Kinder- und Jugendgynékologie

Fehlbildungen des dusseren
und inneren Genitales

Der Nachweis oder der Ausschluss von Genitalfehlbildungen
ist eine wichtige Aufgabe der Kinder-und Jugendgynakologie.
Dies bedingt die Beherrschung einer altersangemessenen, ein-
filhlsamen Untersuchungstechnik und die Kenntnis der Nor-
malbefunde, der Normvarianten und der Pathologien in den
verschiedenen Altersgruppen, um, falls indiziert, die entspre-
chenden weiteren diagnostischen und therapeutischen Mass-
nahmen einzuleiten.
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J e nach Alter und kérperlicher Entwicklung (Neugeborenenal-
ter, hormonale Ruheperiode, Pubertit) konnen Fehlbildungen
asymptomatisch oder symptomatisch sein. Einige davon koénnen
bereits im Rahmen der Vorsorgeuntersuchungen durch die Grund-
versorger (Pddiater/in, Allgemeinpraktiker/in) diagnostiziert wer-
den. Diese sollten in der Neugeborenenperiode und mindestens
einmal in der Kindheit und vor Beginn der Pubertit durchgefiihrt
werden. Asymptomatische Fehlbildungen konnen zu einem spite-
ren Zeitpunkt zu unterschiedlichen Symptomen fithren und je nach
Zeitpunkt der Diagnosestellung zu unterschiedlichen Problemen.
Diese konnten unerkannt und unbehandelt schwerwiegende Folgen
fur die betroffenen Patientinnen haben.

Es kann in diesem kurzen Beitrag nur eine Auswahl solcher
Fehlbildungen getroffen und besprochen werden. Da die Komple-
xitat und Vielfalt der Fehlbildungen enorm ist, war es notwendig,
eine detaillierte Klassifikation zu verwenden, die mehrmals tiberar-
beitet wurde (Tab. 1) (1).

Die gynikologische Untersuchung, nach Anamese und All-
gemeinuntersuchung, besteht vor allem in einer genauen Anoge-
nitalinspektion: Grosse Labien (auch Palpation), kleine Labien,
Klitoris/Klitorisvorhaut, Perineum, Anal-und Perianalgegend.
Mit Hilfe der Separations- und/oder der Traktionsmethode wird
das Vestibulum genau visualisiert: Urethral6ffnung, Introitus va-
ginae, distale Vagina, Hymen, Fossa navicularis, hintere Kommis-
sur (Abb. 1).

Eine gute Lichtquelle ist unentbehrlich, ein Kolposkop kann
hilfreich sein.

Genitaluntersuchungen diirfen nicht «schnell, zwischen-
durch» durchgefithrt werden, auch darf dabei nie Zwang ausge-
iibt werden.
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Neugeborenenperiode

Die erste Genitaluntersuchung sollte im Gebérsaal im Rahmen der
Allgemeinuntersuchung durchgefiihrt werden. (2, 3). Fluor am Va-
ginaleingang beweist eine offene Vagina mit Verbindung zum Ute-
rus. Eine vaginale Blutung (Abbruchsblutung wegen Einwirkung
miitterlicher Hormone) kann bei 10% der neugeborenen Méadchen
vorhanden sein und bedarf keiner Abklarung sondern ein Gespriach
mit den Eltern, um die Normalitit zu betonen.

Klitorishypertrophie

Im Gebdrsaal kann der Entscheid, ob es sich um ein weibliches oder
mannliches Genitale handelt, schwierig sein, wenn eine Klitorishy-
pertrophie vorhanden ist und/oder der Aspekt des dusseren Geni-
tales intersexuell erscheint.

Es kann sich dabei um Stérungen handeln, die zur Gruppe der DSD
(Differences of Sexual Differentiation) gehoren (1/4500 Geburten).

Eine Geschlechtszuweisung ist im Gebérsaal nicht immer moglich!

Solche Situationen bediirfen der Intervention eines multidiszi-
plindren Teams, zur Diagnosestellung und unmittelbaren Betreu-
ung sowohl des Neugeborenen als auch der verunsicherten Eltern.

Die meisten virilisierten weiblichen 46 XX Neugeborenen ha-
ben ein AGS (Adrenogenitalsyndrom, CAH = Congenital Adrenal
Hyperplasia).

Nur 50% der 46 XY NG mit DSD werden eine definitive Diag-
nose haben!

