [25, 26].

Konsensbasierte Empfehlung 5.E7

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Kinder und Jugendliche mit komplexen genitalen Fehlbildungen sollen in
einem multidisziplindren Team besprochen und von einer in Kinder- und
Jugendgynékologie geschulten Fachperson auch in der Transition begleitet
werden.
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Konsensbasiertes Statement 5.S9

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Zentren, die Operationen bei Kindern und Jugendlichen mit genitalen
Fehlbildungen vornehmen, sollen die Beratung und das Therapiekonzept
interdisziplindr mit Vertretern aller beteiligten medizinischen und
psychosozialen Fachbereichen unter Einbezug der Kinder- und
Jugendgynakologie besprechen und die Transition langfristig planen.

5.5 Konkrete Aufgaben der Transition

Entsprechend der korperlichen Entwicklung ist es erforderlich, die Jugendliche
schrittweise durch die drei Phasen der Pubertat zu begleiten. Konkret bedeutet dies in
der fruhen Pubertat Unterstitzung in der Identifikation mit dem eigenen sich
verandernden Korper, der Akzeptanz des ausseren Erscheinungsbildes des Genitales,
im Umgang mit Menstruation, Hygienemassnahmen wie Tampongebrauch sowie in der
sexuellen Entwicklung [15, 16]. In der spateren Pubertat stellen sich die Themen
sexuelle Annéherung, Probleme beim Koitus und Dyspareunie sowie Kontrazeption,
Schutz vor STl und Fragen zur spateren Fertilitdt [17-21]. Im jungen Erwachsenenalter
stehen die prédkonzeptionelle Beratung und interdisziplindre Zusammenarbeit je nach
Grunderkrankung im Vordergrund. Unvorbereitete, ungeplante Schwangerschaften
gehen mit hoheren Risiken fur Mutter und Kind einher und sollten durch
entsprechende Aufkldrung wund Beratung verhindert bzw. bei Kinderwunsch
entsprechend vorbereitet werden [17].

Konsensbasierte Empfehlung 5.ES8

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Madchen mit genitaler Fehlbildung soll die Transition entsprechend
untenstehender Checkliste erfolgen. Zentrale Themen der Transition wie
Sexualaufklarung, Kontrazeption, frihzeitige prédkonzeptionelle Beratung
sowie Unterstiutzung der Eigenstandigkeit sind gerade bei Personen mit
genitalen Fehlbildungen besonders wichtig und sollen sorgféltig und mit
entsprechendem Fachwissen erfolgen (siehe Checkliste/Tabelle 12)

Konsensbasiertes Statement 5.S10 \

Expertenkonsens

Konsensusstarke +++

Fur Madchen mit genitaler, urogenitaler oder anogenitaler Fehlbildung ist die
korrekte Begleitung und Unterstitzung in der Transition essentiell.
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Tabelle 12: Checkliste Transition bei Mddchen mit genitalen Fehlbildungen

Bei allen genitalen und urogenitalen
Fehlbildungen

Zeitpunkt

Ausschluss von assoziierten Fehlbildungen
(Doppelbildungen, vaginale Septen, Zervixstenose,

Abflussbehinderung, renale Anomalien)

Sicherstellung der anatomischen Voraussetzungen fir
Menstruation, Tampongebrauch und Sexualitat

Aufklarung Uber Kontrazeption, sexuell Ubertragbare
Krankheiten

Unterstlitzung in der Ablésung von den
Starkung der eigenstéandigen Entscheidungen

Eltern,

Fertilitat, Prdkonzeptionelle Beratung

Spatestens bei
Tannerstadium B3

Mittlere Pubertat

Spate Pubertat,
junges
Erwachsenenalter

Bei Fehlbildungen des dusseren Genitales

Zeitpunkt

Multidisziplindrer Approach, bei Bedarf und Wunsch
psychotherapeutische Unterstiitzung, Besprechen von
allfalligen genitoplastischen Korrekturoperationen

Arbeit mit
eigene

Heranfihren an Selbstuntersuchung,
Handspiegel, Identifikationsférderung,
Beurteilung der Fehlbildung, Akzeptanz

Ab friher Pubertat

Bei narbigen Verdnderungen, Stenosierung des
Introitus: Vaginale Dehnung fur Tampongebrauch und
Sexualitat / schmerzfreie Penetration

Allfallig genitoplastische Korrekturoperation

Ab Menstruation

Bei narbigen Veranderungen, Stenosierung der
Vagina sowie ggf. vor und nach Neovaginaanlage
vaginale Dehnung, Nachbehandlung und langfristige
Betreuung sicherstellen

Vor und nach
vaginaler
Operation
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6 Fehlbildungen der Vulva

6.1 Besonderheiten

Angeborene Fehlbildungen des &uBeren weiblichen Genitals und deren Behandlung
gehen mit einer erheblichen Beeinflussung der psychosozialen aber auch
psychosexuellen Integritdat der betroffenen Patientinnen einher. Deshalb sollten
betroffene Patientinnen und relevante Angehdrige stets ausfuhrlich lGber bestehende
Alternativen und das rekonstruktive Potential der jeweils operativen MalRnahmen
aufgeklart werden.

Angeborene Fehlbildungen des auBeren weiblichen Genitals kénnen jede anatomische
Einheit betreffen, oder in Kombination auftreten [1, 2]. Die anatomische
Normalisierung solcher Verdnderungen stellt immer eine individuelle Herausforderung
fur den rekonstruktiven Chirurgen dar. Diesbezlglich wird auf die S2K-Leitlinie
.,Varianten der Geschlechtsentwicklung® verwiesen. Relevante Indikationen bestehen
insbesondere bei der Vulvaatresie, Vulvaaplasie, Labienhypertrophie,
Praputialhypertrophie und Klitorishypertrophie und sind zum Zwecke einer effektiven
endokrinologischen Einstellung, Selbstbestimmungs- und Aufklarungseigenstandigkeit
in der Regel auf die Adoleszenz beschrankt. Ausnahmen kénnen relevante
mechanische Funktionsstérungen wie insbesondere die Vulvaatresie darstellen. Eine
weitere Herausforderung, die in der Literatur bisher keine Berlcksichtigung findet,
stellen sekundare Rekonstruktionen der Vulva nach primaren Rekonstruktionen
angeborener Fehlbildungen der Vagina, wie etwa beim adrenogenitalen Syndrom
(AGS), dar. Die Patienten leiden unter rezidivierenden Entzindungen, erschwerter
Hygiene, gestdrtem Selbsthild, Beeintrachtigter Sexualitat und kdrperlichen
Beschwerden.

Interdisziplinaritat ist oftmals eine wichtige Voraussetzung bei der Behandlung
komplexer genitaler Fehlbildungen. Wichtige Disziplinen stellen insbesondere die
Endokrinologie, Gynakologie, Urologie, Psychologie, Kinderchirurgie und Plastische
Chirurgie dar. Gerade komplexe Rekonstruktionen der Vulva verlangen vom Operateur
eingehende Kenntnisse der speziellen Anatomie und plastisch-rekonstruktiver
Operationsverfahren [3, 4]. Wichtig ist diese Region als ,Komposition verschiedener
anatomischer Einheiten® zu verstehen, welche entsprechend differenziert adressiert
werden sollten. Die technisch-operativen und konzeptionellen Anforderungen sind
daher komplex und die Wiederherstellung von Form und Funktion eine
Grundvoraussetzung, um dem geschlechtsspezifischen, psychophysischen Stellenwert
dieser Region gerecht zu werden.
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6.2 Spezielle Anatomie

In der Rekonstruktiven Chirurgie der Vulva kommt der GefaRanatomie eine besondere
Bedeutung zu, da deren Kenntnis und operativ-konzeptionelle Integration die
Grundvoraussetzung fir eine erfolgreiche Wiederherstellung darstellt.

Das plastisch-chirurgische Grundwerkzeug im Rahmen der Rekonstruktiven Chirurgie
ist die sogenannte ,Lappenplastik® (engl.: flap). Diese ist eine operative MaRRnhahme,
bei der Gewebeareale von einer Kérperregion (Spenderregion) zu einer anderen
(Empfangerregion) verlagert (transpositioniert) werden. Lappenplastiken, die eine
definierte GefalRversorgung aufweisen, gelten als die sichersten Varianten und werden
.gefalRgestielte Lappenplastiken® genannt. Insbesondere die Fortschritte in der
Erforschung der GefaRRarchitektur (sog. Angiosomforschung) haben die Optionen
moglicher Lappenplastiken in den letzten Jahren erheblich gesteigert und auf
sogenannte ,Perforatorlappenplastiken ausgeweitet [3, 5].

6.3 Spezielle Diagnostik

Zur Einschatzung regionsibergreifender Verédnderungen der Vulva, wie etwa beim
AGS, kénnen spezielle diagnostische Malnahmen, wie insbesondere ein MRT,
Aufschluss U(ber operativ zu bericksichtigende, topographische Besonderheiten
geben.

6.4 Therapie

Perforatorlappenplastiken werden allgemein als Goldstandard in der Rekonstruktiven
Chirurgie des &auf3eren weiblichen Genitals angesehen [3, 5, 6]. Sie weisen neben
vielen Gewebe- und Formvorteilen auch eine geringe Morbiditat der Spenderregion
auf. Mikrochirurgische Fertigkeiten und die Kenntnis rekonstruktiver Prinzipien
missen vorausgesetzt werden. Die adaquate Wahl der Lappenplastik ist bei der
anatomischen Rekonstruktion entscheidend [3, 4] und hangt von der Erfahrung,
Kenntnis und technisch-fachlichen Expertise des Operateurs ab. Durch die Wahl der
entsprechend geeigneten operativ-rekonstruktiven MalRnahme kann ein anatomisch
normalisierender Rick- bzw. Zugewinn an Form und Funktion erreicht werden. Da sich
das rekonstruktive Ergebnis immer nur der anatomischen Normalitat annahern kann,
weillt jede rekonstruktive Methode auch immer Kompromisse auf.

Reduktionsplastiken der Labia minora und des Praeputium clitoridis sollten unter
Berucksichtigung der Nerven- und GeféaRarchitektur und damit funktionserhaltend
erfolgen. Techniken die diesem Anspruch gerecht werden sind zeitaufwendig [7, 8].
Die Rekonstruktion der Labia minora oder des Praeputiums ist abh&ngig vom
Rekrutierungspotential umliegenden Gewebes des Praeputium clitoridis oder aus
Restgewebe der Labia minora [9].

Die Klitorisregion nimmt einen besonderen Stellenwert im Rahmen der Rekonstruktion
des aufleren weiblichen Genitals ein [10-12]. Die funktionserhaltende, Teilresektion
des &uBeren Klitorisorgans wird im Rahmen der Behandlung angeborener
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Fehlbildungen z.B. bei Hypertrophien medizinisch notwendig. Im Gegensatz hierzu

zahlen die nicht-funktionserhaltenden Teilentfernungen des &uRReren und inneren
Klitorisorgans insbesondere im Rahmen der rituellen weiblichen Genitalbeschneidung

(FGM/C = Female Genital Mutilation/Cutting) zu den medizinisch nicht notwendigen

Eingriffen [13]. Letztere resultieren in ausgepragten form- und
funktionsbeeintrachtigen Deformierungen. Neben der Vulva ist daher die
mikrochirurgische Rekonstruktion des Klitorisorgans [11] ein wichtiges Thema.

6.5 Spezifische Nachsorge

Auch im Rahmen der Vulvarekonstruktion kommt der Nachsorge eine besondere
Bedeutung zu. Die Patientinnen bendtigen insbesondere bei anatomisch erweiternden
Eingriffen, wie der Klitoris- oder Introitusrekonstruktion, erlauternde Hilfestellungen
im Rahmen des sich vertraut Machens mit der neu gewonnenen Funktion.
Gegebenenfalls ist das Hinzuziehen eines/r Sexologen/in empfehlenswert. Darlber
hinaus sind personliche Verlaufskontrollen durch den Operateur in regelmafigen
Abstanden innerhalb eines Ein-Jahreszeitraums bis zur physiologischen Narbenreifung
zZu empfehlen. BegleitmalRnahmen wie Narbenpflege, Narbenmassagen,
Lymphdrainagen und Ultraschallbehandlungen kdnnen entscheidend zum
Therapieerfolg, bzw. einer beschwerdefreien Gewebe- und Narbenentwicklung,
beitragen.

Konsensbasierte Empfehlung 6.E9 |

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Fur rekonstruktive Chirurgie an der Vulva sollen die Behandelnden uber
mikrochirurgisch-anatomische Expertise verfigen und diese Region als
Komposition verschiedener anatomischen Einheiten verstehen.

Konsensbasiertes Statement 6.S11

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Angeborene Fehlbildungen des d&aufReren weiblichen Genitals und deren
Behandlungen kénnen mit  einer erheblichen Beeinflussung der
psychosozialen, aber auch psychosexuellen Integritdt der betroffenen
Patientinnen einhergehen.

Die Region des auBeren weiblichen Genitals ist als ,Komposition
verschiedener anatomischer Einheiten® zu verstehen.

Komplexe Rekonstruktionen der Vulva verlangen vom Operateur eingehende
Kenntnisse der speziellen Anatomie und plastisch-rekonstruktiver
Operationsverfahren.
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7 Fehlbildungen der Vagina

7.1 Vaginalsepten
(ESHRE/ESGE Class V1-3; VCUAM V1-5)*

7.1.1 Longitudinales nicht-obstruierendes Septum (V1)

(ESHRE/ESGE Class V1; VCUAM V2)*

7111 Diagnostik

Fiar die sichere Diagnose eines longitudinalen Vaginalseptums ist eine
Speculumuntersuchung meist unersetzlich. Diese kann in der Regel ab der Pubertat
durchgefuhrt werden. Der Einsatz der Ublichen geteilten (schmalen) Specula ist meist
gefahrlos moéglich. Das Hymen ist unter dem Einfluss der Ostrogene gut dehnbar und
wird daher bei der vorsichtigen Spiegeleinstellung nicht verletzt. Diese sollte immer in
Kombination mit einer abdominalen Sonografie bei geflllter Harnblase erfolgen.

In letzter Zeit bekommt auch die 3D-Sonografie einen immer groReren Stellenwert [1,
2]. In einer Studie mit 28 Frauen unter anderem auch mit Vaginalsepten war zudem
kirzlich eine deutlich verbesserte Darstellbarkeit der Ausdehnung und der
Lokalisation durch eine Gel-Vaginosonografie gezeigt worden [3].

Vaginale Septen sind in mehr als 87% mit uterinen Fehlbildungen assoziiert. Auch auf
haufig vorkommende Anomalien der Nieren und des ableitenden Harnsystems hin
muss untersucht werden [4, 5].

7112 Therapie

Die operative Therapie des longitudinalen Vaginalseptums ist bei
Kohabitationsbeschwerden indiziert. Auch bei asymptomatischen Patienten muss
spéatestens vor Eintreten einer Schwangerschaft bzw. vor einer vaginalen Geburt die
Dissektion oder Resektion des Septums diskutiert werden, um hohergradige
Geburtsverletzungen zu vermeiden [4]. Allerdings werden auch wunauffallige
Geburtsverlaufe bei vorhandenem Septum beschrieben [6].

In Bezug auf die Therapie zu unterscheiden ist die Resektion von der Dissektion. Die
Resektion erfolgt kranial und kaudal zweier langer Klemmen, die vom Introitus bis zu
der Portio/ den zwei Portiones auf das Septum gesetzt werden. Mit der Resektion und
der Naht im Scheidenniveau wird eine Scheidenwulst vermieden. Die Scheidenvorder -
und Hinterwand wird dann mit Einzelknopfnéhten vernédht. Die Dissektion des Septums
erfolgt entlang zweier langer gerader Klemmen zunehmend mit der monopolaren
Nadel, was die Nahte haufig Uberflissig macht. Die Gefahr der Vaginalstenose und
der Verletzung von Blase und Rektum ist bei der Dissektion deutlich geringer, so dass
diese Methode bevorzugt werden sollte. Auch bipolare Instrumente werden mit Erfolg
angewandt [7, 8].
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Je nach Auspragung des Septums und Resektionsart kénnen eine Ostriolsalben-
getrankte Tamponade, ein Tampon oder ein Vaginalphantom unmittelbar postoperativ
zur Anwendung kommen. Salbentampons oder Vaginalphantome k&nnen bei Bedarf
auch durch die Patientin selbst fir 2-4 Wochen angewandt werden, um Strikturen zu
vermeiden.

7.1.13 Langzeitbetreuung

7.1.2 Longitudinales obstruierendes Vaginalseptum
(ESHRE/ESGE Class V2; VCUAM V5a)*

Liegt nur eine partielle kaudale Fusion der Mullerschen Gange vor, so kommt es z.B.
bei einem Uterus duplex zu einem partiellen Longitudinalseptum und damit zu einem
einseitigen Hamatokolpos/ Mukokolpos und ggf. einer Hadmatometra. International wird
die haufigste Form auch als obstruierte Hemivagina mit ipsilateraler Nierenanomalie
(meist einer Agenesie) (OHVIRA oder auch Herlyn-Werner-Wunderlich-Syndrom)
bezeichnet.

7121 Diagnostik

Fur die sichere Diagnose eines obstruierenden longitudinalen Septums, welches sich
meist zervixnah befindet, und zur Festlegung des therapeutischen Vorgehens ist eine
Speculumuntersuchung unersetzlich. Meist wird jedoch die Diagnose héherliegender
obstruierender Fehlbildungen erst nach der Menarche aufgrund von Beschwerden
gestellt. Sonografisch zeigt sich ein Hamatokolpos und ggf. eine Hamatomera auf der
obstruierten Seite, sowie héaufig eine Nierenanomalie. In letzter Zeit bekommt auch
hier die 3D-Sonografie einen immer grolReren Stellenwert [1, 2].

Eine Kernspintomographie (MRT) nach Fillung der Vagina mit Sonogel ist immer bei
unklarer Situation im kleinen Becken indiziert, kann aber auch bei der
Differentialdiagnose der verschiedenen obstruierenden Fehlbildungen helfen [9, 10] .
Mit dem MRT ist es zudem mdglich assoziierte Fehlbildungen zu erkennen und
rudimentare Millergangstrukturen zu charakterisieren [11-13]. Eine mit hoher
Strahlenbelastung verbundene Computertomographie ist nicht indiziert.

7122 Therapie

Die Therapie besteht aus einer Resektion des Septums, indem an der sich
vorwolbenden Stelle zunéchst mit einer Kanile aspiriert und dann der partielle Anteil
des Septums scharf reseziert wird. Es muss so viel Septum entfernt werden, dass es
zu keiner Stenose oder gar einem erneuten Verschluss kommt. Die Ecken des
Septums koénnen durch Anbringen von Zugfaden dargestellt werden und bleiben so
auch nach Dekompression sichtbar. Auch ein Katheter-Ballon kann hilfreich sein, der
durch eine kleine Offnung in den obstruierten Vaginalteil eingefiihrt werden kann.
Durch Zug nach kaudal stellt sich das Septum haufig gut dar und kann auf dem Ballon
reseziert werden. Haufig ist die Zervix der obstruierten Seite dilatiert und schwer
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DL
abzugrenzen, eine Verletzung muss aber unbedingt vermieden werden [10, 14].
Einzelne Falle einer hysteroskopischen Resektion sind beschrieben [15].

7123 Langzeitbetreuung

Eine postoperative Anwendung vaginaler Dilatatoren ist im Normalfall nicht notwendig,
kann aber in Einzelfallen bei hohem Risiko fir eine Stenose erwogen werden. Bei der
postoperativen Nachuntersuchung sollte eine Stenosierung und ein erneuter
Verschluss, welcher mit einem hohen Infektionsrisiko einhergeht, ausgeschlossen
werden [16].

7.1.3 Hymenalatresie und transversales Vaginalseptum
(ESHRE/ESGE Class V3; VCUAM V1b)*

7131 Hymenalatresie

Die Hymenalatresie wird teilweise bereits in der Neugeborenenphase unter dem
Einfluss der maternalen Hormone im Sinne einer Muko- oder sogar Hamatokolpos
symptomatisch. Haufiger erfolgt jedoch die notfallméaRige Vorstellung aufgrund
zunehmender Schmerzen durch die Obstruktion und Retention des Periodenblutes in
der Adoleszenz.

7.1.3.1.1 Diagnostik

Bei der Inspektion fallt das vorgewélbte Hymen auf, hinter welchem sich das
Periodenblut staut. Sonografisch lasst sich ein Hamatokolpos und ggf. auch bereits
eine H&matometra darstellen. Eine Assoziation mit hohergradigen genitalen
Fehlbildungen ist nicht zu beflirchten. Die Abgrenzung zu einer Vaginalaplasie ist in
der hormonellen Ruhephase u.U. schwierig.

7.1.3.1.2 Therapie

Die operative Korrektur zur Herstellung eines normal konfigurierten Hymenalrings
kann grundsatzlich zu jedem Zeitpunkt erfolgen, idealerweise aber erst dann, wenn
der Hymenalsaum einer dstrogenen Stimulation unterworfen ist (beim Neugeborenen
oder in der Adoleszenz). Eine Korrektur sollte méglichst nach der Thelarche und vor
der zu erwartenden Menarche erfolgen (ca. 1 Jahr nach Thelarche).

Die operative Korrektur wird durch mittige Inzision des Hymens und Resektion Uber
einem in der Scheide geblockten Blasenkatheter mit einem Laser oder monopolarer
Stromnadel vorgenommen. Meist erfolgt eine kreuzférmige oder zirkuladre Exzision [10,
17]. Die Resektion bei partieller Hymenalatresie (Hymen bifenestratus, Hymen altus,
Hymen punctatus, Hymen cribriformis) erfolgt in identischer Weise. Eine primare
Inzision eriibrigt sich dabei, da bereits eine Offnung gegeben ist.
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Die Gefahr einer Stenosierung besteht in der Regel nicht, so dass auch keine
Langzeittherapie notwendig ist.

7.1.3.1.3 Langzeitbetreuung

7.1.3.2 Transversales Vaginalseptum

Ein transversales Scheidenseptum aufert sich in einer primaren Amenorrhoe mit
Ausbildung eines Hamatokolpos und ggf. einer Hamatometra.

7.1.3.2.1 Diagnostik

Auch hier wird die Diagnose mit Hilfe einer Speculumuntersuchung in Kombination mit
einer Sonografie und ggf. einem MRT gestellt. Die Hohe sowie die Dicke des Septums
muissen praoperativ abgeklart werden.

Assoziierte Fehlbildungen des Uterus, der Nieren und ableitenden Harnwege miuissen
auch hier berucksichtigt werden.

7.1.3.2.2 Therapie

Die operative Therapie besteht in der Exzision des Septums. Im Falle eines
dinnwandigen Septums kann dieses meist direkt reseziert und ggf. das kraniale und
kaudale Vaginalepithel anastomosiert werden [10, 14]. In komplexen Fallen und bei
dickwandigen Septen muss haufig mit einer Laparoskopie oder Laparotomie sowie ggf.
mit Lappenplastiken kombiniert werden [18].

Zur Vermeidung von Scheidenstenosen kann die Methode nach Grineberger mit
plusférmiger Inzision des kaudalen Anteils des Septums, sternfdormiger Inzision des
kranialen Anteils und querer Verndahung im Bereich der Scheidenwédnde empfohlen
werden [19] [10]. In einer kurzlichen Publikation erwies sich eine Y-Plastik-Methode,
bei der nur inzidiert und verndht wurde ohne zu resezieren, als erfolgreich [20].

7.1.3.2.3 Langzeitbetreuung

Unabhéngig von der Art der postoperativen Dilatation ist es sehr wichtig eine Stenose
zu verhindern, die haufig nach transversaler Septumresektion auftritt [10]. Die
Erfahrung zeigt, dass die Dilatation von jungen Patientinnen h&aufig nicht toleriert
wird, die Compliance fehlt, und damit der Therapieerfolg gefahrdet ist. Deshalb kann
es sinnvoll sein den Zeitpunkt der operativen Therapie so lange zu verschieben bis
eine ausreichende Reife und Einsicht gegeben ist. In diesen Fallen muss eine
hormonelle Suppression der Menstruation erfolgen.
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Konsensbasierte Empfehlung 7.E10 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Eine operative Therapie longitudinaler nicht-obstruierender Vaginalsepten
soll jederzeit bei Beschwerden oder aber bei geplanter Schwangerschaft zur
Erleichterung einer vaginalen Entbindung erwogen werden. Siehe auch
Kapitel 13

Konsensbasiertes Statement 7.S512

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Longitudinale nicht-obstruierende  Vaginalsepten sind nicht selten
asymptomatisch.

Konsensbasierte Empfehlung 7.E11 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Obstruierende Vaginalsepten, die in der Pubertdt symptomatisch werden,
sollen in der Regel zeitnah operativ therapiert werden. Eine detaillierte
Diagnostik soll vor dem operativen Vorgehen erfolgen. Fir die Behandlung
sollte eine entsprechende Expertise vorhanden sein.

Konsensbasiertes Statement 7.S13

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Obstruierende longitudinale und transversale Vaginalsepten werden in der
Neugeborenenphase (Mukokolpos) oder haufig erst bei Beschwerden in der
Pubertat (Hamatokolpos) symptomatisch. Der Schweregrad der Eingriffe
reicht von relativ einfach bis hochkomplex.
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7.2 Vaginalaplasie
(ESHRE/ESGE Class V4; VCUAM V5b)*

7.2.1 Diagnostik

Als Aplasie wird die Nichtausbildung eines Organes trotz vorhandener Organanlage
(im Unterschied zur Agenesie) bezeichnet. Das vorliegende Kapitel bezieht sich
hauptsdchlich auf die komplette Vaginalaplasie bei gleichzeitiger Uterusaplasie,
schliel3t aber zum Teil die partielle Vaginalaplasie bei vorhandenem Uterus mit ein.

Die kongenitale Vaginalaplasie kommt meist im Rahmen eines Mayer-Rokitansky-
Kister-Hauser-Syndroms (MRKHS) vor, welches mit einer Inzidenz von 1 von 4000 bis
5000 weiblichen Lebendgeburten auftritt [21]. Die gynakologische Vorstellung erfolgt
in der Pubertat aufgrund einer asymptomatischen primaren Amenorrh¢é oder
Problemen bei der Kohabitation. In diesen Fallen liegt meist eine komplette Form der
Vaginalaplasie vor. Es finden sich meist ein blind endendes Vaginalgriibchen von ein
bis wenigen Zentimetern Lange sowie ein komplett fehlender oder nur rudimentar
ausgebildeter Uterus in Form von beidseitigen Uterusanlagen.

Bereits bei der Inspektion der Anogenitalregion beim Neugeborenen sollte vor allem
auf einen gedffneten Anus, auf die GroRBe der Klitoris und auf das Vorhandensein
eines Fluor neonatalis geachtet werden. Durch vorsichtiges Spreizen der meist sehr
sukkulenten groRen und kleinen Labien sind das in der Regel gut Ostrogenisierte
Hymen und die Urethral6ffnung gut einsehbar. Fehlt der typische weil3liche Fluor ist
an eine Uterus- und/oder Vaginalaplasie (MRKHS) oder eine Form der Obstruktion zu
denken. Sonografisch fallt im ersten Fall das Fehlen eines funktionsfahigen Uterus
auf, im letzten Fall wéare ggf. eine uterine Obstruktion zu erkennen.

Mit einem MRT ist es zudem modglich assoziierte Fehlbildungen zu erkennen und
rudimentare Milllergangstrukturen zu charakterisieren [11, 12].

Die Sonographie der Nieren und des ableitenden Harnsystems ist bei Uterus- und
Vaginalfehlbildungen eine wichtige Ergédnzung der Diagnostik, um assoziierte
Fehlbildungen in diesem Bereich zu erkennen.

Die zweithaufigste Ursache fir eine Vaginalaplasie stellt das komplette Androgen-

insensitivitdts-Syndrom (CAIS) mit einer Inzidenz von 1 von 41000-120000
Lebendgeburten dar. [22] Die Patientinnen haben einen unauffalligen méannlichen
Karyotyp 46XY, testikulare Gonaden, fehlende Mullergang-Strukturen und eine
partielle oder komplette Vaginalaplasie.

Seltener sind Féalle partieller oder kompletter Vaginalaplasie mit vorhandenem
funktionsfahigem normalem Uterus oder assoziierter Uterusfehlbildung bei jedoch
funktionsfahigem Endometrium. Diese Patientinnen stellen sich zwar ebenfalls mit
einer primaren Amenorrhé vor, die aber nicht asymptomatisch ist. Zunehmende
Unterbauchbeschwerden aufgrund der Bildung einer Hamatometra erfordern hier meist
eine zeitnahe Therapie.
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Ziel der Therapie bei Vaginalaplasie ist die Anlage einer adaquat langen und weiten
Neovagina mit mdglichst naturlichem Epithel, die den Betroffenen ein normales
Sexualleben ermdglicht, ohne Ilebenslange Dilatation bei gleichzeitig gutem
kosmetischen Ergebnis und geringer kurz- und langfristiger Morbiditat. Aufgrund der
aktuellen Entwicklungen mit der zumindest unter Studienbedingungen zum Teil
bestehenden Modglichkeit der Uterus-Transplantation sollte die Art der Neovagina-
Anlage auch mdgliche Komplikationen bericksichtigen, die z.B. aufgrund von
Immunsuppressiva entstehen kénnten, wie z.B. erhdhte Infektionen durch Darmflora
bei Sigmascheiden etc. Aufgrund des Alters bei Diagnosestellung, kann die Betroffene
in der Regel voll in die Therapieentscheidung einbezogen werden. In jedem Falle ist
die Therapie erst dann sinnvoll, wenn die Betroffene eine ausreichende physische und
psychische Reife erreicht hat. Problematisch kénnen hier die Falle mit vorhandenem
Uterus und damit symptomatischer Retention von Periodenblut sein, da die
Betroffenen in der Regel jinger sind. Konservative und zahlreiche operative Methoden
zur Neovagina-Anlage sind bislang beschrieben worden. Es gibt allerdings kaum
Studien zum Langzeit-Outcome nach konservativer und operativer Neovagina-Anlage
und praktisch keine, die verschiedene Methoden direkt miteinander vergleichen. Die
meisten Publikationen beschreiben persdnliche Fallserien mit kleinen Zahlen und
wenig standardisierten Methoden. Erst in letzter Zeit wurden Daten zu Sexualitat in
die Studien mit aufgenommen. Der Female-Sexual-Function-Index (FSFI) ist hier der
am haufigsten verwendete validierte Fragebogen. [23]

7.2.2 Therapie

Die Statements und Empfehlungen zu den verschiedenen Therapiemethoden bei
Vaginalaplasie sind in Tabelle 1 am Ende des Kapitels zusammengefasst.

7221 Nicht-operative Methoden

7.2.2.1.1 Selbstdehnungstherapie

Die vaginale Selbstdehnung wurde erstmals 1938 von Frank beschrieben [24]. Mit
Hilfe von an Lange und Weite zunehmenden Vaginalstents soll die Patientin taglich
Uber mehrere Monate fur mindestens 30 Minuten Druck auf das vorhandene
Vaginalgrubchen austben. Voraussetzung fir diese Therapie ist ein nicht-vernarbtes
gut dehnbares Vaginalgribchen und vor allem eine hochmotivierte Patientin, die bereit
ist diese langwierige Prozedur auf sich zu nehmen. [25] Da die Selbstdehnung nicht-
invasiv und relativ kostengunstig ist, hat sie die amerikanische gynakologische
Gesellschaft zum wiederholten Male als Therapie der ersten Wahl bezeichnet [26, 27].
Es wurden Erfolgsraten zwischen 69 und 95% beschrieben [28]. Allerdings wurden
haufig keinerlei Angaben zur Funktionalitdt oder sexuellen Zufriedenheit gemacht. In
einem 2014 erschienenen systematischen Ubersichtsartikel, der alle publizierten
Methoden zur Neovagina-Anlage beinhaltete, stellten die Autorinnen fest, dass die
Selbstdehnung in der kirzesten Neovagina-Lange von 6,65 cm und den geringsten
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FSFI-Scores resultierte [29]. Zudem ist eine Schrumpfungstendenz sowie die Gefahr
eines Neovaginaprolapses ein bekanntes Problem. Nachteil dieser nicht-operativen
Methode ist zudem, dass sie eine hohe Motivation der Patientin voraussetzt und
haufig schmerzhaft, langwierig und belastend ist. Als vorteilhaft anzusehen ist, dass
Operationsrisiken géanzlich fehlen.

