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Zentralisierung aus Eltern-
und Patientensicht
Hoffnung für Patienten mit seltenen
angeborenen Fehlbildungen des Darms –
oder gibt es kein gleiches Recht für alle?

Kurz nach der Geburt meines Babys
sagt jemand: „Oh, da ist keine anale
Öffnung bei ihrem Kind, aber nach
einemkleinen Schnitt ist alleswieder
gut“. Darauf folgt am nächsten
Tag die Verkündung der Diagnose:
Analatresie. Hm, noch nie gehört.
Dann ein künstlicher Ausgang,
hm, bei einem Baby? Drei Monate,
mehrere Harnwegsinfekte und
Untersuchungen später – die neue
Diagnose: kloakale Fehlbildung. Ist
noch seltener, wird mir gesagt – also
gibt es sicher spezialisierte Zentren?
Nein, ist die Antwort, aber das wird
schon, wahrscheinlich. Erinnerungen
von vor 20 Jahren, doch leider immer
noch aktuell.

Wie es bei uns begann

Als meine Tochter damals auf die Welt
kam und wir diese Diagnose erhielten,
war ich zunächst gelähmt. Nun, das un-
terscheidet mich nicht von anderen El-
tern oder Patienten, die von einer Fehl-
bildung, einer schwerwiegendenErkran-
kung oder einem Unfall erfahren. Was
vielleicht anders ist, ist die Tatsache, dass

Ausschließlich aus Gründen der besseren
Lesbarkeit ist im Text für personenbezogene
Hauptwörter die männliche Form gewählt
worden, selbstverständlich beziehen sich alle
Angaben auf Angehörige beider (und diverser)
Geschlechter.

DerBeitragbasiertweiter auf folgendenVer-
öffentlichungen von Vorstandsmitgliedernvon
SoMAsowieMitgliederndeswissenschaftlichen
BeiratsderSoMA(Quellenangabendort).

es sich um eine seltene Fehlbildung han-
delt.Die Informationendazu, dasAuffin-
den von Gleich-Betroffenen und schon
die Diagnosestellung stellten ein Prob-
lem dar, und die Scham spielt eine Rolle.
Denn die Folgen spielen sich in einem
Tabubereich ab.

Um es vorweg zu nehmen: Nein, ich
gehöre nicht zu diesen Eltern, bei deren
Kind alles Weitere nur noch schiefging.
Wir hatten Glück! Das heißt, ich muss
sagen, besonders meine Tochter hatte
großes Glück, sie ist nun über 20 Jah-
re alt, hat einen sehr schönen Beruf und
lebt in einer Partnerschaft. Aber ja, sie
lebt auchmit gewissen Einschränkungen
– dennoch kann sie am „normalen“ ge-
sellschaftlichen Leben teilnehmen. Mehr
werde ich aus Gründen der zu schützen-
den Intimsphäre hier nicht schreiben.

Der Faktor Glück

Nach der verspäteten Diagnosestellung
und vier Klinikwechsel später gelangten
wir an einen Operateur, der über Erfah-
rung mit dieser Fehlbildung verfügte –
und wir kamen ohne Internet dort hin.
Die Informationen, dass wir dringend
nach so jemandem suchen müssen, er-
hielten wir damals über die bereits exis-
tierende kleine Selbsthilfegruppe SoMA,
die seinerzeit etwas über 100 Mitglieder
in ganz Deutschland umfasste. Hier er-
fuhren wir von anderen Betroffenen, von
schwerwiegenden Komplikationen, aber
auch guten Verläufen und kompetenten
Kontakten. Inzwischenbinichseit20Jah-
ren selbst imVorstand von SoMA, als de-

renVertreter ichdiesenBeitrag schreiben
und auf die Wichtigkeit der Zentralisie-
rungderBehandlungamBeispielunserer
Krankheitsbilder Stellung nehmen darf.

Wasmacht SoMA e.V.?

Die Selbsthilfeorganisation für Men-
schen mit anorektalen Fehlbildungen,
SoMA e.V. (. Abb. 1 und 2, www.soma-
ev.de), existiert seit mehr als 30 Jah-
ren. Ursprünglich als Selbsthilfegruppe
von sechs Eltern von Kindern mit ei-
ner anorektalen Fehlbildung (ARM)
und einem Pädiater gegründet, sind
nun sowohl Eltern als auch die Patien-
ten selbst Mitglied. Inzwischen haben
wir die ebenfalls seltenen Fehlbildun-
gen Morbus Hirschsprung (MH) und
Kloakenekstrophie (KE) unter unser
Dach genommen und zählen bundes-
weit und im deutschsprachigen Ausland
über 1100 Mitglieder (davon 100 för-
dernde Mitglieder). Weiter findet sich
auch die SoMAustria mit knapp 30 Mit-
gliedsfamilien in unserem Verein. Zu
unseren Kooperationspartnern zählen
Institutionen wie die Deutsche Konti-
nenzgesellschaft oder die Gesellschaft
für pädiatrische Gastroenterologie. Ein

Abkürzungen
ARM Anorektale Fehlbildung

ERN Europäische Referenznetzwerke

KE Kloakenekstrophie

MH Morbus Hirschsprung
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Abb. 18 30 Jahre SoMA e.V. (Foto: Oliver Sold; oliversold-fotografie.de)

Abb. 29Niemehr
allein (Foto: Privat –
SoMA e.V.)

interdisziplinärerwissenschaftlicherBei-
rat, bestehend aus 25 Fachleuten aus
Kinderchirurgie, Urologie, Pflege, Phy-
siotherapie, Sozialarbeit, Psychologie
und Pädiatrie sowie Proktologie und
Gynäkologie, unterstützt uns fachlich.
Gefördert werden wir unter anderem
von den Gesetzlichen Krankenkassen,
müssen uns aber darüber hinaus über
Beiträge und vor allem Spenden finan-
zieren.

Wie selten sind die
Fehlbildungen?

