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Anorektale Fehlbildungen

Information fiir Patienten, Angehdrige und Fachleute



Vorwort
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Diese Broschire informiert Uber anorektale Fehlbildungen und deren Behand-
lungsmdglichkeiten. Die genaue Kenntnis von Diagnose, Therapien und Folgen
kann helfen, den Krankheitsverlauf zu erleichtern und bestenfalls das Behandlungs-
ergebnis verbessern. Deshalb richtet sich diese Broschire an die Eltern der Kinder,
die mit dieser Fehlbildung geboren wurden, an Betroffene selbst, an Fachleute aus
den verschiedenen behandelnden Disziplinen und an alle, die sich Uber diese
angeborene Fehlbildung und ihre Folgen informieren méchten.

Am Ende der Broschiire finden Sie eine Ubersicht anorektaler Fehlbildungen mit
Abbildungen, weiterfihrende Informationen Uber Selbsthilfeorganisationen sowie
ein Kapitel, in dem die in dieser Broschire verwendeten Fachbegriffe erklart sind.
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Definition und Ursache

Erklarung des Begriffs
anorektale Fehlbildung

Was ist eine anorektale
Fehlbildung?

Der Ausdruck ,,anorektale Fehlbil-
dungen" umschreibt angeborene
Fehlbildungen des Enddarms und des
Afters. Zum Zeitpunkt der Geburt hat
das Neugeborene keinen Darmaus-
gang, also keine anale Offnung, oder
die Offnung befindet sich nicht an ihrer
typischen Stelle. Enddarm bzw. After
sind nicht oder nur unzureichend
ausgebildet. Zusdtzlich besteht meist
eine abnorme Verbindung, eine so-
genannte Fistel, zwischen dem End-
darm und dem Damm, den Harn-
wegen oder den Geschlechtsorganen.
Die SchlieBmuskulatur kann ganz oder
teilweise fehlen. Die Fehlbildungen
kénnen unterschiedlich ausgepragt
und komplex sein.

Folgende Begriffe und Diagnosen
werden im Zusammenhang mit
anorektalen Fehlbildungen verwendet
und am Ende der Broschiire ndher
erldutert: Analatresie, Rektum-Atresie,
Analstenose, anteriore Ektopie,
Kloakenfehlbildung, Kloakenekstrophie,
vesikointestinale Fissur, OEIS-Syndrom,
kaudales Regressionssyndrom/kaudale
Dysplasie, VATER- oder VACTERL-
Assoziation.

Wie hiufig ist eine anorektale
Fehlbildung?

Anorektale Fehlbildungen gehéren

zu den seltenen Erkrankungen. Die
Angaben zur Haufigkeit schwanken:

Es wird davon ausgegangen, dass eines
von 2.500 bis zu 5.000 Neugeborenen
betroffen ist. In Deutschland wird

also etwa jeden zweiten Tag ein Kind
damit geboren. Anorektale Fehlbil-
dungen betreffen gleichermaflen alle
Vélker und alle sozialen, kulturellen
und wirtschaftlichen Gruppen.

Jungen sind etwas hdufiger betroffen
als Mddchen (57:43).
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Ursache und Zertpunkt

der Diagnose

Wann und wie entsteht eine
anorektale Fehlbildung?

Eine anorektale Fehlbildung entsteht
in der Frihphase der Schwangerschaft
zwischen der 4. und 12. Schwanger-
schaftswoche. Durch eine Entwick-
lungsstérung des Embryos werden in
dieser frihen Phase verschiedene
Gewebeschichten, die spater zur
Ausbildung des Darm- und des
Harntraktes flhren, unzureichend
oder fehlerhaft ausgebildet.

Was ist die Ursache fiir eine
anorektale Fehlbildung?

Uber die Ursachen, die zu dieser
Entwicklungsstérung fihren kénnen,
ist immer noch wenig bekannt. Es gibt
Hinweise auf teratogene Einflisse, d.h.
auf von auB3en zugefiihrte Substanzen,
die dem Embryo schaden (wie z.B.
Retinolsdure, Antrazykline oder
Thalidomid). Nach neueren Studien
besteht auch ein hdheres Risiko, wenn
Mutter Diabetes haben. Bei In-vitro-
Fertilisation besteht allgemein ein
hoheres Fehlbildungsrisiko, so auch
fUr anorektale Fehlbildungen.

AuBerdem kénnen anorektale Fehl-
bildungen im Rahmen eines Syndroms
auftreten (z.B. Down-Syndrom,
Currarino-Syndrom, Townes-Brocks-
Syndrom).

Weiter gibt es einige epidemiologische
Studien, die, neben der Existenz
einzelner Familien mit mehreren
Betroffenen, darauf hindeuten, dass
genetische Faktoren bei der Entste-
hung von isolierten anorektalen
Fehlbildungen eine Rolle spielen
kénnen. So betrdgt die Wahrschein-
lichkeit, dass in einer Familie ein
zweites Kind mit einer anorektalen
Fehlbildung geboren wird, ca. 1%.
Damit ist das Wiederholungsrisiko
gegenlber der nicht betroffenen
Allgemeinbevolkerung etwas erhéht.

Es ist moglich, sich an einer daftir
ausgewiesenen humangenetischen
Beratungsstelle ausfuhrlicher zu
informieren und ggf. eine genetische
Untersuchung durchfiihren zu lassen.

Kann man einer anorektalen
Fehlbildung vorbeugen?

Eine gezielte Vorbeugung ist derzeit
nicht méglich. Man kann hochstens
die oben genannten Risiken gezielt
meiden. Ob und in welchem Ausmal
Vitamine wie Folsdure das Auftreten
von anorektalen Fehlbildungen ver-
meiden kénnen, ist unklar. Da die
Folsdure grundsatzlich das Risiko fir
einen Neuralrohrdefekt (z.B. Spina
bifida) senken kann, sollten alle Frauen,
die schwanger werden wollen, Fol-
sdure einnehmen (Einnahmebeginn
|-2 Monate vor der Schwangerschaft).

Gibt es Moglichkeiten zur
Fritherkennung einer anorektalen
Fehlbildung?

Eine gezielte Friherkennung, die mit
Sicherheit sagen kann, dass das
werdende Kind eine anorektale
Fehlbildung entwickelt, gibt es derzeit
nicht. Allerdings lassen sich je nach
Kénnen des Diagnostikers und Qualitat
und Funktion des Ultraschallgerates
schon in der Schwangerschaft typische
Begleitfehlbildungen feststellen. Diese
kénnen allenfalls auf eine anorektale
Fehlbildung hinweisen. Die Fehlbildung
selbst fdllt in der Regel erst nach der
Geburt auf.

Welche Formen anorektaler
Fehlbildung gibt es?

Friher wurde vor allem der Begriff der
,,Analatresie” und die Unterteilung in
,hohe", , mittlere" und , tiefe" Formen
verwendet. Damit ist der Abstand

des Darmendes zur Beckenboden-
muskulatur gemeint.

In den Leitlinien der Deutschen
Gesellschaft fur Kinderchirurgie wird
seit 2008 (www.awmf.org/leitlinien/
detail/ll/006-002) der zutreffendere
Begriff ,,anorektale Fehlbildungen®
verwendet. Die verschiedenen Formen
werden nach Verlauf und Mindung der
sogenannten Fistel (siehe oben)
klassifiziert: Die Fistel kann zum
Beispiel am Damm, in der Harnréhre,
in der Harnblase etc. miinden. Je nach
Verlauf und Mindungsort der Fistel
sind Behandlung und Folgen der
Fehlbildung einfacher oder kompli-
zierter.

Es ist wichtig zu wissen, dass es

ein breites Spektrum anorektaler
Fehlbildungen gibt, die individuell sehr
unterschiedlich sind. Eine Ubersicht
gibt die Darstellung von Fehlbildungs-
formen bei Jungen und Madchen mit
erlduternden Abbildungen am Ende
der Broschiire.
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Welche begleitenden Fehlbildungen
kénnen auftreten?

Neben der anorektalen Fehlbildung
kénnen weitere Fehlbildungen
vorliegen, wie z.B. solche der Nieren,
der Geschlechtsorgane, des Herzens,
der Wirbelsdule, der Luft- und der
Speiserdhre, des Magen-Darm-Traktes
oder der Extremitdten.

Die hdufigsten Begleitfehlbildungen
sind solche der Nieren und des
Harntrakts. Sie erfordern besondere
Aufmerksamkeit bei Diagnose und
Behandlung. Eine besondere Kombina-
tion von Fehlbildungen ist die soge-
nannte VACTERL- oder VATER-
Assoziation.