Da haufig nur eine inkomplette Invagination im Dammbereich besteht, die nur bei
standiger sexueller Aktivitat aufrechterhalten werden kann, ist diese Methode fir die
noch jugendliche Patientin ohne regelmé&aRigen Verkehr eher nicht geeignet. Die
Indikation zur nicht-operativen Dehnung besteht unserer Meinung nach vor allem bei
Patientinnen, die hochmotiviert und sich der langen Therapiedauer bewusst sind,
sowie einer operativen Methode ablehnend gegeniber stehen. Im Gegensatz zu
anderen Landern wie etwa GroRRbritannien, wo es spezialisierte Pflegefachfrauen

zur Dehnungstherapie gibt und eine mehrtdgige stationdre Aufnahme zur Einweisung
in die Therapie moéglich ist, fehlt in Deutschland hierflir weitgehend die Infrastruktur.

Die Methode kann auch angewandt werden bei erworbenen Vaginalverkirzungen und
—stenosen z.B. nach ausgedehnten onkologischen Voroperationen und dadurch
deutlich erhdhten OP-Risiken aber noch vorhandener Dehnbarkeit.

7.2.2.1.2 Langzeitbetreuung- Nicht-operative Methoden

Die erzielte Vaginallange kann meist nur durch regelméaRigen Geschlechtsverkehr oder
die wiederholte Anwendung von Vaginaldilatatoren aufrechterhalten werden.

Konsensbasierte Empfehlung 7.E12

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Selbstdehnungstherapie kann bei hoch motivierter gut angeleiteter
Patientin als Priméartherapie erwogen werden, wenn diese einem operativem
Vorgehen zunéachst oder Uberhaupt ablehnend gegentber steht, oder deutlich
erhohte OP-Risiken aufweist Fur die Behandlung sollte eine entsprechende
Expertise vorhanden sein.

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Mit Hilfe von an L&ange und Weite zunehmenden Vaginalstents soll die
Patientin taglich iber mehrere Monate fir mindestens 30 Minuten Druck auf
das vorhandene Vaginalgriibchen ausuben.

Anwendbar vor geplanter Uterustransplantation.
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Neovaginaanlage durch Dissektion (Vaginale Tunnelung) zwischen Blase und Rektum
und Verwendung eines Transplantates

7222 Operative Methoden

7.2.2.2.1 Mcindoe-Technik und Modifikationen

Die Tunnelung der Neovagina erfolgt bis zum Douglasperitoneum. Die Mclndoe-
Technik verwendet ein Spalthauttransplantat zur Deckung der Neovagina, welches
meist von Gesal oder Oberschenkel der Patientin stammt. Der Vaginalstent wird mit
dem Transplantat Uberzogen und bleibt dann einige Tage in der Neovagina, bis dieses
angewachsen ist. Postoperativ mussen die Patientinnen fir langere Zeit Dilatatoren
tragen, um eine Stenose zu verhindern. Gute anatomische Ergebnisse
(durchschnittliche Neovagina-Lange um die 8cm) wurden in grolRen Studien mit
Modifikationen der Methode beschrieben. Der anatomische Erfolg wurde mit 83%, der
funktionelle mit 89,5% angegeben. [22, 25]

Die hauptséachlichen Vorteile der Methode sind die fehlende Notwendigkeit eines
abdominalen Zugangs und das relativ unkomplizierte Vorgehen. Es wurden aber auch
mehrfach Probleme wie Fistelbildung oder vaginale Trockenheit beschrieben.
Haarwuchs, die sichtbare Narbe an der Entnahmestelle, das Risiko einer
TransplantatabstoBung oder von Stenosen, welches ein Tragen des Vaginalstents
Uber lange Zeit notwendig machen, sowie das Risiko eines Plattenepithelkarzinoms
sind weitere Nachteile. [22]

McQuillan und Grover beschreiben in ihrem Ubersichtsartikel die hochste
Infektionsrate, die groRte Zahl an Re-Operationen, die héchste Rate an Karzinomen
und die niedrigste postoperative Koitusrate mit dieser Methode [29].

Modifikationen

Um einige der Nachteile des Spalthauttransplantates zu verhindern, wurden zahlreiche
andere Materialien zur Auskleidung der Neovagina verwendet. Mehrere kleinere
Fallberichte beschreiben die Verwendung von Amnion, welches als immunologisch
innert gilt und die Narbe an der Entnahmestelle umgeht, mit vergleichbaren
Resultaten. [30, 31]

Einzelne Falle sind beschrieben mit Kopfhaut als Entnahmestelle mit dem Vorteil der
unsichtbaren Narbe und groRBer Entnahmefldche, guter Durchblutung sowie schneller
Heilungstendenz. [32]

In einer Studie, in der buccale Mukosa als Vollhauttransplantat verwendet wurde,
werden als Vorteile die Schleimproduktion mit konsekutiv adaquater Lubrikation und
Fehlen einer Dyspareunie sowie fehlender Schrumpfungstendenz beschrieben. [33]

Karzlich kam eine Publikation hinzu, die Mikromukosa (also kleine Mukosa-Sticke)
verwendete. Sie untersuchte als erste die Langzeitergebnisse unter Einbeziehung des
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validierten FSFI-Fragebogens. Die sexuell aktiven Patientinnen hatten einen mit dem
Normalkollektiv vergleichbaren FSFI-Score von 28,8+2,1. [34]

In den letzten Jahren kamen Fallberichte zu artifizieller Dermis [35], oxidierter
Zellulose [36], azellularem humanem dermalen Allotransplantat [37] und autologem in-
vitro kultiviertem Vaginalgewebe [38] hinzu. Vorteile mit diesen Geweben kdénnen sein:
reduziertes Auftreten von Granulationsgewebe, keine Narbenbildung an der
Entnahmestelle, weniger Stenosen, keine vaginale Trockenheit. Dagegen stellen das
Risiko der Allotransplantat-AbstoRung, der Ubertragung von Infektionskrankheiten,
sowie die lange Dauer bis zur vollstandigen Epithelialisierung Nachteile dieser
Materialien dar. [22]

Gerade auch im Hinblick darauf, dass dies Patientinnen sind, die eventuell spéter
einer Uterus-Transplantation zugefihrt werden kénnten ist das potentielle
AbstofRungsrisiko von Bedeutung.

Ding und Kollegen berichteten kurzlich von ihrer Studie in der sie 34 Patientinnen mit
einem Dinndarm-Submukosa-Transplantat von Schweinen behandelten und mit 41
Patientinnen verglichen, die eine Neovagina nach der Davydov-Methode erhielten.
Operationszeit und Blutverlust waren in der ersten Gruppe signifikant geringer,
wahrend die Kosten hodher lagen. Die Scheidenldangen nach 9 Monaten waren in der
ersten Gruppe mit 6,8+0,9 cm kurzer als in der Davydov-Gruppe mit 7,3£1,3 cm.
Jeweils 14 % bzw. 8 % der Patientinnen in beiden Gruppen hatten Neovaginalangen
<6 c¢cm und damit unzureichend. Die FSFI-Scores unterschieden sich insgesamt in
beiden Gruppen nicht voneinander, wobei sie signifikant hoher waren bei Patientinnen
mit Neovaginaldngen >6 cm. Die Patientinnen in der Transplantat-Gruppe trugen das
Vaginalphantom signifikant langer dauerhaft als die anderen (7,8+3,3 Monate versus
4,8+1,6 Monate). [39]

Auch die Methoden des tissue-engineering haben Einzug erhalten in das Gebiet der
Neovaginaanlagen. 2014 publizierte Eine Arbeitsgruppe aus Mexiko und den USA
erste Ergebnisse von 4 Patientinnen, bei denen sie eine in vitro gezlchtete autologe
Vagina als Transplantat verwendeten. Sie konnten zeigen, dass die Vaginalorgane
mittlerweile bereits bis zu 8 Jahre funktionell blieben. Zwei der Patientinnen hatten
sogar eine uterovaginale Anastomose erhalten. Alle waren sexuell aktiv, mit FSFI-
Scores im normalen Bereich. [40]

Vorteil der Methode ist das relativ einfache Vorgehen und damit das Kkleine
Operationstrauma, so dass wir die Indikation fir die Mcindoe-Methode bei
Patientinnen nach grdélReren Voroperationen und/ oder Kontraindikation fur ein
abdominales Vorgehen sehen. Als Kandidatinnen sehen wir hier z.B. auch
Patientinnen mit erworbenen Vaginalstenosen und -verkirzungen nach onkologischen
Therapien inklusive Radiotherapie oder aber Patientinnen mit chronisch entziindlichen
Erkrankungen im Genitalbereich wie dem Lichen sclerosus et atrophicans oder dem
Lichen ruber. Aulerdem stellt diese Methode mit ihren Modifikationen eine
Therapiemdglichkeit dar bei Patientinnen mit kompletter oder partieller Vaginalaplasie
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und vorhandenem funktionsfahigen Uterus. In diesen Féllen kann haufig auf die
Verwendung eines Transplantats verzichtet werden.

Konsensbasierte Empfehlung 7.E13

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Mcindoe-Technik kann als Methode der Wahl bei Patientinnen nach
ausgedehnten abdominalen Voroperationen oder mit funktionsfahigem Uterus
angesehen werden. Fir die Behandlung sollte eine entsprechende Expertise
vorhanden sein.

Konsensbasiertes Statement 7.S15

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die originale Mclndoe-Technik verwendet ein Spalthauttransplantat zur
Deckung der Neovagina, welches meist von GesaR oder Oberschenkel der
Patientin stammt.

Anwendbar vor geplanter Uterustransplantation.

7.2.2.2.2 Davydov-Technik

Davydov hat eine mehrstufige Technik entwickelt, in der er zunéchst eine Dissektion
des rektovesikalen Raums durchfuhrte, anschlielend von abdominal das Peritoneum
mobilisierte, dieses an den Introitus annahte und schlieRlich den Apex der Neovagina
mit einer Tabaksbeutelnaht verschloss [41]. Vorteil der Methode ist u.a. das Fehlen
sichtbarer Narben an der Entnahmestelle. Andererseits kann die Lubrikation reduziert
sein, es besteht ein gewisses Risiko fur Blasen- und Darmverletzungen, flr
Infektionen und Prolaps. [22] Die urspringliche Technik wurde weitgehend durch ein
laparoskopisches Vorgehen ersetzt, was zu geringerem Blutverlust und postoperativen
Schmerzen, kirzerem Krankenhausaufenthalt, schnellerer Genesung und besseren
kosmetischen Ergebnissen flihrte. [22, 42] Prinzipiell kann diese Methode auch
angewandt werden nach vorausgegangener genitaler Operation mit Narbenbildung, da
das Vaginalepithel nicht elastisch sein muss. [25] Anatomische und funktionelle
Erfolgsraten von 92 bzw. 93% wurden beschrieben. [22]

Fedele und Kollegen beschrieben sogar anatomische Erfolgsraten von 97% (29/30
Patientinnen) und funktionellen Erfolg und FSFI-Scores von 28+4,6 in 96% ihrer
Patientinnen. Nach 6 Monaten fanden sie Neovaginaldngen von 8,1+2 cm und —weiten
von 2,8+0,7 cm. Es gab keine ernsthaften intra- oder postoperativen Komplikationen.
Sie wiesen histologisch nach, dass sich das Peritoneum sekundar in physiologisches
jodpositives Epithel umwandelt. [43] Bianchi und Kollegen verglichen intraoperative
Parameter und anatomische sowie funktionelle Ergebnisse zweier laparoskopischer
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Methoden (Vecchietti- und Davydov-Technik). Die Operationszeit war 30%£9,6 Minuten
mit der Vecchietti- und 134+24 Minuten mit der Davydov-—Methode bei
Neovaginalangen von 7,5x1,1 cm bzw. 8,5+1,6 cm. Der sonstige Outcome (FSFI-
Scores etc.) war vergleichbar [44]. Eine Limitierung der Davydov-Technik ist die
Tatsache, dass eine Reoperation aufgrund eines postoperativen Versagens wenn
Uberhaupt nur sehr schwer mdoglich ist und eine Uterustransplantation aufgrund der
veranderten Beckenanatomie erschwert bis unmaéglich sein kann [44]. In einer klrzlich
publizierten Arbeit verglichen Willemsen und Kollegen die Selbstdehnung nach Frank
mit der Davydov-Technik. Letztere ergab funktionelle Neovaginaldngen von 7,8 cm
unabhangig davon ob eine Vordehnung (Frank oder Koitus) vorausgegangen war. In
23% bildete sich allerdings Granulationsgewebe und in 12% kam es zur Obliteration
der Neovagina, bei 7% war die Operation erfolglos. Sie beschrieben vier rektale
Perforationen, eine Blasenlasion, eine rektovaginale Fistel, einen Neovaginaprolaps,
einmal Adhéasionen zwischen Vagina und Sigma und einen postoperativen Todesfall
aufgrund einer Narkosegas-bedingten Lebernekrose. 10% der sexuell aktiven
Patientinnen waren nicht zufrieden und gaben eine tiefe Dyspareunie an. [45]

Zhou und Kollegen entwickelten eine 1l-schrittige transvestibulare Technik, die
entweder durch eine Laparoskopie oder Laparotomie erganzt wurde. 15 Jahre nach
der Operation zeigte sich eine kumulative sexuelle Zufriedenheit von 80%, wobei
keine validierten Fragebdgen verwendet wurden [46].

In einer systematischen Ubersichtsarbeit war der Anteil an Darmverletzungen mit
2,6% bei der peritonealen Methode am haufigsten. Die einzige randomisierte
kontrollierte Studie bislang vergleicht die Darmscheide mit dem peritonealen Ansatz.
Letzterer wies dabei einen signifikant geringeren Blutverlust, Operations- und
stationdre Aufenthaltsdauer auf, wobei sich die Neovaginalange nicht signifikant
unterschied, abdominale Schmerzen und Uubelriechender Ausfluss jedoch deutlich
haufiger in der Darmscheiden-Gruppe berichtet wurden. Die FSFI-Scores schienen
nach der Davydov-Methode tendentiell héher zu liegen [29].

7.2.2.2.3 Langzeitbetreuung- Vaginale Tunnelung mit Transplantat

Je nach angewandter Methode kann regelmaliger Geschlechtsverkehr oder die
regelmalige Anwendung von Vaginaldilatatoren notwendig sein, um die
Neovaginaldnge aufrechtzuerhalten (Details siehe bei jeweiliger Methode).

Regelmalige Vorsorgen sind notwendig, um Zellverdnderungen bis hin zur
Karzinomentstehung zu erkennen.

Konsensbasierte Empfehlung 7.E14

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Fur die Davydov-Methode gilt, dass sie auch angewandt werden kann nach
vorausgegangener genitaler Operation mit Narbenbildung, da das Vaginalepithel nicht
elastisch sein muss. Fir die Behandlung sollte eine entsprechende Expertise vorhanden sein.
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Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Beim Davydov erfolgt priméar eine Dissektion des rektovesikalen Raum.
AnschlieBend wird von transabdominal das Peritoneum mobilisiert, durch den
geschaffenen Raum gezogen und im Bereich des Introitus angenaht. Der
Verschluss des Apex der Neovagina erfolgt mit einer Tabaksbeutelnaht.

7223 Neovaginaanlage

durch Dissektion (Vaginale Tunnelung) zwischen Blase und Rektum ohne Verwendung
eines Transplantates

7.2.2.3.1 Wharton-Sheares-George

Die priméar von Wharton in den 40er Jahren des 20. Jahrhunderts beschriebene
Tunnelung des Raumes zwischen Urethra-Blase und Rektum wurde von Sheares 1960
modifiziert [47]. Eine weitere Vereinfachung nach Wharton-Sheares-George [48]
kommt nunmehr ohne primare Uberkleidung des operativ erzeugten Hohlraumes mit
Fremdgewebe (weder auto- noch heterolog) aus und vermeidet somit auch Probleme
durch diese Transplantation.

Dabei wird die Neovagina durch Sondierung der obliterierten Millerschen Gange
durch Hegarstifte aufsteigender Grof3e geschaffen. AnschlieRend wird die mediane
Raphe durchtrennt und ein mit Estriol-Salbe beschichteter Vaginalstent eingelegt.
Nach sieben Tagen wird dieser durch einen groBeren ersetzt, der fir drei Monate Tag
und Nacht getragen wird. Danach ist vaginaler Geschlechtsverkehr maéglich.

Langzeitergebnisse zeigen, dass die Neovagina von nicht verhornendem
Plattenepithel — also dem gleichen wie eine priméar angelegte Scheide — Uberkleidet ist
und diese von Ddderlein Bakterien besiedelt wird [49].

Die Zufriedenheit der Patientinnen mit der Neovagina nach Wharton-Sheares-George
gemessen mit dem Female Sexual Functional Index (FSFI) Score entspricht dem von
normalen Kontrollen und zeugt von der Zufriedenheit der Patientinnen mit dieser
Operationsmethode [49-51]. Es fehlen aber Studien die diese Methode direkt mit
anderen Methoden verglichen wie z.B: der Vergleich Davydov mit Vecchietti und in wie
weit diese auch maoglich ist bei assoziierten Fehlbildungen wir z.B. Beckennieren.

In einer Studie mit 8 Jahren Follow-Up lag der mittlere FSFI Score bei 27.2 (Bereich
24-28). Kein signifikanter Prolaps der Neovagina wurde festgestellt, aber 11
Patientinnen hatten eine Grad 1 Zystozele, Rektozele oder apikalen Deszensus, die

asymptomatisch waren. [52]
OEGGG 3L
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Von Nachteil ist die lebenslang notwendige Dilatation durch Vaginalstents oder
regelméafligen Geschlechtsverkehr, um eine Stenose bzw. Verklrzung zu verhindern.
[49] Die Schrumpfungstendenz der Neovagina ist zwar gering, regelméaRBiger
Sexualkontakt oder Dehnung mittels Phantom ist jedoch lebenslang erforderlich.
Lokale Ostriolpflege ist empfehlenswert.

Da kein Gewebe transplaniert wird, ist diese Methode im Hinblick auf eine spatere
Uterustransplantation von Vorteil.

Konsensbasierte Empfehlung 7.E15

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Methode nach Wharton-Sheares kann bei sichtbaren obliterierten Mullersch‘schen
Gangen als eine der primaren Methode eingesetzt werden. Es liegen aber bisher keine
Outcome-Daten vor, in wie weit diese bei insbesondere Beckennieren anwendbar ist.

Fir die Behandlung sollte eine entsprechende Expertise vorhanden
sein.

Konsensbasiertes Statement 7.S17

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei der Wharton-Sheares-George Methode wird die Neovagina durch
Sondierung der obliterierten Mullerschen Gange durch Hegarstifte
aufsteigender GroRRe geschaffen. Anwendbar vor geplanter
Uterustransplantation.
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7224 Lappenplastiken

7.2.2.4.1 Vollhauttransplantate und Lappenplastiken zur vag. Auskleidung

Verfahren wie Gracilis-, Glutaeus-, Vulvoperineal- oder Skapulalappen wurden
vermehrt in den 1980er und 1990er Jahren beschrieben und werden heute seltener
angewandt. Vorteile von Lappenplastiken sind bessere primare Wundheilung und ein
geringeres Infektionsrisiko. Die mit Spalthauttechniken beobachtete postoperative
Schrumpfungsneigung bleibt aus. Prinzipiell lieBRen sich mit dieser Technik gute
Ergebnisse erzielen in Bezug auf eine funktionierende Vagina. Narbenbildung,
Komplexitat und Lappenunverldsslichkeit machen diese Verfahren aber weniger
verbreitet [53]. Da es sich haufig um Spenderregionen mit Haarfollikeln handelt, ldsst
sich ein gewisses Haarwachstum im Bereich der Neovagina oft nicht vermeiden, was
zu Dyspareunie und unangenehmem Ausfluss fiihren kann. Ahnliche Probleme traten
auch auf, nachdem Gewebeexpander benutzt wurden, um Uberschissige Vulvahaut zu
produzieren, die als Spenderhaut dienen sollte [54]. Die meisten dieser Methoden
leiden darunter, dass sie sichtbare Narben hinterlassen, sich Keloid bildet und die
Lubrikation insuffizient ist. Zudem wurde die Entstehung von Plattenepithelkarzinomen
beschrieben. [22] Lanza und Kollegen beschrieben die Rekonstruktion mit
vulvoperinealem fasziokutanem Lappen anhand von drei Fallen als gute Option, die
die Patientin mit einer Neovagina von 10 x 3,5 cm in einer natldrlichen Achse
ausstattet und mit deutlich geringeren postoperativen Stenoseraten einhergeht als
z.B. die McIndoe-Methode. Das primar sehr stérende Haarwachstum innerhalb der
Neovagina geht nach ihrer Erfahrung mit der Zeit aufgrund einer follikularen Atrophie
zuruck [55].

Konsensbasierte Empfehlung 7.E16

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Aufgrund von Narbenbildung, Komplexitat und potentieller Lappenverluste bleiben
Lappenplastik-Patientinnen mit malignen Erkrankungen und daraus resultierender
Notwendigkeit zur Exenteration oder anderen ausgedehnteren pelvinen Operationen
vorbehalten. Fir die Behandlung sollte eine entsprechende Expertise vorhanden sein.

Konsensbasiertes Statement 7.S18

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Verfahren wie Gracilis-, Glutaeus-, Vulvoperineal- oder Skapulalappen
wurden vermehrt in den 1980er und 1990er Jahren beschrieben und werden
heute seltener angewandt.
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Williams beschrieb diese Technik als erster, bei der er einen externen Sack bildete,
indem er die Labia majora so zusammen nahte, dass sie eine kurze vertikale Vagina
bildeten, die trotz ihrer unnatirlichen Achse durch Dilatatoren oder regelmaRige
Kohabitation expandiert werden konnte [56]. Das Vorgehen ist ahnlich dem bei einer
hinteren Kolpoperineoplastik. Eine U-féormige Inzision, beginnend an der hinteren
Kommissur wird nach ventral innerhalb der Haarlinie bis zu einem Punkt ventral und 4
cm lateral des Meatus urethrae externus fortgefuhrt. Die Inzision wird vertieft bis zum
Freilegen des Musculus bulbocavernosus und der Perinealmuskuluatur. Die beiden
inneren Schenkel der U-férmigen Inzision werden dann beginnend am Perineum
vereinigt. Einwand gegen diese Methode ist die abnorme Lage der Vagina, der
dadurch resultierende fur den Koitus unglinstige Winkel, sowie ggf. die fehlende
Lubrikation. [57] Teilweise wurde auch die Mdglichkeit der Ansammlung von Urin
hinter dem resultierenden hohen Perineum diskutiert. Vorteil ist das einfache
Vorgehen, das eine vesicorektale Tunnelung mit der Gefahr der Verletzung dieser
Strukturen Uberflissig macht.

7.2.2.4.2 Vulvovaginale Rekonstruktion

Bei der Creatsas-Modifikation dieser Methode wird ein perinealer Hautlappen fur die
Neovaginaanlage verwendet. Mégliche Komplikationen sind Hamatome,
Wunddehiszenzen, Haarwuchs und Infektionen. Das Tragen eines Dilatators
postoperativ ist nicht notwendig. In ihrem Kollektiv von 178 Patientinnen konnte bei
171 (96%) eine Neovaginalange von 12 cm erreicht werden, bei den restlichen eine
von 7-9 cm. Es traten 6 Falle von Wunddehiszenzen auf. 94,3% der Patientinnen
gaben ein zufriedenstellendes Sexualleben an [58]. [58]

7.2.2.4.3 Langzeitbetreuung- Lappenplastiken

Die regelmé&aRige Anwendung von Vaginaldilatatoren ist in der Regel nicht notwendig,
um die Neovaginalange aufrechtzuerhalten.

Regelmalige Vorsorgen sind notwendig, um Zellveranderungen bis hin zur
Karzinomentstehung zu erkennen.

Konsensbasierte Empfehlung 7.E17 |

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Aufgrund von Narbenbildung, Komplexitat und potentieller Lappenverluste
bleiben Lappenplastiken Patientinnen mit malignen Erkrankungen und daraus
resultierender Notwendigkeit zur Exenteration oder anderen ausgedehnteren
pelvinen Operationen vorbehalten. Fiur die Behandlung sollte eine
entsprechende Expertise vorhanden sein.
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Williams beschrieb diese Technik als erster, bei der er einen externen Sack
bildete, indem er die Labia majora so zusammen néahte, dass sie eine kurze
vertikale Vagina bildeten.

7.2.25 Darmscheiden

Zur Anlage einer Darmscheide wurde bislang meist lleum, Rektum und Sigma
verwendet. Die Verwendung von lleum zur Neovagina-Anlage geht auf Baldwin zuriick
[59]. Nach Bildung eines Tunnels zwischen Rektum und Blase wurde ein
ausgeschaltetes Darmsegment als Schleife in die Neovagina gebracht und am
Introitus befestigt. Die Operationsrisiken waren damals hoch. Nicht selten kam es zur
Nekrose des Darmsegments bei ungenligender Blutversorgung. Nachteile wie Irritation
durch das Dunndarmsekret (Besiedlung mit typischer Darmflora) und Dyspareunie
(ahnlich Darmkoliken) wurden beschrieben. Die Dinndarmschleimhaut ist zudem sehr
verletzlich, so dass es haufiger zu Blutungen nach Koitus kam [59].

Bryan verwendete Rektum, was eine hohe Mortalitatsrate aufgrund von Infektionen
sowie haufig Stuhlinkontinenz zur Folge hatte [60].

Aufgrund der verbesserten Antibiotikaprophylaxe grindlicherer Darmvorbereitung und
verbesserten Techniken im Bezug auf die kolorektale Anastomose, wird die
Sigmascheide heute von einigen Autoren als moégliche Erstlinien-Therapie beschrieben
[61]. In einer Fallserie von 59 Patientinnen fihrten 11 eine Selbstdehnung durch, der
Rest erhielt eine Sigmascheide (47 offen, eine laparoskopisch). Die mittlere
Operationszeit betrug 183+36 Minuten. Um einen Prolaps zu verhindern, wurde das
Transplantat am sakralen Promontorium fixiert. Waren die Patientinnen nicht sexuell
aktiv, wurde die Dilatation mit Hegar-Stiften alle 2-3 Tage empfohlen. Aufgrund von
Blutungen, mussten zwei Patientinnen relaparotomiert werden, es gab 2
Rektumverletzungen, eine Patientin entwickelte einen Tubarabszess, in 2 Fallen kam
es zu einem Neovaginaprolaps aufgrund eines zu groRen Transplantats. Anatomischer
Erfolg wurde in 83% beschrieben, der mittlere FSFI-Score war mit 28 in einem
normalen Bereich. Ein Schrumpfen der Neovagina (17%) wird als Hauptkomplikation
beschrieben. Vorteil ist die natiurliche Lubrikation, auch wenn der Ausfluss teilweise
extensiv und Ubelriechend sein kann [61, 62].

Mindestens ein Todesfall aufgrund von Anastomoseninsuffizienz und mehrere Félle
von Darmnekrosen relativieren allerdings die Ergebnisse [63].

Immer mehr Autoren beschreiben ein laparoskopisch-assistiertes Vorgehen zur
Neovagina-Anlage mittels Sigmasegment. Erfahrenen Operateuren wird hierdurch
ermdéglicht, das Operationstrauma ebenso wie die psychische Belastung durch die
Operation fir die Patientin geringer zu halten. [64] [65] [66] [67] [68]
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Neben oben genannten Nachteilen und Risiken liegen mehrere Fallberichte zum
Auftreten eines Prolapses, von Adenokarzinomen, von Colitis ulcerosa und anderen
Colitiden mit ernsthaften Folgen fir die Patientin vor. [22]

Obwohl die durchschnittliche Erfolgsrate der Neovagina-Anlage durch Darmsegmente
mit 77— 90 % angegeben wird, ist die Komplikationsrate also nicht zu vernachlassigen.

Diese Methode hat durchschnittlich die langste Operationszeit von allen Methoden,
die hdchste Rate an transfusionspflichtigen Blutungen, einen hoheren Blutverlust
insgesamt und die hdochsten postoperativen Nachblutungsraten. Auch Komplikationen
wie Ileus und Anastomoseninsuffizienz wurden h&aufiger berichtet [29]. Es wurden zwar
die groRten Neovaginaldangen (durchschnittlich 12,87 cm), aber dennoch die héchste
Rate an Dyspareunie (4,8%) und eine Stenoserate von 10,5% beschrieben. Die
Neovaginaanlage aus einem Darmsegment hatte die niedrigste Rate an subjektiver
sexueller Zufriedenheit (82,6%) [69]. Insgesamt wurden Komplikationsraten von 19-
26% beschrieben. [25]

Aufgrund der Komplikationsrate sollte diese Methode fur schwerere Falle reserviert
bleiben, bei denen die einfacheren Methoden nicht zum Erfolg fihrten und/ oder
postoperativ eine ausgedehnte vaginale Narbenbildung vorliegt. Die Indikation fur die
Anlage einer Darmscheide kann aber gegeben sein bei bestimmten DSDs (disorders of
sexual development) sowie nach einer krebsbedingten Exenteration.

Sigma stellt hierbei den optimalen Darmabschnitt dar, nicht zuletzt aufgrund der N&he
zur Vagina und des leicht zu mobilisierenden Geféal3stiels.

Diese Methode sollte nicht in Erwdgung gezogen werden, falls eine spatere Uterus-
Transplantation in Betracht kommt, v.a aufgrund des deutlichen erhthten
Infektionsrisiko unter Immunsuppressiva durch die Darmflora und potientieller
Endomyometritis bzw Thrombosierung.

7.2.2.5.1 Langzeitbetreuung- Darmscheiden

Aufgrund der vergleichsweise hohen Komplikationsraten sind engmaschige
postoperative Nachsorgen notwendig. Im Verlauf sind regelmaRige Vorsorgen sinnvoll,
um Zellveranderungen bis hin zur Karzinomentstehung zu erkennen.
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Konsensbasierte Empfehlung 7.E18

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

In der Kinderurologie/-chirurgie stellt die Scheidenrekonstruktion mittels
Darm bei komplexen urogenitalen Fehlbildungen eine etablierte Methode dar.
Hierzu im Gegensatz ist diese OP-Methode aufgrund der hohen
Komplikationsraten und der GrolRe des Eingriffs bei erwachsenen
Patientinnen mit primé&r onkologischen Fragestellungen oder nach
ausgedehnten Voroperationen vorbehalten. Fir die Behandlung sollte eine
entsprechende Expertise vorhanden sein.

Konsensbasiertes Statement 7.520

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Zur Anlage einer Darmscheide wurde bislang meist lleum, Rektum und Sigma
verwendet.

Nicht sinnvoll vor geplanter Uterustransplantation aufgrund erhdhter
Infektionsgefahr bei Darmflora.
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7226 Operative Dehnung durch Zug

7.2.2.6.1 Vecchietti-Methode und Modifikationen

Erstmals 1965 als offene Methode beschrieben [70] wird sie seit 1992 hauptsachlich
laparoskopisch durchgefuhrt [71]. Das Prinzip besteht darin, dass mit Hilfe einer
Dehnungsolive oder eines Steckgliedphantoms passiver Zug auf das Vaginalgribchen
ausgelbt wird. Durch Verbindung mit einem Spannapparat, der subumbilikal oder
suprapubisch auf der Bauchdecke zu liegen kommt, kann der Zug Uber zwei Zugfaden
taglich erhéht werden, so dass innerhalb von 4-7 Tagen eine Neovagina von 10-12cm
Lange erreicht wird. Die Epithelialisierung erfolgt vom Hymenalbereich aus mit
physiologischem Vaginalepithel Gber einen Zeitraum von mehreren Monaten, wahrend
denen zu Beginn dauerhaft, dann ausschleichend ein Vaginalphantom getragen
werden muss, um ein Verkleben der Neovagina zu verhindern. Mehrere Modifikationen
sind bislang beschrieben vor allem im Bezug auf die Lokalisation des
Spannapparates, das ,Dehnungsinstrument®, den Verzicht auf oder die Durchfihrung
einer vesikorektalen Dissektion und die Art der analgetischen Therapie, die sich auf
die stationdre Aufenthaltsdauer aber auch auf die Spanndauer auswirkt. Borruto und
Kollegen gaben Operationszeiten von 18-30 Minuten an (n=86) und mittlere
Neovaginaldngen von 7,49+0,79 cm innerhalb von 8 Tagen nach der Operation. Nach
einem Jahr fanden 74,6% ihr Sexualleben zufriedenstellend und 19,7% magig
zufriedenstellend, wobei kein Zusammenhang zwischen der Neovaginalange und
sexueller zZufriedenheit hergestellt werden konnte [72]. In einer Folgestudie gaben
Fedele und Kollegen anatomische Erfolgsraten von 98% an bei mittleren FSFI-Scores
von 29,0%£3,2 [73]. Nach 12 Monaten Follow-Up zeigten zwei laparoskopische
Techniken (modif. Vecchietti bzw. Davydov-Technik) vergleichbare anatomische und
funktionelle Erfolgsraten. [44]

Mit einer weiteren Modifikation der Methode gelang es der Arbeitsgruppe um Brucker
und Rall mit Hilfe eines neuen Sets an Instrumenten und ohne vesikorektale
Tunnelung die Operationszeit und Spanndauer zu verklrzen bei groReren
resultierenden Neovaginalangen und ohne, dass mehr Komplikationen auftraten [74].
In einer Folgestudie konnten sie zeigen, dass die Neovaginaldngen (und —weiten) auf
lange Sicht stabil bleiben, ohne dass eine dauerhafte postoperative Dehnungstherapie
oder regelméaRige Kohabitation notwendig sind. Die FSFI-Scores waren mit 29,1+4,7
bzw. 30,0 (Sexuelle Aktivitat in den letzten 4 Wochen) vergleichbar mit dem
Normalkollektiv [75].