Die Anzahl der genannten Fehlbildun-
gen reicht von 1:2500 (ARM, [2, 5,
12]) über 1:5000 (MH, [1, 13]) bis zu
1:250.000 (KE, [3, 4, 16]) – Betrof-
fene:gesunde Neugeborene. Allerdings

findet man auch hier nicht immer ein-
heitliche Zahlen. Und da sind wir schon
beim ersten Problem, das bis heute nicht
gelöst ist: Es gibt in Deutschland im-
mer noch kein einheitliches Register
zur Erfassung der Fehlbildungen. Die
Sozialdaten der Krankenkassen bieten
seit kurzem ein Abbild, das jedoch durch
die nicht einheitlichen Klassifikationen
und Unterschiede bei der Kodierung
Schwierigkeiten birgt. Registerinitiati-
ven, die darüber hinausgehen, können
die Fälle nur dann vollständig erfassen,
wenn alle mitmachen und alle auch alle
Fälle eingeben.

Folgen der Fehlbildung für
Eltern und Patienten

Vereinfacht gesprochen ist bei der ARM
keinDarmausgangvorhandenbzw.mün-
detdieserander falschenStelle. In lebens-
erhaltenden Operationen (mit oder oh-
ne Zwischenlösung des künstlichen Aus-
gangs) wird der Darmausgang dann an
die Sollstelle gebracht, doch kann damit
nicht die normale Anatomie im klassi-
schen Sinn hergestellt werden.

BeiMH fehlen in unterschiedlich lan-
gen Dickdarmabschnitten Nervenzellen.
Der Stuhl kann dort nicht transportiert
werden, der entsprechende Darmab-
schnitt muss identifiziert und entfernt
werden. Heute erfolgt dies in der Regel
ohne künstlichen Ausgang. Dennoch
verbleiben auch hier nach der OP Stuhl-
entleerungsprobleme.

BeiderkomplexestenForm,derKE, ist
die Bauchdecke nicht verschlossen und
ein Teil der Organe liegt außerhalb und
diese sind inderRegelgespalten.Mehrere
Operationen sind notwendig, es ist die
schwerste Form der Fehlbildung.

Doch es stellen sich bei all den ge-
nannten Fehlbildungen gleiche Fragen:
„Diese Diagnose – das hab ich ja noch
nie gehört“, „Was ist die Ursache?“, „Wer
ist der Spezialist, in welche Klinik muss
ich jetzt?“ und „Was wird später sein?“.
Mit oder kurz nach dem ersten Schock
sind es diese Fragen, die denElterndurch
den Kopf schießen und je nach Verar-
beitungsgrad und individueller Situation
finden sich immer noch keine zufrieden-
stellenden Antworten darauf.

Je mehr Mitglieder SoMA zählt, je
mehr Fachkongresse wir besuchen und
mit Fachleuten zusammenarbeiten dür-
fen, desto mehr zeigt sich, dass die Fehl-
bildung an sich nicht nur selten ist, son-
dern dass jede der genannten Diagno-
sen auch noch Unterformen hat – von
relativ einfachen Fehlbildungen wie der
perinealen Fistel bis hin zur hochkom-
plexen FormderKloakenekstrophie, wo-
bei auch innerhalb dieser Gruppen kein
Patient dem andern gleicht.
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Selten+ ein Spektrum
+Begleitfehlbildung= ?

Hinzu kommen insbesondere bei ARM-
und KE-Patienten die Begleitfehlbildun-
gen. So gibt es keine KE ohne Begleitfehl-
bildung, bei ARM-Patienten liegen diese
bei zwei Drittel der Fälle vor [2]. Das hat
Auswirkung auf die Anzahl der notwen-
digen Operationen und auf Langzeiter-
gebnisse. Die Operationen (ein bis drei
mindestens) finden in der Regel im ers-
ten Lebensjahr statt, die Zahl schwankt,
bei schweren Formen sind es im Verlauf
um die 30.

DochnachderOperation ist nicht im-
mer alles gut und genau wie „normal“.
Wie wir in einigen eigenen Veröffentli-
chungen zeigen (siehe Literaturliste) und
es inzwischen auch in den AWMF-Leit-
linien Eingang gefunden hat [2], ist die
Nachsorge von entscheidender Bedeu-
tung – nicht nur für die Lebensquali-
tät, sondern auch um Komorbiditäten
zu vermeiden. So haben ARM-Patienten
auch nach den Operationen Stuhlentlee-
rungsstörungen und urologische Proble-

Hier steht eine Anzeige.

K

me, und die Sexualfunktion rückt erst
langsam indas Interesse derForscher, der
Übergang in die erwachsenenmedizini-
sche Betreuung ist noch gar nicht gelöst.

Ist es wirklich möglich, die Patien-
tenangemessenzubehandeln,wennman
nicht die Erfahrung in Diagnostik, Ope-
ration und Nachsorge hat und weiß, wel-
che Konsequenzen für das spätere Leben
bestehen?„Mankannnursehen,wasman
aucherwartet zu sehen“–diesenSatz sag-
te Prof. Alberto Pena, der „Erfinder“ der
immer noch praktizierten Operations-
methode posteriore sagittale anorektale
Plastik (PSARP) bei ARM über die vie-
len Fehldiagnosen, insbesondere bei der
sogenannten kloakalen Fehlbildung. Es
ist für einen erfahrenenKinderchirurgen
eine Blickdiagnose, bei meiner Tochter
gab es dazu vier Fehlversuche – die Kon-
sequenzen können bis hin zur späteren
Nierentransplantation reichen.

Situation in Deutschland

Bis heute kann ich Eltern und Patien-
ten, die bei SoMA anrufen, keine Liste

der Spezialkliniken geben, denn es gibt
sie immer noch nicht, die ausgewiese-
nen und zertifizierten Zentren für ARM,
KE und MH – die Europäischen Refe-
renznetzwerke (ERN) stellen hier immer
noch einen zaghaften Anfang dar. Doch
dazu später.

Im Moment operieren in Deutsch-
land mehr als 100 kinderchirurgische
und erwachsenenchirurgische Abteilun-
gen bzw. Kliniken [12, 14], z.B. etwa
250 Kinder mit ARM pro Jahr. Dabei
können es pro Klinik auch nochmehr als
ein Operateur sein, die behandeln. Das
Problem ist bekannt und benannt, hat
vielfältige Ursachen und wird immerhin
diskutiert, wie z.B. im Thesenpapier der
Deutschen Gesellschaft für Kinderchir-
urgie (DGKCH) 2017, das auch an die
Patientenorganisationen verschickt wur-
de: Kinderchirurgische Erkrankungen,
„[. . . ] die einer Zentralisierung bzw. Spe-
zialisierung bedürfen, sind [. . . ] die kom-
plexe kloakale Malformation, komplexe
urogenitale Fehlbildungen (z.B. Bla-
senekstrophie, Blasenersatzplastik) [. . . ]
und große Omphalozelen“. Immerhin

Author's personal copy



die komplexen Formen werden benannt.
Dies genügt aber unserer Meinung nach
noch nicht. Denn schon die Diagnose-
stellung ist, wie oben beschrieben, ein
Problem. Und Folgeprobleme gibt es
auch bei nichtkomplexen Formen, was
wir in diesem Beitrag und auf zwei Kon-
gressen als Fallvorstellungen darlegen
bzw. darlegten.