Diagnose und
Begleitfehlbildungen

Hierbei steht jeder Buchstabe fir
eine mégliche Begleitfehlbildung,
wobei die Abkirzungen sich auf die
englische Terminologie beziehen:

V = vertebral/Wirbelkérper
A = anal/Anus

C = cardial/Herz

T = tracheal/Luftréhre

E = esophageal/Speiseréhre
R = renal/Niere

L = limb/Extremitdten

Dabei missen jedoch nicht alle
genannten Fehlbildungen vorliegen,
wenn ein ,VACTERL" diagnostiziert
ist, und sie kdnnen unterschiedlich
stark ausgepragt sein.

Die richtige Diagnosestellung
ist entscheidend fiir die

korrekte Operation, Behand-
lung und Nachsorge.
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Untersuchungen, Operationen und
Behandlung im ersten Lebensjahr

Welche medizinischen Untersu-
chungen sind zu Beginn notwendig?

Nachdem, meist am ersten Lebenstag,
die anorektale Fehlbildung festgestellt
wurde, sind weitere Untersuchungen
erforderlich. In den ersten Stunden
nach der Geburt werden neben der
sogenannten perinealen Inspektion,
also einer genauen Inaugenscheinnah-
me, weitere Untersuchungen durch-
gefuhrt: eine Ultraschalluntersuchung
des Bauchraums, der Nieren und der
ableitenden Harnwege, des Herzens
und des Rickenmarks; eine Urinunter-
suchung; ggf. Rontgenaufnahmen von
Bauch, Kreuz- und Steif3bein. Diese
Untersuchungen sind wichtig, um sich
ein Bild von der Form der anorektalen
Fehlbildung zu machen und um zu
sehen, ob weitere Fehlbildungen
vorliegen. Erst danach kann das
weitere Vorgehen mit den Eltern
besprochen werden.

Die meisten Eltern haben
noch nie etwas von einer
anorektalen Fehlbildung ge-
hort. Es kann bereits jetzt

sehr hilfreich und entlastend
sein, zu anderen betroffenen
Eltern Kontakt aufzunehmen.

Welche Operationen und
Behandlungen miissen durch-
gefiihrt werden?

Je nach Ausprdgung und Art der
Fehlbildung sind ein bis drei und mehr
Operationen notwendig. Bei Neuge-
borenen, die mit einer leichten Form
anorektaler Fehlbildung geboren
werden, wie zum Beispiel einer
Fehlbildung mit perinealer Fistel, sind
entsprechende Untersuchungen und
Diagnostik notwendig. Je nach Ergebnis
wird entschieden, ob eine Operation
notig ist und wenn ja, wann diese
erfolgen sollte. Entscheidend ist dabei
auch, ob Stuhl problemlos abgesetzt
werden kann. Wenn diese milden
Formen operiert werden mdssen,
wird der Enddarm an die eigentliche
Sollstelle gebracht. Es folgen dann in
der Regel keine weiteren chirurgischen
Eingriffe mehr.

Anlage eines kiinstlichen
Darmausgangs

Babys, die mit einer komplexeren
Form einer anorektalen Fehlbildung
(z.B. mit Fistelverbindung zum Harn-
oder Genitaltrakt) geboren werden,
Neugeborene mit zu niedrigem
Geburtsgewicht oder wenn zusétz-
liche, schwerwiegende Fehlbildungen

vorliegen, bendtigen eine umfassen-
dere Behandlung: Bei diesen Kindern
wird — vorUbergehend — ein kiinst-
licher Darmausgang (Anus praeter,
Kolostoma, lleostoma) angelegt.

Dies erfolgt gewohnlich in den ersten
Lebenstagen.

Der Anus praeter wird dadurch
geschaffen, dass man den Dickdarm
(oder bei lleostoma den Diinndarm)
durchtrennt und die zwei Enden durch
die Bauchdecke nach auf3en fihrt.
Dieses Vorgehen ermdglicht dem Kind
Uber diesen vorldufigen Weg, Stuhl zu
entleeren, was lebensnotwendig ist.

Wegen der hohen Komplikationsrate
bei einem im Neugeborenalter
angelegten kunstlichen Darmausgang
bevorzugen einige Operateure eine
sogenannte einzeitige Korrektur, also
ohne Anus praeter. Dieses Vorgehen
ist nur zu beflirworten, wenn es sich
um einen sehr erfahrenen Operateur
handelt und gewisse anatomische
Voraussetzungen gegeben sind.
Allerdings kann es auch schwerwie-
gende Komplikationen geben, wenn
nicht unter dem Schutz eines Anus
praeter operiert wird, insbesondere
Wundinfektionen.

Auf der anderen Seite bietet die
Anlage eines kinstlichen Darmaus-
gangs die Moglichkeit einer ausfiihrli-
cheren Diagnostik und des Einholens
einer zweiten Meinung vor der

Durchfiihrung der Korrekturoperation.

Die Eltern haben hier mehr Zeit, sich

mit der Situation auseinanderzusetzen.

Versorgung des kiinstlichen Ausgangs
In der Regel kann das Kind mit dem
Anus praeter nach Hause entlassen
und dann zu Hause versorgt werden.
Dabei ist die Hilfe spezieller Kinder-
Stomatherapeuten von gro3em Wert.
Diese fihren die Eltern in die Stoma-
pflege ein, beantworten viele Fragen
und geben hilfreiche Ratschlage fur
die Versorgung zu Hause.

Aufrichtiges Verstindnis,
Zeit und Einfiihlungsver-
mogen helfen den Eltern,
die Versorgung des Kindes
gut und selbstverstandlich

zu meistern. Eine Selbsthilfe-
organisation kann — ebenso
wie das personliche Umfeld
— zusatzlich unterstiitzen.
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Diagnose durch Kontrastmittel-
untersuchung des Darms und weitere
Untersuchungen

Vor der sogenannten Durchzugsope-
ration fur die Bildung des eigentlichen
Ausgangs (Anus) ist es sehr wichtig, die
Form der Fehlbildung zu kennen.
Dafiir sind gegebenenfalls weitere
Untersuchungen notwendig. Dieses
Wissen ist maf3geblich fiir das Verstand-
nis der individuellen Anatomie des
Kindes, Voraussetzung flr therapeu-
tische Mal3nahmen und fur Hinweise
auf die Prognose.

Das ,distale Kolostogramm®* (Hoch-
druck-Kolostogramm) ist die bevor-
zugte Untersuchung hierfur. Dazu wird
ein Kontrastmittel in den unteren Teil
des ausgeleiteten Dickdarms einge-
bracht. Dies ermdglicht zu sehen, wie
weit der Abstand zwischen dem
Enddarmblindsack und der analen
Sollstelle an der Haut ist, ob eine Fistel
vorhanden ist und wie sie verlduft.

Bei zusétzlichen Fehlbildungen kénnen
weitere Untersuchungen notwendig
sein, z.B. Ultraschall- oder Réntgen-
kontrastdarstellung der Nieren und
der ableitenden Harnwege, ein
Miktionszystourethrogramm (Ront-
gen-Darstellung nach Kontrastmit-

tel-Flllung der Blase), eine endosko-
pische Untersuchung der Harnblase
und/oder der Vagina, selten auch ein
Kernspintomogramm (MRT).

Chirurgische Korrektur

Die Bildung der analen Offnung wird
auch Durchzugsoperation oder PSARP
(posteriore-sagittale-anorektale
Plastik) genannt. Diese Operation
wird gewohnlich wahrend des ersten
Lebensjahres durchgefuhrt und dauert
je nach Befund 1,5 bis 5 Stunden.
Umfassendere Fehlbildungen erfordern
gelegentlich zusétzliche operative
Zugange, wie eine Bauchspiegelung
oder Er&ffnung der Bauchhohle, und
somit eine ldngere Operationsdauer
und ggf. weitere Eingriffe.

Alternativ werden auch minimal inva-
sive Verfahren (MIC) eingesetzt, die
bei besonderen, in der Regel ,hohen"
Formen vorteilhaft sein kénnen. Jedoch
ist dies individuell zu entscheiden.
Doch in jedem Fall ist die Erfahrung
des Operateurs, auch in der Diagnos-
tik, sehr wichtig.

Am Ende der Operation wird die
Weite der neu geschaffenen Offnung
mit Hegarstiften gemessen (noch in
Narkose) und dokumentiert.

Insbesondere bei Patienten mit
komplexen Fehlbildungen, bei denen
mehrere Eingriffe zu erwarten sind,
wird empfohlen, bei der Operation
latexfreie Materialien (Handschuhe,
Katheter, etc.) zu verwenden. So kann
der spateren Entwicklung einer
Latexallergie vorgebeugt werden.

Die Erfahrung des Opera-
teurs und seine Kenntnisse
der Besonderheiten von
anorektalen Fehlbildungen
sind entscheidend fiir das
Operationsergebnis und die
spatere Lebensqualitit des
Patienten.