Die Komplikationsrate inklusive Blasen- und Rektumlasionen war in allen Studien
insgesamt gering, sogar in Anwesenheit einer Beckenniere [76]. Urologische
Komplikationen (Blasen-, Ureterlasionen oder Harnverhalt) kamen zwar mit dieser
Methode am haufigsten vor, aber nur in 2,1% der Falle [29]. Bislang wurde kein Fall
eines Neovaginaprolapses beschrieben.

Als Nachteil diskutiert wird der Schmerz wéahrend der Spannungsdauer, der einen
stationaren Aufenthalt wéhrend der gesamten Dauer notwendig macht. [25] Es gibt
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jedoch Arbeitsgruppen, die die Patientinnen nach den ersten Tagen entlassen und das
Nachspannen dann allerdings Uber einen langeren Zeitraum ambulant durchfihren
[43]. Die Arbeitsgruppe um Brucker und Rall konnte die Spanndauer auf 4-5 Tage
verkirzen und die Schmerzen auf ein Minimum reduzieren, allerdings unter
stationdren Bedingungen und mit liegendem Periduralkatheter [75].

Insgesamt kann die laparoskopisch-assistierte modifizierte Vecchietti-Technik als
sicher, vergleichsweise atraumatisch und effektiv angesehen werden. In einem
systematischen Ubersichtsartikel hatte sie die kirzeste Operationszeit (im Mittel
44,45+17,7 Minuten) aller Methoden bei postoperativen Neovaginaldngen von 7,87 cm
und FSFI-Scores von 29,8 [29].

Mit minimalem Trauma und der nahezu halbierten Spanndauer, stellt diese Methode
eine gute Therapieoption bei Patientinnen mit kongenitaler Vaginalaplasie dar. Da
kein Gewebe transplantiert wird und normales Vaginalepithel entstehtist diese
Methode im Hinblick auf eine spéatere Uterustransplantation von Vorteil.

7.2.2.6.2 Ballon-basierte Methode

Diese basiert auf demselben Prinzip wie die Vecchietti-Methode, wobei Zug und
Dilatation der Vagina mit Hilfe des Ballons eines Blasen-Katheters erfolgen. Die
Einlage erfolgt unter laparoskopischer Sicht [77, 78]. Fur Patientinnen, bei denen
nicht einfach eine Laparoskopie durchgefihrt werden kann, entwickelten die Autoren
eine retropubische Technik [77]. Die Autoren sehen generell einen Vorteil in der
Beeinflussbarkeit der vaginalen Weite durch die anpassbare Distension des Ballons
und das weniger schmerzhafte Vorgehen [77]. Anatomischer Erfolg und nicht-
validierte sexuelle Zufriedenheit wurden berichtet, allerdings handelt es sich um
kleine Fallzahlen und Langzeitdaten fehlen. [25]

7.2.2.6.3 Langzeitbetreuung- Operative Dehnung durch Zug

Regelmaliger Geschlechtsverkehr oder die regelmalige Anwendung von
Vaginaldilatatoren sind in der Regel nicht notwendig, um die Neovaginalange
aufrechtzuerhalten.

Féalle von Prolaps oder Karzinomentstehung sind bislang nicht bekannt. Da sehr gute
Vaginallangen resultieren, kein Fremdgewebe verwendet wird, ein physiologisches
und histologisch normales Vaginalepithel entsteht und diese Methode auch bei
assoziierten Fehlbildungen madglich ist, stellt diese die operative Methode der Wabhl
dar bei angeborenen Fehlbildungen und ist auch die Methode der Wahl bei eventuell
potentieller spaterer Uterustransplantation.
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Konsensbasierte Empfehlung 7.E19

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Auf Grund der zahlenmaRigen Erfahrung mit wenigen Komplikationen weltweit, stellt diese
Therapie eine weitere primére operative Methode bei angeborenen Fehlbildungen dar, da sie
vor allem auch anwendbar ist bei assoziieren Nierenfehlbildungen und keine lebenslange
Dilatation bendétigt. Fur die Behandlung sollte eine entsprechende Expertise vorhanden sein.

Konsensbasiertes Statement 7.S521

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Das Prinzip besteht darin, dass mit Hilfe einer Dehnungsolive oder eines
Steckgliedphantoms passiver Zug auf das Vaginalgribchen ausgelbt wird.

Anwendbar vor geplanter Uterustransplantation.

7.2.2.6.4 Zusammenfassung Therapie der Vaginalaplasie

Wenn man den anatomischen Erfolg an Neovagina-Langen =27 cm misst waren alle
operativen Methoden mit > 90 % Erfolgsraten dem konservativen Verfahren mit 78%
Uberlegen. [22] Ein funktioneller Erfolg ist mit der Selbstdehnung nur in 74% berichtet
worden, im Vergleich zu 90-96% bei den operativen Studien. [22] Im allgemeinen
scheinen die operativen Dehnungsverfahren die héchsten anatomischen (26 cm, 99%)
und funktionellen Erfolgsraten (zufriedenstellender Koitus, 96%) zu haben, gefolgt von
der Peritonealscheide (92 bzw. 93%), wadhrend Spalthaut- und Vollhauttransplantat
und Darmscheiden die niedrigsten Erfolgsraten aufweisen (83-95% bzw. 90-93%). Die
operative Dehnungsmethode hat zudem die niedrigste Komplikationsrate unter den
operativen Methoden und kann auch bei assoziierten Fehlbildungen komplikationsarm
durchgefihrt werden. [22] Zusammenfassend kann man sagen, dass man unserer
Meinung nach auf Basis samtlicher aktueller Ubersichtsarbeiten und Evidenz die
laparoskopisch assistierte Neovaginaanlage als operative Therapie der ersten Wahl
ansehen kann, gerade auch im Hinblick auf eine potentielle spéatere
Uterustransplantation.

Unabhangig von der Art der Neovaginaanlage sollten die Patientinnen in
spezialisierten Zentren von einem multidisziplindren Team, das auch eine adaquate
psychologische Betreuung gewahrleisten kann, betreut werden.
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Tabelle 13: Ubersicht der Methoden zur Behandlung von vaginalen Fehlbildungen

Methode

Nicht-operative
Selbstdehnung nach
Frank

Vorteile

keine OP-Risiken,
keine OP-
Komplikationen,
keine Narkose

Nachteile

Langwierige Therapie,
schmerzhatft, erfordert
hdchste Motivation und
stringente Anleitung,
dauerhafte Anwendung
notig, da
Schrumpfungsneigung,
wenn kein regelmaRiger
GV, eher geringere
Neovaginalange

Komplikationen

Risiko der falschen
Technik mit z.B.
Dilatation der Urethra,
urethrovaginale/
rektovaginale Fistel,
Prolapsgefahr

Operative Methoden

Schrumpfungstendenz Prolaps, Fisteln, Darm-
mit regelmaRiger und Harnblasen-
1. Neovaginaanlage postoperativer verletzung,
durch Dissektion Dilatationsnotwendigkeit Karzinomentstehung,
(Vaginale Tunnelung) oder sexueller Aktivitat, haufiger

zwischen Blase und
Rektum und
Verwendung eines
Transplantates

ggf. sichtbare Narbe an
der Transplantat-
Entnahmestelle
(Spalthaut), fehlende bis
maRige Lubrikation,
Haarwachstum

Granulationsgewebe

1.1 Mclndoe-Technik
und Modifikationen

bei Mclndoe: relativ
einfache Methode,
kein abdominaler
Zugang notig, bei
funktionsfahigem
Uterus moglich
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Methode

1.2 Davydov-Technik

Vorteile

Bei Davydov gute
Vaginallangen,
auch bei genitalen
Narben nach Vor-
OPs moglich

Nachteile

Komplikationen

2. Neovaginaanlage
durch Dissektion
(Vaginale Tunnelung)
zwischen Blase und
Rektum ohne
Verwendung eines
Transplantates

2.1 Wharton-Sheares-
George

Relativ einfache
Methode bei
sichtbaren
Gangstrukturen,
kein abdominaler
Zugang notig

Schrumpfungstendenz
mit regelmaRiger
lebenslanger
postoperativer
Dilatations-notwendigkeit
oder sexueller Aktivitat,
Granulationsgewebe

Zystozelen-
/Rektozelenbildung,
Dehiszenz
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Methode

3. Lappenplastiken

3.1 Vollhaut-
transplantate und
Lappenplastiken zur
vaginalen
Auskleidung

3.2 Vulvovaginale
Rekonstruktion

Vorteile

Kein abdominaler
Zugang notig,
primare
Wundheilung,
wenig Stenosen,
gute Erfolgsraten

Nachteile

Haarwachstum im
Bereich der Neovagina,
Fluor, Fisteln,
Dyspareunie,
Narbenbildung im
Bereich der
Entnahmestelle,
unphysiologische
Anatomie/ Winkel der
Neovagina

Komplikationen

Lappennekrosen,
Wundheilungsstérungen,
Infektionen, Inkontinenz,
Thrombembolien,
Granulationsgewebe,
Prolaps

4. Darmscheiden

Geringere
Schrumpfungs-
neigung, gute
Lubrikation, haufig
keine Nach-
behandlung mit
Phantomen
notwendig

Aufwendige Operation,
exzessiver
Ubelriechender Fluor,
Dyspareunie,
Narbenbildung

schwere Komplikationen
bis zur Todesfolge,

Blasen-/
Darmverletzungen,
Infektionen,
Anastomoseninsuffizienz,
lleus, Prolapsneigung,
Colitiden,
Karzinomentstehung,
Granulationsgewebe

4. Operative Dehnung
durch Zug

4.1 Vecchietti-
Methode und
Modifikationen

4.2 Ballon-basierte
Methode

Gute Erfolgsraten,
physiologisches
funktionelles

Vaginalepithel, gute

Lubrikation, bislang
kein Prolaps, kurze
Spanndauer, keine
Langzeit-
Anwendung von
Dilatatoren nétig,
auch bei
Beckennieren
problemlos maglich

Spezielles
Instrumentarium nétig,
suffiziente Analgesie
wahrend Spanndauer
notig, postoperative
Phantombehandlung
Uber mehrere Monate

Darmverletzung,
Blasenverletzung,
Granulationsgewebe
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Sheares*: wenn keine assoziierten Fehlbildungen vorliegen; lebenslange Dilatation
notig
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8 Fehlbildungen Zervix

8.1 Zervix Duplex
(ESHRE/ ESGE C1+2; VCUAM C1)*

8.1.1 Spezielle Diagnostik

Kongenitale Anomalien der Zervix sind insgesamt sehr seltene Fehlbildungen, die in
verschiedenen Auspragungen beschrieben wurden. Die Zervix duplex bezeichnet den
kompletten Millerschen Fusionsdefekt auf der Hohe der Zervix. Die Zervixduplikatur
wird mit oder ohne Korpusfehlbildung [1-9] sowie als Einzelfallbericht auch als
Divertikelbildung ausgehend von der Zervix beschrieben [10]. Mit der Duplikatur kann
eine primdare Sterilitdt assoziiert sein [11]. Die Diagnose erfolgt durch klinische
Untersuchung, Bildgebung mit Ultraschall und MRT sowie invasiv endoskopisch.

8.1.2 Therapie

Im Vordergrund steht bei einer Duplikatur der Zervix die Therapie der
Begleitfehlbildungen. Beschrieben sind die Korrektur von Septierungen der Vagina
[11, 12] und des Uterus [13] ohne Eingriffsnotwendigkeit an der doppelten Zervix,
aber auch eine erfolgreiche Zervixdissektion im Rahmen einer Metroplastik und
Vaginalseptumentfernung bei Uterus duplex und Vagina duplex [14, 15].

Konsensbasierte Empfehlung 8.E20

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Therapeutisch steht die Korrektur von Begleitfehlbildungen (Uterus, Vagina)
im Vordergrund. Eine Resektion einer Cervix duplex sollte nicht durchgefihrt
werden, aufgrund des nicht abzuschatzenden Risikos einer Cervixinsuffizienz
in der Schwangerschaft.

Konsensbasiertes Statement 8.S22

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

1) Unter Zervix duplex versteht man den kompletten Fusionsdefekt auf Hohe
der Zervix.

2) Anomalien der Zervix sind selten.
3) Eine priméare Sterilitat kann vorliegen.

4) Das Belassen oder die Dissektion der Duplikatur sind beschrieben.
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8.2 Zervixaplasie
(ESHRE/ ESGE C 3+4*; VCUAM C2a/b)

8.2.1 Spezielle Diagnostik

Eine fehlende Zervix stellt das Vollbild der Zervixaplasie im Sinne einer kompletten
Agenesie dar. Gefunden werden aber auch dysgenetische Formen im Sinne einer
Obstruktion bei vorhandener Zervix, einer Fragmentierung mit segmentalen
Zervixresiduen [16] oder als bindegewebiger Strang, gegebenenfalls mit
Endometriumsinseln [17]. In etwa der Halfte der Falle wird die Atresie isoliert,
ansonsten in Kombination mit anderen Fusionsdefekten der Millerschen Géange
beobachtet, wie eine Analyse von 58 Fallen der Literatur bis 1997 ergab [18].
Bezogen auf die begleitende Ausbildung der Vaginalverhdltnisse kommen
Kombinationen mit einer Vaginalagenesie [19, 20], einer Vaginalseptierung,
obstruierter Hemivagina, oder auch mit einer reguldren Vagina vor [21]. Bezogen auf
das Uteruskorpus werden Kombinationen mit reguldrem Corpus [20, 22, 23] oder
Korpusanomalien wie Bicornis [19, 24] oder kompletter Aplasie im Rahmen des MKRH -
Syndroms beobachtet. Das Vorkommen einer Zervixatresie mit oder ohne
Vaginalfehlbildung , aber regularem Corpus uteri stellt die Hypothese einer
unidirektionalen kranio-kaudalen Millerschen Fusion in Frage zugunsten der
Hypothese eines zentralen Beginns im zerviko-isthmischen Bereich mit Ausbreitung
nach kranial und kaudal [25].

In Abh&angigkeit von der Form der Fehlbildung besteht die Symptomatik in einer
priméarer Amenorrhoe, Kryptomenorrhoe mit Hamatometra- und
Hamatosalpinxformation sowie zyklischen Unterbauchschmerzen bei obstruktiver
Zervixfehlbildung und vorhandenem Korpus mit funktionellem Endometrium. Eine
Symptomatik kann fehlen oder sich auf eine primare Sterilitat beschranken [11].

Die Assoziation mit einer Endometriose im Rahmen der retrograden Menstruation wird
vermutet [24, 26]. Die Diagnose erfolgt durch klinische Untersuchung, Bildgebung mit
Ultraschall und MRT sowie invasiv endoskopisch.

8.2.2 Therapie

Die Therapie ist chirurgisch, Erfahrungen beschranken sich aber auf
Fallbeschreibungen oder retrospektive Erhebungen an kleinen Patientinnenkollektiven.
Rekonstruktive Konzepte konkurrieren bereits seit den 70er Jahren [27, 28] mit der
Hysterektomie.

Eine obstruktionsbedingte Symptomatik bei Zervixatresie kann durch Hysterektomie,
bei gleichzeitigem Vorliegen einer Vaginalatresie eventuell kombiniert mit einer
Neovagina-Anlage, behandelt werden [19, 20, 23, 24, 29-32]. Zum Einsatz kommt bei
Uterus duplex mit einseitiger Zervixatresie und/oder Vaginalfehlbildung auch die
Hemihysterektomie

[22].
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Eine Dysgenesie der Zervix kann je nach Ausprdgung durch zerviko-zervikale
Anastomose bei Fragmentierung, aber vorhandenen Zervixsegmenten [16] oder
Fistelformierung [33] erfolgen, gegebenenfalls unter Verwendung von Haut- [21] oder
Blasenmukosatransplantaten [34] zur Aufrechterhaltung der Durchgéangigkeit des
Kanals der Neozervix.

Bei Zervixagenesie, aber vorhandenem Uteruskorpus und Vagina kann eine
uterovaginale Anastomose erfolgen [35, 36].

Liegt eine kombinierte Zervix- und Vaginalagenesie vor, wird zunédchst eine Neovagina
formiert. Dann kann eine Anastomose mit dem vorhandenen Uterus [37-40], ggf. mit
zerviko-isthmischer Resektion residualen Gewebes [41] angelegt werden. Neben
offenen Operationsverfahren wurden auch laparoskopisch assistierte Techniken im
Einzelfall [42] und an einer Serie von 12 Patientinnen [43] erfolgreich durchgefihrt.

Alternativ wurde in Form eines Fallberichts mit dreijdhrigem Follow-up Uber eine
erfolgreiche freie mikrovaskuldre Transplantation von Colon und Appendix als
Neovagina und Zervix-Ersatz berichtet [44].

Wahrend einige Autoren rekonstruktive Verfahren vor dem Hintergrund eventuell
notwendiger Revisions-Operationen und fraglichem reproduktionsmedizinischem
Erfolg kritisch diskutieren und die Hysterektomie als Standard formulieren [17, 45],
berichtet ein Review vonl1997 Uber einen Anteil von 23 von 39 wiederherstellend
operierten Patientinnen mit Eintretennormaler Menstruationen und Schwangerschaften
bei 4 Patientinnen [18]. Neben A&lteren Fallberichten mit Erzielung von
Schwangerschaften bis 7 Jahre nach Priméar-OP und mit Geburt durch Sectio [36, 46]
liegen auch neuere Erfahrungen erfolgreicher Verlaufe als Case Reports vor [39, 41].

Die retrospektive Analyse von 18 Patientinnen, bei denen ein rekonstruktives
Operationskonzept mit uterovaginaler Anastomose zur Anwendung kam, ergab in allen
Fallen die technisch erfolgreiche Durchfihrbarkeit mit Revisionsbedurftigkeit in nur
einem Fall, obwohl fanf Patientinnen bereits erfolglos voroperiert waren. Wahrend
eines Follow-up-Zeitraumes von 4.5 Jahren trat bei 10 Patientinnen eine
Schwangerschaft ein. Der Versuch eines rekonstruktiven Vorgehens wird auf der Basis
dieser Erfahrungen empfohlen [47].

Bei der Entscheidungsfindung zu rekonstruktiven Verfahren missen auch potentielle
Komplikationen bei Eintritt einer Schwangerschaft beriicksichtigt werden, etwa eine
mdgliche Assoziation mit Plazentationsstérungen wie der Plazenta praevia [48].
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Konsensbasierte Empfehlung 8.E21

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Als temporéarer konservativer Ansatz zur Unterdrickung der
Endometriumproliferation soll eine medikamentdse Therapie verabreicht
werden. Als Therapieoptionen kénnen rekonstruktive Konzepte oder die
Hysterektomie oder Hemihysterektomie erwogen werden. Es soll dariber
aufgeklart werden, dass auch nach einer Rekonstruktion eine erfolgreiche
Schwangerschaft sehr selten ist.

Konsensbasiertes Statement 8.523

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

1) Zervixaplasie bezeichnet das komplette Fehlen der Zervix; gefunden
werden aber auch dysgenetische Formen mit unterschiedlicher Auspragung
einer Zervixanlage.

Die Zervixaplasie kommt isoliert oder kombiniert mit anderen Millerschen
Fehlbildungen vor.

2) Die klinische Symptomatik besteht je nach Auspragung in priméarer
Amenorrhoe oder Kryptomenorrhoe mit zyklischen Unterbauchschmerzen,
kann aber auch fehlen oder sich auf eine primére Sterilitdt beschranken.
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9 Fehlbildungen des Uterus

Uterus arcuatus/ Uterus subseptus/ Uterus septus

(VCUAM Ula-c; ESHRE/ESGE Class U 1-2)

9.1 Definition

Bei den kongenitalen Fehlbildungen des Uterus arcuatus, des Uterus subseptus und
des Uterus septus hat die Fusion der Miiller’'schen Gange im Bereich der Gebarmutter
komplett oder nahezu komplett stattgefunden. Hieraus resultiert &ufRerlich ein
singularer Gebarmutterkdérper. Die Resorption des zentralen, sagittal verlaufenden
bindegewebigen Septums hat jedoch entweder gar nicht (Uterus septus) oder in
unterschiedlicher Auspragung stattgefunden (Uterus subseptus oder Uterus arcuatus).

Der Uterus arcuatus ist die Fehlbildung mit der geringsten Ausprdgung. Die &aul3ere
Form des Uterus ist meist normal, evtl. ist der Uterus im Fundus etwas breiter
ausladend. Vom Cavum aus betrachtet ist die innere Kontur des Fundus uteri vermehrt
konvex geformt und reicht etwas tiefer ins Cavum uteri hinein. Die Tubenwinkel sind
hierdurch langer und tiefer ausgezogen. Der Uterus arcuatus kann auch als die
kleinste Form eines uterinen Septums interpretiert werden. Eine metrisch exakte,
objektive Definition existiert nicht. Die Diagnose beruht in der Regel auf der
subjektiven Einschatzung des Untersuchers. Dies wirft groRe Probleme auf in Bezug
auf die Vergleichbarkeit verschiedener Publikationen, da nicht gesichert ist, ob unter
der Bezeichnung ,Uterus arcuatus“ wirklich immer identische Formen uteriner
Fehlbildungen verstanden werden. In der historischen Klassifikation der American
Fertility Society (AFS; heute American Society of Reproductive Medicine, ASRM) wird
der Uterus arcuatus als eine eigene Subgruppe (Klasse 6) aufgefihrt. [1]. In der
aktuellen ESHRE/ ESGE Klassifikation fehlt diese Subgruppe [2].

Der Uterus subseptus ist definiert als ein aulRerlich oft normal geformter, meist etwas
breiter ausladender Uterus mit einem sagittalen Septum, welches nicht die gesamte
Lange des Cavum uteri unterteilt. Dieses Septum ist langer als beim Uterus arcuatus,
aber kirzer als beim Uterus septus. Es handelt sich also um ein partielles uterines
Septum.

Als Uterus septus wird der Uterus bezeichnet, bei dem das Septum komplett vom
Fundus uteri bis in die Zervix uteri hinabzieht. In nicht wenigen Féllen ist dieses
komplette Septum kombiniert mit einem Scheidenseptum, welches sich dann meist
ohne Unterbrechung an den zervikalen Septumanteil anschlieBt. In seltenen
Einzelfallen kann das Septum auch an verschiedener Stelle unterbrochen sein, d.h. es
findet sich eine Verbindung von der einen zur anderen Cavumhalfte. AuRerlich ist der
Uterus septus in den meisten Fallen im Fundusanteil deutlich breiter als ein normaler
Uterus und lasst in vielen Féallen median eine leichte Einkerbung erkennen. Oft kann
diese Eindellung nur durch Abtasten als verminderte Geweberesistenz zur Darstellung
gebracht werden. Sie kann in Einzelfallen aber auch nicht vorhanden sein.
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Uterus subseptus und Uterus septus werden in der Klassifikation der AFS (ASRM) in
Klasse V als ,septierte Uteri“ zusammengefasst [1].

9.2 Bildgebende Diagnostik

Da die gynakologische Untersuchung allenfalls eine Orientierung zur Form des Uterus
erlaubt, sind bildgebende Methoden zur objektiven diagnostischen Sicherung und
praoperativen Planung erforderlich. Mégliche und vorbeschriebene Verfahren sind die
radiologische Hysterosalpingographie, der zweidimensionale Ultraschall, die
Hysterosalpingosonographie, der dreidimensionale Ultraschall und die Magnet-
Resonanz-Tomographie (MRT). Als invasive Methoden stehen Hysteroskopie und
Laparoskopie zur Verfagung.

Diagnostische Kriterien sind die &uBere Uteruskontur, die myometrane Wanddicke, die
Fundusdicke, das Vorhandensein und die Ausprédgung einer zentralen
Funduseinziehung, die Form des Cavum uteri, Vorhandensein und Auspragung einer
zentralen Vorwdlbung im Cavumdach, der Inter-Ostien-Abstand und der Cavumwinkel
[3-5].

Bei der Abgrenzung eines Uterus (sub)septus zum Uterus bicornis, bei dem eine auch
aulBlerlich deutlich erkennbare Doppelung des Gebarmutterkérpers vorhanden ist, liegt
die zentrale Bedeutung in der prozentualen Verteilung der &uleren zentralen
Funduseinziehung und/oder der Cavumeinwdlbung in Relation zur Fundusdicke.
Objektiv messbar kann diese Information nur durch die bildgebenden Verfahren der
Sonographie und die MRT gewonnen werden.

Die 2D-Sonographie hat den héchsten Verbreitungsgrad und ist daher naturgemaR die
am haufigsten angewandte Form der bildgebenden Diagnostik. Insbesondere die
Darstellung zweier im oberen Anteil des Uterus voneinander getrennt darstellbarer
Endometriumreflexe (sogenanntes Katzenaugenph&nomen) und evtl. ein abnorm
breiter Fundus sind hinweisgebende Kriterien. Als stand-alone-Methode erreicht die
2D-Sonographie jedoch nur eine Sensitivitat von 67% (51-83,7%) bei endoskopisch
gesicherten Uterusanomalien [2]. Die begleitende Anwendung von intracavitaren
Kontrastmitteln wie Kochsalz-Losung oder Gelen kann die Aussagekraft erhdhen [6].
In einem aktuellen Konsensus der ESHRE/ESGE-Arbeitsgruppe wurde mittels einer
Metaanalyse aus 11 Studien die 3D-Sonographie als diagnostische treffsicherste
praoperative Methode (Sensitivitdt 98,3%, Spezifitat 99,4%, Genauigkeit 97,6%)
herausgestellt. Die Intra- und Interobservervariabilitat ist hoch [7]. Mittels MRT gelang
eine korrekte Subklassifikation in einer Metanalyse aus 12 Studien in 85,8% [2].
Schlussendlich weisen 3D-Sonographie und MRT in den meisten neueren Arbeiten
eine vergleichbar gute Testgenauigkeit auf [8]. Bei der Frage, welcher Diagnostik man
den Vorzug gibt, sind neben den Kosten vor allem die lokale Verfugbarkeit der
Technik und ein in diesem Spezialgebiet erfahrener Untersucher zu bericksichtigen
[9]. Bei beiden Methoden sind zyklusabhéngige Schwankungen zu bericksichtigen
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[10]. Ein weiterer Vorteil der dreidimensionalen Fundusbeurteilung liegt in der
Moglichkeit der Therapieplanung und der postoperativen Kontrolle des septierten
Uterus. Durch Vermessen der zentralen Fundusdicke kann intra- und/oder

postoperativ kontrolliert werden, wie nah eine physiologische Fundusdicke von 12 bis
18 mm erreicht werden konnte [11].

Dementsprechend ist die gynakologische Untersuchung und 2D-Untersuchung nur bei
asymptomatischen Low-Risk-Patientinnen als ausreichende Diagnostik zu betrachten.
Bei Patientinnen mit Risikofaktoren oder Symptomatik ist die 3D-Sonographie durch
einen erfahrenen Untersucher als First-line-Diagnostik zu empfehlen. Bei fehlender
Verfugbarkeit, Verdacht auf komplexe Fehlbildungen oder sonographisch nicht
ausreichend zu klarenden assoziierten Anomalien sollte eine MRT-Untersuchung in
Betracht gezogen werden. Hysteroskopie und Laparoskopie sind bei komplexen
Fehlbildungen, unklarer Bildgebung und vor allem zur operativen Therapie indiziert.

9.3 Uterus arcuatus
(VCUAM Ula; ESHRE/ESGE Class U1)

9.3.1 Besonderheiten

Die Bedeutung des Uterus arcuatus fur die Reproduktion wird ausgesprochen
kontrovers diskutiert. Wahrend viele den Uterus arcuatus als eine Ileichte
Normvariante ohne negative Auswirkung auf die Reproduktionsfahigkeit betrachten,
sehen einige ihn als bedeutsam und unterbewertet an und verbinden ihn mit einer
deutlich negativen Beeintrachtigung der Reproduktionsfahigkeit mit erhéhter Abortrate
[12]. Es gibt keine gesicherten Daten daruber, ob der Uterus arcuatus eine
Sterilitadtsursache darstellt.

9.3.2 Spezielle Diagnostik

Als minimal-invasive Methode steht die Hysteroskopie zur Verfigung [2, 3, 13-19].
Eine Laparoskopie zur &ufleren Beurteilung des Uterus ist nicht grundsatzlich
notwendig, da der Uterus arcuatus auf Grund des nur minimal ausgepragten Septums
keine relevante aulRere Fehlbildung haben kann.

9.3.3 Therapie

Es gibt keine Daten die zeigen, ob bei einer Patientin mit aktuellem oder zukinftigem
Kinderwunsch und der zuféalligen Diagnose eines Uterus arcuatus eine operative
Korrektur erfolgen sollte. Es fehlen ebenfalls Daten, ob durch die operative Korrektur
eines Uterus arcuatus bei Sterilitdtspatientinnen die Fertilitdt verbessert wird. Es gibt
Hinweise, dass bei Patientinnen mit habituellen Aborten die operative Korrektur eines
Uterus arcuatus das Schwangerschaftsoutcome durch Reduktion der Abortzahl, der
Frihgeburtlichkeit und der Totgeburten verbessern kann [12].
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Beim Uterus arcuatus wird das kleine, in der Regel breit ausladende Septum in der
Mitte zwischen Vorderwand und Hinterwand entweder mit der hysteroskopischen
Schere oder mit der Nadelelektrode des Resektoskopes inzidiert. Lateral sollte zu den
Tubenostien ein Abstand von etwa 0,5 cm eingehalten werden. Die Inzision wird
soweit ausgefihrt, bis eine nach subjektiven Kriterien normal erscheinende Form des
Cavum uteri resultiert bzw. bis native, intramurale GefaRstrukturen erkennbar werden,
die nicht eré6ffnet werden sollten. Der Eingriff kann unter laparoskopischer oder unter
transabdominal ultrasonographischer Kontrolle durchgefithrt werden. Der erfahrene
Operateur kann aber auch auf diese HilfsmaBnahmen verzichten. Der Eingriff sollte
nur bei gering proliferiertem Endometrium durchgefiihrt werden. Es bietet sich an, die
Operation in den ersten postmenstruellen Tagen durchzufihren. Alternativ ist eine
hormonsuppressive Vorbehandlung mittels GnRH-Agonisten oder auch die Einnahme
eines Kontrazeptivums zum Timing der Operation méglich. Die Notwendigkeit dieser
MaRnahme muss individuell beurteilt werden.

9.3.4 Spezifische Nachsorge

Eine spezifische Nachbehandlung nach der operativen Korrektur ist nicht notwendig.

9.4 Uterus subseptus
(VCUAM U1lb; ESHRE/ESGE Class U2)

9.4.1 Besonderheiten

Der Ubergang vom Uterus arcuatus zum Uterus subseptus ist flieRend und bei einem
kleinen Septum eher eine Frage der persdnlichen Interpretation des Untersuchers.

Der Uterus subseptus wirkt sich durch die erhdhte Rate friher und spéater Aborte
negativ auf die Fertilitat aus. Weiterhin werden vermehrt Lageanomalien, eine erhdhte
Rate an Wachstumsretadierungen, Totgeburten und Dystokien beobachtet [15, 20-28].
Es gibt keine gesicherten Daten, ob ein Uterus subseptus per se eine
Sterilitatsursache darstellt. Allerdings zeigen zwei prospektive Untersuchungen, dass
Frauen mit einem Uterusseptum und idiopathischer Sterilitat von einer
Septumdissektion profitierten [29, 30].