„Machen Sie Studien“

Wenn man, gerade als Selbsthilfe, Fach-
leute mit Fallvorstellungen konfrontiert,
ist es Programm, dass derVorwurf lauten
wird, dass dies eben nicht vermeidbare
Einzelfälle seien, oder, dass es eben ty-
pisch Selbsthilfe sei, dass sich hier die
Komplikationen und die Eltern und Pa-
tienten derer zusammenfinden, denen es
schlecht geht.

Bereits vor 15 Jahren versuchten wir
auf einem Kongress, dies zu widerle-
gen. Wir trugen auf der Jahrestagung
der Deutschen Gesellschaft für Kinder-
chirurgie in Bremen [15] die „Folgen
der Diagnose ,Kloakale Fehlbildung‘ aus
Elternsicht“ vor und stellten einem gu-
ten einen schlechten Verlauf gegenüber
und präsentierten zusätzlich Nachsorge-
daten von rund 200 Eltern. Die Rück-
meldungen waren verschieden; so wur-
de uns vom späteren Präsidenten der
DGKCH ans Herz gelegt „Machen sie
Studien“, denn ohne Register und ohne
Forschung sei nicht zu belegen, was wir
anprangern. Soverschriebenwirunsmit-
hilfe eines Vorstandsmitglieds, der auch
Epidemiologe und Medizininformatiker
ist, dieser Aufgabe und es entwickelten
sich weitere nationale und internationale
Publikationen, Aktivitäten undNetzwer-
ke [8]. Wir nahmen an Gremiensitzun-
gen des Gemeinsamen Bundesausschus-
ses (GBA) teil und waren maßgeblich an
der Gründung der Forschungsnetzwerke
CURE-Net [18] und ARM-Net [17] be-
teiligt, kooperieren mit internationalen
und nationalen anderen Selbsthilfeorga-
nisationen und engagieren uns aktuell
auch in den ERN.

Zusammenfassung · Abstract
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Zentralisierung aus Eltern- und Patientensicht. Hoffnung für
Patienten mit seltenen angeborenen Fehlbildungen des Darms –
oder gibt es kein gleiches Recht für alle?

Zusammenfassung
Patienten, die mit anorektaler Fehlbildung
oder Morbus Hirschsprung geboren wurden,
haben trotz im Kindesalter durchgeführter
Korrekturoperationen auch später noch
Stuhl- oder Blasenentleerungsstörungen.
Dazu kommen Folgen von Begleitfehl-
bildungen und in noch unbekanntem
Ausmaß Sexualfunktionsstörungen. Derzeit
operieren und behandeln in Deutschland
zu viele Kinderchirurgen diese seltenen
Fehlbildungen mit nicht unerheblichen
Konsequenzen. An Fallbeispielen wird
erläutert, welche Folgen durch unerfahrene
Behandler, unzureichende Zusammenarbeit
und mangelnde strukturierte Nachsorge
auftreten undwelche katastrophalen Verläufe
es zu verhindern gilt. Es sind oft vermeidbare
Komplikationen, die die Lebensqualität der
Patienten dauerhaft beeinträchtigen. Die

Umsetzung der Kriterien der Europäischen
Referenznetzwerke verspricht eine Änderung.
Der Einbezug von Patientenorganisationen
in die Kriterien und die Zusammenarbeit
mit den Behandlern schaffen Transparenz
und Nutzen für die Patienten. Interdiszi-
plinarität und Wissensaustausch über die
Ländergrenzen hinaus sind für Patientenmit
diesen seltenen Fehlbildungen dringend
notwendig. Das jahrelange Warten auf die
Zentralisierung könnte beendet werden,
durch Zusammenarbeit und zumWohl der
Patienten und ihrer Lebensqualität.

Schlüsselwörter
Anorektale Fehlbildung · Morbus
Hirschsprung · Versorgungslücken · Fallvor-
stellungen · Europäische Referenznetzwerke

Centralization from the Parent and Patient Perspective. Hope for
Patients with Rare Congenital Malformation of the Bowel—or is
there no Equal Right for all?

Abstract
Patients who were born with anorectal
malformation or Hirschsprung’s disease still
have stool- or bladder-emptying disorders
later on, despite corrective surgery performed
in childhood. There are also consequences of
associatedmalformations and, to an unknown
extent, sexual dysfunction. Toomany pediatric
surgeons are currently operating and treating
these rare malformations in Germany with
not inconsiderable consequences. Case
studies are used to explain the consequences
of inexperienced practitioners, inadequate
collaboration and poorly structured aftercare,
and the catastrophic outcomes that need to
be prevented. There are often preventable
complications that permanently affect the
quality of life of the patients. The imple-

mentation of the criteria of the European
reference networks promises a change.
The inclusion of patient organizations in
the criteria and the cooperation with the
practitioners create transparency and benefit
for the patients. Interdisciplinarity and
exchange of knowledge across national
borders are urgently needed for patients
with these rare malformations. The years of
waiting for centralization could be ended by
collaboration and for the benefit of patients
and their quality of life.

Keywords
Anorectal malformation · Hirschsprung´s
disease · Gaps in patient-centered care · Case
studies · European Reference Networks

Aktuelle Lage unverändert
oder noch schlimmer?
Fallvorstellungen heute

Leider hat sich bezogen auf das Zahlen-
verhältnis Patienten zu Behandler die Si-
tuation eher verschlechtert! In die beste-
hendenRegister geben immernochnicht

alle ein und der einzelne auch nicht im-
meralle seineFälle.EineVielzahl vonKli-
niken informiert weder über die Selbst-
hilfe noch verweist sie, wenigstens zur
Zweitmeinung, an andere Kliniken.