In der Regel — besonders
bei komplexeren Formen
anorektaler Fehlbildungen,
bei denen bereits ein
kiinstlicher Darmausgang
angelegt wurde - ist aus-
reichend Zeit, sich eine
zweite Meinung einzuholen
und einen erfahrenen
Operateur aufzusuchen.

Nachsorge nach Entlassung
Etwa ein bis zwei Wochen nach der
Durchzugsoperation wird die Patien-

tenfamilie aus dem Krankenhaus ent-
lassen. Danach beginnt die bei diesem
Krankheitsbild besonders wichtige
Nachsorge.

Dehnung — Bougierung

Im Verlauf der Wundheilung ist —
natlrlicherweise — mit einer Schrump-
fung der Narbe zu rechnen, also auch
der neu geschaffenen Anal&ffnung.
Aus diesem Grunde wird von vielen
Operateuren ein sogenanntes
Bougierungskonzept empfohlen.
Dieses wird etwa zwei bis drei
Wochen nach der Durchzugsoperation
begonnen. Vorteilhaft wére, wenn die
Nachbehandlung vom Operateur
begonnen und kontinuierlich Uber-
wacht wirde. D. h. der Operateur
leitet die Eltern an und Uberprift in
regelmafigen, anfangs wochentlichen,
Abstdnden das Ergebnis.

Die Bougierung erfolgt mit glatten
runden Metallstiften verschiedenen
Durchmessers, den sogenannten
Hegar-Stiften. Begonnen wird mit
Hegarstiften, deren Durchmesser
unterhalb der Weite des Analkanals
am Ende der Operation liegt. Der
Hegarstift wird in den After eingefliihrt
und so eine vorsichtige Dehnung des
Neo-Anus erreicht. Der Durchmesser
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der Hegarstifte wird allméhlich und
langsam so lange erhoht, bis die
AftergrofBe etwa der durchschnitt-
lichen Aftergréf3e eines gleichaltrigen/
gleichgewichtigen, gesunden Kindes
entspricht. Die Eltern bougieren
anfdnglich téglich, spéter in abnehmen-
der Haufigkeit. Die Dehnung kann
dem Kind zu Beginn sehr unangenehm
sein, soll aber nicht schmerzhaft sein;
sie muss vorsichtig durchgefihrt
werden, bei Schmerzfreiheit und ohne
Auftreten von Blutungen. Grundlage
dieses Konzepts ist, narbige Verengun-
gen oder einen Verschluss des neu-
gebildeten Afters zu vermeiden.

Die Durchfiihrung der Dehnungen
bedeutet fiir die meisten Eltern eine
groBe Uberwindung oder sie haben
Angst davor. Es ist wichtig, sich
diesen Vorgang gut erkldren und vom
behandelnden Arzt beibringen zu
lassen. Kleine Tipps von anderen
Eltern erleichtern oder vereinfachen
die Durchfuhrung oft (siehe auch
Beiblatt SOMA Nachsorgeheft).
Vielen Eltern hilft es in dieser Phase,
das zukiinftige Wohl des Kindes vor
Augen zu haben.

Es gibt auch andere Konzepte: Manche
Behandler fiihren die Bougierungen

nur in der Klinik und unter Narkose
der Patienten durch. Immer mehr
Operateure bougieren gar nicht oder
erst, wenn tatsichlich eine Stenose
aufgetreten ist.

Das Thema ,,Bougierung® wird in Fach-
kreisen teilweise kontrovers diskutiert.

VerschlieBen des kiinstlichen
Ausgangs

Ist die Durchzugsoperation gut verheilt

und der neuangelegte Anus hat eine
angemessene Weite erreicht, ist der
kinstliche Ausgang nicht mehr not-
wendig. Der Stuhl kann jetzt Gber den
neuen After ausgeschieden werden.

Deshalb wird ein bis drei Monate nach
der Durchzugsoperation der kiinstliche
Ausgang in einem weiteren Eingriff
verschlossen. Dabei werden die nach
auBen geleiteten Darmenden wieder
zusammengefihrt und die Bauchdecke
verschlossen — der kinstliche Darm-
ausgang wird ,,zurlickverlegt".

Das Kind beginnt, Stuhl durch den
neuen Darmausgang zu entleeren,
anfanglich hdufiger und eher flussig.
Die Haut im Windelbereich kann
wund werden. Durch spezielle
Cremes, Bader und weitere Hilfs-
mittel ldsst sich das Wundsein lindern.

Um das Wundsein und diese Anpas-
sungsstorung des Darmes zu vermei-
den wird mancherorts wenige Wochen
vor der Rickverlagerung Uber den
ausgeschalteten Darm Stuhl umgefiillt,
um den Enddarm und die GesadBhaut
auf die neue Aufgabe vorzubereiten.

Es kann einige Wochen dauern, bis der
Stuhlgang weniger haufig ist und eine

festere Form des Stuhlgangs erreicht
wird. Wichtig ist, dass Stuhl regelmafig
und in ausreichender Menge abgesetzt
wird.

Die Weite des Neo-Anus muss auch
nach Verschluss des kinstlichen
Ausgangs noch eine gewisse Zeit
Uberprift werden.

Die tédgliche Versorgung des Stomas sowie, falls notwendig, die
Dehnung des Afters mit den Hegar-Stiften lbernehmen in der Regel
die Eltern. Von diesen neuen Aufgaben fiihlen sich viele Eltern im
ersten Moment uUberfordert. Sie haben Angst, ihr Kind nicht richtig
zu versorgen oder ihm wehtun zu miissen. Das Wundsein stellt

eine weitere Belastung dar.

In dieser Zeit ist es ratsam, so viel Hilfe und Unterstiitzung wie

moglich anzunehmen: Spezialisierte Kinder-Stomatherapeuten helfen
den Eltern in der Klinik und zu Hause; praktische Tipps von anderen
erfahrenen Eltern erleichtern den Alltag. Erfahrungsaustausch auf
Treffen von Selbsthilfeorganisationen liefert oft aktuelle und wert-
volle Informationen.
So kénnen Eltern trotz der neuen, ungewohnten und oftmals
belastenden Situation ihr Kind liebevoll pflegen und umsorgen.
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Sind die Operationen im ersten
Lebensjahr abgeschlossen, ist es
wichtig, eine regelmaBige Nachsorge
durch die behandelnden Chirurgen
zu erhalten. Hierdurch werden ein
regelrechter Heilungsverlauf deutlich
beginstigt, Unsicherheiten und
Fragen gekldrt oder sich anbahnende
Schwierigkeiten frithzeitig erkannt
und behandelt. So kénnen zu Beginn
die Eltern und spéter die Betroffenen
selbst auch entsprechende Hilfen
und Hilfsmittel suchen und nutzen.

Sind anorektale Fehlbildungen
vollstandig heilbar?

Die behandelnden Chirurgen kénnen
aufgrund der Art der Fehlbildung und
der Erkenntnisse aus der Durchzugs-
operation eine Prognose stellen und so
eine Einschdtzung der moglichen spater
zu erwartenden Kontinenz oder Obsti-
pationsneigung abgeben. Diese Einschat-
zung entspricht nicht immer den Erwar-
tungen der Betroffenen oder ihrer Eltern.

Dazu ist es wichtig zu verstehen, dass
zum einen nicht alles, was urspringlich
nicht oder nicht ausreichend angelegt
war (z.B. die SchlieBmuskulatur oder
Nervenverbindungen zu Blase und
Darm), operativ so hergestellt werden

dungen

kann wie beim gesunden Menschen.
Zum andern kann die Operation nur
die anatomischen Voraussetzungen fiir
eine Funktion (z.B. Kontinenz) schaffen.

Im Allgemeinen werden Kinder mit
drei bis vier Jahren kontinent, d.h. sie
halten Stuhl und Urin und entleeren zu
einem selbst gewdhlten Zeitpunkt und
an einem selbst gewahlten Ort.
Patienten mit weniger komplexen
anorektalen Fehlbildungen haben gute
Chancen, kontinent zu werden.
Dennoch kénnen Probleme (z.B. bei
Stress, Infektionen, Klimawechsel)
auftreten, zumal sie haufig zur Verstop-
fung neigen. Rechtzeitig erkannt und
entsprechend therapiert ist dies in der
Regel gut behandelbar.

Kinder mit komplexen Varianten haben
ein groBeres Risiko, inkontinent zu
bleiben. Allerdings kann durch
erginzende MafBnahmen, wie das soge-
nannten Bowel Management, oft eine
ausreichende Sauberkeit erreicht
werden, so dass ein weitgehend
normales Leben geflihrt werden kann
(sogenannte soziale Kontinenz).

Je nach Begleitfehlbildung kénnen noch
weitere Funktionsstérungen hinzukom-
men, die nicht immer vollstdndig
behoben werden kénnen.