9.4.2 Spezielle Diagnostik

Analog der Diagnostika beim Uterus arcuatus koénnen die genannten Methoden
eingesetzt werden. Eine Laparoskopie zur &ufBeren Beurteilung des Uterus mit
Abgrenzung zum Uterus bicornis ist anzuraten. MRT und 3-D-Ultraschall ermdglichen
meist eine genauere Differenzierung [3].
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Es gibt keine definitiven Beweise, die eindeutig zeigen, dass bei einer Patientin mit
aktuellem oder zukiunftigem Kinderwunsch und der zufélligen Diagnose eines Uterus
subseptus eine operative Korrektur erfolgen sollte. Dennoch sollte auf Grund der
heute einfachen Form der operativen Korrektur mittels Hysteroskopie eine solche
praventive Behandlung in Erwégung gezogen werden. Es gibt Hinweise, dass die
operative Korrektur eines Uterus subseptus bei Sterilitatspatientinnen die Fertilitat
verbessert. Vor Einleitung von MaBnahmen der assistierten Reproduktion sollte eine
operative Septumdurchtrennung erfolgen. Es gibt deutliche Hinweise, dass bei
Patientinnen mit habituellen Aborten die operative Korrektur eines Uterus subseptus
das Schwangerschaftsoutcome durch Reduktion der Abortzahl, Senkung der
Fruhgeburtlichkeit und Senkung der Totgeburten verbessert [15, 31-37]. Das uterine
Septum wird in der Mitte zwischen Vorderwand und Hinterwand mit der
hysteroskopischen Schere oder der Nadelelektrode des Resektoskopes durchtrennt.
Von einer Schlingenresektion des Septums ist abzuraten, da hierbei unnétig
Gewebesubstanz des Uterus entnommen wird. Die Inzision wird soweit ausgeflihrt, bis
eine nach subjektiven Kriterien normal erscheinende Form des Cavum uteri resultiert.
Es ist anzuraten, den Eingriff wunter simultaner laparoskopischer Kontrolle
durchzufihren [33]. Bei eindeutig bekannter Diagnose eines Uterus subseptus und
Ausschluss eines Uterus bicornis kann die hysteroskopische Operation unter
transabdominal ultrasonographischer Kontrolle oder vom erfahrenen Operateur unter
Verzicht auf Laparoskopie und Sonographie durchgefuhrt werden. Der Eingriff sollte
nur bei gering proliferiertem Endometrium durchgefihrt werden. Es bietet sich die
Durchfuhrung in den ersten postmenstruellen Tagen an. Alternativ ist eine
hormonsuppressive  Vorbehandlung mittels GnRH-Agonist oder auch die
Ovulationshemmereinnahme zum Timing der Operation maoglich. Die Notwendigkeit
dieser MalRnahme muss individuell beurteil werden [38, 39]. Die historische Technik
der abdominalen Metroplastik ist durch die operative Hysteroskopie ersetzt worden
und somit heute obsolet (in dieser Indikation).

9.4.3 Therapie

9.4.4 Spezifische Nachsorge

Eine spezifische Nachbehandlung nach der operativen Korrektur ist nicht notwendig.
Vergleichende Untersuchungen konnten zeigen, dass die postoperative Einlage eines
Fremdkorpers (IUP, Ballonkatheter) keinen Vorteil bietet [15]. Die Rate postoperativer
Synechien ist auch ohne diese MalRnahme gering. Ob eine postoperative
medikamentdse Ostrogenbehandlung sinnvoll ist, ist nicht bekannt [39, 40]. Es findet
eine Epithelialisierung des Wundgebietes mit normalem Endometrium innerhalb von
etwa 3 Monaten statt. Mdglicherweise wird dieser Heilungsprozess durch eine
exogene Hormonzufuhr gefdrdert. Eine sichere Antikonzeption fir die Dauer der
Heilungsphase erscheint ratsam.
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9.5 Uterus septus
(VCUAM Ulc; ESHRE/ESGE Class U2)

9.5.1 Besonderheiten

Der Uterus septus wirkt sich durch eine erhthte Rate friher und spéater Aborte negativ
auf die Fertilitat aus. Weiterhin werden vermehrt Lageanomalien, eine erhdhte Rate
an Wachstumsretadierungen, Totgeburten und Dystokien beobachtet [15, 20-28]. Es
gibt keine gesicherten Daten aber Hinweise darauf, dass ein Uterus septus eine
Sterilitatsursache darstellt. Hier gilt die oben fir den Uterus subseptus genannte
Studienlage.

9.5.2 Spezielle Diagnostik

Analog der Diagnostika beim Uterus arcuatus / subseptus kdénnen die genannten
Methoden eingesetzt werden. Das Erkennen von zwei Ostien bei singularer Zervix im
Rahmen der gynakologischen Untersuchung macht einen Uterus septus relativ
wahrscheinlich, da er mit deutlich hdherer Inzidenz auftritt als der Uterus bicornis
oder der Uterus didelphys. Eine Laparoskopie zur dulReren Beurteilung des Uterus mit
Abgrenzung zum Uterus bicornis ist dringend anzuraten. MRT und 3-D-Ultraschall
ermdglichen eine genauere Differenzierung, um nichtinvasiv eine Abgrenzung
zwischen einem septierten Uterus und einem Uterus bicornis zu ermdglichen [3, 14,
17, 18].

9.5.3 Therapie

Es fehlen Daten, die eindeutig zeigen, dass bei einer Patientin mit aktuellem oder
zukinftigem Kinderwunsch und der zufédlligen Diagnose eines Uterus septus eine
operative Korrektur zwingend erfolgen muss. Dennoch sollte auf Grund der heute
einfachen Form der operativen Korrektur mittels Hysteroskopie eine solche praventive
Behandlung dringend in Erwdgung gezogen werden [22, 41]. Es gibt Hinweise, dass
die operative Korrektur des Uterus septus vor einer Schwangerschaft das
Schwangerschaftsoutcome verbessert. Es gibt eindeutige Hinweise, dass die operative
Korrektur eines Uterus subseptus bei Sterilitatspatientinnen die Fertilitat verbessert.
Vor Einleitung von MalRnahmen der assistierten Reproduktion sollte eine operative
Septumdurchtrennung erfolgen. Es gibt deutliche Hinweise, dass bei Patientinnen mit
habituellen  Aborten die operative Korrektur eines Uterus septus das
Schwangerschaftsoutcome durch Reduktion der  Abortzahl, Senkung der
Frihgeburtlichkeit und Senkung der Totgeburten verbessert [15, 31-37].

Beim Uterus septus ist das Septum meist durchgehend vom Fundus bis zur Zervix
ausgebildet. Der zervikale Septumanteil sollte nicht durchtrennt werden, da sonst bei
einer spateren Schwangerschaft als Folge einer Durchtrennung eine Zervixinsuffizienz
mit Folge erhéhte Frih- und Fehlgeburtlichkeit denkbar ist [22]. Das uterine Septum
wird in der Mitte zwischen Vorderwand und Hinterwand mit der Nadelelektrode des
Resektoskopes hysteroskopisch elektrochirurgisch durchtrennt. Die Dissektion wird in
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der Regel im unteren Cavumdrittel begonnen, wobei auf Grund der durchgehenden
Form des Septums zunadchst die kontralaterale Seite ,blind“ gesucht werden muss.
Das Erreichen des kontralateralen Cavums kann durch Einlegen eines Hegarstiftes
oder einer Uterussonde in dieses Cavum und Bewegen gegen das Septum erleichtert
werden. Weiterhin kann es hilfreich sein, dass aufzusuchende Cavum vorher mit
Chromopertubationsflissigkeit etwas anzufarben, damit ein Erreichen des Cavums auf
Anhieb erkennbar wird. Von einer Schlingenresektion des Septums ist abzuraten, da
hierbei unndtig uterine Substanz zerstdrt wird. Die Inzision des Septums wird soweit
ausgefihrt, bis eine nach subjektiven Kriterien normal erscheinende Form des Cavum
uteri resultiert. Es ist dringend anzuraten, den Eingriff unter simultaner
laparoskopischer Kontrolle durchzufihren. Bei eindeutig bekannter Diagnose eines
Uterus septus und Ausschluss eines Uterus didelphys kann die hysteroskopische
Operation unter transabdominal ultrasonographischer Kontrolle durchgefihrt werden.
Der Eingriff erfordert umfangreiche hysteroskopische Erfahrung und sollte daher dem
erfahrenen Operateur Uberlassen sein. Er sollte bei gering proliferiertem Endometrium
durchgefihrt werden. Es bietet sich an die Durchfiohrung in den ersten
postmenstruellen Tagen. Alternativ ist eine hormonsuppressive Vorbehandlung mittels
GnRH-Agonisten oder auch die Ovulationshemmereinnahme zum Timing der Operation
moglich. Die Notwendigkeit dieser MalRnahme muss individuell beurteilt werden [38,
39]. Die Technik der abdominalen Metroplastik ist vollkommen durch die operative
Hysteroskopie ersetzt worden und damit heute obsolet.

9.5.4 Spezifische Nachsorge

Der Wert einer spezifischen Nachbehandlung nach der operativen Korrektur ist nicht
gesichert. Vergleichende Untersuchungen konnten zeigen, dass die postoperative
Einlage eines Fremdkorpers (IUP, Ballonkatheter) keinen Vorteil bietet. Die Rate
postoperativer Synechien ist auch ohne diese MalRnahme gering [15, 40]. Ob eine
postoperative medikamentdose Ostrogenbehandlung sinnvoll ist, ist nicht bekannt [39].
Es findet eine Epithelialisierung des Wundgebietes mit normalem Endometrium statt.
Dieser Prozess ist nach etwa drei Monaten abgeschlossen. Eine sichere
Antikonzeption fir die Dauer der Heilungsphase erscheint ratsam.

Eine Entbindung nach hysteroskopischer Septumdissektion kann vaginal durchgefihrt
werden. Der Geburtshelfer sollte sich aber dariber bewusst sein, dass im Bereich des
uterinen Fundus je nach Ausdehnung der Septumdissektion eine potentielle
Schwachstelle vorliegt, die unter lang anhaltender und starker Wehenbelastung in
Einzelfallen zu einer Uterusruptur fihren kann.

Nach hysteroskopischer Septumdissektion wurde in spateren Schwangerschaften eine
vermehrte Rate pathologisch-tiefer Plazentationen beobachtet [15]. Der Geburtshelfer
sollte auf die Mdéglichkeit von Plazentalésungsstérungen einschlieRlich einer Plazenta
increta vorbereitet sein.

Aus den beiden genannten Grunden sollte eine Entbindung nach hysteroskopischer
Septumdissektion in einer Einrichtung erfolgen, die jederzeit in der Lage ist, akut zur
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Schnittentbindung zu wechseln bzw. die mit postpartalen Blutungsproblemen adaquat
umgehen kann.

Konsensbasierte Empfehlung 9.E22

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die prophylaktische Operation eines Uterus arcuatus sollte nicht erfolgen.

Bei Patientinnen mit habituellen Aborten sollte die operative Korrektur eines
Uterus arcuatus erfolgen.

Die Entscheidung zu einer prophylaktischen Operation soll individuell
diskutiert werden, abhé&ngig vom Alter und der Dringlichkeit des
Kinderwunsches. Bei Uterus septus ist sie aufgrund relativ héaufiger
Schwangerschaftskomplikationen eher anzuraten.

Bei Sterilitdtspatientinnen oder bei Patientinnen mit habituellen Aborten
sollte ein Uterus subseptus / Uterus septus hysteroskopisch operiert werden.

Eine hysteroskopische Septumdissektion sollte im Zustand des flachen
Endometriums durchgefiihrt werden. Dies kann am einfachsten erreicht
werden mittels postmenstrueller Durchfuhrung des Eingriffes. Eine
medikamentdse Vorbehandlung ist nicht grundséatzlich notwendig, kann aber
zum Timing des Eingriffes vertretbar durchgefihrt werden.

Konsensbasiertes Statement 9.S524

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Definition des Uterus arcuatus ist unscharf und beruht in der Regel auf
einer subjektiven Einschétzung des Untersuchers.

Die Bedeutung des Uterus arcuatus in Bezug auf das
Reproduktionsvermdgen ist unklar.

Fur Eingriffe bei Uterus subseptus und septus liegt in Bezug auf
Schwangerschaftsraten keine ausreichende Evidenz vor.
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Konsensbasiertes Statement 9.S525 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Die Einlage eines intrauterinen Fremdkdrpers nach Septumdissektion bietet
keine erwiesenen Vorteile. Es ist unklar, ob eine hormonelle medikamentdse
Nachbehandlung zur Forderung der Wundheilung sinnvoll und/oder
notwendig ist.

Eine transzervikale Septumdissektion stellt keine Kontraindikation fur eine
vaginale Geburt dar.

9.6 Uterus bicornis
(VCUAM U2; ESHRE/ESGE Class U 3)

9.6.1 Besonderheiten

Eine teilweise oder vollstdndig ausbleibende Fusion des unteren Teils der beiden
Ductus paramesonephrici (Miller-Gédnge) oder eine unvollstdndige Entwicklung
(Atresie) einer der beiden Ductus paramesonephrici ist fur die Ausbildung eines
Uterus bicornis uni- oder bicollis mit oder ohne Verdoppelung der Vagina
verantwortlich. Der Uterus bicornis unicollis kommt am h&ufigsten vor.

9.6.2 Spezielle Diagnostik

Analog der Diagnostika beim Uterus mit innerer Septierung kdénnen die genannten
Methoden eingesetzt werden. Das Erkennen von zwei Zervixéffnungen oder eines
Scheidenseptums im Rahmen der gynédkologischen Untersuchung macht einen Uterus
bicornis relativ unwahrscheinlich. In solch einem Fall ist aber die selten anzutreffende
Variante einer kompletten Doppelanlage (Uterus didelphys) mdglich. Eine
Laparoskopie zur aulleren Beurteilung des Uterus mit Abgrenzung zum Uterus bicornis
ist dringend anzuraten. MRT wund 3-D-Ultraschall ermdglichen eine genauere
Differenzierung, um nicht invasiv eine Abgrenzung zwischen einem septierten Uterus
und einem Uterus bicornis zu ermdglichen [42-44].

9.6.3 Therapie

Die Therapie des Uterus bicornis hangt im Wesentlichen von der Anamnese ab. In
verschiedenen Arbeiten konnte gezeigt werden, dass die Zahl ausgetragener
Schwangerschaften beim Uterus bicornis lediglich zwischen 30 und 50% liegt [20, 42].
Bis zu 47% der Schwangerschaften beim Uterus bicornis enden als Frihaborte [20].
Dem gegeniber stehen Fallberichte, die selbst von ausgetragenen
Zwillingsschwangerschaften bei Patienten mit einem Uterus bicornis unicollis
berichten [21]. Insofern ist eine Therapie bei Patienten mit einer entsprechenden
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geburtshilflichen Anamnese zu diskutieren, d.h. bei Patienten mit rezidivierenden
Friuh- und Spéataborten oder Frihgeburten. Ayhan et al. [45] konnten zeigen, dass hier
die fetale Uberlebensrate von 3,7 % vor der Operation auf 75 % nach einer
Metroplastik ansteigt. Auch Borruto et al. [46] konnten in ihrer Studie zeigen, dass bei
38 Patienten mit einer Metroplastik eine fast 100 %ige Baby-take-home-Rate
postoperativ zu erreichen ist. Auch in der Studie von Candiani et al. [47] wurde eine
Erfolgsrate von Uber 70 % bei 71 Patienten, die sich einer Metroplastik wegen eines
Uterus bicornis unterzogen, erreicht. Das Problem der meisten vorliegenden Studien
ist, dass bei der Erfassung der Daten meist nicht streng zwischen einem Uterus
subseptus und einen Uterus bicornis unterschieden wurde. Bei genauerer Betrachtung
der Studien konnte jedoch gezeigt werden, dass eine deutliche Verbesserung der
Baby-take-home-Rate bei Patienten mit rezidivierenden Spataborten und Fruhgeburten
bei einem Uterus bicornis zu erzielen ist [42, 45-50]. Die abdominale Metroplastik
bleibt der einzige Zugangsweg beim Uterus bicornis [49]. Dem gegeniber stehen aber
auch Arbeiten, die den Wert der Metroplastik in Frage stellen [51]. Ludmir et al. [23]
beschrieben, dass eine intensive geburtshilfliche Betreuung mit Tokolyse und
Cerclage eine Verbesserung der Resultate lediglich von 52% ausgetragenen normalen
Schwangerschaften auf 58% bringt. Dies ist nicht statistisch signifikant. Die Autoren
schlussfolgern daraus, dass die traditionelle Indikation fur die Metroplastik
beibehalten werden sollte. Zahlreiche weitere Untersuchungen stellten dar, dass
durch eine Metroplastik eine Verbesserung der Schwangerschaftsraten zu erzielen ist
[25, 44, 52, 53]. Die Abortrate sinkt von 80% praoperativ auf 5-24% postoperativ [25,
44, 52, 53]. Aus diesen Literaturdaten lasst sich schlussfolgern, dass die Metroplastik
bei Patienten mit rezidivierenden habituellen Aborten beim Uterus bicornis bzw. auch
Frihgeburten zu einer Verbesserung der Baby-take-home-Rate beitrdgt. Die
ausgetragenen Schwangerschaften beim Uterus bicornis liegen unter 50%. Mit einer
Metroplastik konnen nachfolgend Lebendgeburtraten in den meisten Fallen von Uber
80% erzielt werden. Insofern ist die Metroplastik die Methode der Wahl bei habituellen
Aborten und einem bestehenden Uterus bicornis. Mikrochirurgische
Tubenrekonstruktionen kdnnen bei Notwendigkeit simultan mit erfolgen [43]. Auch
nach einer Metroplastik missen Schwangerschaften eng Uberwacht werden. Beweise,
dass eine prophylaktische Cerclage in diesen Féallen einen generellen Nutzen hat,
bestehen nicht. Hier ist je nach klinischer Situation die Entscheidung zu treffen. Als
Entbindungsmodus nach abdominaler Metroplastik ist wegen der Gefahr der
Uterusruptur groRzligig die Indikation zur primaren Sectio zu empfehlen, obwohl auch
Einzelfallberichte von Spontangeburten vorliegen [43]. Als Operationsmethode ist die
abdominale Metroplastik derzeit der Standard. Wé&hrend Strassmann (1907) die
Metroplastik noch priméar auf dem vaginalen Wege durchfihrte [54], hat sich doch
zunehmend die abdominale Technik insbesondere beim Uterus bicornis durchgesetzt.
Modifikationen der Strassmann’schen Technik nach Tompkins, Jones oder Bret-
Palmer werden individuell angewendet. Es gibt jedoch keine beweisenden
Untersuchungen, ob eine der Methoden von Vorteil ist. Die postoperative Einlage
eines IUD zur Adhé&sionsprophylaxe als auch eine Ostrogenisierung der Patientin tber
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3 Monate ist zu diskutieren. In Ausnahmeféallen wurde auch noch Uber vaginale
Metroplastiken berichtet [55]. Eine experimentelle Methode stellt der kombinierte

laparoskopisch-vaginale Weg dar. Pelosi et al. [66] zeigten an einem Fall eine
erfolgreich laparoskopisch-vaginal-kombiniert durchgefiihrte Metroplastik.

Eine Ausnahmesituation stellt eine Hamatometra in einem Horn des Uterus bicornis
dar. Hier ist unabhangig von der geburtshilflichen Anamnese insbesondere bei jungen
Madchen aufgrund der Schmerzsymptomatik eine Metroplastik erforderlich. Diese ist
allerdings nur sinnvoll, wenn das bicornuale Horn mit einer Hamatometra eine
gleichwertige GréBe wie das andere Horn hat. Dies lasst sich praoperativ gut im MRT
klaren. In diesen Fallen ist eine Metroplastik sinnvoll, um die reproduktive Prognose
zu verbessern. Eine Zusammenfassung im Sinne eine Therapiealgorithmus ist in
Abbildung 3 dargestellt.

Konsensbasiertes Statement 9.526

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Patientinnen mit habituellen Aborten bzw. Fruhgeburten ist bei einem
Uterus bicornis eine abdominale Metroplastik mit einer Verbesserung der
Geburtenrate und Reduktion der Abort- und Frihgeburtenrate assoziiert. Die
Operationsindikation sollte unter sorgfaltiger Abwagung der nicht eindeutigen
Datenlage zum Nutzen und der Risiken gestellt werden

Beim Vorliegen einer Hamatometra bei einem gleichwertigen Uterushorn
beim Uterus bicornis mit Beschwerden sollte eine Metroplastik auch bei
unauffalliger geburtshilflicher Anamnese durchgefihrt werden.

Nach einer abdominalen Metroplastik soll eine primére sectio caesarea
erfolgen.
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Abbildung 2: Stufenplan der Behandlung des Uterus bicornis

Therapie des Uterus bicornis

! | !

Sterilitat habituelle Aborte (2-3) unauffallige Anamnese

[ Frihgeburten

| ' |

Sterilitats- abdominale Metroplastik Spontan-
diagnostik- schwangerschaften
und Therapie: anstreben

(ggf. IVF)

habituelle Aborte experimentell (laparoskopisch/ habituelle Aborte

vaginale Metroplastik)

Sonderform: Hamatometra mit Beschwerden in einem gleichwertigen
Uterushorn.

—» abdominale Metroplastik
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9.7 Uterus unicornis
(VCUAM U4a; ESHRE/ESGE Class U 4)

9.7.1 Besonderheiten

Der Uterus unicornis kann mit einer Beeintrdchtigung der Fertilitat einhergehen [57,
58]. Die Lebendgeburtenraten werden mit 27-40% angegeben [57-60]. Akar et al. [57]
berichten von Fruhgeburtenraten von 44% und Abortraten von 29% beim Uterus
unicornis. Donderwinkel et al. [58] bestatigten diese Daten bei 45 Frauen mit einer
Abortrate von 38% einer Frithgeburtenrate von 18 %. Auch Fedele et al. [59] konnten
in 58% Aborte und in 10% Frihgeburten beim Uterus unicornis nachweisen. Die
Therapie héngt in erster Linie von den Besonderheiten des rudimentdren Horns ab.
Liegt kein rudimentares Horn vor, ist keine Therapie notig. Ist das rudimentdre Horn
endometriumfrei und klein, muss ebenfalls keine Therapie erfolgen. Liegt ein
kommunizierendes oder nichtkommunizierendes rudimentares Horn mit
Endometriumanteilen vor, so ist eine Entfernung, die heute meist laparoskopisch
erfolgen kann, notwendig. Insbesondere bei nichtkommunizierenden rudimentaren
Hornern sollte dies erwogen werden, da diese Situation meist zu einer Hamatometra
mit Beschwerden fihren kann [61]. Dies geht wiederum mit einer hohen Inzidenz einer
Endometriose einher (verstarkte retrograde Menstruation), die zuséatzlich die Fertilitat
beeintrachtigen kann. Bei einem gréfReren, nicht kommunizierenden Horn ist die
Uberlegung zu treffen, ob dieses Horn in einer Schwangerschaft hinderlich sein kann.
Unter Umstanden muss auch dieses Horn entfernt werden, ggf. kann das Endometrium
in diesem Horn mit einer Roller-Ball-Koagulation koaguliert werden [62]. Bei der
Diagnostik und Therapie, die meist per Laparoskopie durchgefiihrt werden, ist daher
sorgfaltig auch nach einer Endometriose zu suchen. Die Koinzidenz wird hier mit 20-
30 % angegeben [61]. Auch Maneschi et al. [63] konnte zeigen, dass die Abortrate mit
55 % beim Uterus unicornis erhdht ist. Es ist daher weniger mit einer Beeintrachtigung
der Fertilitdt beim Uterus unicornis, sondern mit geburtshilflichen Komplikationen zu
rechnen [60, 64, 65]. Eine besondere Situation stellt eine Schwangerschaft im
rudimentaren Horn dar. Diese fuhrt oft im 2. Trimenon zur dramatischen Situation
einer Uterusruptur und ist somit fur die Patientin potentiell lebendbedrohend. Es
wurde Uber die laparoskopische Entfernung des schwangeren rudimentédren Horns des
Uterus berichtet [66, 67]. Eine Zusammenfassung im Sinne eine Therapiealgorithmus
ist in Tabelle 14 dargestellt.

Konsensbasierte Empfehlung 9.E23

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Schwangerschaften im rudimentédren Horn missen unter Mitnahme des Horns
entfernt werden.
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Expertenkonsens

Konsensusstarke +++

Die Abort- und Fehlgeburtenrate sind beim Uterus unicornis erhoht.

kommunizierenden oder

Vermeidung

bei endometriumenthaltenden,

kommunizierenden Hoérnern zur von

Eine Indikation zur Therapie (Resektion des rudimentaren Horns) besteht nur

Dysmenorrhoen,

nicht

Hamatometra und Endometriose sowie zur Vermeidung von Problemen im
Falle einer Schwangerschaft.
Tabelle 14: Behandlung des Uterus unicornis
Kommunizierendes Nicht kommunizierendes Kein Kein Schwangerscha
Horn mit Endometrium Horn mit Endometrium Cavum im rudimentéres ftim
rudimentar Horn rudimentarem
en Horn nachweisbar Horn
nachweisb
ar
Differentialdiagnostik: Sonographie ggf. MRT
keine Therapie (gof. laparoskopische
Koagulation des Hornes Resektion des Horns Laparoskopisch

oder Resektion bei (Hamatometragefahr und keine
hohe

Endometrioseinzidenz)

keine Therapie

Hamatometrabildung) Therapie

e Resektion des
rudimentéren

Horns
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10 Fehlbildungen der Adnexe

(ESHRE/ ESGE freie Beschreibung; VCUAM A1-3)*

10.1 Definition

Selten treten im Rahmen der embryonalen Entwicklungen Fehlbildungen im Bereich
der Adnexe auf, welche sich zumeist als einseitiges, partielles oder vollstandiges
Fehlen von Eileiter und/oder Ovar darstellen [1].

Des Weiteren wird gelegentlich das angeborene Fehlen der tubaren Zilien
(Kartagener-Syndrom) im Rahmen der Sterilitatsabklarung diagnostiziert [2, 3].

10.2 Klinik

Das einseitige Fehlen von Tube und/oder Ovar bleibt in der Regel vollkommen
asymptomatisch. In einer Meta-Analyse wurden bei insgesamt 26 hiervon betroffenen
Frauen die Diagnose in 11 Fallen (42 %) im Rahmen der Sterilitdtsabklarung und 6-
mal (23 %) wegen eines kontralateralen Adnexbefundes gestellt. Nur bei 5 Frauen (19
%) bestanden Beschwerden, welche aber samtlich nicht durch den Adnexbefund
verursacht wurde [4].

Nur das extrem seltene Fehlen beider Ovarien verursacht hormonelle
Ausfallserscheinungen.

Bei einem Verdacht auf Fehlbildungen (z.B. bei Nierenagenesie) ist zur Erganzung der
Sonographie als apparative Diagnostik am ehesten eine Magnetresonanztomographie
geeignet [5].

Eine Hysterosalpingographie zur Abklarung der Tubensituation ist in der Regel nicht
erforderlich. Dies ist durch eine Laparoskopie mit Chromopertubation besser und
umfassender maoglich [6].

10.3 Therapie

Eine kausale Therapie der angeborenen Adnexfehlbildungen ist nicht méglich. In
Abhéangigkeit vom Ausmald der Veranderung und der Symptomatik sollen die weiteren
MaRBnahmen individuell adaptiert ausgewéahlt werden.

Liegt durch beidseitige Aplasie oder Hypoplasie der Ovarien eine priméare ovarielle
Insuffizienz vor, kann in Abhangigkeit von der Symptomatik eine Hormonsubstitution
(HRT) sinnvoll sein. Eine Schwangerschaft lasst sich in dieser seltenen Situation nur
durch Eizellspende erzielen, welche in Deutschland verboten ist.

Haufiger sind Probleme aufgrund einer bestehenden Uterusfehlbildung wie z. B.
normale Adnexe bei ipsilateralem rudimentdrem Uterushorn und kontralateraler
Adnexpathologie. In dieser Situation sind fruher in Einzelfallen chirurgische Versuche
unternommen worden, um durch Transposition der unauffdlligen Adnexe und
Anastomose mit dem kontralateralen Uterushorn eine Schwangerschaft zu erzielen [7-
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12]. Die In vitro-Fertilisation (IVF) bietet aber heute bessere Ergebnisse, so dass
diese als Sterilitdtstherapie bei kombinierter Uterus- und Adnexfehlbildungen zum
Einsatz kommen sollte. Chirurgische Therapieversuche bleiben somit absoluten
Einzelfallen vorbehalten.

10.4 Prognose

Eine ovarielle Insuffizienz bei Fehlbildungen der Adnexe ist selten und kann durch
Hormonsubstitution (HRT) ausgeglichen werden.
Bei einer Sterilitdt (zumeist aufgrund kombinierter Uterusfehlbildung) ist die

Schwangerschaftschance neben dem andrologischen Faktor hauptsdchlich vom
biologischen Alter der Frau, der individuellen ovariellen Reserve sowie den Nidations-
und Entwicklungsbedingungen der Gebarmutter abhéangig.

Beim Karthagener-Syndrom bleibt unklar, welchen Stellenwert die hierbei gestorte
Zilienfunktion besitzt, da zumindest der Spermientransport hiervon unabhéngig ist
[13].

Die Sterilitatstherapie besteht beim Kartagener-Syndrom in Methoden der assistierten
Reproduktion (ART).

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

1) Angeborene Fehlbildungen im Bereich der Adnexe sind selten.

2) Einseitige Fehlbildungen bedirfen haufig keiner Behandlung.

3) Bei einer ovariellen Insuffizienz aufgrund Ovarfehlbildung soll eine
Hormonsubstitution Gberlegt und individuell indiziert werden.

4) Zur Sterilitatstherapie sind die Methoden der assistierten Reproduktion
Standard.

5) Ein Versuch der operativen Rekonstruktion ist nur in Einzelféllen indiziert.
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CD)
Konsensbasierte Empfehlung 10.E24 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Verdacht auf eine angeborene Fehlbildung im Bereich der Adnexe, sollte
eine Vorstellung zur weiteren Diagnostik und/oder Therapie in einer hierfar
entsprechend erfahrenen Einrichtung erfolgen
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Im Folgenden werden die drei wesentlichen komplexen urogenitalen Fehlbildungen
dargestellt, die das aulRere weibliche Genitale betreffen. Sofern die Diagnostik nicht
im Kapitel 4 dargestellt ist, wird dies hier erganzt.

11 Komplexe urogenitale Fehlbildungen

11.1 Sinus urogenitalis
(ESHRE/ ESGE freie Beschreibung; VCUAM S1-3)*

11.1.1 Definition

Bei Persistenz des Sinus urogenitalis handelt sich um eine unvollstdndige Trennung
von Vagina und Urethra mit einer gemeinsamen Offnung. Die Persistenz des Sinus
urogenitalis kann isoliert wie auch bei Patienten mit Varianten der
Geschlechtsentwicklung und anorektaler Fehlbildung auftreten [1, 2].

11.1.2 Embryologie

Paides und Mitarbeiter zeigten 1999, dass bereits bei einem Embryo im Alter von 4
Wochen ein Sinus uorgenitalis, ein Anorektum und eine Kloake dargestellt werden
konnen [3]. Der Sinus urogenitalis miundet ventral in die Kloake, wahrend das
Anorectum dorsal in die Kloake einmindet. Der Sinus urogenitalis und das Anorectum
werden passiv durch das Septum urorectale getrennt. Zu keinem Zeitpunkt konnten sie
eine Migration des Septum urorectale mit Fusionierung mit der Kloakenmembran
feststellen[3]. Das Septum urorectale gelangt durch Rotation und Faltung des
Embryos an die Kloakenmembran, die sich durch Apoptosis eréffnet.

Weiter konnte aufgezeigt werden, dass die Vagina géanzlich aus den Millergangen
gebildet wird und das kaudale Ende der Millergdnge an den Sinus urogenitalis
ansetzt. Unter Einfluss von BMP4 wird die distale Vaginalanlage nach distal zum
Perineum entlang der Wand des Sinus urogenitalis gefihrt [4]. Durch stereotaktische
Analyse wird die Entwicklung des Sinus urogenitalis besser dargestellt [5].
Immunhistochemische Untersuchungen zeigen die normale Entwicklung der weiblichen
Urethra [6]. Die Persistenz des Sinus urogenitalis umfasst ein komplexes Spektrum an
Fehlbildungen. Sie kann isoliert, bei Patienten mit DSD wie z.B. adrenogenitalem
Syndrom, wie auch bei anorektalen Fehlbildung mit Persistenz einer Kloake und
Einminden aller 3 Systeme in einen gemeinsamen Kanal, auftreten.

11.1.3 Epidemiologie

In der Literatur bleibt die Inzidenz des isolierten Sinus urogenitalis unklar [7].