Wir sind darüber nicht nur sehr ent-
täuscht, sondernseheneinegroßeGefahr
für die Patienten. Deshalb gehenwirwie-
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der einenSchritt zumAnfang.Es ist nicht
nur einFall – es sind die Geschichtenvon
vielenPatientenundihrenFamilien.Des-
halb entschieden wir uns nochmals für
eineDarstellungvonFällenunddenKon-
sequenzen für das Leben. Denn gerade
in unserem Bereich sind oft die Folgen
nichtnachaußen sichtbar, aberdoch sehr
beschränkend für das tägliche Leben.

Wir präsentierten die Fälle in einem
Vortrag auf dem Chirurgenkongress in
Berlin imApril 2018und fasstendiese auf
dem Joint Meeting für Seltene Erkran-
kungen SE in Salzburg 2019 noch einmal
zusammen. Die Fälle sind aus Daten-
schutzgründen anonym dargestellt, je-
doch haben wir das Einverständnis der
Familien bzw. Patienten erhalten.

Wichtig ist mir der Hinweis, dass die
Sichtung der Befunde und der Informa-
tionen der Eltern und Patienten nicht
allein durchdie Selbsthilfe stattfand, son-
dern die Zusammenfassung unter fachli-
cher Beratung einiger Mitglieder unseres
wissenschaftlichen Beirats erfolgte. Der
Schwerpunkt liegt mehr auf den anorek-
talen Fehlbildungen, da wir hier auf die
Erfahrungenvonmehrals 800Elternund
Betroffenen blicken können.

Fall 1 –Mädchen, geboren 1999,
anorektale Fehlbildung

Die Diagnose „hohe Form der Analatre-
sie“ war tatsächliche eine „ARMmit pe-
rinealer Fistel“. Diese Fehldiagnosemün-
dete in eine falsche Schlussfolgerung für
die Operation. Statt eines Eingriffs von
perineal wurde von der Bauchhöhle aus
korrigiert, was erhebliche negative Kon-
sequenzen hatte: einige Reoperationen,
Stuhlinkontinenz und ausgedehnte Ver-
wachsungen, die sich dann im Jugendal-
ter zeigten. Weiter wurde später schließ-
lich eine Endometriose diagnostiziert so-
wie Flüssigkeitsretention in den Eileitern
– schließlich mussten beide Eileiter ent-
fernt werden.

Fall 2 – Junge, geboren 2016,
anorektale Fehlbildung

Die Diagnose lautete „ARMmit rektove-
sikaler Fistel“. Laut der Webseite der Kli-
nik waren die Kinderchirurgen dort Spe-
zialisten genau für ARM;welchenGrund

sollten Eltern haben, dies anzuzweifeln,
zumal sich kaum jemand auf die Dia-
gnose vorbereiten kann, da sie pränatal
sehr selten entdeckt wird. In diesem Fall
gehen wir auf die Stomaanlage ein. Die
fördernde Öffnung des Stomas war im
Hautniveau und daher kaum zu versor-
gen.Als dieMutter diese Schwierigkeiten
ansprach, wurde ihr nicht geglaubt, alles
sähe „super“ aus. Schließlich holten die
Eltern eine Zweitmeinung ein. Wie sich
herausstellte, verblieb Stuhl im unteren
Darmabschnitt, es wurde also nicht alles
gefördert. Es folgte eine Neuanlage, es
kam zum sogenannten Briden-Ileus. Zi-
tatderMutter: „WirhabenkeinVertrauen
mehr, man ist so verunsichert [. . . ]“. Wer
kann ihr das verdenken, Vertrauen ist
notwendig, wenn man als Mutter bzw.
Vater für ein Kind entscheidet, wo es wie
behandelt wird.

Fall 3 – Junge, geboren 2014,
anorektale Fehlbildung

Laut Befunden handelte es sich hier um
eine leichte Form einer ARM.Daher ent-
schied der Operateur, die postoperative
Kontrolle erst nach drei Monaten anzu-
setzen,obwohl lautderMutterdesPatien-
ten klinische Beschwerden vorlagen und
sie nach einem früheren Termin frag-
te. Als schließlich der Termin endlich
stattfand,warderNeoanus verengt!Nach
Einholen einer Zweitmeinung stellte sich
zusätzlich heraus, dass derNeoanus auch
fehlplatziert sei und bereits eine langstre-
ckige Striktur vorlag.Die unumgängliche
Reoperation zur Lagekorrektur und Ent-
fernung der Verengung konnte die Anal-
stenose nicht ganz beseitigenund es blieb
bei 10 bis 15 schmerzhaften Entleerun-
gen pro Tag. Die Eltern baten den Erst-
operateur zu diesem Zeitpunkt um Stel-
lungnahme, doch die Antwort ergab nur
eine Fehlplatzierung sei eine „mögliche
Komplikation“. Tatsächlich ist es jedoch
ein technischer Fehler (laut Gutachten).

Fall 4 Junge; geboren 2008,
anorektale Fehlbildung

Zusätzlich zur ARM mit rektoprostati-
scher Fistel lag noch eine Einzelniere
vor. Es erfolgten Operationen und Re-
operationen, es musste noch einmal ein

künstlicher Ausgang angelegt und wie-
der verschlossenwerden. Es blieben Pro-
bleme, vor allem massives Wundsein im
Analbereich (offen, blutig); weiter muss-
ten die Eltern das sogenannte Bougieren
durchführen (Dehnen der neugebildeten
Analöffnung mithilfe von Metallstiften).
Dies bedeutete über die Dauer von sechs
Monaten viele Schmerzen. Zum Teil hat-
te der Junge bis zu 40-mal Stuhlgang
am Tag. Die Eltern baten um Unterstüt-
zung, was sie noch tun könnten. Der
Rat des behandelnden Kinderchirurgen
lautete „Versuchen sie es doch mal mit
Schokolade“. Als die Familie schließlich
zu einem erfahreneren Kinderchirurgen
wechselte, verblieben trotz Reoperation
eine vollständige Urin- und Stuhlinkon-
tinenz – und hiermit sind „nur“ die or-
ganischen Konsequenzen benannt.