Die Kontinenz oder weitere
Funktionsstoérungen sind
abhangig von der Form der
Fehlbildung, der richtigen

Diagnose, den korrekt
durchgefiihrten Operationen
im frithen Kindesalter

sowie einer gewissenhaften
Nachsorge.

Welche Auswirkungen und Folgen
sind nach erfolgter Korrektur-
operation zu erwarten?

Zu beriicksichtigen ist immer, dass die
Folgen und Auswirkungen so individu-
ell sind wie die Form der Fehlbildung
selbst. Je nach Lebensalter des
Betroffenen kénnen sich die Funktions-
beeintrdchtigungen noch verdndern.

Verstopfung/Obstipation

Tritt anfanglich nach der Durchzugs-
operation und Rickverlegung des
kiinstlichen Ausgangs haufig diinner
Stuhlgang auf, kann es nach einiger Zeit
zu hartnickiger Verstopfung kommen.
Deshalb ist es wichtig, auf eine
ausreichende Stuhlentleerung zu
achten (Stuhlhdufigkeit und Stuhlmen-
ge). Die Verstopfung kann sich in

Appetitlosigkeit, Stuhlschmieren,
Bauchschmerzen, schmerzhaftem
Stuhlgang usw. duBern. Stuhlschmieren
kann eine Inkontinenz vortduschen
(sogenannte Pseudo- oder Uberlauf-
Inkontinenz).

Verstopfung verhindert nicht nur das
Erlernen der Kontinenz, sie kann bei
Kindern auch die Ursache von
Gedeihstorungen sein und z.B.
Harnwegsinfekte beglinstigen. Unter
medizinisch-therapeutischer Betreuung
ist die Verstopfung frihzeitig zu
erkennen und zu behandeln; dazu
stehen verschiedene Therapien und
Hilfsmittel zur Verfugung. Diese Mal3-
nahmen werden von erfahrenen Behan-
dlern auf den Einzelfall abgestimmt.

Eine nicht behandelte Verstopfung
kann langfristig den Dickdarm so stark
weiten, dass er sich nicht mehr
natlrlicherweise zusammenziehen und
arbeiten kann. Im Extremfall musste
dann der Darmabschnitt nach genauer
Abwaégung operativ behandelt werden.

Die Verstopfung ist nicht gleichzu-
setzen mit einem Darmverschluss.
Ein Darmverschluss liegt nur dann vor,
wenn die Stuhlpassage vollstandig
unterbrochen ist (z.B. durch Verwach-
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sungsstrange oder bei komplizierten
Hernien). Patienten mit einem
Darmverschluss erbrechen gallig,
haben meist kolikartige Bauchschmer-
zen und sind lebensbedrohlich krank.
Ein solcher Darmverschluss muss
unverziglich operativ behoben
werden.

Diinne Stiihle

Bei bestimmten Formen anorektaler
Fehlbildung oder wenn der Dickdarm
insgesamt zu kurz und zu aktiv ist,
kann der Nahrungsbrei nicht gentigend
eingedickt werden. Die Folge sind
hédufige, dinne Stuhlgénge.

Individuell auf den Patienten abge-
stimmt kénnen Erndhrungsumstellung,
Medikamente oder tigliche Darm-
spllungen helfen, eine weitgehende
soziale Kontinenz zu erméglichen.

Die Unterstltzung von erfahrenen
Behandelnden ist notwendig, ggf.

ist ein (Kinder-)Gastroenterologe
hinzuzuziehen.

Auch fir Betroffene mit
verbleibenden Stuhl-Proble-
men gibt es Hilfsmethoden

und Hilfsmittel, die eine
sogenannte ,,soziale Konti-
nenz‘ ermoglichen.

Harntrakt/Blasen-Nierenfunktion
Probleme mit dem Harntrakt sind in
vielen Féllen direkt mit anorektalen
Fehlbildungen verbunden. Haufige
Harnwegsinfekte kdnnen eine Folge

sein. Es kénnen auBerdem Harnverhalt,

Blasenentleerungsstérungen und/oder
Harninkontinenz auftreten. Gegebe-
nenfalls sind hier zusétzliche MafBnah-
men wie z.B. das Entleeren der Blase
durch regelmafBiges Katheterisieren
oder operative Eingriffe notwendig.

Es ist lebenswichtig, auftretende
Blasen- und Nierenfunktionsstérungen
rechtzeitig zu erkennen und zu behan-
deln, da sonst irreparable Schadigun-
gen der Nieren drohen. Rechtzeitige
Abklarung durch spezialisierte und
erfahrene Fachleute ist notwendig.

Storungen der Sexualfunktion

Mit Beginn der Pubertét kdnnen bei
manchen Patienten Stérungen der
Funktion der Geschlechtsorgane und
der Fruchtbarkeit auffallen. Die
Probleme ergeben sich einerseits
aufgrund einer durch die Fehlbildungen
selbst gestérten Anatomie oder auch
durch vorangegangene Operationen.

Mégliche Stérungen bei Madchen
kdnnen sein: Scheide oder Gebar-
mutter sind fehlgebildet (z.B. Doppel-

bildungen), das Menstruationsblut
kann nicht ungehindert abflieBen.

Mogliche Stoérungen bei Jungen kénnen
sein: gestdrte Ejakulation, wieder-
kehrende Nebenhodenentziindungen,
Verdnderungen oder Engstellen der
Samenbldschen oder der Samenleiter
oder Harnréhrendivertikel als Uber-
bleibsel der Enddarmverbindung.

Diese begleitenden Funktionsstérun-
gen kénnen, aber mussen nicht auf-
treten. Allerdings ist die Abklarung im
entsprechenden Alter des betroffenen
Patienten (bei Mddchen zwischen
beginnender Brustentwicklung und vor
Eintritt der Menstruation; bei Jungen
mit Beginn der Schambehaarung)
notwendig. Dies sollte von Gyndko-
logen bzw. Urologen bzw. Kinderchi-
rurgen abgeklart werden, die Uber
Erfahrung mit dieser Fehlbildungs-
kombination verfugen.

Psychische Belastungen

Haufige Krankenhausaufenthalte und
Behandlungen kénnen sehr belastend
sein und z.B. Unsicherheit, Angste
und vermindertes Selbstwertgefuhl
hervorrufen. Wenn die Stuhl-

oder Blasenkontinenz nicht ausrei-
chend oder die Funktion der Sexual-

organe beeintrachtigt ist, kann es auch
zu psychischen Problemen kommen.

Doch auch hier gibt es Hilfen: Familie,
Freunde, Hilfe durch entsprechende
Fachleute und der Kontakt zu Gleich-
betroffenen kénnen mafBgeblich zur
Bewdltigung der Belastungssituation
beitragen.
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Prognose,

Therapiemdglichkerten
nach der operativen Korrektur

Welche Therapiemdéglichkeiten
gibt es bei anorektalen Fehl-
bildungen nach der operativen
Korrektur?

Es gibt zahlreiche Mdglichkeiten, eine
kinstliche Kontinenz, die sogenannte
soziale Kontinenz, zu erreichen. Hier
soll ein kurzer Uberblick tiber diese
Hilfsmittel und MaBnahmen gegeben
werden, die betroffene Patienten ab
dem Alter von ca. drei Jahren bis ins
Erwachsenenalter nutzen kénnen.

Je nach Alter und Entwicklungsstand
des Patienten kdnnen diese selbstdndig
angewendet werden und machen so
die Betroffenen unabhingig.

Verschiedene Formen von
Kontinenztraining

Diese Methoden sollten in dem Alter
begonnen werden, in dem die Sauber-
keitserziehung bei einem gesunden
Kind stattfindet (also ca. im Alter von
3—4 Jahren). Sie erfordern einen gewis-
sen Entwicklungsstand des betroffenen
Kindes, sind zeitaufwendig und langwie-
rig, kdnnen aber zu einer Kontinenz-
verbesserung verhelfen.

Voraussetzung ist, dass SchlieBmuskeln
und Nervenverbindungen wenigstens
teilweise vorhanden sind.
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Auch fiir die Nachsorge-
maBnahmen gilt: Kenntnisse
und Erfahrungen mit dem

Krankheitsbild sind die
Voraussetzung fiir den
Behandlungserfolg.

Einlauf/Darmspiilungen/
Darm-Management (,,Bowel
Management®)

Hierbei wird der Darm regelmaBig mit
einer individuell abgestimmten Menge
an Wasser, ggf. mit bestimmten Zu-
sdtzen, in einer bestimmten Technik
gespllt. Diese Technik wird meist im
Krankenhaus erlernt und kann dann zu

Hause selbstidndig angewendet werden.