Die ethischen Aspekte des Sinns und der Notwendigkeit opera-
tiver Korrekturen solcher Befunde, die leider immer noch schon im
Sauglings-und Kindesalter gelegentlich durchgefiihrt werden, wer-
den heute sehr ernst genommen und diskutiert, und es wird in die-
sem Zusammenhang vor allem auf das Recht zur Selbstbestimmung
und Selbstentscheidung grosses Gewicht gelegt.
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Abb. 1: Genitalinspektion,
Traktionsmethode

Abb. 2: 5 j Madchen,
Klitorisvorhauthypertrophie

Pseudoklitorishypertrophie
Bei einigen Neugeborenen aber auch bei dlteren Madchen kann die
Klitorisvorhaut hypertroph sein und zu Verwechselungen fithren.
Sie bedarf keiner weiteren diagnostischen Schritte oder therapeuti-
schen Massnahmen (Abb.2).

Hymenalatresie
Die Hymenalatresie (Hymen imperforatus) ist die hdufigste Ver-
schlussstorung bei normaler Uterus-und Vaginaanlage.

Eine solche kann im Neugeborenenalter (0.1 %) diagnostiziert
werden, wenn durch Schleim-oder selten Blutretention in der Va-
gina (Mukokolpos / Hamatokolpos) die vorgewdlbte, nicht perfo-
rierte Hymenalmembran am Introitus Vaginae auffillt (Abb.3). Sie
kann auch durch Riickstau des Schleims/Blutes zu einem « tumor in
abdomine » fithren (Muko-/ Himatometra). Deshalb sind bei einer
solchen Diagnose bei Maddchen in dieser Altersgruppe immer eine
Genitalinspektion und eine Ultraschalluntersuchung des Beckens
zwingend indiziert. In seltenen Fallen konnte es sich auch um ein
transversales Vaginalseptum handeln, das bei der Genitalinspek-
tion nicht gesehen werden kann.

Therapie: Vorsichtige chirurgische Eroffnung und Entfernung
der Hymenalplatte/ des transversalen Vaginalseptums.

Falls kein Riickstau sichtbar oder im Ultraschall nachweisbar
ist, kann man mit einer operativen Korrektur bis zu Beginn der Pu-
bertit (kurz nach der Thelarche) abwarten, auf jeden Fall sollte der
Eingriff aber vor der Menarche vorgenommen werden! Gesprich
und genaue Information der Eltern und je nach Alter immer auch
der Patientin sehr wichtig.

Der Verdacht auf eine asymptomatische Hymenalatresie kann
aber auch bei der genauen Genitalinspektion (Traktion !) gestellt wer-
den! Das unterstreicht die Wichtigkeit der Vorsorgeuntersuchung.

Falls kein Fluor und bei der Genitalinspektion der Verdacht
auf eine «asymptomatische Hymenalatresie»,, (Vaginalatresie?) be-
steht, sollte in der Differentialdiagnose auch an die Méglichkeit
eines Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser-Syndroms (MRKH-Sy) ge-
dacht werden (1:4000 . 1:5000). Eine Ultraschalluntersuchung des
Beckens kann den, vor allem im Neugeborenenalter, gut sichtbaren
Uterus meistens ohne Probleme darstellen. Diese Diagnose wird
aber meistens in der Pubertit gestellt (Primare Amenorrho bei nor-
malen sekundiren Geschlechtsmerkmalen).

Hymenalanhédngsel konnen beim ostrogenisierten Genitale
(miitterliche Ostrogene) gelegentlich gefunden werden. Eine Ab-
tragung ist in der Regel nicht erforderlich.
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Abb. 3: 1 Tag alt, Hamato/Muko-kolpos/-metra;
bei Hymenalatresie (Hymen imperforatus)

150 Klassifikation der Fehlbildungen

Vagina (V) 0 unauffallig
la partielle Hymenalatresie
1b  komplette Hymenalatresie
2a  inkomplettes Scheidenseptum <50%
2b  komplettes Scheidenseptum
S Introitusstenose
4 Hypoplasie
ba einseitige Atresie
5b  komplette Atresie
S1  Sinus urogenitalis (tiefe Konfluenz)
S2  Sinus urogenitalis (mittlere Konfluenz)
S3  Sinus urogenitalis (hohe Konfluenz)