Fall 5, 6 und 7 – Patienten mit
Morbus Hirschsprung

Zusammengefasst müssen wir hier über
drei Fälle berichten, bei denen bei der
erforderlichen Operation, die bei MH
durchgeführt werden muss, der Anal-
kanal entfernt wurde. Dies ist defini-
tiv weder leitliniengemäß, noch darf es
passieren. In einem Fall ist dies sogar
imOP-Bericht beschrieben: „Entfernung
der Auskleidung des Analkanals, begin-
nenddirekthinterderAnalöffnung“.Und
das sind die Folgen einer solchen Resek-
tion: eine dauerhafte Stuhlinkontinenz.
Die Verletzung des Analkanals ist ver-
meidbar, wenn entsprechend eine Ope-
rationsmethode gewählt wird, die genau
diese Komplikation verhindert.

Weiter beobachten wir bei MH-Pati-
enten vermeidbare Probleme durch ver-
spätete Diagnosen: So haben wir Patien-
ten, die erst nach fünf Jahren und mehr
diagnostiziertwurden, obwohldie Inner-
vierungdesDarms vonGeburt an gestört
ist. Ursachen dafür sind häufig pädiatri-
sche Fehleinschätzungen oder auch die
pathologische Qualität der Gewebepro-
be oder die Technik bei der Entnahme.
Eine späte Diagnostik ist nicht nur me-
dizinisch mit Konsequenzen behaftet, es
bedeutet für viele Familien und beson-
ders die kleinen Patienten eine Odyssee
und hat insbesondere auch psychische
Konsequenzen. „Ich hab doch gewusst,
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dass etwas nicht stimmt, aber niemand
hatmir geglaubt“, „Hätte ichnur aufmein
Gefühl gehört, wären wir vielleicht frü-
her zu einem anderen Arzt gegangen“,
„Jeden Tag dieses Martyrium, dass der
Stuhl nicht rauskam und ich dachte, das
ist die Trotzphase [. . . ] niemals hätte ich
dameinKindsoschimpfendürfen“.Diese
Vorwürfe machen sich die Eltern oft ein
Leben lang.Die resultierendenSchuldge-
fühle, der Vertrauensverlust in Fachleute
und in das eigene Gefühl sind nachvoll-
ziehbar.

Fälle 10–??? – Erwachsene
Patienten

InzwischensindbeiSoMAknapp400Pa-
tientenüber18 Jahre selbst oderüber ihre
ElternMitglied.Damit verfügenwir über
mehr Erfahrungsdaten als die Kliniken,
zumal in Deutschland die Kinderchirur-
gien die erwachsenen Patienten gar nicht
oder nur bis zum Lebensalter von 25 Jah-
ren weiter betreuen dürfen. So gehen sie
entweder in derNachsorge ganz verloren
oder sie finden gar keine Ansprechpart-
ner, wenn sie diese suchen. Die Doku-
mentation der Befunde ist völlig unge-
nügend, um später daraus Schlüsse zu
ziehen.

Wohlmeinende Initiativen wie das
Berliner Transitions-Programm können
unsere Patienten nicht aufnehmen, da
die Diagnosen nicht in das Indikati-
onsschema passen. Proktologen weisen
die Patienten ab, da sie mit diesen Pa-
tienten keine Erfahrungen haben. Viel
zu wenig Beachtung und Wissen gibt
es außerdem zu den assoziierten Se-
xualfunktions- bzw. Fertilitätsstörungen
und den psychosozialen Folgen. Hier
rangieren die Folgen von unnötigen
Gebärmutterentfernungen bis hin zu
ergebnisverschlechternden Operations-
vorschlägen. Ähnlich ist es bei den mit
ARM assoziierten urologischen Begleit-
fehlbildungen, die im Zusammenhang
mit der ursprünglichen Fehlbildung zu
sehen sind. Optimalerweise würde eine
Übergabe der Patienten von erfahrenen
Fachleuten zu erfahrenen Fachleuten
stattfinden oder eine gemeinsame Be-
handlung. Ideal wäre die Behandlung
der Patienten von 0 bis 99 Jahren in Zen-
tren, die entsprechend qualifiziertes und

erfahrenes Personal vorhalten – auch
und gerade für Patienten mit seltenen
Erkrankungen.

Und jetzt?

Als ich auf demKongress diese Fälle vor-
stellte, erhielt ich verschiedeneRückmel-
dungen von Fachleuten: Wieder mal sei
ihnen ein Spiegel vorgehalten worden,
die Selbsthilfe sei nun mal ein Sammel-
becken der Komplikationen, wir würden
nicht anerkennen, dass man sich bemü-
he, oder, drei Fälle hätten auch genügt, da
würde man dann ja nicht mehr zuhören.

Doch diese Fälle sind nicht nur Pa-
pier oder Worte – es geht hier um Leben
und Lebensqualität und es geht um psy-
chische Konsequenzen bis hin zu Trau-
matisierungen. Und es sind vermeidbare
Komplikationen und Folgen, die hier ge-
nanntwurden:Es fehlen in einigenBerei-
chen Standards bzw. wird dieUmsetzung
vorhandener Standardsnicht kontrolliert
oderbeiNichtbeachtungmitKonsequen-
zen belegt. Fehlbildungen mit guter Pro-
gnose münden in irreversiblen lebens-
beeinträchtigenden Folgen. Nachsorge-
lücken sowohl postoperativ als auch in
der Langzeitbetreuung verursachen Be-
lastungen der Patienten selbst und der
sie umgebenden Familie – jeden Tag!

Anklage abwehren oder
Verantwortung übernehmen?

Es geht hier nicht um Anklage, sondern
um Verantwortung und das Verhindern
solcher lebensverändernden Vorkomm-
nisse. Gibt es nicht inzwischen genügend
Fachliteratur und Vorträge zum Thema
Fehlermanagement? So auch auf demsel-
benKongress, auf dem ich in Berlin 2018
sprechen durfte: Unter dem Titel „Feh-
ler erkennen – Fehler vermeiden“ zeigten
MitarbeiterderLufthansaauf,welcheKa-
tastrophen verhindert werden können,
wennmanaufgetreteneFehler analysiert,
ernst nimmt und dadurch die gleichen
Fehler vermeidet. Ist das nicht gerade im
medizinischen Bereich genauso wichtig,
wie in der Katastrophenprävention von
Verkehrsbetrieben?