Diese Darmspilungen werden indi-
viduell auf den Patienten abgestimmt
und unter Umstdnden mit anderen
MaBnahmen kombiniert. Einfache
Einldufe sind in der Regel nicht
ausreichend.

Je nach Bedarf wird das sogenannte
Bowel Management einmal tédglich, alle
zwei Tage oder in anderem Rhythmus
durchgefiihrt. Ziel ist, eine soziale
Kontinenz und ein windelfreies Leben
zu erreichen.

Im Kindesalter werden diese Spilun-
gen durch die Eltern bzw. Betreuungs-
personen vorgenommen, spater
kénnen sie vom Betroffenen selbst
durchgefihrt werden.

Medikamentose Therapie

In Abhdngigkeit von den im Vorder-
grund stehenden Beschwerden —
haufige, diinne Stithle oder Verstop-
fung — kénnen auch Medikamente von
Nutzen sein. Bei hdufigen, dinnen
Stthlen kénnen Medikamente ein-
gesetzt werden, um die Darmbeweg-
lichkeit (Motilitat) zu verlangsamen.
Liegt eine Verstopfung vor, kdnnen
stuhlauflockernde, stuhlformende
Medikamente oder Gleitmittel hilfreich
sein. In beiden Féllen ist die Dosis
individuell und unter drztlicher Aufsicht
einzustellen.

Eine weitere Hilfe bei der Entleerung
kénnen die sogenannten Abflhrzapf-
chen bieten, die nach Einflhrung in
den After die Stuhlentleerung unter-
stltzen.

Erndhrung

Je nach vorliegender Stuhlentleerungs-
stérung sind bestimmte Nahrungs-
mittel zu meiden oder zu bevorzugen.
Eine ausreichende Flissigkeitszufuhr

ist auf jeden Fall zu beachten. Eine
medizinische Erndhrungsberatung
kann zusdtzlich hilfreich sein.

OOOOBOOOOOOOOO OB OO OO OO

Die Betroffenen bzw. anfanglich deren Eltern
sollten im Besitz der OP-Berichte, der Befund-
berichte und der Arztbriefe sein, um diese

auch z.B. im Ausland/Urlaub, im Notfall oder
auch bei spaterer Abklarung und offenen
Fragen zur Verfiigung zu haben.

Die Befunde und Berichte sollten von Anfang an
in einem Befundordner gesammelt werden.

OO QOO OO OO OO

Physiotherapie

Weitere Moglichkeiten, die die Darm-
und Blasenfunktion beeinflussen kénnen,
sind verschiedene Formen von Physio-
therapie, wie zum Beispiel das Becken-
boden-Training und die Osteopathie.
Speziell ausgebildete Physiotherapeu-
ten sollten dafur aufgesucht werden
(siehe auch SOMA Themenheft
,,Physiotherapie™).

Eltern, Patienten und
Fachleute tragen gemeinsam

Verantwortung fiir eine
gute Nachsorge.
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Prognose, Verlauf und

Analtampons

Es gibt sie in verschiedenen Formen
und GréBen und sie kénnen bei
Kindern ab finf Jahren benutzt
werden. Hierbei wird der Analkanal
durch Einflhren des Tampons voriber-
gehend ,,abgedichtet".

Der Stuhl soll so im Darm zuriick-
gehalten und das Entweichen des
Geruchs nach auf3en verhindert
werden. |hr Einsatz kann fur kurze
Zeit (wenige Stunden) z.B. beim

Sport oder Schwimmen, aber auch

in Stress- oder Prifungssituatio-

nen hilfreich sein. Nicht alle Betroffen-
en vertragen Analtampons; sie kdnnen
im Darm ein unangenehmes Druck-
geflhl hervorrufen. Sie helfen nur bei
sogenannter Teilkontinenz; bei
Inkontinenz sind sie nicht hilfreich.

QOO OO OO OISO OGSO

Unklarheiten oder ein Nichtverstehen
medizinischer Sachverhalte auf Seite

des Betroffenen bzw. dessen Eltern kénnen
nur durch Nachfragen behoben werden!
Scheuen Sie sich nicht zu fragen,

wenn Sie etwas nicht verstanden haben.

OOOOOOOOOOOOOOOOOOOOOOOO OO OGO
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Windeln und Einlagen

Sie helfen, Kleidungsstlicke sauber zu
halten. Langfristig bedeuten sie jedoch
fur den Betroffenen eine psychosoziale
Belastung, da der Stuhlgeruch von

der AuBBenwelt wahrgenommen und
das Tragen von Windeln ab einem
bestimmten Alter nicht sozial akzep-
tiert wird. Inzwischen wird moderne
Kontinenzwdsche angeboten, viele
Patienten bevorzugen es, diese statt
Windeln zu tragen.

Spiilstoma

Manche Behandler ziehen in einigen
Féllen bei Kindern, die mit regelmafi-
gen Darmspulungen sozial kontinent
sind, die Anlage eines , kontinenten
Spilstomas" in Erwdgung (MACE =
Malone Antegrade Continent Enema).
Dabei handelt es sich um ein konti-
nentes Stoma, bei dem das Kind keinen
Beutel oder dergleichen hat. Fast
immer kann das Spulstoma mit Hilfe
des Blinddarmes (Appendix) angelegt
werden. Ein Ende des Blinddarms
verbleibt im Anfangsteil des Dickdarms
(Zoekum), das andere Ende wird in
den Bauchnabel gendht. Der Spiilka-
theter kann dann, statt Uber den After,
direkt Uber den Bauchnabel in den
Dickdarm eingefiihrt werden. An-
schlieBend kann der Darm leergespilt

werden. Nach der Spulung wird der
Katheter einfach entfernt und erst bei
der ndchsten Spiilung wieder einge-
fahrt. Das Stoma verschwindet
regelhaft im Nabel und ist nicht
sichtbar. Das EinfUhren des Katheters
ist in der Regel nicht schmerzhaft.

Far dltere Kinder kann diese Methode
vorteilhaft sein, wenn sie nicht ,,von
unten” Uber den After spilen wollen
und die Spullésung in die Toilette
entleert wird.

Re-Operationen und sog. ,,Kontinenz
verbessernde Operationen®

Nach Ausschépfung aller konservativen
MafBnahmen und bei entsprechender
Diagnose kann in Einzelféllen von ano-
rektaler Fehlbildung mit guter Konti-
nenzprognose ein operativer Eingriff
indiziert sein. Nicht immer kann damit
die Kontinenz verbessert werden,
deshalb ist eine genaue und verant-
wortungsvolle Abklarung durch einen
erfahrenen Behandelnden notwendig.
Bei jeder Re-Operation — besonders
bei den sogenannten Kontinenz
verbessernden Operationen — ist es
ratsam, mehrere Fachdrzte zu kon-
sultieren, bevor eine Entscheidung
getroffen wird.

Kinstlicher Darmausgang

Wenn auch nach Ausschépfung aller
Therapiemdglichkeiten keine ausrei-
chende soziale Kontinenz erzielt wird,
kann in Einzelfdllen auch ein perma-
nenter kinstlicher Darmausgang
angelegt werden (z.B. bei Patienten
mit Kloakenekstrophie oder nach
Verlust des kompletten Dickdarms).
Dies kann die Lebensqualitdt erheblich
verbessern.

Sonstige Therapien und Hilfen
Weitere hilfreiche Behandlungsmog-
lichkeiten sind z.B. psychotherapeu-
tische Unterstltzung oder die
Homdopathie. Es gibt auch interdiszi-
plindre MaBBnahmen, die verschiedene
Hilfsmittel und Methoden kombinie-
ren. Auch ein Biofeedback-Training
kann dazu beitragen, Kontinenz zu
erlernen und zu trainieren.

Sorgfiltige Nachsorge
verbessert die Lebens-

qualitiat des Betroffenen.
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Prognose, Verlauf und Hilfen

Welche Therapie ist die richtige?

Individuelle Lésungen missen gefun-
den werden, die auch mit Alltag,
Schule oder Beruf rdumlich und zeit-
lich zu vereinbaren sind. Der Erfolg der
Hilfsmittelanwendungen ist genauso
wichtig wie eine gréfBtmdgliche
Selbstindigkeit des Patienten.

Warum ist Nachsorge wichtig?

Anorektale Fehlbildungen kénnen ein
Leben lang Funktionsstérungen des
Darms, der Blase und der Geschlechts-
organe mit sich bringen. Eine kontinu-
ierliche Nachsorge bedeutet, die
Folgen der angeborenen Fehlbildung
auch nach der Korrekturoperation zu
kennen, sich regelmafigen Kontroll-
untersuchungen zu unterziehen und,
falls notwendig, Hilfsmittel anzuwenden.

QOO OO OO OO OGO

In den SoMA Infomaterialien findet man
Hilfestellung im alltaglichen Umgang mit der
Fehlbildung und der Nachsorge.