© Kloake
+ sonstige
# unbekannt
Cervix(C) 0 unauffallig
L Cervix duplex
2a  Atresie/Aplasie einseitig
2b  Atresie/Aplasie beidseitig
+ sonstige
# unbekannt
Uterus (U) 0 unauffallig
la arcuatus
1b  subseptus <50% des Cavum
lc  subseptus >50% des Cavum
2 bicornis
3 hypoplastischer Uterus
4a  einseitig rudimentér oder aplastisch
4b  beidseitig rudimentar oder aplastisch
+ sonstige
# unbekannt
Adnexe (A) 0 unaufféllig

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

assoziierte Fehl-
bildungen (M)

unaufféllig

renales System
Skelett-System
kardiales System
neurologisches System
sonstige

unbekannt
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Abb. 4a: 4 j Madchen Vorsorgeuntersuchung, Synechie der Vulvarander, ,,Labiensynechie*
Abb. 4b: Fast totale Er6ffnung der Synechie nach Applikation einer dstrogenhaltigen Salbe
Abb. 5: 7 j Madchen, Vorsorgeuntersuchung. Zufallsbefund: Hymen Bifenestratus, Vaginalseptum
Abb. 6: Hamatokolpos; Abb. 7: Hymenalatresie

Hormonale Ruheperiode
Die Inspektion des dusseren Genitales und der Anal-und Peri-
analgegend sollte im Rahmen der pédiatrischen Vorsorgeunter-
suchung und immer auch bei Symptomen, wie Fluor vaginalis,
Genitalblutung (bei einer solchen muss auch immer eine Vagi-
noskopie in Betracht gezogen werden!), Genitalpruritus, Genital-
schmerzen durchgefiihrt werden.

Dabei kann man auch auf einige asymptomatische Fehlbildun-
gen aufmerksam werden.

Normalbefund: Hymen annularis, Hymen semilunaris.

Hymen

Hymenalatresie (DD Vaginalatresie). Falls bei der Inspektion des
dusseren Genitales kein Introitus vaginae bei optimaler Traktion
gesehen werden kann, sollte, wie beim Neugeborenen, auch an die
Moglichkeit einer Agenesie von Vagina und Uterus (MRKH-Sy) ge-
dacht und eine Ultraschalluntersuchung des Beckens durchgefiihrt
werden.

Es kommt immer wieder vor, dass eine in diesem Alter hiu-
fig vorkommende Synechie der Vulvardnder meistens «Labien-
synechie» genannt (5% der Madchen, 10% <14 Monate ) mit
einer Fehlbildung (Hymenalatresie, Vaginalatresie) verwech-
selt wird (Abb. 4a). Ursdchlich ist vor allem der physiologische
Ostrogenmangel, und hiufige Vulvitiden. Der Befund wird oft
zufillig bei einer Vorsorgeuntersuchung gefunden. Symptome
sind: gelegentlich Bauchpresse bei Miktion, Harntrdufeln nach

Miktion, selten Harnwegsinfekt. Therapie: Applikation einer
Ostrogenhaltigen Salbe, lokal auf der Synechie, unter Zug von
beiden Seiten, ca. 1 Woche lang aber nicht zwingend falls asym-
ptomatisch.
Es kann zu Rezidiven kommen, bis zur eigenen Ostrogenpro-
duktion bei Pubertatsbeginn.
= Hymen altus, oft als Hymenalatresie interpretiert, bei nicht opti-
maler Untersuchungstechnik (Traktion)
= Hymen bifenestratus (vertikaler Hymenalseptum)
= Hymen punctatus, microperforatus, cribrosus
= Hymenalanhingsel («Hymenalpolypen»). Eine Abtragung sollte
nur bei Symptomen (z.B. Einklemmung) diskutiert werden.

Vagina

Bei der Vorsorgeuntersuchung kann es vorkommen, dass man hin-
ter einem Hymenalseptum auch ein Vaginalseptum (ldngs, schrag)
diagnostiziert (Abb. 5). Sie kénnen sich auf dem unteren Drittel der
Vagina beschrinken oder sich tiber die ganze Vaginallinge erstre-
cken.

Zur Differentialdiagnose (wichtig fiir die nicht vor Beginn der
Pubertit vorzunehmende chirurgische Sanierung) wird eine Ultra-
schalluntersuchung des Beckens zeigen, dass bei einem partiellen
Septum (unteres Vaginaldrittel) keine Uterusduplikatur und keine
proximale Vaginaduplikatur vorhanden ist (embryologisch aus un-
terschiedlichen Anlagen entstehend ).