Apell im Namen der
Kinderrechte

Es gibt es doch das Recht des Kindes auf
das erreichbare Höchstmaß an Gesund-
heitsowieaufInanspruchnahmevonEin-
richtungen zur Behandlung von Krank-
heiten und zur Wiederherstellung der
Gesundheit im Artikel 24 der UN-Kin-
derrechtkonvention [10]. Haben Eltern
und Patienten mit ARM, MH oder KE
nichtdas gleicheRecht,wiePatienten, die
z.B. in Herzzentren oder Brustkrebszen-
tren behandelt werden? Wir denken, wir
haben die gleichen Rechte, auch wenn
wir selten sind und auch wenn man über
Stuhlgang, Urinverlust und Sexualfunk-
tionsstörungen nicht sprechen mag oder
kann. Ein Tabu ist kein Grund für eine
schlechtere Behandlung!

Bekannte Hindernisse

Spätestens an dieser Stelle werden jetzt
Stimmen laut werden, dass alles nur am
existierenden Gesundheitssystem liegt.
Wir wissen, zumindest aus Deutschland,
dass der Mangel an Pflegekräften oder
ein Vergütungssystem, das Komplikatio-
nen für Kliniken wirtschaftlich lohnend
macht, sowie politische Entscheidungen,
wie die durchaus gut gemeinten Vorga-
ben zur Frühchenversorgung (siehe auch
Beitrag vonDr. Schmiedeke) tatsächliche
Hindernisse darstellen. Diese machen
es auch den engagiertesten interdiszi-
plinären Teams schwer; ebenso, wenn
für eine aufwendige Nachsorgesprech-
stunde nur 15€ im Quartal abgerechnet
werden dürfen, wie uns die Behandler
rückmelden. Wir sind gern bereit, uns
gemeinsam mit den Fachleuten hier
auch als Patientenorganisationen für
Verbesserungen einzubringen.

Hoffnungsschimmer

Doch es gibt auch Prozesse und Struktu-
ren, die genutzt werden können. Da sind
dieERN. InunseremFall sinddieFehlbil-
dungen in den Netzwerken eUROGEN
[7] und ERNICA [6] abgebildet. In in-
ternationaler Zusammenarbeit soll Wis-
sensaustausch und Forschung gefördert
werden, unter Einbezug der Patienten-
sicht und -interessen. Gegründet für die
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VerbesserungderVersorgungderPatien-
tenmitseltenenErkrankungenhatdieEU
auch die Expertise der Patientenorgani-
sationen einbezogen. Mehr Informatio-
nen sind im Beitrag von Dr. Schmiedeke
in diesem Heft zu finden. Mir sind an
dieser Stelle folgende Aspekte wichtig:

Esmussdie vonderEUgeforderteund
verpflichtendeUmsetzung auf nationaler
Ebene endlich vollzogen werden. Die na-
tionalen Prozesse dazu wie das Nationale
Aktionsbündnis für Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen (NAMSE; [11]) in
Deutschland oder der Nationaler Akti-
onsplan Seltene Erkrankungen (NAP.se)
in Österreich arbeiten sich zwar sehr
langsamvoran, aber siebewegensich.Die
europäische Initiative und die Vorgaben
der EUhaben Fakten geschaffen, die jetzt
aber auch nicht aufgeweicht werden dür-
fen. Wer wäre darüber besser informiert
als die Patienten selbst, die 24h, 7 Ta-
ge die Woche und 52 Wochen im Jahr
mit ihrer Erkrankung bzw. Einschrän-
kung verbringen. So hoffen wir, dass die
Umsetzung der hohen Ziele der ERN ge-
lingt. Allein der Prozess, die Fachleute
und Patienten an einen Tisch zu brin-
gen, ist gewinnbringend. In unserer Ar-
beit alsPatientenvertreter, densogenann-
ten European Patient Advocacy Groups
(ePAGs; [9]), lernen auch wir viel dazu,
wenn wir z.B. in die Leitlinienerstellung
Einblick gewinnen und unsere Belange
einbringen können. Undwir können zei-
gen, dass wir weit über das alleinige Be-
klagen hinaus an konstruktiven Verbes-
serungen gemeinsam zu arbeiten bereit
sind. Das gleiche gilt für unsere natio-
nalen Partner- und Schwesterorganisa-
tionen, wie z.B. Keks e.V., der Selbst-
hilfeorganisation Blasenekstrophie, des
ASBH und international mit den italie-
nischen Organisationen für ARM/MH,
AIMAR und A.Mor.Hi oder den nieder-
ländischen VA bzw. Vereniging Ziekte
van Hirschsprung. Wir möchten nicht
verharren, sondern gemeinsam mit ehr-
lichen und engagierten Fachleuten eine
bessere Versorgung erreichen. So haben
wir eine Chance, dass die Verbesserung
der Versorgung nicht über uns, sondern
mit uns vollzogen wird.

Leuchttürme

Änderungen beginnen bei jedem Einzel-
nen, und jeder Einzelne kann jederzeit
damit beginnen. So gibt es jüngst in
Deutschland ein neues Netzwerk, AsaF,
das Aktionsnetzwerk seltener angebore-
ner Fehlbildungen, und inzwischen Ar-
beitsgruppe der Deutschen Gesellschaft
für Kinderchirurgie. Herzstück dieser
Initiative sind die virtuellen Boards. Mo-
natlichwerden hier auf einer geschützten
Online-Plattform im interessierten Kreis
der Behandler Fälle vorgestellt und ge-
meinsam diskutiert. Diejenigen, die sich
beteiligen, geben offen zu, was sie nicht
wissen, nehmen Ideen der anderen auf,
werfen Erfahrungen zusammen zum
Wohl des Patienten. Und Vertreter un-
serer Patientenorganisationen können
ebenfalls teilnehmen und unsere Er-
fahrungen aus dem Alltag einbringen.
Jede Änderung beginnt mit einem ers-
ten Schritt, und diese Schritte sind oft
ganz unabhängig von Finanzierung oder
politischer Gesetzgebung.

Fazit für die Praxis

4 Patienten mit seltenen angeborenen
Fehlbildungen im Darmbereich ha-
ben nicht nur Probleme, die richtige
Diagnose zu erhalten, sondern es
bestehen auch Lücken in Behandlung
und Nachsorge.