Die Nachsorgehefte Anorektale Fehlbildung
helfen, den Behandlungsverlauf zu begleiten.

In ihnen ist ein detailliertes Nachsorgeprogramm
abgebildet.

OOOOOOOOOOBOB OO OO OO O OGO
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Eine kontinuierliche Nach-
sorge kann weitere Klinik-

aufenthalte und zusitzliche
Operationen verhindern.

Auch kann durch eine schlechte
Nachsorge ein gutes postoperatives
Ergebnis durch chronische Ausweitung
(Dilatation) des Mastdarms (Rektum)
zu einer deutlichen Verschlechterung
der Kontinenzprognose fiihren.

Eine stetige, aufmerksame, aber
unverkrampfte Beobachtung zunéchst
seitens der Eltern, dann der Betroffe-
nen selbst, hilft, die eventuellen
Beeintrdchtigungen zu erkennen und
anzunehmen. Dann wird auch bei
Auffilligkeiten in der psychischen oder
physischen Entwicklung rechtzeitig
gehandelt.
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Weitere Hilfe, Ansprechpartner
und Unterstltzung

OOOOOOOOOOOBOOOOOOOOBOOOO OGO OGO
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Wer ist Ansprechpartner fiir
Diagnose, Prognose und Therapie?

Anorektale Fehlbildungen berihren
viele medizinische und therapeutische
Disziplinen. Deshalb sind je nach Art
der Fehlbildung und der Begleitfehl-
bildungen und auch je nach Alter des
Betroffenen die Ansprechpartner
unterschiedlich. Diagnose und
Prognose erstellen im Kindesalter
Kinderchirurgen, gegebenenfalls
zusammen mit Kinderurologen. Fir
weitere Probleme im Jugendalter gibt
es auch Kinder- und Jugendgynidkolo-
gen.

Im Erwachsenenalter sind Chirurgen,
Proktologen, Gastroenterologen,
Urologen und Gynikologen die
Ansprechpartner.

Bei Therapiemdglichkeiten helfen
Pflegefachkréfte (Krankenpfleger,
Urotherapeuten, Stomatherapeuten),
Kontinenzberater, Physiotherapeuten,
Osteopathen, Psychotherapeuten
sowie Homdopathen.

Noch gibt es in Deutschland keine
offiziell ausgewiesenen und zertifi-
zierten Zentren fur anorektale Fehl-
bildungen, jedoch Spezialsprechstun-
den und bei der Behandlung dieser
Fehlbildung erfahrene Fachleute. Auf
europdischer Ebene gibt es seit kurzem
europdische Referenznetzwerke
(http:/leurogen-ern.eu), die die Zentren-
bildung auch auf nationaler Ebene
voranbringen werden. Denn fur die
Betroffenen ist es wichtig, dass
Diagnostik, chirurgische Eingriffe und
eine umfassende Nachsorge ganzheit-
lich und interdisziplindr in einem
Zentrum abgedeckt sind.

Da anorektale Fehlbildungen zu den
seltenen Erkrankungen gehdren,
kann heute nicht davon ausgegangen
werden, dass alle Behandler der
genannten Fachdisziplinen tber die
Fehlbildung und ihre Konsequenzen
informiert sind. Aber fir die korrekte
Diagnose, Operation, Behandlung
und Nachsorge missen Fachleute
aufgesucht werden, die nachweislich
Erfahrung mit Patienten mit anorek-
talen Fehlbildungen gesammelt haben.

Gibt es eine finanzielle
Unterstiitzung?

Je nach Auspragung der anorektalen

Fehlbildung und ihrer Begleitfehlbil-
dungen und aktuellem Zustand des
Patienten kénnen auf Antrag beim Ver-
sorgungsamt ein Grad der Behinde-
rung von bis zu 100 Prozent und ggf.
zusdtzliche Merkzeichen anerkannt

werden. So kénnen entsprechende

steuerliche und weitere Entlastungen
in Anspruch genommen werden.

Je nach Form der Fehlbildung und

Zeitaufwand fUr Therapie und Pflege
kann ein Antrag auf Pflegegeld bei den
Krankenkassen gestellt werden.

Der Austausch mit anderen
Eltern, mit Betroffenen
oder mit einer Selbsthilfe-

organisation kann bei der
Suche nach geeigneten
Behandlungsméglichkeiten
hilfreich sein.

Welche Hilfen kénnen Selbsthilfe-
organisationen leisten?

m Erfahrungsaustausch Uber die
Alltagssituation

= Hilfe und Beratung bei den beson-
deren Herausforderungen, die
mit dieser seltenen angeborenen
Fehlbildung verbunden sind

m Gemeinsame Seminare und
Freizeiten fur die Betroffenen und
ihre Angehorigen

m Patientenverstandliche Informations-
materialien und Veranstaltungen mit
Fachleuten

m Interessensvertretung der Patienten
gegenliber Kostentrdgern und
Fachleuten in Klinik und Praxis

m FSrderung von Forschung und
Wissenschaft im Bereich anorektaler
Fehlbildung (siehe hierzu auch
www.cure-net.de; www.arm-net.eu)

® |Internationale Zusammenarbeit
in den europdischen Referenznetz-
werken (http:/leurogen-ern.eu)
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Prognose, Verlauf und Hilfen

Welche Selbsthilfe-Organisationen

oibt es?

Anorektale Fehlbildungen

SoMA eV.
Selbsthilfeorganisation fir Menschen
mit Anorektal-Fehlbildungen

Mit konkreten Projekten wendet sich
SoMA elV. an Menschen mit anorek-
taler Fehlbildung in verschiedenen
Altersstufen: Eltern betroffener Kinder,
betroffene Kinder und Jugendliche
sowie erwachsene Betroffene.

Unterstltzt durch einen wissenschaft-
lichen Beirat ist es Ziel, Informationen,
Erfahrungsaustausch und Hilfestellung
anzubieten. SOMA e.V. ist bundesweit
und im deutschsprachigen Ausland
tdtig und bietet Ansprechpartner in
den verschiedenen Bundeslandern
sowie in Osterreich. Im Jahr 1989
gegrindet hat SOMA e.V. derzeit
Uber 1.200 Mitglieder

(Stand Januar 2022).

Mehr Informationen unter
www.soma-ev.de
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Internationale Selbsthilfe-
organisationen fiir
anorektale Fehlbildungen

SoMA Austria
Mazeena Mohideen, Obfrau
mazeena.mohideen@soma-austria.at

VA — Vereniging Anusatresie
(Niederlande)
www.anusatresie.nl

AIMAR — Associazione lItaliana
Malformazioni Ano-Rettali (Italien)
www.aimar.eu

PTN — Pullthrunetwork (USA)
www.pullthrunetwork.org

Weitere Organisationen finden Sie
unter www.soma-ev.de

Begleitfehlbildungen

Selbsthilfegruppe fiir Blasen-
ekstrophie/Epispadie
www.blasenekstrophie.de

KEKS e.V.

Patienten- und Selbsthilfeorganisation
fur Kinder und Erwachsene mit
kranker Speiseréhre

www.keks.org

Weitere Organisationen finden Sie
unter www.soma-ev.de

Krankheitsiibergreifende
Organisationen

ACHSE e.lV.

Allianz chronisch seltener
Erkrankungen
www.achse-online.de

Deutsche ILCO
Vereinigung fiir Stomatrager
www.ilco.de

Deutsche Kontinenzgesellschaft e.V.
www.kontinenz-gesellschaft.de

EURORDIS

European Organisation for Rare
Disorders

www.eurordis.org

Kindernetzwerk e.V.
Kindernetzwerk fur Kinder, Jugend-
liche und (junge) Erwachsene mit
chronischen Krankheiten und
Behinderungen
www.kindernetzwerk.de

Selbsthilfe Stoma-Welt e.V.
Selbsthilfeportal — Erfahrungsaustausch
und Informationen fur Stoma-Trager
www.stoma-welt.de
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Anatomie und Fachbegriffe

Anorektale Fehlbildungsformen
welblich

Normale Anatomie beim
weiblichen Neugeborenen

Uterus/Gebdrmutter

Rektum/Darm

Blase

Urethra/Harnréhre

Vagina/Scheide

Anus/Darmausgang

000000 % % Y e e S S S RS

Kloakale Fehlbildung

Damm, Scheide und Harnrohre
muinden in einen gemeinsamen Kanal.
Dabei kann die Lidnge dieses gemein-
samen Kanals variieren. Ist er langer
als 3 cm, sind die Behandlung und die
Folgen komplexer.
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QOGO OOOOOBOOOOGOOOOOOE

ARM* mit rekto-perinealer Fistel
Die Fistel mindet weiter vorne
zwischen Analgriibchen und Scheiden-
vorhof.