11.1.4 Pathologie/ Spezielle Anatomie
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Durch die wunvollstandige Trennung von Vagina und Urethra bildet sich ein
gemeinsamer Kanal von unterschiedlicher L&d&nge mit tiefer oder hoher Einmindung der
Vagina in den Sinus. Zuséatzlich kénnen Fehlbildungen der Nieren und ableitenden
Harnwege, des Uterus, der Cervix, der Wirbelsdule und des Rickenmarks auftreten

[8].

11.1.5 Klinik

Ein Sinus urogenitalis kann vermutet werden, wenn bei der klinischen Untersuchung
des Neugeborenen mit einem normal positionierten Anus in Assoziation mit einem
normalen Genitale oder einem nicht eindeutigen Genitale eine einzige vestibulare
Offnung vorhanden ist. Durch die Obstruktion im Bereich der einmiindenden Vagina
kann ein Hydrometrokolpos entstehen, bei Obstruktion des Blasenauslasses (Urethra /
Blasenhals) u.U. eine Harntraktdilatation [9]. Bei der Untersuchung des Neugeborenen
kann in diesem Falle im Abdomen gegebenenfalls eine Resistenz palpiert werden.

11.1.6 Spezielle Diagnostik

Zur Operationsvorbereitung und Abklarung des Sinus urogenitalis, der Blase und
Urethra eignet sich die Miktionszystourethrographie. Die ,Sono-MCU*“ (MUS,
Miktionsurosonographie) mit perinealem Zugangsweg kann bei entsprechender
Erfahrung des Untersuchers ebenfalls eingesetzt werden (siehe Kapitel 4) [10-12]. Die
Zysto-Vaginoskopie ist individuell einzusetzen [12-14].

11.1.7 Klassifikation

Um das Operationsverfahren festzulegen, ist eine exakte Evaluation der Anatomie mit
Kenntnis der Lange der Urethra und des gemeinsamen Kanals notwendig.

Klassifikationen wurden von Hendren [15], Powel [16], Pefia [13], Jenak [16] und Rink
[14] beschrieben.

Bewdahrt hat sich die Beschreibung des Sinus urogenitalis und der vaginalen
Konfluenz als ,hoch oder tief; entsprechend der Ldnge des gemeinsamen Kanals. Bei
einer Lange von Uber 3 cm wird die Konfluenz als hoch und unter 3 cm als tief
beschrieben [13, 16-19].

11.1.8 Operationszeitpunkt/postnatales Management

Bei Kindern mit einem Sinus urogenitalis und einer Obstruktion im Bereich der
ableitenden Harnwege und/oder Vagina und konsekutiven Harntraktdilatation und
Hydrometrokolpos ist rasch eine Behebung der Obstruktion mittels Drainagen
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anzustreben. Sollte dies nicht genigen, kann eine Vesikostomie oder u.U. auch eine
Vaginostomie notwendig werden [9].

Bei Kindern mit einem Sinus urogenitalis, welcher mit einem nicht eindeutigen
Genitale (z.B. adrenogenitales Syndrom) assoziiert ist, verweisen wir auf die S2k
AWMF Leitlinie 174/001 ,Varianten der Geschlechtsentwicklung® [20].

Bei beschwerdefreiem Neugeborenen besteht keine Evidenz fur den optimalen
Zeitpunkt der Operation. Das Anéasthesierisiko im  Sauglingsalter sollte
mitberlicksichtigt werden [2].

11.1.9 Operationsverfahren

Das Operationsverfahren ist individuell entsprechend den anatomischen
Gegebenheiten und dem Vorhandensein von urogenitalen Fehlbildungen zu wahlen.
Ausschlaggebend fir die Operationswahl ist die Bestimmung der Léange des
gemeinsamen Kanals. Ziel der Operation ist die Bildung einer separaten Offnung von
Urethra und Vagina an korrekter Lage mit Erhalt der Urinkontinenz und einer gut
durchgéangigen Vagina. Eine Cut-Back Vaginoplastik wird nur bei Fusion der Labien
empfohlen [21].

Bei tiefsitzendem Konfluenz erscheint die Flap Vaginoplastik nach Fortunoff am
sinnvollsten. Sie besteht aus einem invertierenden U-formigen perinealen Lappen, der
in den Sinus urogenitalis eingendht wird. Diese Technik erweitert den Sinus
urogenitalis, fuhrt zu einer Verkirzung des Perineums, verandert jedoch die Lage der
Urethra nicht; diese bleibt hypospad. [21-23].

1997 beschrieb Pefia bei kloakaler Fehlbildung die ,Total Urogenital Mobilisation
(TUM)”, welche beim Sinus urogenitalis mit hdher liegender Konfluenz bis zu 3 cm
rasch Anwendung fand [13]. Die Idee der totalen urogenitalen Mobilisation (TUM) ist
das Urethra und Vagina en bloc mobilisiert werden, bis beide Offnungen die Ebene
des Vestibulums erreichen, ohne das eine Separation zwischen hinterer Urethralwand
und vorderer Vaginalwand stattfindet. Dies vermeidet urovaginale Fisteln. Die
Verwendung des Gewebes des Sinus urogenitalis zur Rekonstruktion des Vestibulums
erwies sich als weiterer Vorteil [16, 24]. Rink und Mitarbeiter fuhrten den Begriff der
partiellen Mobilisation ein, was die Mobilisation bis zum Lig. Puborethralis beinhaltet
[25]. Die Grenze fur eine TUM /PUM wird bei persistierendem Urogenitalsinus oder
der kloakalen Fehlbildung bei einem gemeinsamen Kanal von 2- 3 cm gesehen. Eine
Urethraldnge von mind. 1-5cm wurde postuliert [13, 16, 24, 26]. Beim AGS ist die
Urethrallange wunverandert bei allen Formen der Virilisierung. Die Lé&nge des
Urogenitalsinus ist abhangig von der Virilisierung und verlauft in der Sagittalebene, so
dass hier immer ein TUM durchgefithrt werden kann [27, 28]. Als postoperative
Komplikationen bei TUM/PUM kdénnen wu.a. Urininkontinenz, Urethra- und
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Vaginalstenosen auftreten [29]. Eine Urinkontinenz nach TUM/PUM konnte bei 3-4-
jahrigen Kindern in bis zu 96 % erreicht werden [30].

Der Durchzug der Vagina bei hohem Konfluenz wurde erstmals von Hendren und
Mitarbeitern beschrieben [15]. Dieses Verfahren wurde seit der Erst-Beschreibung
stark modifiziert. Das Konzept der Trennung der Vagina vom Sinus urogenitalis und
der Urethra sowie die Mobilisation nach perineal blieben erhalten. Pefia beschrieb
einen transpubischen Zugang, via infraumbilicalem Zugang mit Trennung der
Symphyse [31]. Pratap und Mitarbeiter beschrieben einen posterioren sagittalen
transanorektalen Zugang, indem von posterior das Rektum vom Sinus urogenitalis
mobilisiert und dann durchtrennt wird. Fur diese Operation bedarf es einer protektiven
Kolostomie [32]. Domini sowie Salle und Mitarbeiter favorisierten einen anterioren
sagittalen transrektalen Zugang, (ASTRA). Der Zugang erfolgt von posterior, jedoch
wird das Rektum nicht durchtrennt, sondern lediglich die anteriore Rektumwand wird
eroffnet. Eine protektive Kolostomie erscheint nicht notwendig [17, 23].

Fuchs sowie Birraux und Mitarbeiter beschrieben die laparoskopisch assistierte
vaginale Durchzugsoperation, indem die Vagina laparoskopisch mobilisiert und an der
Einmindungstelle zum Sinus abgesetzt wird, um anschlieBend nach vestibular
durchgezogen zu werden [33, 34]. Vaginale Ersatzplastik mit lleum oder Sigma [35]
oder die vaginale Switch Operation bei doppelt angelegter Vagina [36] sind weitere
Verfahren bei sehr hohem Konfluenz.

11.1.10Schwangerschaft/ Entbindung

An Hand der Literatur des isolierten Sinus urogenitalis betreffend Schwangerschaften
und Entbindung kénnen keine Empfehlungen gemacht werden.

11.1.11Psychosoziale Aspekte

Anhand der Literatur kdnnen keine Aussagen gemacht werden.

11.1.12Nachsorge

Beim isolierten Sinus urogenitalis kénnen anhand der Literatur keine eindeutigen
Empfehlungen ausgesprochen werden. Bei erwachsenen Frauen mit Sinus urogenitalis
und adrenogenitalem Syndrom, die in ihrer Kindheit operiert wurden, kommt es in bis
zu 2/3 zu Miktionsstérungen [37] und in bis zu 36% zu Vaginalstenosen [38]. Bei
Patienten mit Kloakenfehlbidlung und Sinus urogenitalis treten in bis zu 56%
Vaginalstenosen auf [39]. Eine lebenslange Nachsorge erscheint deswegen
angebracht. Die Nachsorge sollte, wenn mdglich, auch nach erfolgter Transition
zusammen mit den Operateuren erfolgen. Auch Patienten, die eine Neovagina aus
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Darmsegmenten erhalten haben, sollen lebenslang eine Nachsorge erfahren,

vereinzelt Uber Neoplasien in der Neovagina berichtet wurde [40].

)
da

Konsensbasierte Empfehlung 11.E25 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Vorliegen eines Sinus urogenitalis sollen Begleitfehlbildungen des
inneren Genitale, der ableitenden Harnwege, der Wirbelsaule und des
Ruckenmarkes ausgeschlossen werden.

Konsensbasiertes Statement 11.529

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Der Sinus urogenitalis kann mit Varianten der Geschlechtsentwicklung, mit
Kloakenfehlbildung sowie in seltenen Fallen isoliert auftreten.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E26

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Obstruktion soll eine rasche Entlastung erfolgen

Konsensbasiertes Statement 11.S30

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Kinder mit einem Sinus urogenitalis kénnen aufgrund einer Obstruktion der
ableitenden Harnwege oder Vagina eine Harntraktdilatation bzw.
Harntransportstérung und/oder Hydrometrokolpos entwickeln.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E27

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Korrektur eines Sinus urogenitalis beim beschwerdefreien
Neugeborenen/Kind sollte zusammen mit einer definitiven Introitusplastik
erfolgen. Operationsverfahren sollten den anatomischen Gegebenheiten
angepasst sein, wobei eine separate Offnung von Urethra und Vagina an
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korrekter Lage mit Erhaltung der Urin-Kontinenz und einer gut durchgangigen
Vagina Ziel sein sollte.

Konsensbasiertes Statement 11.S31

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Ziel der Operation ist die Bildung einer separaten Offnung von Urethra und
Vagina an korrekter Lage mit Erhaltung der Kontinenz fir Urin und einer gut
durchgéngigen Vagina. Ausschlaggebend fir die Operationswahl ist die
Lédnge des gemeinsamen Kanals. Beim Adrenogenitalem Syndrom ist jedoch
die Lange des gemeinsamen Kanals irrelevant.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E28

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Operationen des Sinus urogenitalis sind anspruchsvoll und sollten in
spezialisierten Zentren von erfahrenen Chirurgen durchgefihrt werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S32

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Totale /partielle Mobilisation des Sinus urogenitalis (TUM/PUM) sind bei
einem gemeinsamen Kanal von 3cm und einer Urethralange von 1,5 cm gut
durchfihrbar. Bei hohem sinus-vaginaler Konfluenz sind ausgedehntere
Eingriffe notwendig.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E29

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Eine langfristige Nachbetreuung und Transition mit der Option, sich in
regelméafligen Abstanden oder bei Auftreten von Problemen beim Operateur
vorzustellen, sollte gewahrleistet sein.
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11.2 Kloakenfehlbildung
(ESHRE/ ESGE freie Beschreibung; VCUAM C)*

11.2.1 Allgemein

Die persistierende Kloake (PK) ist eine seltene angeborene Anomalie des Anorektums
und des Urogenitaltraktes und nimmt einen eigenstandigen Platz in der Klassifikation
der anorektalen Malformationen (ARM) ein. Die persistierende Kloake gehdrt zu einem
Spektrum von Erkrankungen, die die Entwicklung der primitiven Kloake betreffen. Sie
stellt die schwerwiegendste Form in der Gruppe der anorektalen Malformationen dar,
mit einer hohen Inzidenz an Begleitfehlbildungen.

Die PK kommt ausschlieBlich beim weiblichen Geschlecht vor. In der embryonalen
Entwicklung entsteht sie durch fehlende Trennung von Enddarm, Harnréhre und
Vagina, die in einen gemeinsamen Kanal minden, dem sogenannten ,common
channel“. Dieser mindet im Perineum.

Die persistierende Kloake sollte nicht mit einer Kloakalen-Extrophie verwechselt
werden, bei letzterer handelt es sich um einen Bauchwanddefekt mit Exposition von
Harnblase und Enddarm.

11.2.2 Inzidenz

Die Kloakenfehlbildung ist selten und wird mit einer Inzidenz von 1 auf 50.000-
100.000 Geburten angegeben, mit einer steigenden Inzidenz in den letzten 30 Jahren
[41]. Sie macht etwa 10%-15% aller anorektalen Malformationen aus.

11.2.3 Embryologie

In der embryologischen Entwicklung besteht die Kloake aus einer endodermal
ausgekleideten Hohle, in die Offnung des Hinterdarmes und des Urogenitalsinus
mindet. Die Kloake besteht bis zur 5./6. Gestationswoche und stellt eine transiente
Struktur dar; beginnend mit dem Zusammenwachsen der Mundung des
Allantoinganges auf die vordere Wand des Hinterdarmes ab der 3. Gestationswoche.
Zwischen der 4. und der 6. Woche unterteilt das Septum urorektale, bestehend aus
Mesenchym, die Kloake in einen priméaren Sinus urogenitalis (ventral) und den
Hinterdarm (dorsal). Die Proliferation des Urogenitalseptums wird durch Sonic
hedgehoc kontrolliert, das auch gleichzeitig fir die Genitalentwicklung verantwortlich
ist (44). Das urorektale Septum erreicht nie die Kloakenmembran (42). Durch
Apoptose der Kloakenmembran wird das Vestibulum mit den zwei Offnungen des
Urogenitalsinus und des Anorektums gebildet. Simultan zur Apoptose der
Kloakenmembran dreht sich der dorsale Anteil der Kloake nach ventral und der distale

gynécologie OE G G G OG

| © Leitlinienprogramm der DGGG, OEGGG und SGGG 2018




Weibliche genitale Fehlbildungen

Komplexe urogenitale Fehlbildungen

Teil des Hinterdarmes entwickelt sich zum Anorektum. Die epitheliale und muskuléare
Differenzierung des Anorektums erfolgt dann in der 7.-9. SSW [42].

Stdérungen in der Septierung kdnnen zu angeborenen Fehlbildungen wie anogenitalen
Fisteln, persistierender Kloakenfehlbildung fiahren [3, 43-45].

11.2.4 Klassifikation

Eine eigenstandige Klassifikation fir die persistierende Kloake besteht nicht. Die
Einteilung erfolgt nach der Ill. Internationalen Krickenbeck Klassifikation [46] und
entstand in Anlehnung an die Einteilung von Pefia [47], der die anorektalen
Fehlbildungen nach dem Vorhandensein und dem Verlauf der Fistel einteilt.

Die Gruppe der Madchen betrifft u.a. die perineale (kutane) Fistel, die vestibuléare
Fistel, die Kloake, die rekto-vaginale Fistel (<1%) und den H- Fistel Typ.

11.2.5 Klinik und Einteilung

Die Diagnose einer persistierenden Kloake ist klinisch zu stellen. Sie muss immer bei
Madchen mit einer ARM und auffallig hypoplastischem Genitale vermutet werden.

Eine Kloakenfehlbildung zeigt sich mit nur einer Offnung im Bereich des Perineums,
die Labien kdnnen normal mit unauffalliger Klitoris ausgebildet oder hypoplastisch
sein. Eine hypertrophierte Klitoris wird auch beschrieben. In einem solchen Fall kann
der Verdacht auf DSD (Disorder of Sexual Differentation) gestellt werden [48]. Die
Rima ani kann normal aussehen oder im Sinne eines ,flat bottom“ nicht erkennbar
sein.

Im Rahmen einer PK kdnnen weitere Fehlbildungen des dufReren Genitales auftreten.
Diese kénnen bis zum kompletten Fehlen von groRen und kleinen Labien und Klitoris
und der Formation eines Pseudopenis fuhren [49, 50]. Die Einteilung der
Kloakenfehlbildung erfolgt nach Pefia aufgrund der Lange des gemeinsamen Kanals,
in einen kurzen gemeinsamen Kanal (< 3cm) und in einen langen gemeinsamen Kanal
(> 3cm), Dieser Unterteilung kommt eine richtungsweisende Bedeutung fir die
Operationsstrategie und die Prognose zu.

11.2.6 Begleitfehlbildungen

Fehlbildungen der Nieren und ableitenden Harnwege 60-80 % (Dilatation des oberen
Harntraktes 30%, Hypoplasie/Dysplasie der Niere 16%, Renale Agenesie 9%,
Megaureter 6%, Doppelsystem 3%, Multizystische dysplastische Nieren 3%,
Hufeisenniere 3%, Ureterozele 1%)

Innere Genitalien 50 %
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(Uterus duplex 50%, doppelte Vagina 35%, Hydrocolpos 40%, Hydrometra 23.6%,
Hydrosalpinx 5%)

Vertebrale, sakrale und spinale Fehlbildungen 50- 80 %
Kardiovaskulare Fehlbildungen 18%
Meningomyelocelen 10%

ZNS 6%

Chromosomenfehlbildung 1%

Andere 25%

VACTERL- Assoziation

11.2.7 Management im Neugeborenenalter

Die Diagnose sollte bei weiblichen Neugeborenen mit einem inperforiertem Anus und
einer einzigen Offnung, die im Perineum mindet, klinisch vermutet werden.

In der Halfte der Falle ist ein Hydrometrokolpos als abdominale Raumforderung
tastbar [48, 51]. Dieses kann pranatal bereits erkannt und die Diagnose vermutet
werden [52].

Die weitere klinische Untersuchung sollte das Herzkreislaufsystem, die Wirbelsaule,
sowie die externen Genitalien miteinbeziehen, um assoziierte Fehlbildungen zu
erfassen.

In den ersten 24- 48h sollte eine intravendse antibiotische Behandlung begonnen
werden. Die Einlage einer Magensonde dient der Dekompression des Magen—-Darm-
Trakts und fithrt zum Ausschluss einer Osophagusatresie [53].

Nach 24 Stunden kann eine ausreichende Gasflllung des Rektumblindsacks erwartet
werden, so dass ab diesem Zeitpunkt die sonographische oder radiologische
Diagnostik zur Bestimmung der Hohe des Blindsackes in einem kinderradiologischen
Zentrum mit entsprechender Expertise in der bildgebenden Diagnostik erfolgen kann.
Rontgenologisch kann die klassische Wangensten — Aufnahme oder eine Aufnahme im
seitlichen Strahlengang mit erhohtem Gesall mit Markierung der Sollstelle des Anus
vorgenommen werden, sonographisch ist der perineale Zugang zu wéhlen [54].

Weiterfihrende Diagnostik erfolgt zum Ausschluss assoziierter Fehlbildungen mittels
Echokardiografie und Sonografie des Abdomens, insbesondere der Nieren und
ableitenden Harnwege und Sonografie der Wirbelsédule. Die Erhebung des Urinstatus
ist sinnvoll [53].
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Ziel der frihzeitigen Diagnostik ist es, assoziierte Fehlbildungen aufzudecken und
ggf. zu behandeln. Eine der wichtigsten ist die Obstruktion der harnableitenden Wege
mit Nachweis einer Nierenbeckenkelchdilatation und Megaureteren, welche sekundéar
aufgrund der Kompression durch einen Hydrokolpos verursacht werden kénnen. Somit
ist die postnatale Sonografie zwingend als Basisuntersuchung zur weiteren Planung
von Diagnostik und Therapie erforderlich.

Eine Entlastung des Hydrocolpos sollte in diesem Fall durchgefiihrt werden, und kann
im Rahmen der Anlage einer protektiven Kolostomie erfolgen. Die Drainage kann z.B.
durch intermittierendes Kathetern (IK) oder Einlage eines perkutanen Pigtailkatheters
erfolgen.

Bei persistierender ausgepréagter Dilatation des oberen Harntraktes trotz Entlastung
des Hydrocolpos kdnnte eine temporéare Ableitung des Harntraktes durch Vesikostomie
notwendig werden. Ebenso kann eine Vesikostomie bei mangelnder Blasenentleerung
bei nicht erfolgreichem IK erforderlich werden.

Patienten mit einer PK erhalten zunéachst eine protektive Kolostomie [55-57].

Bei der Anlage einer protektiven Kolostomie ist, wie bei den anderen anorekatalen
Malformationen, eine Descendo-Kolostomie empfohlen, und zwar nicht in Loop
Technik, mit Belassen einer ausreichenden L&ange caudal des Stomas, um einen
Durchzug des Rektums im Rahmen der definitiven Rekonstruktion zu erméglichen[57,
58].

11.2.8 Management im Sauglingsalter (1-3 Lebensmonat)

In den Monaten vor der chirurgischen Korrektur sollten weitere Abklarungen zum
besseren Verstadndnis der anatomischen Verhaltnisse durchgefihrt werden.

Die anatomische Abklarung beinhaltet ggf. ein radiologisches MCU, einen
Kontrastmitteleinlauf des Rektums, und ggf. ein MRT des Abdomens mit 3D -
Rekonstruktionen [60]. Bei Auffalligkeiten im Ultraschall der Wirbelsédule sind
ergdnzend ein RoOontgen oder MRT der Wirbelsaule sinnvoll. Bei einer relevanten
Dilatation des oberen Harntraktes im Ultraschall, sollte die Funktion und Relevanz der
Harntransportstdrung mittels dynamischer Nierenszintigraphie (MAG IlI-Clearance)
oder funktionellem MRT abgeklart werden.

Eine endoskopische Abklarung durch Zystoskopie und Vaginoskopie, kombiniert mit
Kloakografie kann bei Anlage des Kolostomas erfolgen und wird zur préaoperativen
Abklarung empfohlen. Diese Untersuchung erbringt die beste Ubersicht lber die
vorliegende individuelle Pathoanatomie. Die exakte Bestimmung der L&ange des
common channel entscheidet wesentlich Uber die zu wahlende Operationstechnik [55,
58, 59].
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Die operative Korrektur einer persistierenden Kloake ist eine technisch hoéchst
anspruchsvolle Operation und beinhaltet die Kombination der Korrektur der
urogenitalen Fehlbildung mit einer anorektalen Durchzugsoperation. Es wird
empfohlen, die Operation in dem ersten Lebensjahr durchzufihren.

11.2.9 Definitive Rekonstruktion

Die Operation sollte nur in Zentren mit Kinderchirurgen und Kinderurologen mit
Expertise auf diesem Gebiet durchgefiihrt werden. 1982 wurde von Pena erstmalig der
posteriore sagittale Zugang zur operativen Versorgung einer Kloakenfehlbildung
durchgefihrt. In den folgenden Jahren wurde die ,posterior sagittal ano recto vagino
urethroplasty PSARVUP*® etabliert [62]. In dieser Technik werden alle drei Strukturen
separiert. Das Rektum wird von der Vagina getrennt, die anteriore vaginale Wand wird
von der Harnrdhre und der Blase separiert und beide werden in der normalen Position
mobilisiert. Der gemeinsame Kanal wird als Neourethra geformt. 1996 fuhrte Pena fir
die Korrektur der kloakalen Fehlbildung die totale urogenitale Mobilisation ein (TUM)
[13]. Durch die en-bloc Mobilisation von Urethra und Vagina wird das funktionelle
Resultat durch Vermeidung einer Fistelbildung deutlich verbessert und die
Operationszeit zusatzlich reduziert.

Die simultane Korrektur aller drei Komponenten der kloakalen Fehlbildung erfolgt in
einer Sitzung, durch einen posterior sagittalen oder abdominoperinealen Zugang, oder
in Kombination ggf. auch mit laparoskopischer Praparation [13].

Patienten mit einem kurzen gemeinsamen Kanal (< 3 cm) kdnnen allein Uber einen
posterior sagittalen Zugang operiert werden. Ein langer gemeinsamer Kanal (> 3 cm)
ist komplexer und erfordert spezielle Rekonstruktionen (55, 56, 58, 63,64).

11.29.1 Kloake mit einem gemeinsamen Kanal von < 1cm

Diese Patienten bendtigen keine TUM. Hier wird eine posteriore sagitale Anorecto-
Vaginoplastik mit guten Ergebnissen durchgefihrt.

11.29.2 Kloake mit einem gemeinsamen Kanal von 1 -3 cm

Die Therapie der Wahl bei dieser Patientengruppe ist die ,Totale Urogenitale
Mobilisation (TUM)“ durch den posterioren sagittalen Zugang. Eine Laparotomie ist
nicht notwendig.

11.29.3 Kloake mit einem gemeinsamen Kanal von 3 -5 cm

Diese Patienten brauchen haufig zuséatzlich eine Laparotomie / -skopie, da eine TUM
nicht ausreichend ist. Zunachst erfolgt der posteriore sagittale Zugang mit totaler
Urogenitalen Mobilisation, dann wird das Kind in Ruckenlage umgelagert und eine
,Extended Transabdominal Urogenital Mobilization® wird durchgefiuhrt. Sollte dieses
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Mandver ausreichend sein, werden Harnréhre und Vagina wie bei der TUM
spannungsfrei rekonstruiert. Wenn dies nicht méglich ist, sind weitere Mandver
beschrieben, wie das Einkerben des Schambeinknorpels, um die Urethra und die
Vagina retropubisch zu mobilisieren. Bleiben diese MaRnahmen ohne Erfolg, erfolgt
die transvesikale komplette Separation der Blase und der Harnréhre von den genitalen
Organen als néachster Schritt. Danach wird Uber weitere Szenarien der
Rekonstruktionen des Rektums, der Vagina und der Harnréhre entschieden (Vaginal-
Switch, Vaginalersatz aus Darm etc.). Alternativ kann der abdominelle Teil der
Operation laparoskopisch durchgefihrt werden.

11294 Kloake mit einem gemeinsamen Kanal von >5 cm

Bei dieser Patientengruppe wird zur Separation der drei Strukturen (Rektum, Vagina
und Harntrakt) als Zugang die Laparotomie oder Laparoskopie gewahlt. Das Rektum
mundet meisten im Bereich des Blasenhalses oder des Trigonums. Somit ist eine
Lasion des Blasenhalses zu erwarten. Die intraoperative Entscheidung fur eine
Blasenhalsrekonstruktion und Rekonstruktion des gemeinsamen Kanals als Harnréhre,
bzw. Anlage eines Mitrofanoff-Stomas sollte sorgfaltig getroffen werden. Die meisten
Falle erfordern dariber hinaus eine vaginale Rekonstruktion aus Darm.

Die Details der oben genannten Techniken sind in der Literatur beschrieben [55, 58,
60].

11.2.10 Postoperative Versorgung

Ein Blasenkatheter ist fir 2 bis 3 Wochen zu belassen, bis die Wundsituation ggf. eine
Rekatheterisierung erlaubt. In komplexen Situationen kann Uber die unmittelbare
postoperative Phase eine Vesikostomie angelegt bzw. belassen werden. Der
Kolostomieverschlu3 ist nach komplettem Abheilen der perinealen Wundverhéltnisse,
z.B. nach 2-3 Monaten unter Beibehaltung des transanalen Kalibrierungsregimes,
moglich.

11.2.11 Follow-Up, Outcome und Nachsorge

Ziel der rekonstruktiven Eingriffe ist es, die anorektale Funktion und die urogenitale
Funktion wiederherzustellen. Eine Kontinenz wunter Nierenfunktionserhalt ist
anzustreben. Dies bedeutet eine lebenslange Nachsorge. Im ersten Lebensjahr ist
dies haufiger notwendig und wird spater mindestens 1x im Jahr erfolgen. Diese sollten
durch interdisziplinare Zusammenarbeit von Spezialisten verschiedener Disziplinen
(Kinderchirurgen, Urologen, Gynakologen und Psychologen) gewdéhrleistet sein. Eine
Transition ist unabdingbar in dieser Patientengruppe und die Operateure sollen in die
Nachsorge eingebunden bleiben.
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(5L

Fehlbildungen der Niere sind haufig bei Kindern mit Kloakenfehlbildung und werden in
rund 60% der Falle diagnostiziert.

11.2.11.1 Nierenfunktion

Die héaufigsten Fehlbildungen sind: Nierenagenesie (13-26%), Renale Dysplasie (13-
26%), Doppelsysteme (4-9%), Dilatation der oberen Harnwege (16-58%), Obstruktion
und renale Ektopien (8-14%) [61-64].

Es besteht eine hohe Inzidenz an Nierenfunktionsstérung und chron.
Niereninsuffizienz. Bis zu 20% der Patienten enden in einer terminalen
Niereninsuffizienz, die eine Nierentransplantation notwendig macht. Die ,Great
Ormond Street“- Erfahrung mit 64 Patienten mit Kloakenfehlbildung im medianen Alter
von 11,2 Jahre zeigte, dass bei etwa 50% der Patienten eine GFR < 80 ml/min per
1,73 m2. 17% entwickelten eine terminale Niereninsuffizienz, wobei 6% eine
Nierentransplantation bendtigten und 6 % an Folgen der Niereninsuffizienz starben
[63].

Ahnlich sind die Erfahrungen aus dem* Hospital for Sick Children“ in Toronto, 75 %
der 12 Patienten mit Kloakenfehlbildung hatten nach einem medianen Follow-up von
Uber 8,5 Jahren eine GFR <80ml/min per 1,73 m2 [65].

Fir den Funktionserhalt der Nieren ist es wichtig, frihzeitig Obstruktionen zu beheben
und den Harntrakt zu entlasten, ggf. Anomalien des oberen Harntraktes zu korrigieren,
Infektionen zu vermeiden und Blasenfunktionsstérungen zu behandeln [66]

Eine frihzeitige Mitbetreuung dieser Patienten durch einen Kindernephrologen in
einem speziellen Zentrum ist essentiell.

11.2.11.2 Urininkontinenz

Die Kontinenzraten fur Kloakenpatienten werden in der Literatur mit um 60%
angegeben [64, 65]. Im Bericht Gber das Outcome von 50 Patienten, die alter als 3
Jahre waren, mit einem Follow-up Uber 11,3 Jahre wird eine soziale Kontinenz bei
80% der Patienten angegeben, 22% miktionieren spontan.

78% der Patienten erreichten eine Blasenentleerung via IK (intermittierender
Katheterismus) und bei 46% aller Patienten waren weitere rekonstruktive operative
MaRBnahmen (Blasenaugmentation, Mitrofanoff-Stoma usw.) notwendig. Die Patienten
mit einem kurzen gemeinsamen Kanal < 3cm, intaktem Blasenhals und normalem Os
sakrum, mit zwei normalen Nieren hatten eine bessere Prognose [64]. In einer
weiteren Studie Uber 339 Patienten wird berichtet, dass 54% der Patienten primar
kontinent gewesen seien, 46% bendtigen eine weitere Intervention, um eine soziale
Kontinenz zu erreichen. Bei einem ,common channe“l >3cm entleeren 68% der
Patienten die Blase mittel IK, wdhrend bei einem gemeinsamen Kanal von <3 cm nur
28% der Patienten den IK verwendeten missen [60]. Ein systematischer Review von 9
Studien Uber 332 Kloakenpatienten zeigte eine Kontinenzrate von 77%, wobei 46% der
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D ——
Patienten eine spontane Miktion zeigten und 42% die Entleerung mittels IK vornahmen
[67].

Eine Urininkontinenz kann sekundar auftreten, z.B. aufgrund struktureller
Fehlbildungen der Harnblase, des Blasenhalses oder der Harnrdhre, sowie bei
sakraler Dysplasie. Zusatzlich besteht eine hohe Inzidenz an neurogenen
Blasenfunktionsstérungen, welche assoziiert sind mit lumbosakralen
Begleitfehlbildungen oder spinalen Lasionen [68].

Des Weiteren besteht ein hohes Risiko iatrogener Nervenschadigungen wahrend der
operativen Korrektur [69]. In der gleichen Studie zeigt sich, dass 90% der Patienten
eine Blasenfunktionsstéorung in den urodynamischen Untersuchungen haben. Am
haufigsten kommen eine Detrusorhyperaktivitdt wéhrend der Fillungsphase und
erhohte Detrusordricke wéahrend der Entleerungsphase vor. Kloakenpatienten mit
einem langen gemeinsamen Kanal zeigen Verdnderungen der Blasenfunktion von einer
Hyperaktivitat vor der Operation zu einer atonen Harnblase mit schlechter
Kontraktilitdt nach der Operation [69].