4 Wenn die Erkrankung und die Folgen
nicht nur selten sind, sondern auch
im Tabubereich liegen, ist es noch
schwieriger, Öffentlichkeit, Aufmerk-
samkeit und eine Veränderung der
Situation zu erzielen.

4 Verfügen die Behandler zusätzlich
über keine ausreichende Erfahrung
und Expertise, sind die Folgen für die
einzelnen Patienten und das umge-
bende Familiensystem erheblich und
lebenseinschränkend. Die Folgen
für die Gesellschaft gehen bis zur
Arbeitsunfähigkeit und psychischen
Dauerbelastungen.

4 Unsere Patienten benötigen Zentren,
weil nur so die notwendige Erfahrung
mit dem Spektrum an Fehlbildungs-

formen möglich ist. Diese Zentren
müssen
jeine ausreichende Fallzahl abde-
cken in Operation und Nachsorge;

jüber entsprechend fortgebildete
Spezialisten verfügen, die entspre-
chende Standards einhalten bzw.
entwickeln;

jein interdisziplinäres Team von
der Pathologie über die Nachsorge
und psychosoziale Begleitung
vorhalten.

4 Patienten mit seltenen Erkrankun-
gen haben das gleiche Recht auf
Versorgung wie Patienten mit Volks-
krankheiten.

4 Wir brauchen Behandler, die un-
tereinander kooperieren und ein
konstruktives Miteinander mit den
Patientenorganisationen leben:
joffen, transparent und auf Augen-
höhe,

jmit Empathie und Kompetenz.

Wir haben Respekt vor Ihrem Können.
Bitte haben Sie Respekt vor unserem Le-
ben und dem, wie es für uns zu bewälti-
gen ist. Denn der Patient lebt jeden Tag
mit den Folgen – nicht der Behandler.
Wir wünschen uns alle menschenmög-
lichen Anstrengungen, damit solche
schweren, die Kinder und ihre Familien
massiv beeinträchtigenden und ver-
meidbaren Komplikationen in Zukunft
nicht mehr auftreten.

Korrespondenzadresse

© Oliver Sold;
oliversold-
fotografie.de

Nicole Schwarzer
SoMA e.V.
Blombergstraße 9,
81825München, Deutschland
nicole.schwarzer@
soma-ev.de

Nicole Schwarzer Fundraising-Managerin, Coach;
seit 20 JahrengeschäftsführendeVorsitzende von
SoMAe. V., der deutschen Selbsthilfeorganisation für
Menschenmit Anorektalfehlbildungen (www.soma-
ev.de, derzeit über 1100Mitglieder); Aktivitäten in den
Forschungsnetzwerkenwww.cure-netundwww.arm-
net.org, als EPAG in denReferenznetzwerken ERNICA
undeUROGEN.

Pädiatrie & Pädologie · Suppl 3 · 2020 S131

Author's personal copy



Leitthema

Einhaltung ethischer Richtlinien

Interessenkonflikt. N. Schwarzer ist in einemBe-
schäftigungsverhältnis zu SoMAe. V., deren ehren-
amtliche Vorsitzende sie ebenfalls ist.

Für diesenBeitragwurden vomAutor keine Studien
anMenschenoder Tierendurchgeführt. Für die aufge-
führten Studiengelten die jeweils dort angegebenen
ethischenRichtlinien.

Literatur

Verwendete Literatur

1. AWMFonlineAWMFRegisterNr. 006/001KlasseS1
LeitlinieMorbusHirschsprungStand04/2016.

2. AWMFonline; AWMFRegister Nr. 006/002 –Klasse
S1-Leitlinie: Anorektale Fehlbildungen – Stand
08/2013.

3. Bischoff A, Calvo-Garcia MA, Baregamian N,
Levitt MA, Foong-Yen L, Hall J, Peña A (2012)
Prenatal counseling for cloaca and cloacal ex-
strophy—challenges facedbypediatric surgeons.
PediatrSurg Int28:781–788

4. Boemers TM (2009) Kloakenekstrophie. In: von
Schweinitz D, Ure B (Hrsg) Kinderchirurgie.
Springer Reference Medizin. Springer, Berlin
Heidelberg

5. Cuschieri A, EUROCATWorking Group (2001) Des-
criptive epidemiology of isolated anal anomalies:
a survey of 4.6million births in Europe. Am J Med
Genet103:207–215

6. https://ern-ernica.eu/.Zugegriffen:24.Mai2020.
7. https://eurogen-ern.eu/. Zugegriffen: 24. Mai
2020.

8. SoMA e. V. (Hrsg) (2020) Jahresberichte SoMA
e. V. sowie diverse Magazine – Liste auf Anfor-
derung. https://soma-ev.de/mitgliederbereich/
download/.Zugegriffen:24.Mai2020

9. https://www.eurordis.org/de/content/europa
ische-patienteninteressengruppen-epags. Zuge-
griffen:24.Mai2020.

10. https://www.kinderrechte.de/kinderrechte/un-
kinderrechtskonvention-im-wortlaut/#c3241.
Zugegriffen:24.Mai2020.

11. https://www.namse.de/. Zugegriffen: 24. Mai
2020.

12. LacherM,Gosemann JH (2016)AnorektaleMalfor-
mationen.MonatsschrKinderheilkd164:850–861.
https://doi.org/10.1007/s00112-016-0162-3

13. Martucciello G (2008) Hirschsprung’s disease, one
of themost difficult diagnosis in pediatric surgery:
a review of the problems from clinical practice to
thebench.Eur JPediatrSurg18:140–149

14. SchmeddingA,RolleU(2017)Decentralizedrather
thancentralizedpediatricsurgerycare inGermany.
Eur J Pediatr Surg 27:399–406. https://doi.org/10.
1055/s-0037-1607026

15. SchwarzerN, Jenetzky E, von Stralendorff L (2005)
Folgen der Diagnose „Kloakale Fehlbildung“
aus Elternsicht. 43. Jahrestagung der Deut-
schen Gesellschaft für Kinderchirurgie, Bremen,
29.9.–2.10.2005

16. Tank ES, Lindenauer SM (1970) Principles of
managementof exstrophyof the cloaca. AmJSurg
119:95–98

17. www.arm-net.eu.Zugegriffen:24.Mai2020.
18. www.cure-net.de.Zugegriffen:24.Mai2020.