QOOOOOIVOOOOOOOOBOIOOOOOOOBGOOOOOOS

ARM* mit rekto-vestibulirer Fistel
Die Fistel mindet in den Scheiden-
vorhof.

— Haufigste Form —

DOOOOOOOOOOOOOOODODOBOOOOGOOGAIGOOE

ARM* mit rekto-vaginaler Fistel
Die Fistel mindet in die Scheide.
— Haufigkeit geringer als 19 —

* ARM = anorektale Malformation = anorektale Fehlbildung
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Anorektale Fehlbildungsformen
mannlich

Normale Anatomie beim
minnlichen Neugeborenen

Rektum/Darm
Blase

Anus/Darmausgang

000000 % e e S S S RS

ARM* mit rekto-vesikaler Fistel
Die Fistel mindet in den Blasenhals.
— Haufigkeit ca. 10% —
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ARM* mit rekto-perinealer Fistel
Die Fistel mindet vor dem Anal-
gribchen in der Haut des Dammes,
des Hodensacks oder des Penis.

QOGO OOOOOIOBOOOOOG OO

ARM* mit rekto-urethraler Fistel
Die Fistel verlauft vom Rektum zur
Harnréhre.

— Haufigste Form —

Prostatische Harnrohre
Fistel mindet in der oberen
Harnréhre — hdéhere Form.

Bulbiare Harnrohre
Fistel mindet in der unteren
Harnréhre — tiefere Form.

* ARM = anorektale Malformation = anorektale Fehlbildung
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Anorektale Fehlbildungsformen
welblich und mannlich

QOO OO OO OO O OO
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Rektumatresie

Die Anal&ffnung ist zwar an der
Sollstelle angelegt, aber der Analkanal
oder Mastdarm sind unterbrochen,
z.B. durch eine Membran oder durch
einen fehlenden Darmabschnitt.

Tritt bei weniger als 1% auf.

Bei den Abbildungen wurden nicht alle mdglichen Varianten anorektaler
Fehlbildung berticksichtigt und abgedruckt, wie z.B. die

anorektale Fehlbildungen ohne Fistel: Hier endet der Dickdarm blind
ohne Verbindung zur Haut oder einem anderen Organ. Das tritt sehr
selten auf (ca. 5%, gehduft jedoch bei Trisomie 21/Down-Syndrom).

Weitere zum Teil noch seltener vorkommende Varianten einer anorektalen
Fehlbildung sind z.B. Pouch colon, Y- oder H-Fistel oder eine angeborene

Anal-/Rektumstenose.
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Kloakenekstrophie

Die komplexeste Form anorektaler Fehlbildung; ist zwingend mit einer Omphalo-
zele kombiniert. Die ekstrophierte Blasenschleimhaut wird durch ein ebenfalls
ekstrophiertes Darmfeld in zwei Hilften geteilt. Am Darmfeld sind mindestens
zwei Offnungen zu erkennen: eine obere, durch die der Diinndarm meist riissel-
férmig prolabiert, und eine untere, die in den rudimentéren, blind endenden
Dickdarm fuhrt. Dazu gehéren ein gespaltenes duf3eres Genital, ein gespaltenes
knéchernes Becken und Begleitfehlbildungen. Blase und Darm liegen offen auf der
Bauchdecke. Tritt sehr selten auf — ca. 3-5 Kinder pro Jahr.
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Fachbegriffe
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Analatresie

wird immer noch haufig als Ober-
begriff fir Anorektalfehlbildungen
benutzt, aber bezeichnet nur den
Verschluss oder das Fehlen des
Analkanals

Analstenose
Verengung des Anus

Anatomie

Lehre vom Aufbau des Organismus;
Gestalt, Lage und Struktur von Kérper-
teilen, Organen, Gewebe oder Zellen

anorektal
den After und den Mastdarm
(Rektum) betreffend

anteriore Analektopie
Verlagerung des Afters weiter nach
vorne

Anus, anal
After, den After betreffend

Anus praeter — Kolostoma
kinstlicher Dickdarmausgang

Atresie

angeborener Verschluss oder Nichtan-
lage von Hohlorganen oder natirlichen
Kérperdffnungen

Biofeedback

eine verhaltenstherapeutische
Methode, bei der Verdnderungen, z.B.
die Haltefunktion der analen Schlie3-
muskulatur, mit technischen Hilfsmit-
teln sichtbar gemacht werden

bougieren
dehnen, aufdehnen, mit Hilfe von
Metall(Hegar-)Stiften dehnen

Bowel Management
Darmtrainingsmethode, um eine
soziale Kontinenz zu erzielen (indivi-
duell abgestimmte Darmspulungen/
Einlaufe, teilweise in Didt- und
Medikamenten-Kombination)

Damm

beim Madchen: Region zwischen
hinterem Ende des Scheideneingangs
und analer Sollstelle;

beim Jungen: Region zwischen
Hodensack und analer Sollstelle

distales Kolostogramm
Kontrastdarstellung des nach analwérts
fihrenden Kunstafterschenkels des
Dickdarms

Down-Syndrom

genetische Erkrankung, bei der das
Chromosom 2| dreifach vorliegt
(Trisomie 21)

Ejakulation
Samenerguss

Ektopie
siehe anteriore Analektopie

Endoskop

Instrument zur Untersuchung (Endo-
skopie) der Innenflichen von Hohl-
organen (z.B. Magen-Darm-Kanal,
Blase, Rektum)

Fistel

Abnorme, bei ARM angeborene
Verbindung ,,Kommunikation"
zwischen zwei Hohlorganen bzw.
zwischen einem Hohlorgan und der
Kérperoberflache

genetisch
erblich bedingt, die Vererbung
betreffend

Hegarstifte

runde, gerade oder leicht gebogene
Metallstdbe mit definiertem Durch-
messer und konischer Spitze zur
Kalibrierung bzw. zur schrittweisen
Weitung eines neu angelegten, noch
nicht ausreichend weiten Anus

Hernien

Verlagerung von Eingeweideanteilen
(Bruchinhalt) aus der Bauchhohle
durch eine angeborene oder erwor-
bene Offnung (Bruchpforte) in eine
Ausbuchtung des parietalen Bauchfells
(Bruchsack), umgeben von Unterhaut-
gewebe und Haut (Bruchhdillen)
[parietales Bauchfell = die Bauchwand
innen auskleidendes Bauchfell]

lleostoma
kinstlicher Ausgang des Dinndarms

lleus

Darmverschluss; Unterbrechung der
Darmpassage mit akut lebensbedroh-
lichen Folgen, wenn der Verschluss
nicht unverziglich operativ behoben
wird

In-vitro-Fertilisation

kinstliche Befruchtung von instru-
mentell entnommenen Eizellen mit
Spermazellen im , Reagenzglas'.

Nach hormoneller Stimulation werden
Eizellen vom Eierstock durch transvagi-
nale oder laparoskopische Punktion
gewonnen, mit speziell aufbereiteter
frischer oder tiefgefrorener Samen-
flissigkeit in einem Nahrmedium
zusammengebracht und in einem
Brutschrank inkubiert.
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Inkontinenz

die Unfdhigkeit, Harn oder Stuhlgang
willentlich zurlickzuhalten und an
einem selbstgewahlten Ort zu einer
selbstgewdhlten Zeit zu entleeren

irreparabel
nicht zu beheben, nicht wiederherstell-
bar

katheterisieren

EinfUhren eines Katheters (speziell
geformter, diinner Schlauch aus
Kunststoff oder Silikon) z.B. Uber die
Harnréhre in die Harnblase, um z.B.
die Blase zu entleeren

kaudal
am unteren Kérperende gelegen

kaudales Regressionssyndrom/
kaudale Dysplasie

Spektrum von angeborenen Fehlbil-
dungen, deren gemeinsames Merkmal
die anorektale Anomalie und das
Fehlen des Kreuzbeins (Sakrum) ist, bis
hin zu der schwersten Form mit Fusion
der unteren Extremitdten (bekannt
als Sirenomelie oder ,,Meerjung-
frau-Syndrom”)

Kernspin-Tomogramm/-graphie

Ein (schnitt-)bildgebendes Verfahren
zur Darstellung der inneren Organe
mit Hilfe von Magnetfeldern, d.h.

ohne Rontgenstrahlen oder andere
ionisierende Strahlen. Sie wird auch
Magnet-Resonanz-Tomographie (MRT)
genannt.