Verschiedene Studien haben gezeigt, dass der posterior sagittale Zugang keine
Blasenfunktionsstérung bei Patienten mit anorektalen Malformationen hervorruft [69].

Die Verschlechterung der Blasenfunktion kénnte durch die Mobilisierung des langen
gemeinsamen Kanals entstehen, eine atone Harnblase postoperativ ist suggestiv fur
eine Schadigung der motorischen Nervenversorgung auf sakraler Ebene.

Eine postoperative Nachsorge dieser Patienten hinsichtlich der Blasenfunktion ist
unabdingbar. Bei Auffalligkeiten sollten urodynamische Untersuchungen durchgefihrt
werden, um die Funktion der Blase zu evaluieren und entsprechende Therapien
einzuleiten. Kinder mit Vorliegen von spinalen, sakralen und lumbalen Anomalien sind
sowohl fir préa- als auch postoperative Blasenfunktionsstérungen anfalliger, und
bedurfen der sorgfaltigen Abklarung und Uberwachung

11.2.11.3 Fakale Kontinenz

60% der Kloakenpatienten werden kontinent [48, 60, 64], 30%-40% bendtigen
konsequente Stuhlregulierung und Darmentleerungsprogramme, die Indikation daflr
ist die fakale Inkontinenz oder die ausgepréagte Obstipation [60, 64].

Manche Kinder haben erhebliche emotionale Probleme, dhnlich Kindern mit anderen
chron. Erkrankungen [70].

11.2.11.4 Gynéakologische Probleme

Bei Patientinnen mit kloakaler Fehlbildung besteht eine hohe Inzidenz an
gynakologischen Fehlbildungen, welche h&aufig bis zur ersten Menarche oder dem
frihen Erwachsenenalter asymptomatisch bleiben [71, 72]. 40- 60% der Patientinnen
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()
haben zu einem gewissen Grad ein Septum des Uterus oder der Vagina, bis hin zu
vollstandig getrennter doppelter Vagina mit doppelter Cervix und Uterus [56, 71-74].

Ein Drittel der Patientinnen hat eine normale Menstruation, ein weiteres Drittel wird
symptomatisch mit zyklischen Bauchschmerzen aufgrund eines H&matometrokolpos
und 1/3 haben keine Uterusfunktion (75). Die haufigste Ursache fiir eine menstruale
Obstruktion des Uterus ist eine Stenose des persistierenden urogenitalen Sinus.
Manche Patientinnen entwickeln eine vaginale Stenose nach vorherigen
rekonstruktiven Eingriffen. Alle Patientinnen sollten in der frihen Pubertat einer
Kindergynakologin vorgestellt werden, um Symptome der Obstruktion frihzeitig zu
erkennen [71-73]. Die vaginale Stenose als Folge einer rekonstruktiven Operation ist
h&aufig und kann eine vaginale Dilatationstherapie oder rekonstruktive vaginale Plastik
erfordern. Sexuale Dysfunktion sind bei diesen Patientinnen haufig und kdnnen
organische (wie vaginale Stenose) oder psychologische Ursachen haben. Diese
Patientinnen brauchen eine spezielle psychologische Betreuung und Begleitung [73].

Bei Patientinnen mit anorektalen Fehlbildungen ist der Beckenboden hé&ufig
geschadigt. Eine perineale Ultraschalluntersuchung wird empfohlen, um den
Entbindungsmodus festzulegen. Eine Sectio wird eher empfohlen [75]. Eine geplante
kontrollierte Sectio durch ein erfahrenes Team mit Unterstitzung von spezialisierten
Urologen und ggf. Operateur, insbesondere im Fall einer durchgefiihrten
rekonstruktiven Operation wie Blasenaugmentation/ Mitrofanoff, ist von Vorteil.

11.2.11.5 Selbsthilfegruppen

Der frihzeitige Kontakt von Eltern zu einer Selbsthilfegruppe sollte von den
behandelnden Arzten unterstiitzt werden. Die Eltern von Betroffenen kénnen wertvolle
Informationen zur Kloakenfehlbildung gewinnen. AuRerdem erfahren sie, wie man mit
einem betroffenen Kind umgehen kénnte und welche Optionen auf allen Ebenen (z.B.
familiare, soziale, medizinisch und rechtliche Aspekte) bestehen. Insbesondere im
Jugendalter ist der Austausch der Betroffenen untereinander sinnvoll ( z.B.
www.soma-ev.de ).

Konsensbasiertes Statement 11.S33

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Diagnose einer persistierenden Kloake ist klinisch zu stellen und kann
préanatal vermutet werden.
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Konsensbasierte Empfehlung 11.E30 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Eine persistierenden Kloake soll bei Madchen mit einer anorektale
Malformation (ARM) und auffallig hypoplastischem Genitale vermutet und die
Diagnose klinisch gestellt werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S34

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Begleitfehlbildungen sind bei Patientinnen mit Kloakenfehlbildung haufig,
insbesondere urologische, gynakologische und orthopadische. Ziel der
frhzeitigen Diagnostik ist es, assoziierte Fehlbildungen aufzudecken und zu
behandeln.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E31

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Neugeborene mit Kloakenfehlbildung bedirfen eines Managements an
Zentren, die bezlglich Diagnostik, operativen Versorgung, postoperativen
Betreuung und Nachsorge Uber Erfahrung und Expertise verfugen.

Konsensbasiertes Statement 11.S35

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die exakte Bestimmung der Lange des ,common channel® entscheidet
wesentlich Uber die zu wahlende Operationstechnik.

Die operative Korrektur einer persistierenden Kloake ist eine technisch
hdchst anspruchsvolle Operation.
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Konsensbasierte Empfehlung 11.E32 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Prédoperativ soll eine endoskopische Abklarung kombiniert mit Kloakographie
erfolgen.

Konsensbasiertes Statement 11.S36

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Die von Pefia etablierte ,Totale Urogenitale Mobilisation TUM® verbessert
das kosmetische und funktionelle Resultat und reduziert die Operationszeit.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E33 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Die technisch hochst anspruchsvolle Korrektur sollte in dem ersten
Lebensjahr in Zentren mit erfahrenen Kinderchirurgen und/oder
Kinderurologen erfolgen.

Konsensbasiertes Statement 11.S37

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Ein langer gemeinsamer Kanal (> 3 cm) stellt eine komplexe Fehlbildung dar
und bietet eine besondere Herausforderung fur den Operateur. Die Korrektur
erfordert neben der klassischen ,Totale Urogenitale Mobilisation® andere
Techniken und Modifikationen, wie die ,Transabdominal Extended Total
Urogenital Mobilisation® oder zusatzlich eine transvesikale komplette
Separation der Blase und Harnréhre von den genitalen Organen.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E34

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die simultane Korrektur aller drei Komponenten der kloakalen Fehlbildung
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sollte in einer Sitzung durch einen abdominoperinealen Zugang oder
posterior sagittalen Zugang erfolgen. Bei einem langen gemeinsamen Kanal
(>3 cm) erforderte die Korrektur neben der klassischen ,Totale Urogenitale
Mobilisation“ weitere Techniken und Modifikationen.

Konsensbasiertes Statement 11.S38

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

In Fallen mit einem langen Kanal kann die Vagina u.U. zu kurz sein, um eine
Anastomose im Perineum durchzufihren.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E35 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei einer zu kurzen Vagina sollten zuséatzliche Techniken wie Hautlappen,

Vaginal-Switch oder partieller/ totaler Vaginalersatz aus Darm zum Einsatz
kommen.

Konsensbasiertes Statement 11.S39

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Kindern mit Kloakenfehlbildung sind Fehlbildungen der Nieren haufig mit
einer erhdohten Inzidenz an Nierenfunktionsstérung bis hin zur chronischer
Niereninsuffizienz.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E36

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Harnwegsobstruktionen sollten frihzeitig entlastet, Infektionen vermieden
und Blasenfunktionsstérungen behandelt werden. Eine frihzeitige Anbindung
an einen Kinderurologie und -nephrologie wird empfohlen.
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Konsensbasiertes Statement 11.540

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Urininkontinenz kann sekundar aufgrund von strukturellen Fehlbildungen der
Harnblase, des Harnblasenhalses oder der Harnrdohre, sowie in Folge der
hohen Inzidenz an neurogenen Blasenfunktionsstérungen durch assoziierte
lumbosakrale Begleitfehlbildungen auftreten.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E37

Expertenkonsens Konsensusstarke +++
Aufgrund funktioneller und/oder anatomischen
Blasenfunktionsstdorungen ist auch eine postoperative

kinderurologische Nachsorge notwendig. Bei Auffdlligkeiten sollte eine
urodynamische Untersuchung durchgefiihrt und Funktionsstérungen
entsprechend behandelt werden. Blasenfunktionsstérung sollten u.a.
medikamentods, mittels intermittierenden Katheterismus (IK) oder
weiteren operative MaRnahmen (wie z.B. Botoliuneum-Toxin A
injektion in den Detrusor, Blasenaugmentation, Anlage eines
Mitrofanoff-Stoma) therapiert werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S41

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die fakale |Inkontinenz bzw. die ausgepragte Obstipation bendétigen
konsequente Stuhlregulierung und Darmentleerungsprogramme.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E38

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Ein Darmmanagement soll frithzeitig initiiert werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S542
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Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Der héaufigste Grund fir eine menstruale Obstruktion des Uterus ist eine
Stenose des persistierenden urogenitalen Sinus oder eine vaginale Stenose

nach vorangegangenen rekonstruktiven Eingriffen.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E39

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

In der frithen Pubertdt sollten die Patientinnen einer Kindergyndkologin
oder kindergyndkologisch sehr erfahrenen Chirurgen vorgestellt
werden, um Symptome einer menstrualen Obstruktion frih zu erkennen

und zu therapieren.

Konsensbasiertes Statement 11.5S43

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die vaginale Stenose als Folge rekonstruktiver Operation(en) ist haufig.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E40

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Vaginale Stenosen sollten einer Therapie zugefiihrt werden (vaginale
Dilatationstherapie / rekonstruktive Vaginaloperationen).

Konsensbasiertes Statement 11.S544

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Kloakenfehlbildung und die daraus resultierenden Operationen stellen
per se keine Kontraindikation fur eine Schwangerschaft dar.
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Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Eine prinzipiell mdgliche Schwangerschaft sollte als Risiko-
Schwangerschaft gewertet werden und die Entbindung per Kaiserschnitt
erfolgen, insbesondere nach vaginalen rekonstruktiven Eingriffen.

Konsensbasiertes Statement 11.S545

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei Betroffenen mit einer Kloakenfehlbildung kann es lebenslang zu
Problemen auf allen Ebenen kommen

Konsensbasierte Empfehlung 11.E42 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Betroffenen mit einer Kloakenfehlbildung sollte die interdisziplindre
Betreuung und Begleitung durch Kinderchirurgen, Urologen,
Gyndkologen und Psychologen lebenslang angeboten werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S546

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Fur Eltern von Betroffenen und Betroffene ist der Erfahrungsaustausch
innerhalb von Selbsthilfegruppen hilfreich.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E43

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Der Kontakt zu Selbsthilfegruppen sollte fir Eltern und Betroffene
hergestellt werden.
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11.3 Blasenekstrophie-Epispadie-Komplex beim weiblichen
Geschlecht

11.3.1 Definition

Das Spektrum des Blasenekstrophie-Epispadie-Komplexes (BEEK) beinhaltet
verschieden stark ausgepragte Fehlbildungen:

Die Epispadie; sie stellt die mildeste Form dar. Hier kann die Urethra nur in ihrem
vorderen Anteil bei erhaltenem SchlieBmuskel eréffnet sein. Eine gespaltene Klitoris
kann mit vergesellschaftet sein. Dies stellt die kontinente Form der weiblichen
Epispadie dar, die selten evident wird. Bei der inkontinenten Epispadie geht der
Defekt durch den SchlieBmuskel und es liegt eine komplette Inkontinenz vor.

Bei den Ekstrophievarianten unterscheidet man mindestens 4 Formen:

Die obere Fissur (superior vesical fissure) mit einer meist nur minimalen Offnung, teils
auch nur einer Fistel zwischen Blase und Bauchwand, aber mit den typischen
muskuloskelettalen Fehlbildungen. AuRere Genitale und Blasenhals sind ansonsten
normal entwickelt.

Bei der gedeckten Ekstrophie besteht ebenfalls eine Symphysendehiszenz und
Rektumdiastase. Weiterhin ist ein isoliertes ektopes lleum- oder Kolonsegment auf der
Bauchdecke nahe dem eventuell epispaden Genitale gelegen. Das Darmsegment hat
keinen Kontakt zum Ubrigen Gastrointestinalen Trakt.

Bei der Pseudo-Ekstrophie liegt ein unterschiedlich ausgeprédgtes Spaltbecken mit
Rektumdiastase und tiefer liegendem Nabel bei unauffalligem unteren Harntrakt vor.

Die gedoppelte Ekstrophie (duplicate exstrophy) hat zum einem eine in der Tiefe
liegende normal entwickelte Blase; die zweite Blase liegt ekstroph mit
unterschiedlichen Ausmafl zwischen Nabel und Symphyse, das dulere Genitale kann
normal bis komplett epispad sein. Symphysendehiszenz und Rektumdiastase erganzen
das Bild.

Die klassische Blasenekstrophie beinhaltet neben der typischen Symphysendehiszenz
und Rektumdiastase die ekstrophe Blase, die komplett epispade Urethra und das
epispade Genitale.

Die kloakale Ekstrophie beinhaltet ebenfalls ein weites Spektrum, wobei neben der
ekstrophen Blase der ileozdokale Ubergang des Darmes ebenfalls als offene
Darmplatte vorliegt. Im unterschiedlichen AusmalRl sind weitere Fehlbildungen aus dem
Formenkreis der dysraphischen Stdérungen, der unteren Extremitat, der Nieren und des
Herzens vorhanden. Es wird auch unter dem Begriff OEIS complex (omphalocele-
exstrophy-imperforate anus-spinal defects) gefuhrt. Dieser Fehlbildungskomplex wird
in dem Kapitel ,kloakale Fehlbildungen® dargestellt.
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Fur die klassische Blasenekstrophie wird weltweit mit einer Inzidenz von 1:10.000 bis
1:50.000 Geburten angegeben [76, 77], wobei das Verhdaltnis Jungen zu Madchen ca.
2,4 bis 6 zu 1 angegeben wird [77, 78]. Bei der weiblichen Epispadie wird eine
Inzidenz von ca. 1:400.000 angegeben, allerdings einer wahrscheinlich unbekannten
Dunkelziffer, da mache MA&adchen mit Inkontinenz erst relativ spat diagnostiziert
werden. Die kloakale Ekstrophie ist sehr selten (1:200.000 bis 1:400.000) [79].

11.3.2 Epidemiologie

11.3.3 Embryologie

Die Separation des Gastrointestinal- und Urogenitaltraktes erfolgt zwischen der 6ten
Gestationswoche durch das Septum urorectale. Mesodermales Gewebe sprosst ein
und differenziert sich spater zur Bauchwand [78].

Die bekannteste Hypothese zur Entstehung der Blasenekstrophie besagt, dass es in
der frihen Embryogenese zu einer Stoérung bzw. Disruption der kloakalen Membran
kommt. Muecke zeigte 1964 in seinem Hiuhnermodell, das es sich am ehesten um eine
Hemmungsfehlbildung handelt [80]. Thomalla postuliert, dass ein unzeitgemales
EinreiBen der Kloakenmembran und daraus resultierendem Zelldefekt, welcher durch
das Mesoderm nicht Uberbrickt wird, den Mittelliniendefekt verursacht [81]. Neuere
tierexperimentelle Studien lassen eher eine Stdorung in der sekundaren Gastrulation
vermuten [82].

11.3.4 Pathologie

Bei der inkontinenten Epispadie ist die Urethra dorsal bis in den Blasenhalsbereich
gespalten; ebenso die Klitoris. Die Mons pubis ist etwas eingezogen. Die Symphyse
ist meist geschlossen, maximal besteht ein kurzstreckiges fibréses Band zwischen den
nur gering klaffenden Symphysenésten.

Zu der klassischen Blasenekstrophie gehort:

< Spaltbecken
Bauchdeckendefekt mit dreiecksférmiger Unterbauchhernie
Insuffizienz des ventralen Anteils des Beckenbodens
Hoéhere Inzidenz an Leistenhernien
Breiterer Damm mit nach ventral verlagerten Anus

Kurze, aber meist normal weite Vagina, haufig Introitusstenose

O 0O 0 0 0O 0

Gespaltene Klitoris

gynécologie OEGGG OG

| © Leitlinienprogramm der DGGG, OEGGG und SGGG 2018




Weibliche genitale Fehlbildungen

Komplexe urogenitale Fehlbildungen

< Ekstrophe Blasenplatte unterschiedlicher GroRe

< Refluxive Ureteren mit angelhakenférmigen terminalen Abschnitt
Der Introitus vaginae ist nach anterior verlagert, Klitoris und Mons pubis

sind komplett gespalten. Die Scheide ist kiirzer, verlauft waagrechter ist aber normal
breit. Bei bis zu 2/3 der Betroffenen besteht eine Introitusenge. Uterus und Adnexen
sind meist normal angelegt, die Cervix muindet relativ weit vorne an der
Scheidenvorderwand [78].

Vaginale Septen, uterus bicornis oder didelphys wurden beschrieben, aber ihre
Inzidenz wird in der Literatur nicht angegeben [77].

11.3.5 Operative Therapie der Blasenekstrophie

Heutzutage bestehen bei Sdauglingen, die mit Blasenekstrophie geboren wurden
weltweit prinzipiell drei Optionen zur Verfligung [76-78]:

S A) die einaktige, komplette Rekonstruktion (Blase, Blasenhals und Genitale)

S B) der sog. ,staged approach” (geplant mehraktige - zwei oder drei Schritte
— Rekonstruktionstechniken)

S C) die Entfernung der Blasenplatte und Anlage eines analen Reservoirs zur
priméaren Harnableitung

Neben den drei grundsatzlich unterschiedlichen Behandlungskonzepten wird der
Zeitpunkt der Erstversorgung diskutiert. Zum einem wird von einigen Autoren
weiterhin die &altere Auffassung vertreten, dass die Blasenekstrophie innerhalb der
ersten 24 - 72 Stunden verschlossen werden sollte. Zum anderen haben viele
Arbeitsgruppen gezeigt, dass der verzégerte Verschluss keine Nachteile fur die Blase,
aber viele Vorteile fur Eltern, Kinder und Operateure bringt, sodass sich die ,delayed
procedure” 4-8 Wochen nach der Geburt zunehmend mehr durchsetzt [78]. Anhand der
Literatur kann aktuell und wahrscheinlich auch in Zukunft keine evidenzbasierte
Empfehlung zu der einen oder anderen Technik gegeben werden.

Jedoch sollte die Versorgung dieser Patientinnen nur noch an Zentren erfolgen, die
eine groRe Erfahrung mit den operativen Techniken, der postoperativen Versorgung
und der entsprechenden Nachsorge haben. Sind diese drei Punkte nicht gewdahrleistet,
sollten diese Patientinnen an entsprechende Zentren weitergeleitet werden. Die
Expertise des behandelnden Teams stellt einen wesentlichen Faktor fur das Gelingen
einer Rekonstruktion dar [76]. Die Geburt eines Kindes mit Blasenekstrophie ist heute
kein Notfall, welcher die sofortige Uberweisung in eine gréRere Klinik mit der Option
der sofortigen operativen Versorgung bedarf. Zunachst bedarf es einer ausfihrlichen
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Aufklarung der Eltern, wenn dies nicht bereits pranatal erfolgt ist, und der
Stabilisierung des Kindes.

11.3.6 ,single-stage repair“ - Einaktige Konzepte

In der Mitte des letzten Jahrhunderts gab es bereits erste Versuche einer ein-zeitigen
Rekonstruktion allerdings mit schlechten Ergebnissen. Schrott und Mitarbeiter
entwickelten in den 80ger Jahren ein einaktiges Rekonstruktionsverfahren, bei dem
ein das Trigonum schonende Zuschnitt des Blasenhalses im Vordergrund stand [83].
Grady und Mitchell sehen den Defekt der Blasenekstrophie in erster Linie auf einer
anterioren Herniation der Blase an. Blase, Blasenhals und Harnrohre werden als
untrennbare Einheit angesehen komplett nach posterior, tief in das Becken hinein
verlagert [84, 85]. Diese anatomiegerechte Rekonstruktion des gesamten unteren
Harntraktes ist sehr anspruchsvoll.

11.3.7 ,staged approach® - primar mehraktige Konzepte

In den frihen 70ger Jahren entwickelt Jeffs und Mitarbeiter das Konzept der
mehrzeitigen Rekonstruktion mit Blasenverschluss, Osteotomie, Korrektur der
Epispadie, Antireflux- und Blasenhalsplastik [86]. Die Arbeitsgruppe aus Baltimore,
nun unter der Leitung von Gearhart, verfolgt heute den ,modern staged approach®,
wobei nach wie vor im ersten Schritt die Blase, hintere Harnrohre und Bauchdecke
verschlossen werden [76]. Abhangig vom Alter zum Zeitpunkt des Verschlusses und
der Weiter der Symphyse erfolgt gleichzeitig eine Osteotomie. Ist die Blasenplatte
sehr klein, empfiehlt die Arbeitsgruppe u.U. auch ein Zuwarten von bis zu 6 Monaten,
um der Blasenplatte die Chance zum Wachstum zu geben. Die Blasenhalsplastik
(stark modifizierte Technik nach Young-Dees-Leadbetter) erst dann, wenn eine
Blasenkapazitat von mindesten 70 ml — besser 100 ml erreicht ist [76]. Bei der in
England, Australien und Teilen Europas zunehmend sich verbreitenden ,Kelley
Procedure” erfolgt im Neugeborenenalter der Primarverschluss ohne Osteotomie [87],
der zweite und letzte OP-Schritt unabhangig von der Blasenkapazitat im Alter von 9-
12 Monaten. Nach Ureter-Reimplantation und ausgedehnter Weichteilmobilisierung
erfolgt die Verlagerung der Einheit von Blase, Blasenhals und Urethra tief in das
kleine Becken; die Symphyse wird mit Ligaturen adaptiert. Eine Osteotomie und
postoperative Immobilisation ist nicht vorgesehen [88]. Bei der in Deutschland von
Roésch propagierten ,Regensburger Konzept® erfolgt in der 6-8 Wochen, wenn sich der
Saugling stabilisiert hat, der primare Blasenverschluss und Urethra-Rekonstruktion
mit vollstandiger Mobilisation der Einheit von Blase, Blasenhals und Urethra in das
kleine Becken, Beurteilung der Leiste, ggf. Herniotomie, Symphysenadaptation und
Verschluss der Bauchdecke [78] und Rekonstruktion des Nabels. Hierzu gibt es
verschieden Techniken [89].
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Bis zum Zeitpunkt der OP bedirfen die S&auglinge keine besondere medizinische
Versorgung, Eine antibiotische Prophylaxe ist unnétig, bzw. wahrscheinlich sogar
forderlich  far spéatere Resistenzentwicklungen. Die Blasenplatte wird mit
salbengetrankten Kompressen abgedeckt. Bei einer Kapazitat von mindestens 100 ml
erfolgt dann die Blasenhalsrekonstruktion in der von Schrott entwickelten Technik mit
Ureterreimpantation bds. Bei unzureichend gro3er Blase erfolgt die Augmentation der
Blase mit lleum oder Sigma und Anlage eines Mitrofanoff-Stoma.

Bei persistierender Inkontinenz stellt der Blasenhalsverschluss die Ultima ratio dar
[90].

11.3.8 Priméare Harnableitungen

Eine primare Harnableitung sollte heutzutage im deutschsprachigen Raum nur noch in
Ausnahmeféallen erfolgen. Dies betrifft Patientinnen, die fir einen Blasenverschluss
nicht geeignet sind, wie z.B. Patientinnen die aus medizinisch unterversorgten
Gebieten kommen und dorthin wieder zurickkehren, wo keine adaquate medizinische
Versorgung gewédhrleistet wird und der intermittierende Einmalkatheterismus nicht
moglich ist. Bei Patientinnen mit einer extrem kleinen Blasenplatte bzw. altere
Patienten, wo die Blasenplatte schon deutliche Veranderungen aufweist, sollte eine
primare Harnableitung erwogen werden [78]. Nach fehlgeschlagener priméarer
Rekonstruktion bietet die Harnableitung bei normaler renalen Funktion die Option
einer hohen Kontinenzrate [91]. Bei Patientinnen mit bereits deutlich eingeschrankter
Nierenfunktion aufgrund der vorangegangenen Komplikationen mit Schadigung des
oberen Harntraktes bleibt meist nur noch die Option zur Anlage einer inkontinenten
Harnableitung z.B. mittels eines Konduits [91, 92]. Im Rahmen der Harnableitung
sollte bei diesen Patienten dann der Blasenrest entfernt werden, da es hier potentiell
zur Empyem- und/ oder Karzinomentwicklung kommen kann [93].

11.3.9 Rekonstruktion des weiblichen Genitale

Dies beinhaltet die Rekonstruktion der Mons pubis mit Vereinigung der gespaltenen
Klitoris und die Rekonstruktion der kleinen Schamlippen [94]. Studien zeigten, dass
dies fur die Madchen bzw. Frauen einen nicht zu unterschéatzenden Faktor darstellt
[95]. Auf die routinemé&fRige Erweiterung des meist eng imponierenden Introitus
vaginae sollte primar eher verzichtet werden zugunsten eine spateren Rekonstruktion,
wenn sie bendtigt wird [96]. In der Regel ist ein freier Sekretabfluss gewéhrleistet.
Grady und Mitarbeiter zeigten, dass ca. 2/3 der Patientinnen in der Literatur eine
Introitusplastik erhalten hatten [77]. In der Mehrzahl der Studien sind die Frauen mit
dem Ergebnis der Genitalrekonstruktion zufrieden (42%-100%) und ca. 80% (40%-
100%) der Frauen sind sexuell aktiv [94, 97-100].
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Dyspareunie geben durchschnittlich 1/5 der Frauen an; einen Orgasmus die meisten
(ca. 90%) [94, 97, 99-102].

Aufgrund des anterioren Beckenbodendefektes kommt es bei den Jugendlichen und
spater nach bzw. im Rahmen einer Schwangerschaft zu einem Descensus uteri bis hin
zu einem Prolaps bzw. kompletten Uterus und Scheiden-Prolaps [77, 94, 103]. Vor
einer Schwangerschaft entwickeln ca. 12% (9%-52%) der Frauen einen Vorfall,
wahrend oder danach ca. 50% (20%-100%) [77]. Der komplette Verzicht auf eine
Symphysenapproximation fiuhrt haufiger zu einem Prolaps, wé&hrend sich kein
signifikanter Unterschied zeigte, ob die Approximation mit oder ohne Osteotomie
durchgefihrt wurde [77, 104]. Eine Studie mit 69 Patientinnen zeigte, dass das
Ausmall der Symphysendiastase der wesentliche Risikofaktor zur Entwicklung eines
Prolaps war [105]. Kommt es zu einem Prolaps, so ist meist eine komplexere
abdominelle Sakrokolpopexie am erfolgversprechendsten, wobei hier der Zugangsweg
problematisch ist [106, 107]. Da die Patientinnen meist multipel voroperiert, die
Ureteren teilweise mehrfach re-implantiert sind oder teilweise auch eine
Harnableitung vorliegt, sollte die Operation immer von einem mit den verschiedenen
Techniken vertrauten Operateur durchgefihrt werden, um eine Gefahrdung der
vorhandenen Rekonstruktion zu vermeiden.

Beim duBeren Genitale liegen bei den Frauen h&ufig unzufriedenstellende Situationen
vor, die aufgrund der fehlenden anatomiegerechten Rekonstruktion bzw. durch
ausgepradgte Narbenbildung ein kosmetisch sehr unbefriedigendes Ergebnis
beinhalten. Eine zufriedenstellende Rekonstruktion sollte immer von einem mit dem
BEEK erfahrenen Chirurgen erfolgen. HAaufig sind hier enge interdisziplinare
Operationen sinnvoll.

11.3.10 Schwangerschaft

Bei Patientinnen mit primarer Rekonstruktion als auch bei den Patientinnen mit einer
priméaren oder sekundaren Harnableitung ist eine Schwangerschaft méglich [108, 109].
In ihrer Ubersicht zeigten Grady und Mitarbeiter, dass in 12 Studien insgesamt ein
gutes Drittel der Frauen (10%-92%) einen Kinderwunsch hatten und versucht haben
schwanger zu werden [77]. Ca. 1/3 der Frauen (26%-33%) gaben an, die Hilfe der
Reproduktionsmedizin in Anspruch genommen zu haben [110-112]. Deans und
Mitarbeiten zeigten, dass nur 21% der Frauen innerhalb eines Jahres schwanger
wurden, was auf eine Einschrankung der Fertilitdt hindeutet [110].

Komplikationen bzw. Folgen der Schwangerschaft sind im wesentlich die
Harnwegsinfektionen und Harntraktdilatationen [77]. Die Geburt sollte prinzipiell in
Zentren erfolgen, wo sich Gynéakologen und Urologen sowohl mit dem BEEK als auch
der Harnableitung auskennen. Eine Schwangerschaft bei Patientinnen mit dem BEEK
ist als Risikoschwangerschaft zu werten. Urologische Komplikationen im Rahmen der
Schwangerschaft sind in der Regel passager und behandelbar [109]. Gut die Héalfte
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der Frauen in der Literaturiibersicht von Grady haben mittels elektivem Kaiserschnitt
entbunden; Komplikationen traten in ca. 10% auf [77].

11.3.11 Psychosoziale Aspekte

Ein GrofRteil der Frauen stehen in einem Beschaftigungsverhaltnis (48%-100%) [98,
102, 112]. Die Mehrzahl der Betroffenen (80%— 100%) haben bzw. hatten eine feste
Partnerschaft und sind bzw. waren verheiratet [77, 98, 102, 113]. Zwei von drei
Studien zeigte, dass Frauen mit BEEK im SCL-90 Test (Belastung durch somatische
und psychische Symptome) bzw. SF-36-Fragebodgen (Messung von Lebensqualitat)
eine geringere Lebensqualitat aufweisen als die Normalbevdlkerung [98, 112, 114].
Patientinnen mit einer Fehlbildung des BEEK sollten im Rahmen der Nachbetreuung
eine psychosoziale Unterstitzung angeboten werden. Hierbei sollten die
gynékologischen und sexuellen Aspekte angesprochen und berlcksichtigt werden.

11.3.12 Lebenslange Nachsorge

Patienten mit dem BEEK bedilrfen einer lebenslangen Nachsorge. Sie haben
lebenslang das Risiko, dass es zu einer Verschlechterung der Situation des oberen
oder unteren Harntraktes mit der Gefahr der Einschrankung, bzw. weiteren
Einschrankung der Nierenfunktion kommt [91, 112, 114-118]. Weiterhin haben sie ein
erhohtes Risiko (maximal 5% nach 15-30 Jahren) fur sekundare Tumoren in der
rekonstruierten bzw. augmentierten Blase [119]. Weiterhin gibt es auch vereinzelt
Berichte von Tumoren in der ausgeschalteten bzw. nicht-verschlossenen Blase [93,
102]. Patientinnen, bei denen ein Darmsegment in den Harntrakt inkorporiert wurde,
bedirfen der regelméRigen Kontrolle des Séaure-basen-Haushaltes um eine
metabolische Azidose rechtzeitig zu erkennen, bzw. ihr vorzubeugen (prophylaktischer
Ausgleich des base excsess unter 2,5 mmol/l). Wurde Illeum in den Harntrakt
inkorporiert, dann sollte ab dem 7ten postoperativen Jahr das Vitamin B12 im Serum
kontrolliert werden [120]. Bei Patientinnen mit Z.n. einer Harnableitung, insbesondere
bei denen mit einem analen Reservoir, besteht ein erhdhtes Risiko einen sekundéaren
Tumor an der Ureterimpantationsstelle zu entwickeln [121].

11.3.13 Selbsthilfegruppen

Der fruhzeitige Kontakt von Eltern zu einer Selbsthilfegruppe sollte von den
behandelnden Arzten unterstiitzt werden, da hier wertvolle Informationen zu BEEK
weitergeben werden kénnen und die Eltern von Betroffenen direkt erfahren kénnen,
wie man mit einem betroffenen Kind umgeht und welche Optionen auf allen Ebenen
(z.B. familiare, soziale, medizinisch und rechtliche Aspekte) bestehen. Insbesondere
im Jugendalter ist der Austausch der Betroffenen untereinander sinnvoll (z.B.
http://www.blasenekstrophie.de oder http://www.exstrophie.ch/d/index.php ).
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Konsensbasiertes Statement 11.S47

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Neugeborene mit einer Fehlbildung aus dem BEEK stellen heutzutage keinen
Notfall dar.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E44 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Ein Neugeborenes mit einer Fehlbildung aus dem BEEK sollte nicht als
Notfall behandelt werden und die weitere Betreuung sollte in spezialisierten
Zentren erfolgen.