Weiterführende Literatur

19. Kinderärztliche Praxis, 78. Jahrgang, Ausgabe 2,
März 2007, Kirchheim Verlag, ISSN 1432–3605,
Schwerpunktthema: Analatresie und Lebensbe-
wältigung

20. Praxis der Kinderpsychologie und Kinderpsych-
iatrie, 59. Jahrgang, Ausgabe 1, Januar 2010,
PsychosozialeAspekteanorektalerFehlbildungen,
1–72, VerlagVandenhoeck&Ruprecht, ISSN0032-
7034

21. Jenetzky E, Schwarzer N, Jürgens B, Castillo D

(2003) Some results of the 2002 soMA survey. Xth

InternationalMeeting of the Paediatric Colorectal
Club—Cascais, Portugal, 14.–15.07.2003 (Vortrag)

22. Schwarzer N, Jenetzky E, Aminoff D, Castil-
lo D (2005) Aftercare of anorectal malformati-
ons—methods and patient contentment. Post
Krickenbeck Symposium—Malformation of the
Lower Intestinal Tract in Children, Köln, 21. Mai
2005

23. Jenetzky E, Schwarzer N (2006) Anorectal mal-
formation: aftercare and impact from the per-
spective of the family. In: Holschneider A,
Hutson J (Hrsg) Anorectal malformations in chil-
dren—embryology, diagnosis, surgical treatment,
follow-up.Springer,BerlinHeidelberg, S459–469

24. Jenetzky E (2007) Prevalence estimation of
anorectalmalformations using German diagnosis
relatedgroupssystem.PediatrSurgInt.https://doi.
org/10.1007/s00383-007-2023-6

25. Jenetzky E, Schwarzer N (2008) Nicht allein mit
einer seltenen Erkrankung – Die Bedeutung von
SelbsthilfeamBeispiel anorektalerFehlbildungen.
Bundesgesundheitsblatt Gesundheitsforschung
Gesundheitsschutz 51:529–538. https://doi.org/
10.1007/s00103-008-0525-6

26. Jenetzky E, Reckin S, Schmiedeke E, Schmidt D,
Schwarzer N, Grasshoff-Derr S, Zwink N, Bartels E,
Reutter H, Holland-Cunz S, Märzheuser S et
al (2012) Practice of dilatation after surgical
correction in anorectal malformations. Pediatr
Surg Int28(11):1095

27. Schwarzer N, Schilling F, Lemli A, Haanen M,
Jenetzky E (2013) Interdisziplinärer Zugang
– ein Muss in der Transition von Patienten mit
anorektalenFehlbildungen/MorbusHirschsprung.
XXXIIIDGKJPKongress,Rostock,9.März2013

28. SchwarzerN,LemliA,WidderA(2018)Inklusionaus
Sicht der Selbsthilfe – Patientenmit angeborenen
Fehlbildungen. 135. Kongress DGKJ, Leipzig, 15.
Sept. 2018

29. Grundmann U, Schwarzer N, Widenmann-Grolig
A (2019) Möglichkeiten und Grenzen ausloten;
Kinderkrankenschwester. Z Gesundh Kinderkran-
kenpfl38(1):18–20

30. Amerstorfer EE, Grano C, Verhaak C, Garcia-
Vasquez A, Miserez M, Radleff-Schlimme A,
Schwarzer N, Haanen M, de Blaauw I, Jenetzky E,
vanderSteegA,vanRooijI(2019)Whatdopediatric
surgeons think about sexual issues in dealingwith
patientswith anorectalmalformations? TheARM-
Net consortium members’ opinion. Pediatr Surg
Int.https://doi.org/10.1007/s00383-019-04506-0

Hinweis des Verlags. Der Verlag bleibt in Hinblick
auf geografische Zuordnungen und Gebietsbezeich-
nungen in veröffentlichten Karten und Instituts-
adressen neutral.

S132 Pädiatrie & Pädologie · Suppl 3 · 2020

Author's personal copy

https://ern-ernica.eu/
https://eurogen-ern.eu/
https://soma-ev.de/mitgliederbereich/download/
https://soma-ev.de/mitgliederbereich/download/
https://www.eurordis.org/de/content/europaische-patienteninteressengruppen-epags
https://www.eurordis.org/de/content/europaische-patienteninteressengruppen-epags
https://www.kinderrechte.de/kinderrechte/un-kinderrechtskonvention-im-wortlaut/#c3241
https://www.kinderrechte.de/kinderrechte/un-kinderrechtskonvention-im-wortlaut/#c3241
https://www.namse.de/
https://doi.org/10.1007/s00112-016-0162-3
https://doi.org/10.1055/s-0037-1607026
https://doi.org/10.1055/s-0037-1607026
http://www.arm-net.eu
http://www.cure-net.de
https://doi.org/10.1007/s00383-007-2023-6
https://doi.org/10.1007/s00383-007-2023-6
https://doi.org/10.1007/s00103-008-0525-6
https://doi.org/10.1007/s00103-008-0525-6
https://doi.org/10.1007/s00383-019-04506-0


Hier steht eine Anzeige.

K

Author's personal copy


	Zentralisierung aus Eltern- und Patientensicht
	Zusammenfassung
	Abstract
	Wie es bei uns begann
	Der Faktor Glück
	Was macht SoMA e. V.?
	Wie selten sind die Fehlbildungen?
	Folgen der Fehlbildung für Eltern und Patienten
	Selten + ein Spektrum + Begleitfehlbildung = ?
	Situation in Deutschland
	„Machen Sie Studien“
	Aktuelle Lage unverändert oder noch schlimmer? Fallvorstellungen heute
	Fall 1 – Mädchen, geboren 1999, anorektale Fehlbildung
	Fall 2 – Junge, geboren 2016, anorektale Fehlbildung
	Fall 3 – Junge, geboren 2014, anorektale Fehlbildung
	Fall 4 Junge; geboren 2008, anorektale Fehlbildung
	Fall 5, 6 und 7 – Patienten mit Morbus Hirschsprung
	Fälle 10–??? – Erwachsene Patienten
	Und jetzt?
	Anklage abwehren oder Verantwortung übernehmen?
	Apell im Namen der Kinderrechte
	Bekannte Hindernisse
	Hoffnungsschimmer
	Leuchttürme
	Fazit für die Praxis
	Literatur