Kloakenekstrophie

komplexe und schwerste Form
anorektaler Fehlbildung, veraltet
vesikointestinale Fissur
(Erlduterung S. 37)

Kloakenfehlbildung
Blase, Scheide und Darm minden in

einen gemeinsamen Kanal
(Abbildung S. 32)

kolikartig
anfalls- und krampfartig schmerzhaft

Kolostoma (Kolostomie)
kinstlicher Dickdarmausgang (Anlage
eines kinstlichen Ausgangs)

Kontinenz

Féhigkeit, Harn oder Stuhlgang
willentlich zurlickzuhalten und an
einem selbstgewdhlten Ort zu einer
selbstgewdhlten Zeit zu entleeren

Kolostoma (Kolostomie)
1 M g?l |'
’ Proximales

M | Stoma

Distales
| Stoma
L

Blase

MACE, Malone-Stoma
,kontinentes Spilstoma"
(Erlduterung siehe Text S. 24)

Mastdarm — Rektum — Enddarm
unterster Abschnitt des Dickdarms:
Hier wird der Kot vor dem Absetzen
zwischengespeichert und 16st so
beim Gesunden den Stuhldrang aus.

Meningozele

angeborene Spaltfehlbildung der
Wirbelsdule mit Vorwélbung der
Rickenmarkshdute

Miktionszysto-Urethrogramm
(MZU oder MCU)

meist retrograde (mit einem Katheter
Uber die Harnréhre in die Blase)
Kontrastmittelfillung der Blase und
anschlieBende Réntgenuntersuchung
des ableitenden Harnsystems vor,
wahrend und nach Miktion (Harnaus-
scheidung)

minimalinvasive Chirurgie/MIC
endoskopisches Operationsverfahren
ohne operative Eréffnung einer
Kérperhdhle, wobei ein Endoskop mit
Videokamera und die Operations-
instrumente Uber kleine Schnitte

(3—5 mm) eingefiihrt werden

MACE, Malone —Stoma

Motilitat des Darms

unwillkiirlich, vegetativ gesteuerte
Bewegungsabldufe; Gesamtheit der
unwillkirlichen, vegetativ gesteuerten
Muskelbewegungen; Beispiel: Peristaltik
= fortschreitende Bewegung in
Hohlorganen wie Magen, Darm oder
Ureter (Harnleiter)

Neuralrohrdeffekt

angeborene Spaltfehlbildung des
Rickenmarks, der Rickenmarkshaute
und der Wirbelsdule wegen eines
ausgebliebenen oder unvollstdndigen
Verschlusses des Neuralrohrs in der
Embryonalentwicklung

Obstipation
Verstopfung

OEIS-Syndrom
Omphalozele-Ekstrophie-Imperforate
Anus-Spina bifida; (Imperforate Anus
= Analatresie) — eine andere Bezeich-
nung fur Kloakenekstrophie

Omphalozele

angeborener Bauchwanddefekt am
Nabelschnuransatz mit Vorfall von
Dunn- und Dickdarm sowie Teilen der
Leber in einen Brucksack
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Osteopathie

Die Osteopathie ist eine manuelle
Form der Medizin und dient dem
Erkennen und Behandeln von Funkti-
onsstérungen. Dazu nutzt sie eigene
Techniken, die mit den Handen
ausgefiihrt werden. Sie ist eine
ganzheitliche Form der Medizin.

perineal
die Dammgegend betreffend

perineale Fistel

Die Fistel mtndet auf dem Damm:
beim Madchen vor dem Analgriibchen
und hinter dem Scheidenvorhof.

Beim Jungen kann sie vor dem
Analgribchen gelegen sein oder im
Bereich der Mittellinie bis zum Penis
kurz unterhalb der Eichel ziehen.

Physiotherapie

Krankengymnastik, um Bewegungen
und Koérperfunktionen zu Uben oder
ins Gleichgewicht zu bringen

Pouch colon

seltene Sonderform einer Rektum-
atresie: Das absteigende Kolon endet
in einer sackartigen Erweiterung ohne
Verbindung zum Urogenitaltrakt oder
zum Damm.

Prognose
Einschdtzung des zu erwartenden
Krankheitsverlaufs

Proktologe
Facharzt fur Erkrankungen des

Enddarms

PSARP

posteriore-sagittale-anorektale Plastik;

Operationsmethode bei anorektaler
Fehlbildung

Rektum
Mastdarm, Enddarm

Rektumstenose/Rektumatresie
Form anorektaler Fehlbildung
(siehe Seite 36)

rudimentar
verkimmert, unentwickelt

Sonographie

Anwendung von Ultraschall als
(schnitt-)bildgebendes Verfahren zur
Untersuchung z.B. von inneren
Organen in der Medizin

soziale Kontinenz

eingeschrankte Kontinenz, die es den
Betroffenen aber mit Hilfe von Heil-
und Hilfsmitteln erlaubt, ihren
individuellen Aktivitdten des taglichen
Lebens nachzugehen und am gesell-
schaftlichen Leben teilzunehmen

Spina bifida

,,offener Ruicken"; Spaltbildung von
Wirbelbdgen, Rickenmarkshauten und
Rickenmark

Stenose
Verengung

Stoma

(griech.) Mund, Offnung; hier die
chirurgisch hergestellte Offnung z.B.
des Dickdarms zur Kérperoberflache

teratogen
Missbildungen bewirkend z.B. durch
fruchtschadigende Umweltfaktoren

&

urodynamische Untersuchung

ein Messverfahren, bei dem z.B. mit
Hilfe von Druckaufnehmern und
Elektroden die Funktionsweise der
Harnblase untersucht werden kann.
Einzelne Schritte sind die Uroflowme-
trie (Messung des Harnflusses — nicht
invasiv), die Blasendruckmessung und
die Druckflussmessung in Kombination
mit der Elektromyographie des
Beckenbodens.

VATER- oder
VACTERL-Assoziation

eine Kombination von Fehlbildungen
(siehe Seite 1)

vesikointestinale Fissur
schwerste und ausgepragteste Form
von Bauchwanddefekten; andere
(veraltete) Bezeichnung fur Kloaken-
ekstrophie und OEIS-Syndrom

Zystoskopie
Blasenspiegelung
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Hinwels
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Die vorliegende Broschiire wurde nach bestem Wissen und Gewissen erstellt
und lehnt sich in den Grundsétzen an die Leitlinien der Deutschen Gesellschaft fiir
Kinderchirurgie in der Fassung von 2013 an. Dariber hinaus stitzte sich der
Herausgeber auf die Beratung durch Mitglieder seines wissenschaftlichen Beirats
und weitere kooperierende Fachleute.

Die Broschire erhebt keinen Anspruch auf Vollstandigkeit oder Einzigartigkeit.
Sie kann nicht die Meinung aller behandelnden Parteien wiedergeben, zumal sich
die Diskussion tber Behandlungsméglichkeiten in einem stetigen Fluss befindet.
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Danke fur Beratung

und Forderung
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Fachberatung

Wir bedanken uns bei den Mitgliedern des interdisziplindren Fachbeirats
von SoMA eV, die diese Broschire miterarbeitet und auf fachliche Richtigkeit

durchgesehen haben.

Forderung

Die Uberarbeitete 5. Auflage wurde mit freundlicher
Unterstitzung der »GKV-Gemeinschaftsforderung
Selbsthilfe auf Bundesebene« im Rahmen der kranken-
kassenindividuellen Férderung nach § 20 h SGB V
finanziert.

Folgende Bundesverbdnde der Krankenkassen haben
sich zur »GKV-Gemeinschaftsférderung Selbsthilfe auf
Bundesebene« zusammengeschlossen: der Verband der
Ersatzkassen (vdek), der AOK-Bundesverband GbR,
der BKK Dachverband e.V., der IKK eV., die Knappschaft
sowie die Sozialversicherung fiir Landwirtschaft,
Forsten und Gartenbau.

Fur die Inhalte dieser Veréffentlichung ist die Selbst-
hilfeorganisation verantwortlich. Etwaige Leistungs-
anspriche gegeniiber den Krankenkassen sind hieraus
nicht ableitbar.

ha

vde

Die Ersatzkassen — @

®n
-

AOK®

AOK-Bundesverband
Die Gesundheitskasse.

BKK

i

(& KNAPPSCHAFT
far weine Gesundheit!

@ SVLFG

Vielen Dank an alle, die Zeit und Mihe fir diese Broschire aufgewendet haben!
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Diese Broschiire informiert iiber anorektale Fehlbildungen und deren

Behandlungsmaoglichkeiten. Die genaue Kenntnis von Diagnose, Therapien und
Folgen kann helfen, den Krankheitsverlauf zu erleichtern und bestenfalls

das Behandlungsergebnis verbessern. Deshalb richtet sich diese Broschiire an
die Eltern der Kinder, die mit dieser Fehlbildung geboren wurden, an Betroffene
selbst, an Fachleute aus den verschiedenen behandelnden Disziplinen und

an alle, die sich iiber diese angeborene Fehlbildung und ihre Folgen informieren

machten.
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