Pubertét, jugendliches
Alter

Hymenalatresie: Wenn bei vor-
handenen sekundiren  Ge-
schlechtsmerkmalen und noch
keiner Menarche rezidivie-
rende, an Stirke zunehmen-
de Bauchschmerzen auftreten,
muss man an die Moglichkeit
einer in der Kindheit verpass-
ten Hymenalatresie denken und
unbedingt das dussere Genitale
untersuchen!

Eine Ultraschalluntersu-

Abb. 8: Exzision und Drainage bei Hymenalatresie
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chung wird ein Hématokolpos
und eventuell Himatometra zei-
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gen konnen. Therapie: Vorsichtige Eroffnung des Hymens und chi-
rurgische Resektion (Abb. 6-8).

Vagina

Nach der Menarche stellen sich gelegentlich Patientinnen mit
Schwierigkeiten beim Tampongebrauch vor, es treten Hygi-
eneprobleme auf oder auch Schmerzen und Blutungen beim
Geschlechtsverkehr. In diesen Féllen kann es sich um ein longi-
tudinales Vaginalseptum handeln, welches dann als Zufallsbefund
anldsslich einer gyndkologischen Kontrolle (Genitalinspekti-
on!) gefunden wird. Diese Variante machen immerhin 12% der
Vaginalfehlbildungen aus und sind in iiber 90% mit Uterusmal-
formationen vergesellschaftet. In 56% sind sie asymptomatisch,
gelegentlich werden sie ebenfalls erst im Gebérsaal, wenn es zur
Dystokie kommt, diagnostiziert, oder im Operationsaal anlésslich
einer Sectio wegen Lageanomalie des Kindes, z.B. Querlage oder
Beckenendlage.

Die selben Symptome, wie Dysmenorrhoe sowie Dyspareu-
nie, unregelmissige Blutungen und spiter Infertilitdt treten auch
bei einem transversalen Vaginalseptum auf, diese sind sehr selten
(1:70'000). In 40% findet man transversale Vaginalsepten im oberen
Drittel, in 45 % im mittleren Drittel und in 15 % im unteren Drit-
tel (Abb. 9).

Vaginalsepten koénnen komplett oder inkomplett vorhanden
sein. Sie sind Folge von Fusions- und Kanalisationsstérungen, ei-
ner abnormen mesenchymalen Proliferation oder einer Kombina-
tion von beiden.

Die chirurgische Korrektur erfolgt nach der Thelarche, und am
besten vor oder kurz nach der Menarche (Tampongebrauch) nach
genauer Information der Patientin und deren Eltern.

Uterus

Doppelfehlbildungen des Uterus gibt es in den verschiedensten
Auspragungen und Kombinationen, was eine Folge einer Fusions-
storung der Miillerschen Génge in der Embryonalzeit darstellt. So
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Abb. 9-11: 12 Inzision des nicht
kommunizierenden Horns, Markieren
des Endometriums, Abtragen des
Horns und Verschluss mit Einzel-
knopfnahten.

gibt es doppelte Zervixanlagen, doppelte Uteri in jeder erdenkli-
chen Variante. Eine isolierte Doppelbildung der Zervix ist selten,
meist ein Zufallsbefund und die Folge eines kompletten Fusionsde-
fekts auf Hohe der Zervix.

Uterus subseptus, Uterus arcuatus

Sie entstehen durch das Ausbleiben der Resorption des uterinen
Septums. Folgen konnen habituelle Aborte, eine primére oder se-
kundare Sterilitit oder auch Blutungsstérungen sein (7). Diese
Fehlbildungen werden meist erst im fertilen Lebensabschnitt einer
Frau diagnostiziert.

Fir die Kinder- und Jugendgynakologische Sprechstunde von
Bedeutung sind Doppelfehlbildungen des Uterus oder der Vagi-
na, welche mit einer Abflussstorung, z.B. einer blind endenden Va-
gina oder einer einseitigen Zervixaplasie etc. einhergehen und zu
mehr oder weniger starken Bauchschmerzen, und bei vorhandener
Menstruation zu zunehmender Dysmenorrhoe fiihren.

Die Diagnose der Uterushypoplasie wird oft im Rahmen der
Abklarung einer primiren Amenorrhoe oder wegen habituellen
Aborten gestellt. Sie kann auch im Rahmen eines Hypodstrogenis-
mus im Falle eines Turner-Syndroms vorkommen. Die friihzeitige
Zusammenarbeit mit den Endokrinologen ist in letzterem Fall emi-
nent wichtig, die Therapieoptionen sind ansonsten sehr beschrankt.