Konsensbasiertes Statement 11.548

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Begleitfehlbildungen sind bei der klassischen Blasenekstrophie oder
Epispadie selten.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E45

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Begleitfehlbildungen sollten, obwohl selten, ausgeschlossen werden.

Konsensbasiertes Statement 11.549

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Der priméare Blasenverschluss erfolgt heutzutage weltweit als bevorzugte
Therapie wobei die die Rekonstruktion des Urogenitaltraktes ein-zeitig oder
mehraktig erfolgen kann.
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Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Der primare Blasenverschluss als Therapie der ersten Wahl sollte in
spezialisierten Zentren erfolgen wobei die Korrektur im
Neugeborenenalter oder etwas spdter, wenn der Sdugling sich
stabilisiert hat, ein oder mehraktig erfolgen kann.

Konsensbasiertes Statement 11.S50

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Insbesondere nach erfolglosen Rekonstruktionsversuchen stellt die
Harnableitung eine valide und sichere Option dar. Die Form der
Harnableitung hangt von der individuellen Situation ab.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E47 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Die Harnableitung sollte insbesondere nach erfolglosen
Rekonstruktionsversuchen erwogen werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S51

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Rekonstruktion des &aufReren weiblichen Genitale ist eine &sthetisch
anspruchsvolle Operation
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Konsensbasierte Empfehlung 11.E48

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Rekonstruktion des duReren weiblichen Genitale sollte von mit dem
BEEK erfahrenen Chirurgen, die langfristig den Patientinnen zur
Beratung zur Verfiigung stehen, durchgefiithrt werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S52 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Eine Introitusplastik im Rahmen der primaren Rekonstruktion im
Neugeborenenalter ist selten aufgrund der lokalen Gegebenheiten notwendig.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E49 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Eine Introitusplastik im Neugeborenenalter sollte vermieden und die
definitiven Introitusplastik, wenn notig, spater durchgefiithrt werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S53

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Ein Vaginal- bzw. Uterusprolaps entsteht unabhangig ob eine
Symphysenadaptation mit oder ohne Osteotomie stattgefunden hat. Er wird
meist durch eine Schwangerschaft verstarkt.
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Konsensbasierte Empfehlung 11.E50

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die technisch sehr anspruchsvolle operative Therapie des Vaginal- bzw.
Uterusprolapses sollte nur an spezialisierten Zentren erfolgen.

Konsensbasiertes Statement 11.S54

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Schwangerschaften sind sowohl bei Patientinnen mit primarer Rekonstruktion
der Blasenekstrophie sowie nach priméarer oder sekundarer Harnableitung
maoglich. Die Fehlbildung und die daraus resultierenden Operationen stellen
per se keine Kontraindikation fir eine Schwangerschaft dar.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E51

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Eine prinzipiell mogliche Schwangerschaft sollte als Risiko-
Schwangerschaft gewertet werden und die Entbindung in Kliniken
erfolgen, die sich mit der Rekonstruktion bei der BEEK gut auskennen.

Konsensbasiertes Statement 11.S55 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Patientinnen mit BEEK bedirfen aufgrund der auch spat einsetzenden
Komplikationen einer lebenslangen Nachbetreuung
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Konsensbasierte Empfehlung 11.E52

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Eine lebenslange multidisziplindre Nachsorge inklusive einer
psychosozialen Unterstitzung sollte allen Betroffenen dringend
angeboten werden.

Konsensbasiertes Statement 11.S56 \

Konsensusstarke +++

Expertenkonsens

Selbsthilfegruppen und deren Unterstitzung ist far Eltern von Betroffenen
und Betroffene hilfreich.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E53 \

Konsensusstarke +++

Expertenkonsens

Der Kontakt zu Selbsthilfegruppen sollte fir Eltern und Betroffene
hergestellt werden.
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12.1 Einleitung

Vaskulare Malformationen sind angeborene GefaRanomalien mit strukturellen Fehlern,
die wahrend verschiedener Stadien der arteriellen und vendésen vaskularen
Morphogenese entstehen. Diese Lasionen kénnen im gesamten GefalRsystem
(arteriell, kapillar oder lymphatisch), sowohl als isolierte Defekte als auch als Teil
eines Syndroms vorkommen.

12.2 Inzidenz

In einer Untersuchung an 3573 Kindern in Ungarn, war die Inzidenz von kongenitalen
vaskularen Lasionen 1.2 % [1], wahrend dagegen vaskulare Lasionen im weiblichen
Genitaltrakt viel seltener sind und nur wenige Félle in der Literatur berichtet wurden.
Am haufigsten sind sogenannte arteriovendsen Malformationen und arteriovendse
Shunts. In den letzten 20 Jahren wurde von nur insgesamt 19 Lasionen berichtet.
Diese betrafen die Vulva, Zervix, Ovarien und Tuben.

12.3 Klassifikation und Standortbestimmung

Die Terminologie der vaskuladren Lasionen ist nicht standardisiert, da die Nomenklatur
der internationalen Gesellschaft zum Studium von vaskularen Anomalien (ISSVA)
gerade bei gynakologischen Pathologien selten angewendet wird. Nach der neuesten
ISSVA Klassifikation (2014) werden GefaBneubildungen in benigne, lokal-
aggressive/borderline, maligne sowie in vaskulare Malformationen eingeteilt,
entsprechend der GefalRRe die sie enthalten [2]. In der gyné&kologischen Literatur wird
haufig der Begriff Hamangiom verwendet, was es aber im Einzelnen schwermacht, die
wahre Charakteristik der jeweiligen Lasion zu eruieren [3]. Im Rahmen einer Single
Center Studie wurden zwischen Januar 1989 und Juni 2008 646 Frauen mit
unklassifizierten vaskularen Anomalien untersucht. Bei diesen Frauen konnten 8
(1,2%) mit Lasionen der Vagina und Vulva identifiziert werden [4]. Haufiger wird in der
Literatur von vaskularen Malformationen des Uterus berichtet. Timmerman et al
untersuchten 256 Patienten mit abnormaler pradmenopausaler Blutung und fanden 9
Patientinnen (3.4 %) mit vaskularen Malformationen. Sie argumentieren, dass uterine
vaskuldre Malformationen doch hé&ufiger seien, wie friher vermutet. Eine Ursache
kdnnte die technische Entwicklung in der vaginalen Ultrasonografie sein. Vielleicht ist
es darauf zurickzufihren, dass bis 1997 lediglich 73 Falle publiziert wurden [5].

12.4 Diagnostik

O’Brien und Kollegen argumentieren in ihrer Untersuchung an 21 Patientinnen mit
uterinen arteriovenfsen Malformationen, dass die endovaginale Sonografie die
Methode der Wahl bei der Diagnostik abnormaler uteriner Blutungen darstellt [1].
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12.5 Therapie

Empfohlen wird ein abwartendes, konservatives Verhalten. Nur selten ist eine
chirurgische Therapie erforderlich und dann ist eine endovaskuldre, minimalinvasive
Therapie (Katheter-Embolisation) zu bevorzugen [1].

Konsensbasiertes Statement 12.S57 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

1) Angeborene GefalRanomalien im weiblichen Genitaltrakt sind sehr selten.
Dazu gibt es nur sehr wenige Literaturberichte, meist in Form von Case
Reports.

2) Uterine vaskuladre Malformationen scheinen bei praklimakterischen
Blutungsstérungen in einer Frequenz von 3-4 % aufzutreten. Die Datenlage
ist aber ungenugend.

Konsensbasierte Empfehlung 12.E54 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Therapeutisch ist das abwartende Verhalten zu empfehlen. Bei gréRBeren
Malformationen kann die Katheter-Embolisation diskutiert werden.

Alternativ: Konservative Therapie bei Hamagiomen bei Kindern sollte mittels
Betablocker erfolgen
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13 Assoziierte Fehlbildungen

Bei der Betrachtung genitaler Fehlbildungen richtet sich meisten das Augenmerk
primar auf die Veranderung des Uterus, was sich auch in fast allen
Fehlbildungsklassifikationen widerspiegelt. Acien[1] versuchte erstmals mittels einer
embryonalen Klassifikation Zusammenhénge zwischen genitalen und urologischen
Veranderungen zu dokumentieren.

Im Vergleich der einzelnen uterinen Fehlbildungen VCUAM Ula — U4b (ESHRE/ ESGE
Ul - U6*) mit ihren assoziierten genitalen und extragenitalen Fehlbildungen besteht
ein Zusammenhang, der sich z.T. anhand der Embryogenese erklaren lasst. So
werden oft die enge raumliche Beziehung des Wolfschen und des Millerischen
Ganges als Erklarung von uterinen Fehlbildungen mit begleitenden renalen
Entwicklungsstdrungen gesehen. Bereits Gruenwald[2] und Magee[3] zeigten einen
direkten Einfluss des Wolfschen Ganges mittels Induktion auf die Entwicklung des
Millerschen Ganges auf. Diese These anhand unseres Patientinnenkollektives
bestatigt werden. Unter 107 Patientinnen mit vaginalen Fehlbildungen (Entwicklung
aus dem Wolfschen Gang; VCUAM V1 - 5, (ESHRE/ ESGE V1 - V4*)) wiesen 90%
(n=96) zervikale, 92% (n=98) uterine sowie 30 % (n=32) renale Fehlbildungen
begleitend auf. Eine enge Assoziation kann ebenfalls bei 20 Patientinnen mit Vagina
duplex VCUAM V2a & b (ESHRE/ ESGE V1 + V3*) gezeigt werden. In allen Féllen
wurde als weiter genitale Fehlbildung eine Zervix duplex diagnostiziert, assoziiert mit
3 kompletten intrauterinen Septen sowie 15 Uteri duplex. Am eindrucksvollsten zeigt
sich der Zusammenhang im Rahmen des Mayer-Rokitansky-Kuester-Hauser-Syndrom.
Alle 72 Patientinnen mit einer beidseitigen Vaginalatresie zeigten begleitend eine
beidseitige Zervix- und Uterusaplasie.[4]

Betrachtet man hingegen priméar die Fehlbildung, welche vom Millerischen Gang
ausgeht, so lasst sich nicht in allen Féallen eine Malformation mit Ursprung des
Wolfschen Gang finden. Bei 202 uterinen Malformationen (Millerischer Gang; VCUAM
Ul-4 (ESHRE/ ESGE U1l - U6*) lagen lediglich 96 Fehlbildungen der Vagina
(Wolfscher Gang) finden. Auffallend auch die Gliederung der Subgruppe VCUAM U2
(ESHRE/ ESGE U3*). Von allen 38 Patientinnen mit Uterus bicornis konnten in 15
Féallen keinerlei Fehlbildungen der Zervix oder der Vagina gefunden werden. Weiterhin
markant, dass 5 dieser 15 Patientinnen an Fehlbildungen des renalen Systems (2 Xx
Beckenniere, 2 x Nierenagenesie, einseitige Doppelniere) litten.

Da 39% der Falle ein Uterus bicornis ohne Malformationen von Zervix und/ oder
Vagina vorliegt, ist in diesem Zusammenhang nicht von einer weitergeleiteten
Fehlinduktion des Wolfschen Ganges auszugehen. Fir diese Fehlbildung missen
andere Induktionswege zu Verfiuagung stehen! Somit stellt sich dann die Frage, ob
Ubergestellten Steuerungsmechanismen nicht ebenfalls die Entwicklung der Wolfschen
Ganges beeinflussen und die von Gruenwald und Magee gestellte Hypothese nur eine
zuféallige Beobachtung ist[2, 3]? Unterstitz wird diese Hypothese bei eingehender
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Analyse durch folgendes Kollektivs[4]. Bei 202 Patientinnen mit uterinen
Fehlbildungen VCUAM U1-4 (ESHRE/ ESGE Ul - U6*) konnten in 130 Féallen (64 %)

keine weiteren assoziierten Malformationen diagnostiziert wurden. Diese Ergebnisse

lassen die Hypothese zu, dass die Organogenese primar voneinander unabhé&angig

ablauft, jedoch hoher gestellte Regulationsmechanismen organtbergreifend auf
Millerischen und Wolf'schen Gang wirken kénnen.

Bei der Analyse der renalen Fehlbildungen konnte eine deutlich erhdéhte Inzidenz
parallel zur Auspréagung der uterinen Fehlbildung beobachtet werden. Wurden in der
VCUAM-Gruppe Ul (ESHRE/ ESGE Ul — U2*) lediglich 5 renale Fehlbildungen (6%)
diagnostiziert, so zeigte sich in der Gruppe VCUAM U2 (ESHRE/ ESGE U3*) 11 (29%)
und in der Gruppe VCUAM U4 (ESHRE/ ESGE U4 — U5*) 25 (32%) Malformationen des
Nierensystems. Gleiches gilt auch fur anderweitig assoziierte Fehlbildungen, welche
am meisten in der Gruppe VCUAM U4 (ESHRE/ ESGE U4 - U5*) und vor allem im
Zusammenhang mit dem MRKH-Syndrom anzutreffen sind[5]. Acien versucht ein
Verknupfung embryologisch herzuleiten[1]. Eine exakte molekulargenetische Erklarung
konnte bis dato in vielen Bereichen nur zum Teil gefuhrt werden.

Abgrenzend hiervon die VCUAM-Gruppe U3 (ESHRE/ ESGE Ulb*). In den 5
beschrieben Fallen konnte lediglich eine Malformation des Skelettes beschrieben
werden. Hier gilt wahrscheinlich der fehlende OstrogeneinfluR als entscheidender
Faktor. Primar wird es sich hierbei nicht um eine genetische Mutation handeln,
sondern um eine ausbleibende Entwicklung, die in diesem Kollektiv in der fehlenden
Hormonproduktion der Ovarien (4 x VCUAM A2b) zu suchen ist[4].

AbschlieBend sei nochmals darauf hingewiesen, dass genitale Fehlbildungen héaufig
mit  assoziierten Fehlbildungen vergesellschaftet sind. Im Rahmen der
Fehlbildungsdiagnostik sollte neben einer sonographischen Abklarung des kleinen
Beckens zumindest eine Ultraschalluntersuchung beider Nieren erfolgen. In wie weit
die Diagnostik und Abklarung weiter ausgedehnt werden muss, sollte in Abhangigkeit
der Auspragung der Malformationen und dem Beschwerdebild der Patientin
entschieden werden. In diesem Zusammenhang sind vor allem Krankheitsbilder im
urologischen, neurologischen, orthopadischen und/ oder kardiologischen Bereich zu
berlcksichtigen[4, 6]

Die Fragen, ob die Kernspintomographie eine Hystero- und/ oder Laparoskopie in der
Diagnostik ersetzen kann wird kontrovers diskutiert [7]. ErfahrungsgemafR hangt dies
von der Auspragung ab. Komplexe urogenitale Fehlbildungen kénnen neben der
Kernspintomographie gelegentlich eine invasive Diagnostik erfordern.

* Die ESHRE/ ESGE Klassifikation wurde nachtraglich aus der verwandten VCUAM
Klassifikation Ubersetzt.
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—
Konsensbasiertes Statement 12.S58 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Bei ca. 30 % der weiblichen genitalen Fehlbildungen ist mit assoziierten
Malformationen (vor allem renales System, Skelett, Adnexe, Leistenhernien)
zu rechnen

Konsensbasierte Empfehlung 12.E55

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Im Rahmen der Fehlbildungsabklarung soll eine Sonographie der Nieren
durchgefuhrt werden.

Weitere Abklarungen sollten in Abhangigkeit von der Auspragung der
Befunde, dem Beschwerdebild und geplanten Vorgehens der Patientin
entschieden werden.
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14

Geburtshilfliches Management

Bei einigen genitalen Anomalien stellt sich die Frage, ob eine vaginale Geburt méglich
und anzustreben ist. Haufig ist der Spontanpartus ohne weitere Probleme mdoglich,

sollte aber je nach Auspragung der

Fehlbildung individuell dem geburtshilflichen

Management angepasst werden. Auf Grund der geringen Fallzahlen sind die meisten
Publikationen case reports und Bobachtungsstudien auf einem Evidenzlevel IV oder V,
sodass die Empfehlungen selten lGber ein Expertenniveau hinausgehen[1-3].

14.1 Kloake

Genaue Abhandlung des Themas erfolgte in Kapitel 10.

Konsensbasiertes Statement 14.S59

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Kloakenfehlbildung und die daraus resultierenden Operationen stellen
per se keine Kontraindikation fir eine Schwangerschaft dar. Die
Schwangerschaft soll prinzipiell als Risiko-Schwangerschaft gewertet
werden. Eine Entbindung per Kaiserschnitt wird empfohlen fur diese
Patientinnen, inshesondere nach vaginalen rekonstruktiven Eingriffen.

Konsensbasierte Empfehlung 14.E56

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Eine prinzipiell mdgliche Schwangerschaft sollte als Risiko-Schwangerschaft
gewertet werden und die Entbindung per Kaiserschnitt erfolgen.
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14.2 Blasenektrophie

14.2.1 Statement, Empfehlung, Konsensus

Genaue Abhandlung des Themas erfolgte in Kapitel 10.

Konsensbasiertes Statement 14.5S60

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Schwangerschaften sind sowohl bei Patientinnen mit primarer Rekonstruktion
der Blasenekstrophie sowie nach priméarer oder sekundarer Harnableitung
moglich. Die Fehlbildung und die daraus resultierenden Operationen stellen
per se keine Kontraindikation fir eine Schwangerschaft dar. Die
Schwangerschaft soll prinzipiell als Risiko-Schwangerschaft gewertet
werden.

Konsensbasierte Empfehlung 14.E57

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Eine prinzipiell mégliche Schwangerschaft sollte als Risiko-Schwangerschaft
gewertet werden und die Entbindung per Kaiserschnitt erfolgen.

14.3 Kongenitale Anomalien der Vulva
14.3.1 Labienhypoplasie

Aus unterschiedlichen Grinden kann es sein, dass sich eine Labie oder beide nicht
normal entwickeln. Eine Hyperplasie oder Aplasie kann bereits im Kindesalter oder in
der Pubertat evident werden. In keinem Fall wirkt sich diese Fehlentwicklung auf das
geburtshilfliche Management aus. Untersuchungen dazu gibt es keine [4].

14.3.2 Labienhypertrophie

Gleiches gilt fur die Hypertrophie von einer oder zwei Labien. Unter der Geburt kann
es zu Geburtsverletzungen kommen, aber es wirkt sich in der Regel nicht auf das
geburtshilfliche Management aus. Aus kosmetischen Grunden kann es aber
erforderlich werden, insbesondere bei einseitigen Hypertrophien die Labien
chirurgisch anzupassen. Untersuchungen hierzu gibt es keine[4].
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Bei jungen Madchen kann es, auf Grund des prapubertéar niedrigen Ostrogenspiegels
zu einer (partiellen) Synechie der Labia minora kommen, mit einer Inzidenz von bis zu
3,3%. Bei symptomfreien Madchen ist zun&chst keine Therapie notwendig, da mit
steigendem Ostrogenspiegel die Adhasionen wieder reversibel sind. Persistieren die
Synechien, sollte prapubertar ein konservatives Vorgehen mit Ostriol-haltige Crémes
angestrebt werden.

14.3.3 Labiensynechie

Noch seltener sind kongenitale Labienfusionen. Am haufigsten sind aber erworbene
oder iatrogene Synechien der Labia minora oder majora.

Vor allem in letzteren Fé&llen ist eine chirurgische Intervention vor einer
Schwangerschaft erforderlich. Falls diese Lasionen tatséachlich bis zum Eintritt einer
Schwangerschaft nicht gelést werden wurden, hatte das entweder die chirurgische
Intervention in der spéaten Schwangerschaft oder die Planung eines priméren
Kaiserschnitts zur Folge.

Bei jungen Madchen kommt es haufiger zu einer Synergie oder Aggressionen der
Labia minora, aufgrund des niedrigen Ostrogenspiegels prapubertéar. In der Regel ist
keine Therapie notwendig, da mit steigendem Ostrogenspiegel die Adhasionen wieder
reversibel sind. Nur in sehr seltenen Fallen ist eine chirurgische Intervention
postpubertar erforderlich[5-7].

14.3.4 Adrenogenitale Syndrom (AGS)

Der 21-Hydroxylase-Defekt in der homozygoten Form fiuhrt auch zu einer in der Regel
ausgepragten Klitoromegalie. Die chirurgische Korrektur umfasst die
Klitorisreduktionsplastik, einer Labienkorrektur und eine vaginalen
Erweiterungsplastik. In der Regel wird die Operation in Deutschland im ersten
Lebensjahr durchgefihrt; sie hat meist keine Auswirkung auf das geburtshilfliche
Management. Die adaquate Behandlung in einer zukinftigen Schwangerschaft hangt
davon ab, inwieweit der FO6tus von erhdhten Androgen-Spiegeln betroffen ist. In
Abhangigkeit der vorangegangenen chirurgischen Behandlung, wird dennoch der
Kaiserschnitt der bevorzugte Entbindungsmodus sein, bei kleinen operativen
Korrekturen ist auch ein vaginaler Geburtsmodus madglich.

14.3.5 Late-onset AGS

Diese sogenannten nicht klassischen AGS-Formen (Defekte der 21-Hydroxylase, 11-
Beta-Hydroxylase, 3-Beta-Hydroxysteroid-dehydrogenase) konnen wéahrend der
Pubertat und danach zu zunehmend erhdhten Androgen-Spiegeln fuhren, die dann
ihrerseits in unterschiedlichem Ausmass zu einer Klitorishypetrophie fihren kénnen.
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Eine Klitoris-Reduktion bei Adoleszenten hat in der Regel keine Auswirkungen auf
einen spateren Geburtsmodus [8].

14.3.6 Kongenitale ventse Malformationen

Vaskulare Anomalien kdénnen in 2 Kategorien eingeteilt werden. Einerseits die
Hadmangiome und andererseits vaskulare Malformationen. Vendse Malformationen sind
fur 2/3 aller vaskularen Malformationen verantwortlich. Sie kdnnen gut mittels
Dopplersonografie klassifiziert und diagnostiziert werden. Typischerweise werden
solche ventsen Konglomerate, die kosmetisch aber auch sensorisch stéren kénnen,
durch intravaskuladre Injektion von Polidocanol in der Regel im Erwachsenenalter
behandelt. Diese kongenitalen Veranderungen missen von einer
schwangerschaftsinduzierten Varikosis im Bereich der Vulva unterschieden werden,
die sich aufgrund der Stausituation in der fortgeschrittenen Schwangerschaft
entwickeln kann und geburtshilflich keinerlei Behandlung bedarf. Kongenitale, nicht
behandelte Lasionen kénnen sich im Verlauf der Schwangerschaft deutlich verstarken.
Allenfalls bei einer sehr ausgeprdgten Varikosis oder Malformation ist der
Geburtsmodus zu Uberdenken und individuell festzulegen [9].

Konsensbasiertes Statement 11.S61

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Fehlbildungen und Synechien der Labia minora bzw. majora bedirfen selten
einer chirurgischen Intervention. Haufiger muss beim AGS eine chirurgische
Intervention erfolgen. Ventése Malformationen der Vulva sind von einer
Varikosis in graviditatem unterschieden werden. Das geburtshilfliche
Management wird in der Regel nicht durch kongenitale Veranderungen der
Labia minora bzw. majora bestimmt.

Konsensbasierte Empfehlung 11.E58

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Wurde beim AGS eine operative Korrektur des &uBeren Genitales
durchgefihrt, hat sie selten einen EinfluR auf die Wahl des Geburtsmodus.
Nur bei sehr ausgepragten Gefallveranderungen der Vulva ist eine
invididuelle Geburtsplanung vonndten.
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14.4 Vagina
14.4.1 Hymenalanomalien

Eine der haufigsten kongenitalen L&sionen des weiblichen Genitaltrakts ist das
unperforierte Hymen. Die Therapie vor einer Schwangerschaft ist eine Inzision, ggf.
partielle Resektion. Weniger ausgepragte Formen werden unterschiedlich und meist
chirurgisch behandelt. Es gibt keine Kontraindikation beziglich einer vaginalen
Geburt.

14.4.2 Transverse Vaginalsepten

Diese Septen werden im Verlauf der Vagina in unterschiedlichen Hohen gefunden. Die
meisten finden sich im proximalen und mittleren Anteil der Vagina. Falls die Therapie
eine (Teil)Resektion und eine Anastomose der vaginalen Anteile erlaubt, ist eine
Konzeption moglich. Ca. 30-40 Schwangerschaften wurden in der Literatur erwahnt.
Von diesen Frauen wurden ca. 50% per sectionem entbunden. Bei einer anularen
Stenose kann es zu einem Dystokie-bedingten Geburtsstillstand kommen [10].
Erwahnt werden die instrumentelle Dilatation und Inzision (Z-Plastik) unter der Geburt
[11]. Das Outcome ist generell gut.

14.4.3 Longitudinale Vaginalsepten

Diese Form der Septierung ist haufig mit uterinen Anomalien assoziiert. Selten betrifft
diese Form ausschlieBBlich die Vagina. Bei asymptomatischen Frauen einer weiten
Vagina kann auf eine Resektion verzichtet werden. Eine Resektion im Vorfeld kann
aber eine vaginale Entbindung erleichtern und auch blutende Einrisse unter der
Geburt vermeiden helfen [12, 13].

14.4.4 Vaginale (partielle) Agenesie

Frauen mit einer Agenesie oder partiellen Agenesie sind auch nach einer operativer
Vaginalplastik in der Lage, vaginal zu entbunden zu werden [14, 15].

Konsensbasiertes Statement 11.S62

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Transverse und longitudinale Vaginalsepten werden meist vor der Konzeption
diagnostiziert. Zu beachten ist die Koinzidenz insbesondere der uterinen
Anomalien.
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Konsensbasierte Empfehlung 11.E59

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Bei bestimmten, bei ausgeprégten Formen sollte eine Entfernung der Septen
erfolgen. Grundsatzlich ist eine vaginale Geburt méglich. Die Entscheidung
kann nur individuell getroffen werden.

14.5 Kongenitale Anomalien des Uterus

Das allgemeine Risiko kongenitaler Uterusanomalien fir einen Abort im 1.+2
Trimester wird in einer aktuellen Metaanalyse mit 1,56/2,31/1,68 angegeben. Das
relative Risiko einer Frihgeburt vor der 37./34./28. Schwangerschaftswoche wurde in
einer Subgruppenanalyse mit 2,25/4,90/3,15 als deutlich erhdht eingestuft. Auch
Fehleinstellungen/Fehllagen, Wachstumsrestriktionen und Plazentaanomalien waren
erhoht [16-18].

14.5.1 Uterus arcuatus

Diese Anomalie ist haufig, dennoch gibt es keine Daten zum geburtshilflichen
Management, da die Frauen in der Regel problemlos vaginal entbunden werden
kodnnen. Bei nicht operiertem Uterus kann mit Aborten/vorzeitigen Wehen/Erreichen
des Termins in folgenden Frequenzen gerechnet werden: 26%/8%/63%.

14.5.2 Uterus subseptus/septus

Die Septen konnen partiell oder komplett sein. Uterussepten sind mit einer
Sterilitatsanamnese und vermehrten Aborten (21-44%) assoziiert. Daher wird in der
Regel die hysteroskopische Resektion der Septen bei Kinderwunsch empfohlen. Eine
Schwangerschaft kann aber auch mit einem nichtoperierten Uterus auf vaginalem Weg
beendet werden, wobei die Fruhgeburtlichkeit in der Gruppe der nicht-operierten
Patienten mit 12-33% deutlich erhdht ist. Bei nicht operiertem Uterus kann mit
Aborten/vorzeitigen Wehen/Erreichen des Termins in folgenden Frequenzen gerechnet
werden: 44%/22%/83%. 48% dieser Frauen bendtigen eine Tokolyse wegen vorzeitiger
Wehen.
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Diese Variante ist das Beispiel eines asymetrischen lateralen Fusionsdefekts. Ein
Uterus unicormis kann mit einem ektopen Ovar assoziiert sein. AufRerdem ist das
Risiko von z.B. renalen Anomalien, Sterilitdt, Endometriose, vorzeitige Wehen,
Wachstumsrestriktion und SteiBlagen erhdht. In 60% wurde der Geburtstermin
erreicht. Das geburtshilfliche Management richtet sich nach den individuellen
Gegebenheiten, aber grundséatzlich ist die vaginale Geburt mdglich. Bei nicht
operiertem Uterus kann mit Aborten/vorzeitigen Wehen/Erreichen des Termins in
folgenden Frequenzen gerechnet werden: 37%/16%/45% [19-22].

14.5.3 Uterus unicornis unicollis

14.5.4 Uterus bicornis unicollis

Diese Variante ist als Beispiel eines symmetrischen, partiellen Fusionsdefekts
anzusehen. Das Outcome von Schwangerschaften mit diesen kongenitalen
Fehlbildungen sollte mit dem Ergebnis der Normalbevélkerung vergleichbar sein.
Dennoch gibt es Fallberichte Uber Komplikationen wie Aborte, vorzeitige Wehen oder
Lageanomalien des Feten. Einige dieser Falle und das gilt auch auch fur den Uterus
bicornis bicollis (siehe unten) kdénnen rudimentare, nicht kommunizierende Hd&rner
haben. Das ist in 7,3 % aller Mullerschen Uterusanomalien der Fall. Funktionell ist der
Uterus dann ein Uterus unicornis. Eine Schwangerschaft in dem nicht
kommunizierenden Horn ist extrem selten und potentiell hinsichtlich einer
Uterusruptur gefahrlich [11]. Empfehlenswert ist eine rechtzeitige ldentifikation der
Anomalie, wenn moglich bereits vor einer Schwangerschaft (MRI, 3-D Ultraschall,
HSG), [23-26]. Bei nicht operiertem Uterus kann mit Aborten/vorzeitigen
Wehen/Erreichen des Termins in folgenden Frequenzen derechnet werden:
36%/23%/41%. 39% dieser Frauen brauchen eine Tokolyse wegen vorzeitiger Wehen.
Je nach Auspragung der Uterus-Muskulatur besteht eine Rupturgefahr von bis zu 70-
90% [27]

14.5.5 Uterus didelphys (bicornis bicollis)

15-20% haben auch unilaterale Anomalien wie eine Hemivagina oder eine ipsilaterale
Nierenagenesie. Das Schwangerschaftsoutcome ist normalerweise gut. Eine vaginale
Geburt kann angestrebt werden. Bei nicht operiertem Uterus kann mit
Aborten/vorzeitigen Wehen/Erreichen des Termins in folgenden Frequenzen gerechnet
werden: 32%/28%/36%. Ein obstruktives oder rudimentares Uterushorn birgt eine
hohere Gefahr einer Uterusruptur und von Plazentaimplantationsstérungen z.B.
Placenta increta oder percreta [28, 29].
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Konsensbasiertes Statement 14.S63 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Geburtshilfliche Komplikationen sind haufiger beim Uterus septus und am
geringsten beim Uterus arcuatus.

Postpartale Blutungen durch Plazentaretention kdnnen auftreten.

Bei begleitenden Nierenfehlbildungen oder einseitiger Nierenagenesie ist ein
schwangerschaftsinduzierter Hypertonus héaufiger.

Aborte treten geh&auft im ersten und zweiten Trimester auf.

Wahrend einer Schwangerschaft bei einem Uterus mit obstruiertem oder
rudimentarem Horn betréagt die Gefahr einer Uterusruptur fast 90%.

Konsensbasierte Empfehlung 14.E60

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Nach transzervikaler Dissektion eines uterinen Septums kann eine vaginale
Geburt angestrebt werden.

Ein rudimentares Horn sollte vor einer Schwangerschaft entfernt werden

Die Entscheidung tUber das geburtshilfliche Vorgehen kann nur individuell
und nach sorgfaltiger Abwégung aller Optionen getroffen werden.
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15 Psychosomatische Begleitung

15.1 Lebensqualitat, psychische Komorbiditat, belastende
Themen

Frauen mit genitaler Fehlbildung scheinen belastet und weisen eine u.U. deutliche
Einschrankung der Lebensqualitat auf. Die Belastung scheint bei denjenigen Frauen
hdher, bei welchen die Fertilitat unklar ist (z.B. PCOS), die Geschlechtsidentitat in
Frage steht (z.B. cAlS) oder die Wahrnehmung der Weiblichkeit eingeschrankt ist [1-
17]. Die Diagnose einer genitalen Fehlbildung kann insbesondere bei Betroffenen mit
cAIS das Selbstwertgefihl beeintrachtigen bzw. das weibliche Selbstbild in Frage
stellen [6, 16-18]. Da die Diagnose héaufig als sehr perstnlich und tabuisiert
wahrgenommen wird ist die Kommunikation im sozialen Umfeld erschwert [18]. Zudem
gehen Betroffene insbesondere nach wiederholten Operationen, bei
Inkontinenzproblemen (Stuhl/ Urin) sowie bei Fehlbildungen des &uBeren Genitals
seltener bzw. spdater sexuelle Beziehungen oder Partnerschaften ein [19-21]. Das
kosmetische Ergebnis wird durch die Betroffenen h&aufig negativer eingeschatzt als
durch die Operateure, vor allem bei wiederholten Operationen.