Ebenfalls mit einer primadren Amenorrhoe und ansonsten weit-
gehend symptomlos manifestiert sich die Uterusaplasie. Die Ausbil-
dung der Miiller'schen Génge bleibt teilweise oder vollstindig aus.
Je nach Ausbildung kann die Fehlbildung einseitig mit kontralate-
ralem intaktem Uterushorn oder beidseitig auftreten. (Klassifikati-
on siehe Tabelle) Die beidseitige Uterusaplasie tritt nahezu immer
kombiniert mit einer Zervix- und Vaginalaplasie im Rahmen des
Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser Syndrom auf und ist mit 40%
héufig mit Nieren- und/oder bei 10%-12% mit skelettalen Fehlbil-
dungen vergesellschaftet.

Therapieoptionen gibt es aktuell nur im experimentellen Be-
reich, wo eine schwedische Gruppe an einer Uterustransplantati-

35



on arbeitet, jedoch ist diese Option noch in weiter Ferne (8). Bei
Kinderwunsch kommt eine Adoption in Frage, Leihmutterschaften
sind in unserem Land verboten.

Problematisch werden rudimentére Uterushérner mit Lumina,
welche Endometrium aufweisen und somit wihrend der Menstrua-
tion nur retrograd oder gar nicht entleert werden konnen. Das fithrt
zu zunehmenden Schmerzen auf Grund des Riickstaus des Blutes.
Diese Beschwerden konnen zu notfallmissigen operativen Ein-
griffen fithren, welche dann abgebrochen werden miissen, da eine
genaue Diagnose noch gar nicht vorliegt und die Korrekturopera-
tionen viel Erfahrung verlangen (Die Abbildungen 8-10 zeigen den
Fall eines 15-jdhrigen Méadchens).
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Take-Home Message

© Eine genitale Fehlbildung kann in jedem Alter diagnostiziert werden.
Sie kann asymptomatisch oder symptomatisch sein

© Die Beurteilung des dusseren Genitales sowohl im Neugeborenen- wie
im Kleinkindesalter ist von grosser Wichtigkeit und sollte im Rahmen
der Vorsorgeuntersuchung beim Neugeborenen und mindestens ein-
mal vor Pubertatsbeginn erfolgen

¢ Fehlbildungen des dusseren Genitales werden meistens im Kindesal-
ter diagnostiziert, Fehlbildungen der Vagina in der Pubertat

© Erst nach Menarche und in der reproduktiven Lebensphase werden
Fehlbildungen des Uterus symptomatisch

@ Ovarielle Fehlbildungen zeigen sich in der vermeintlichen oder bei
einer ausbleibenden Pubertat

© Der Schweregrad einer Fehlbildung korreliert nicht unbedingt mit dem
Schweregrad der Symptomatik, so fehlen zum Beispiel bei einer voll-
stdndigen Aplasie von Uterus und Vagina jegliche Symptome, von
einer primaren Amenorrhoe abgesehen. Ebenso wichtig ist die Tatsa-
che, dass eine unauffallige Menstruation eine Anomalie der
Muller'schen Génge nicht ausschliesst

Message a retenir

© Une malformation génitale peut étre diagnostiquée a tout age. Elle
peut étre asymptomatique ou symptomatique

© Linspection et I'évaluation des organes génitaux externes sont d'une
grande importance, a la fois chez le nouveau-né, chez la petite fille et
chez I'adolescente. Elle devrait faire partie du dépistage des nouveau-
nés et au moins une fois avant le début de la puberté

¢ Les malformations des organes génitaux externes sont généralement
diagnostiquées durant I'enfance, les malformations du vagin a I'ado-
lescence

¢ Ce n'est qu'apres la puberté et dans la phase de reproduction que les
malformations de I'utérus deviennent symptomatiques

@ Les anomalies des ovaires se remarquent a I'absence supposée ou
réelle de la puberté

¢ La gravité de la malformation n'est pas nécessairement corrélée avec
la sévérité des symptomes. Ainsi par exemple, lors d'une aplasie com-
plete de I'utérus et du vagin, des symptdmes manquent a I'exception
d'une aménorrhée primaire. Tout aussi important est le fait qu'une
menstruation normale n’exclut pas une anomalie des canaux de
Muller (paramésonéphrotiques)
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