Die betroffenen Frauen scheinen trotz erhdhter Belastung wund geringerer
Lebensqualitat im Vergleich mit der Allgemeinbevdlkerung nicht aufféllig haufiger an
psychischen Erkrankungen zu leiden [2].

Zentrale Themen fir die Betroffenen wie auch fur ihre Partner und Familien sind
Sexualitat (Unsicherheit bei/ Angst vor sexuellem Kontakt, Dyspareunie) und (ggf.
nicht erfillbarer) Schwangerschaftswunsch [22, 23]. Bei Diagnhosestellung sind fur die
Betroffenen die Themen Umgang mit der Fehlbildung, Kommunikation der Fehlbildung
innerhalb der Familie und im Freundeskreis sowie medizinische Informationen wichtig
[2, 6, 15, 16, 18]. Kritische belastende Zeitpunkte fir die Betroffenen sind [18, 22]:

< initiale Diagnostik/ Diagnosemitteilung

Pubertéat und kdrperliche Verdnderungen
operative Interventionen (z.B. Vaginalanlage)
Beziehungsaufnahme zu Partnern/ Paarkonflikte

Familiengrindung

O 0O 0O 0 o0

Schwangerschaften im (ndheren) sozialen Umfeld

Nicht nur die Betroffene selbst, sondern auch deren soziales Umfeld (insbesondere
Eltern) kann durch die Diagnose belastet sein [22, 24].
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Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Konsensbasiertes Statement 15.564 \

Frauen mit genitaler Fehlbildung scheinen haufig psychisch belastet und
weisen eine u.U. deutliche Einschrankung ihrer Lebensqualitat auf. Dennoch
scheinen sie im Vergleich mit der Allgemeinbevdlkerung nicht haufiger an
psychischen Erkrankungen zu leiden. Belastbare Aussagen zur psychischen
Belastung von Frauen mit genitalen Fehlbildungen sind aufgrund bislang
nicht ausreichender Studienlage schwierig.

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Konsensbasierte Empfehlung 15.E61 |

Die zentralen belastenden Themen Weiblichkeit, Sexualitat und (ggf. nicht
erfullbarer) Schwangerschaftswunsch sollten in der Begleitung der Madchen
bzw. Frauen durch die Priméarbehandler (welche die Betroffenen wohnortnah
in Vor- und Nachbehandlung begleiten) altersentsprechend angesprochen
werden. Der Respekt vor der Intimitat und die Verschwiegenheit sind auch
bei Minderjahrigen unbedingt zu gewé&hrleisten. Zum Zeitpunkt der
Diagnosestellung stehen medizinische Informationen sowie emotionales
Erleben, Umgang mit der Fehlbildung und Kommunikation der Fehlbildung
innerhalb der Familie sowie im Freundeskreis im Vordergrund.

Bei Bedarf soll ein passendes Hilfsangebot vermittelt werden.
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15.2 Psychosomatische Aspekte im Diagnose- und
Behandlungsverlauf

Die Diagnose erfolgt haufig in der sensiblen Phase der Pubertat, welche durch
Unsicherheit im Selbsthild, Entwicklung der eigenen Identitdt sowie physische, soziale
und kognitive Verdnderungen gekennzeichnet ist [18]. Insbesondere Fehlbildungen,
bei welchen eine Schwangerschaft nicht mdglich oder unsicher ist (z.B. MRKHS) bzw.
bei fehlender Ubereinstimmung von genetischem Geschlecht und ausgebildeter
Genitale (z.B. cAIS), verunsichern [6, 22]. Gleichwohl verunsichert sie das soziale
Umfeld der Betroffenen. Daher sind eine behutsame Diagnostik  und
Diagnosemitteilung erforderlich: Die behandelnden Arzte sollen in der Wortwahl bei
der Bezeichnung und Beschreibung der Fehlbildung darauf achten, diese in nicht
stigmatisierender oder verletzender Weise darzustellen [22]. Sie sind sowohl fur die
Betroffene als auch ihr soziales Umfeld ein erstes Rollenvorbild in der Kommunikation
von und im Umgang mit der Fehlbildung und koénnen so vor allem Betroffene
unterstitzen, die einen schambesetzten oder tabuisierten Umgang mit Sexualitat
haben. Dies kann (bei Zustimmung der Betroffenen) durch die Einladung von Eltern
oder Partnern zu gemeinsamen Gesprachsterminen weiter gefordert werden. Wichtig
scheint ferner eine gleichwertige Darstellung all derjenigen (Geschlechts-) Merkmale,
in welchen die Betroffene mit anderen Madchen/ Frauen gleich ist [25]. Diese
normalisierende Darstellung darf jedoch eine anzunehmende Belastung der
Betroffenen wund ihres sozialen Umfeldes nicht verharmlosen. Ein frihzeitiges
Aufgreifend der Emotionen und Belastungen der Betroffenen durch die
Primarbehandler fordert einen positiven Umgang mit der Fehlbildung, wahrend die
ausschlieBliche Fokussierung auf somatische Aspekte unglinstig scheint. Eine akute
Belastungsreaktion sowie Anpassungsstorung mit  Uberwiegend depressiver
Symptomatik und teilweise Suizidgedanken bei/ nach Diagnosemitteilung scheint
haufig [13]. Aufgrund der psychischen Ausnahmesituation der Betroffenen bei
Diagnosemitteilung ist eine spatere Wiederholung der Informationen zur Fehlbildung
notwendig, ggf. unterstitzt durch schriftliches Informationsmaterial [26].

Sowohl aus somatischer (zur Behandlung und Nachsorge eventueller operativer
Behandlungen) wie auch psychosomatischer Sicht ist eine langfristige Begleitung
durch ein moglichst personell stabiles Behandlungsteam (Behandlungszentrum und/
oder niedergelassene Behandler) wichtig [26]. Eine routineméaRige psychosomatische
Behandlung aller Betroffenen ist weder notwendig noch sinnvoll [13]. Stattdessen
sollen psychosomatische Behandler in das Team eines Zentrums eingebunden sein
und sowohl die Personen als auch ihre Behandlungsmdglichkeiten routinemafig
vorgestellt werden. Das frihzeitige Erméglichen von Kontakten zu anderen
Betroffenen scheint &ufRerst wichtig (vgl. 15.10).
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Konsensbasiertes Statement 15.S65 \

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die Diagnose erfolgt haufig in der sensiblen Phase der Pubertat, welche
durch Unsicherheit im Selbstbild, Entwicklung der eigenen ldentitat sowie
physische, soziale und kognitive Verdnderungen gekennzeichnet ist. Die
behandelnden Arzte sind sowohl fir die Betroffene als auch ihre Begleiter
ein erstes Rollenvorbild in der Kommunikation von und im Umgang mit der
Fehlbildung.

Konsensbasierte Empfehlung 15.E62 |

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

In der somatischen Diagnostik und bei Diagnosemitteilung soll behutsam
vorgegangen werden. Es soll besonders auf die Wortwahl in der Bezeichnung
und Beschreibung der Fehlbildung geachtet werden, um einer mdoglichen
Verunsicherung der Betroffenen in ihrem Selbstbild entgegenzuwirken.
Gleichzeitig soll eine anzunehmende Belastung der Betroffenen
angesprochen und ggf. aufgegriffen werden.

Es soll darauf geachtet werden, dass neben ausfihrlichen, altersgeméaRen,
laienverstandlichen, medizinischen Informationen zur diagnostizierten
Fehlbildung gleichwertig dargestellt wird, worin die Betroffene allen anderen
Méadchen/ Frauen gleicht.

Zur emotionalen und sozialen Unterstitzung der Betroffenen soll je nach
Alter den Eltern/ Vertrauenspersonen sowie eventuellen Partnern/
Partnerinnen bei Zustimmung der Betroffenen angeboten werden, bei
Arztgesprachen anwesend zu sein. Auf ihre Themen und Fragen soll
ebenfalls eingegangen werden.
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15.3 Psychosomatische Diagnostik

< Eine eingehende psychosomatische Diagnostik und ggf. psychosomatisch-
psychotherapeutische Behandlung ist indiziert bei

2 anhaltenden Schwierigkeiten in der Krankheitsverarbeitung bzw. im Umgang mit
der Fehlbildung, Einschrankung der Lebensqualitat

S Compliance-Problemen

2 Problemen in der Alltagsstrukturierung (Schlaf-Wach-Rhythmus, Essstruktur,
Konzentrationsschwierigkeiten, belastungsbedingte Probleme in Schule / Beruf
/ Haushaltsfihrung)

< Persistenz niedergeschlagener oder angstlicher Stimmung tber zwei Wochen
oder rezidivierender Symptomatik im Verlauf

< aktuell gravierender depressiver oder angstlicher Symptomatik
< vorbestehender psychosomatischer oder psychiatrischer Erkrankung

< sowie auf Wunsch der Patientin.

Bei Jugendlichen ist verstarkt auf Belastungssymptome wie sozialer Rlckzug,
Identifikationsprobleme oder Aggressivitat gegen sich oder andere zu achten.

Eine weiterfUhrende psychosomatische Diagnostik soll nicht nur auf die Diagnose
einer (evtl. vorbestehenden) psychischen Erkrankung fokussieren, sondern ferner die
psychische Belastung aufgrund der Fehlbildung sowie die Minderung der
Lebensqualitat erfassen und in passende supportive sowie psychotherapeutische
Angebote vermitteln. Die individuelle Erfassung spezifischer Problemlagen in einem
diagnostischen Gespréch ist hierflr Voraussetzung.

Konsensbasierte Empfehlung 15.E63

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Patientinnen sollen bei anhaltender psychischer Belastung, bei vorhandenen
Risikofaktoren fur die Entwicklung einer psychischen Erkrankung
(psychosoziale Belastungen, frihere psychosomatische/ psychiatrische
Erkrankung), bei aktueller psychischer Komorbiditdt oder auf Wunsch der
Betroffenen eine eingehende psychosomatische Diagnostik und ggf.
psychosomatisch-psychotherapeutische Behandlung erhalten. Eine
routinemaflige psychosomatische Untersuchung bzw. Behandlung aller
Patientinnen scheint nicht notwendig.
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15.4 Spezielle Vorgehensweisen/ Situationen: Kinder und
Jugendliche

Die Besprechung der Diagnose einer genitalen Fehlbildung mit Kindern und
Jugendlichen soll durch die gynakologischen Behandler altersgemafl und wiederholt
erfolgen. In Bezug auf die psychische Belastung kdnnen zwei Hauptproblemkreise der
Fehlbildung unterschieden werden:

1. Fehlbildung des aulReren Genitales: auflerlich sichtbar, frihe Diagnosestellung
madglich, i.d.R. seit Kindheit bekannt

2. Fehlbildung des Genitales mit Auswirkungen auf die Pubertat (Amenorrhoe,
Dysmenorrhoe, Tampongebrauch, Inkontinenz) und/oder Sexualitat (Introitus, Klitoris,
Vagina), d.h. spate Diagnosestellung (meist in der Pubertat)

15.5 Fehlbildung des aulReren Genitales

Madchen mit &auBerlich sichtbaren Fehlbildungen und deren Angeho6rige werden
bereits im Neugeborenenalter oder der frihen Kindheit mit dem ,Anders-sein®
konfrontiert, wobei die Diagnose zuné&chst primar mit den Eltern besprochen wird. Es
bedarf einer kontinuierlichen Unterstitzung und altersgemafRen Hilfestellung fur die
Betroffenen. Besonders wichtig ist die Begleitung in der Prapubertdt und Pubertat mit
Vorbereitung auf die koérperlichen Veradnderungen und Ausbau einer
Vertrauensbeziehung, um auch Themen wie Sexualitdt und Fertilitat sowie ggf.
Korrekturoperationen oder Dehnungen zu besprechen (wir verweisen auf das Kapitel
Transition). Bei Vaginoplastik ist eine umfassende Nachbetreuung notwendig, ggf.
muss auf die Notwendigkeit einer lAnger andauernden vaginalen Dehnung (Phantom/
Dilatator) hingewiesen werden. In wieweit in der Jugendzeit die Eltern noch
einbezogen werden, muss individuell mit der Betroffenen entschieden werden. Hierbei
ist die Wahrung der Intimitat als zentral wichtig zu bewerten. Bei Auftreten von
Belastungssymptomen (z.B. sozialer Riuckzug, Pubertéatskrise, lIdentifikationsprobleme
oder Selbst-bzw. Fremd-Aggressivitat) sollte frihzeitig eine psychologische
Unterstltzung initiiert werden.

15.6 Fehlbildung des Genitales mit Auswirkungen auf die
Pubertat und/ oder Sexualitat

Die Diagnosebesprechung sollte im Beisein der Mutter oder einer anderen
Vertrauensperson erfolgen und in Folgeterminen begleitet werden. Probleme mit der
Sexualitat sollen im vertraulichen Einzelgesprach oder, bei einer festen Beziehung
und Einverstandnis der Betroffenen, zusammen mit dem Partner besprochen werden.
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Zur eingehenden Diagnostik und ggf. psychosomatisch-psychotherapeutischen
Behandlung von Kindern und Jugendlichen sollen diese von arztlichen bzw.
psychologischen Mitarbeitern der Kinder- und Jugendpsychosomatik bzw. Kinder- und
Jugendpsychiatrie oder kooperierende niedergelassene Kinder- und
Jugendpsychotherapeuten betreut werden. Die Betreuung von alteren Jugendlichen
kann in der Erwachsenenpsychosomatik erfolgen, wenn eine passende emotionale
Reife vorhanden ist. Dies muss im Einzelfall beurteilt werden. Die Betreuung und
Begleitung von Kindern und Jugendlichen soll zusammen mit einer Kinder- und
Jugendgynéakologin erfolgen, welche die Behandlung im Ubergang von der Kinder- und
Jugend- in die Erwachsenenmedizin gewdahrleistet (Vergleiche Transition Kapitel 16)
[15, 17].

Auch bei minderjahrigen Betroffenen soll die Anwesenheit der Eltern/
Erziehungsberechtigten thematisiert und das Angebot von vertraulichen
Einzelgespréachen gemacht werden, um die Schwelle zum Besprechen schambesetzter,
intimer oder schwieriger Themen zu senken [17, 18].

Konsensbasiertes Statement 15.566 \

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Die Diagnose einer genitalen Fehlbildung kann insbesondere Kinder und
Jugendliche verunsichern und belasten. Die Themen beridhren die
Intimsphéare der Betroffenen, was schambesetzt sein kann.

Konsensbasierte Empfehlung 15.E64

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Es soll auch bei minderjahrigen Betroffenen die Anwesenheit der Eltern/
Erziehungsberechtigten thematisiert und den Betroffenen ein vertrauliches
Gesprach.

15.7 Spezielle Vorgehensweisen/ Situationen: Operative
Behandlung zur Anlage einer Vagina

Eine operative Behandlung zur Anlage einer Vagina scheint im Alter von etwa 16-18
Jahren gunstig [35-38]. Ausschlaggebend ist die emotionale/ sexuelle Reife, die ggf.
durch Kinder- und Jugendpsychotherapeuten eruiert werden sollte. Wahrend eine zu
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frihe Operation Complianceprobleme insbesondere beim Tragen eines Dilatators
provozieren kann scheint sich eine zu spéate Operation negativ auf die psychische
Belastung der Betroffenen auszuwirken [10, 39]. Eine Vaginalanlage kann die
Betroffenen in der Entwicklung eines positiven weiblichen Selbstbildes unterstutzen
[17]. Die zitierten Quellen stellen Expertenmeinungen dar, Studien hierzu sind nicht
publiziert.

Ein i.d.R. notwendiges Tragen eines Dilatators soll mit den Patientinnen vor
Behandlungsbeginn ausfihrlich vorbesprochen und nach der Operation in der Klinik
mit geschultem Fachpersonal eingelbt sowie die langerdauernde
jugendgynéakologische Nachbetreuung bzw. Transition eingeleitet werden, um eine
ausreichende Compliance zu sichern.

Bei komplexen Fehlbildungen ist die Priméaroperation i.d.R. bereits in der Kindheit
erfolgt. Haufig sind jedoch eine oder mehrere Re-Operationen im Jugendalter
erforderlich (z.B. Sinus urogenitalis, kloakale Fehlbildung, Extrophie, Vaginalaplasie,
MURCS-Syndorm etc.). Im Vorgesprach sollten mogliche Enttduschungen (kosmetisch,
funktionell), anhaltende Schmerzen (Dyspareunie) sowie Komplikationen (Narben,
Fisteln, Inkontinenz) besprochen werden. Eine ggf. negative Wahrnehmung des
Operationsresultates soll offen angesprochen werden und die Patientin insbesondere
in der Pubertat/ Transitionsphase in der Akzeptanz des Genitales unterstitzt werden
[40-43].

Konsensbasiertes Statement 15.S67

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die emotionale bzw. sexuelle Reife ist fir die Compliance der Betroffenen
nach Operation einer Vaginalaplasie eine wichtige Voraussetzung.

Konsensbasierte Empfehlung 15.E65

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Die operative Behandlung zur Anlage einer Vagina soll mit den Betroffenen
zusammen geplant werden. Dabei scheint weder eine frihe (vor emotionaler/
sexueller Reife) noch spate Behandlung gunstig.

Ein i.d.R. notwendiges Tragen eines Dilatators soll mit den Patientinnen vor
Behandlungsbeginn ausfihrlich vorbesprochen und nach der Operation in der
Klinik mit geschultem Fachpersonal eingetbt werden.
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15.8 Psychosomatische Interventionen

Neben der Behandlung einer ggf. zugrundeliegenden psychischen Erkrankung soll
eine psychosomatisch-psychotherapeutische Behandlung die Betroffenen in der
Akzeptanz der Fehlbildung unterstitzen, die Lebensqualitdt verbessern sowie ein
positives Selbstbild férdern. Hierbei sollen die spezifischen Belastungen durch die
Fehlbildung besonders bertcksichtigt werden, insbesondere die zentralen Themen
Sexualitat, sexuelle Identitat/  Selbstbild sowie (ggf. nicht erfillbarer)
Schwangerschaftswunsch.

Die Schwelle, ein psychosomatisches Beratungs- oder Unterstiitzungsangebot in
Anspruch zu nehmen, scheint hoch [15]: Riuckblickend wird von manchen Betroffenen
ein Unterstitzungsbedarf gesehen, der nicht gedeckt werden konnte — auch wenn
entsprechende Angebote vorhanden waren bzw. abgelehnt wurden. Als wichtigster
Zeitpunkt flir ein Unterstlitzungsangebot wird die Zeit unmittelbar nach
Diagnosestellung angesehen [22]. Der direkte Kontakt zu (altersgleichen) Betroffenen
scheint niederschwellig und hilfreich (vgl. 15.10).

Fir belastete Frauen mit Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser-Syndrom werden zwei
evaluierte Gruppentherapieprogramme beschrieben [6, 16]. Die Programme
bericksichtigen die Themenfelder:

< Erleben und Reaktion auf Diagnosestellung ([16]und [6])

S Reaktion des sozialen Umfeldes ([16])

< Medizinische Informationen/ Behandlungsverfahren ([16]und [6])
< Sexualitat, sexuelle und romantische Beziehungen ([16]und [6])
=)

Verluste durch die Fehlbildung (z.B. Unfahigkeit zur Schwangerschaft)
([16]und [6])

< Weibliche Rolle und Weiblichkeit ([16])

Spezifische Therapieprogramme fir Frauen mit anderen genitalen Fehlbildungen
fehlen.

Konsensbasiertes Statement 15.568

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Psychosomatische Interventionen kdnnen Betroffene unterstitzen, mit der
Fehlbildung besser zurechtzukommen. Die Schwelle, diese in Anspruch zu
nehmen, scheint hoch.
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Konsensbasierte Empfehlung 15.E66

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Fur ein regelhaftes psychosomatisches Beratungs- und Behandlungsangebot
sollte ein niederschwelliger Zugang gewéahlt werden. Auf Beratungsangebote
sollte baldmdéglichst nach Diagnosestellung hingewiesen werden.

Fir belastete Frauen mit MRKHS sind zwei evaluierte spezifische
psychotherapeutische Interventionen beschrieben [6, 16], an welchen sich
Unterstlitzungsangebote fir belastete Patientinnen orientieren sollten. Fur
Frauen mit anderen genitalen Fehlbildungen fehlen bislang spezifische
evaluierte Programme.

15.9 Selbsthilfeangebote/ Vernetzung

Fur die Betroffenen scheint haufig das Gefuhl schwer aushaltbar, mit der seltenen
genitalen Fehlbildung alleine zu sein. Oft machen sie die Erfahrung, dass ihre
Behandler noch nie einen vergleichbaren Fall behandelten. Als unterstitzend im
Umgang mit der Fehlbildung wird von vielen der Austausch mit anderen Betroffenen
erlebt [8, 15, 18, 26], der sowohl persodnlich als auch ggf. anonym (geschitzte
Internetforen) erfolgen kann. Ziel der Vernetzung Betroffener ist es, einen
niederschwelligen Zugang zu Informationen uber den Umgang mit der Fehlbildung im
Alltag und in speziellen Situationen zu schaffen und durch den Kontakt mit mdglichen
Rollenvorbildern das Gefuhl der ,Fremdartigkeit® zu mindern [18]. Nicht nur die
Betroffenen selbst sondern auch deren Partner/ Partnerinnen oder Eltern winschen
sich eine Modglichkeit zum Austausch mit anderen Partnern bzw. Eltern [15].

Konsensbasiertes Statement 15.5S69

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Es existieren Selbsthilfegruppen fiur verschiedene Fehlbildungen. Der
Austausch mit anderen Betroffenen wird als sehr entlastend und hilfreich
erlebt.
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Konsensbasierte Empfehlung 15.E67 \

Konsensusstarke +++

Expertenkonsens

Frauen mit genitalen Fehlbildungen sollen frihzeitig nach Diagnosesicherung
mit anderen Betroffenen in Kontakt kommen ké&énnen.
sollen Kontakte von Betroffenen lber z.B. Selbsthilfetage oder Online-
Angebote (z.B. geschlossene Foren) ermdglichen.

Behandlungszentren

Beispiele fir Foren, Erfahrungsberichte und Informationsportale im Internet (Stand
8/2017, fur den Inhalt der Seiten kann keine Verantwortung tbernommen werden):

- www.neovagina.de (Informationsportal und Forum,
Universitatsfrauenklinik Tibingen)

- www.mrkh-betroffene.ch (Informationen und Forum, Betroffene mit

Schweiz)

MRKH,

MRKH,
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(1)

Ein per se erhéhtes Tumorrisiko durch das Vorliegen einer uterovaginalen Fehlbildung
wird in der Literatur nicht berichtet. Allerdings sollte an die Koinzidenz mit
Endometriumkarzinomen bei vorhandenem Endometrium gedacht werden. Die typische
Symptomatik kann fehlen, wenn aus einem rudimentdren Uterushorn kein Abfluss nach
aussen erfolgen kann [1].

16 Tumorrisiko

Als case report wurde Uber ein Karzinom nach Neovagina berichtet [2]. Patientinnen
mit Neovagina sollten der regelméassigen jahrlichen gynakologischen Nachsorge mit
Zytologie-Abstrich zugefuhrt werden mit spezieller Kontrolle der Neovagina.

16.1 Risiko fiur Blasentumore bei Extrophie-Patienten

Das Risiko fir einen Blasentumor bei Extrophie-Patienten mit oder ohne Augmentation
liegt bei 7%[3].

Weibliche Kinder mit genitaler Fehlbildung wie Blasenextrophie, Sinus Urogenitalis
oder Kloakenfehlbildung koénnten im Verlauf eine Blasenaugmentation oder
Harnableitung im Dickdarm (Ureterosigmoidostomie, Mainz Pouch Il) bendtigen.

Die Inzidenz der Malignitdt nach einer Enterozystoplastie ist in der Literatur zwischen
1,2- 5,5% angegeben, bei Gastrozystoplastie sogar zwischen 3,5- 10%. Das minimale
Intervall des Auftretens des Tumors nach der Operation ist mit 10 Jahren beschrieben.
Die Betroffenen sind 20-25 Jahre jinger als die anderen Patienten mit Blasenkarzinom
und der Tumor ist aggressiver[4-6].

Die kongenitale Blasenanomalie scheint ein 2-fach erhdhtes Malignitatsrisiko zu
haben. Ob die Enterozystoplastie ein unabhé&ngiger Faktor hinsichtlich des
Malignitatsrisikos der Blasentumorentstehung ist, ist nach der aktuellen Datenlage
fraglich. Zusatzliche Hauptrisikofaktoren sind Rauchen und Immunsupression [6, 7].

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Das Vorliegen einer genitalen Fehlbildung kann mit einem erhdhen
Tumorrisiko  (Blasenextrophie) assoziiert oder typische Symptome
verschleiern (Endometriumkarzinom). Auch in einer Neovagina wurde die
Entstehung eines Tumors beschrieben.
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Expertenkonsens Konsensusstarke +++

An die Mdglichkeit einer Koinzidenz von uterovaginaler Fehlbildung und
Endometriumkarzinom sollte gedacht werden.

Nach Neovagina-Anlage sollte eine Vorsorge wie bei Patientinnen ohne
Fehlbildung erfolgen.

Bei asymptomatischen Patientinnen mit genitaler Fehlbildung und
Blasenaugmentation, soll eine jahrliche Nachsorge ab 10 Jahre postoperativ
mit Endoskopie der Blase und Sonographie empfohlen werden. Liegen
Symptome wie Makrohdmaturie oder zunehmende Hydronephrose vor, soll
eine zeitnahe diagnostische Abklarung erfolgen.

16.2 Tumorrisiko bei “Disorder of sex development” (DSD)

Das erhtohte gonadale Tumorrisiko bei DSD steht in direkter Korrelation zum
Vorhandensein von Y chromosomalem Material [8]. Zudem spielt der Nondescensus
der Gonaden eine Rolle [9].

Mogliche (prd)maligne Verédnderungen umfassen das Carcinoma in situ, Seminome,
Nichtseminome, Gonadoblastome und Dysgerminome. Zudem sind als gutartige
Varianten der juvenile Granulosazelltumor oder Tumoren aus versprengtem adrenalem
Gewebe zu nennen [10, 11].

Die bisherigen Risikoeinschéatzungen fur die verschiedenen Varianten von DSD
beruhen auf Auswertung kleiner Fallserien, was u.a. durch die Seltenheit einiger
Diagnosen bedingt ist. Zudem sind oft nur die Falle erfal3t, die sich in der Histologie
entfernter Gonaden ergaben. In der Stellungnahme zur Konsensuskonferenz von
Chicago 2004 wird das Tumorrisiko in vier Gruppen unterteilt: hoch, intermediéar,
niedrig und fehlend [12]. Dabei wird das Risiko mit 15-35% fur TSPY (testis-specific
protein Y) positive Gonadendysgenesien und mit 50% fir die partielle Androgen-
resistenz mit intraabdomineller Lage der Gonaden am hdéchsten angegeben.
Slowikowska-Hilczer et al. publizierten hierzu eine retrospektive Analyse von 94
Patienten mit TSPY positiven Gonaden-dysgenesien. Bei 73% wurden beide Gonaden
entfernt, 27% erhielten eine einseitige Gonadektomie mit Biopsie der Gegenseite. Bei
jeweils der Halfte der Patienten erfolgte der Eingriff im Kindesalter (1-10 Jahre) bzw.
im jugendlichen oder erwachsenen Alter (13-32 Jahre). Das Tumorrisiko fiur die
Gesamtgruppe wurde mit 53% (50/94) errechnet. Fiur die im Kindesalter operierten
Patienten lag es bei 51% (24/47), fur die Jugendlichen und Erwachsenen bei 55%
(26/47). Bei kompletter Gonadendysgenesie lag das Risiko bei 55% (Kinder 67%,
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Jugendliche/Erwachsene 52%), bei asymmetrischer Gonadendysgenesie betrug es

42% (Kinder 33%, Jugendliche/Erwachsene 53%) und bei partieller
Gonadendysgenesie wurde das Risiko mit 65% (Kinder 65%, Jugendliche/Erwachsene

67%) angegeben. Manifeste Keimzelltumore fanden sich in 12%, zu Uber 90% davon

im jugendlichen bzw. Erwachsenenalter. Bei kompletter Gonadendysgenesie fand sich

mit 73% am héaufigsten das Gonadoblastom, bei partieller Dysgenesie das Carcinoma

in situ mit 62%. Bei asymmetrischer Dysgenesie fanden sich neoplastische
Veranderungen nur in unterentwickelten Gonaden [13].

Moglicherweise wurde in friheren Untersuchungen die Rate an pramalignen
Veranderungen als zu hoch angegeben. Gerade Carcinoma in situ Zellen &hneln in
ihrer Morphologie Gonocyten und prasentieren Antigene, die sich auch normalerweise
wahrend der Fetalperiode (1. Lebensjahr) finden. Hierzu gehtéren z.B. PLAP, OCT3/4
und c¢-KIT. Nach dem ersten Lebensjahr kdénnen diese Antigene als
immunhistochemische Marker fir (pra)maligne Keimzellen dienen [14, 15]. Cools
konnte allerdings zeigen, dass besonders bei sehr jungen méannlichen Patienten mit
verminderter Virilisierung der Nachweis dieser Antigene nicht immer eine maligne
Transformation der Zellen bedeutet. Bei diesen Patienten erfolgt oft eine verzdgerte
Maturation der Keimzellen, die dann auch prolongiert entsprechende foetale Marker
produzieren. Gerade wenn die immunhistochemisch positiven Zellen im Zentrum der
Keimzellen liegen, spricht dies flr eine verzdgerte Maturation, wohingegen eine
basale Lokalisation eher far maligne Zellen spricht [16]. Eine weitere Methode zur
Differenzierung maligner Keimzellen ist die Bestimmung der DNA Ploidie [17, 18].

Weitere Untersuchungen legen nahe, dass ein niedriger Testosteronspiegel und die
entsprechend hdohere Sekretion von Gonadotropinen die Ausbildung maligner Zellen in
dysgenetischen Hoden fordert [19]. Sowohl FSH wie auch LH korrelierten positiv mit
der Anzahl an CIS-Zellen bei Kindern mit Gonadendysgenesie [20].

In einer aktuellen Arbeit von Cools et al werden die Abhéangigkeit des Tumorrisikos
von klinischen Faktoren und die gonadale Pathologie fir Betroffene mit 45,X/46,XY
Mosaik ausfuhrlich dargestellt [21].

Konsensbasiertes Statement 16.S71

Expertenkonsens Konsensusstarke +++

Aktuelle Untersuchungen bestdtigen ein erhthtes Risiko fur TSPY-positive
DSD-Varianten.

Siehe auch .Leitlinie variante Geschlechtsentwicklung®
(https://www.awmf.org/uploads/tx_szleitlinien/174-
0011_S2k_Geschlechtsentwicklung-Varianten_2016-08_01.pdf)

gynécologie OEGGG OG

| © Leitlinienprogramm der DGGG, OEGGG und SGGG 2018




Weibliche genitale Fehlbildungen

Tumorrisiko

Expertenkonsens ‘ Konsensusstarke +++

Gr5)

Konsensbasierte Empfehlung 16.E69 \

Da sich viele Tumore aber erst im Jugend- oder Erwachsenenalter
entwickeln, sollten die Gonaden nicht mehr unreflektiert im Kindesalter
entfernt werden. Im Kindesalter bdte sich eine Biopsie im Rahmen einer
Orchidopexie oder anderer chirurgischer MalBnahmen an. Wichtig ist dabei
eine entsprechende Aufarbeitung der Proben wie 0.9., um
Fehleinschadtzungen zu vermeiden [22]. Auch im Jugend- und
Erwachsenenalter sollte jede Entscheidung zur Gonadektomie individuell
erfolgen unter Berlcksichtigung o.g. Risikofaktoren. Beld3t man Gonaden,
die ein erhdhtes Risiko fur eine Tumorentwicklung haben, sollte ein
jahrliches Screening erfolgen mittels Palpation und Ultraschall.
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