BEKANNTGABEN DER HERAUSGEBER

BUNDESARZTEKAMMER

Bekanntmachungen

Der Vorstand der Bundesérztekammer hat in seiner Sitzung vom 30.01.2015
auf Empfehlung des Wissenschaftlichen Beirats beschlossen:

Stellungnahme der Bundesarztekammer
wlersorgung von Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen
mit Varianten/Storungen der Geschlechtsentwicklung
(Disorders of Sex Development, DSD)*

Vorwort

Medizinische MaBnahmen bei Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen
mit Varianten/Stérungen der Geschlechtsentwicklung (Disorders of Sex
Development, DSD) zielen auf grundlegende, die Person in ihrem We-
senskern betreffende Eigenschaften und umfassen biologische ebenso
wie soziale, kulturelle und individuelle Aspekte. Deshalb sind spezielle
medizinische Kompetenz, Expertise und Erfahrungen von Betroffenen
wie auch Unterstlitzung durch eine informierte Gesellschaft gleicherma-
Ben gefragt. Die in der Vergangenheit inshesondere bei Kindern mit DSD
praktizierten therapeutischen Strategien, die sich an der sogenannten
,optimal gender policy' und dem damals geltenden Stand der Wissen-
schaft orientierten, haben zum Teil heftige Kritik von Betroffenen auf sich
gezogen, wahrend sich ein anderer Teil der Betroffenen hingegen mit ih-
rer Behandlung zufrieden zeigt.

Diese kontroverse Diskussion wurde nunmehr vom Vorstand der
Bundesarztekammer aufgegriffen, indem er seinen Wissenschaftli-
chen Beirat beauftragt hat, zu den diagnostischen und therapeuti-
schen Verfahren inklusive Indikationsstellung fir psychologische,
psychiatrische, endokrinologische und chirurgische MaBnahmen bei
Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen mit DSD Stellung zu neh-
men. Der Bundesarztekammer ebenso wie den zahlreichen Autoren
dieser Stellungnahme ist es ein zentrales Anliegen aufzuzeigen, dass
ein angemessener Umgang mit den Betroffenen nur dann maoglich
ist, wenn deren Rechte beachtet werden und sich alle Beteiligten,
inshesondere aber Arztinnen und Arzte, fiir einen aufgekldrten Um-

gang mit DSD einsetzen.
A

Prof. Dr. med. Frank Ulrich Montgomery
Président der Bundesérztekammer und des
Deutschen Arztetages

Prof. Dr. med. Dr. h. c. Eberhard Nieschlag
Federfiihrender des Arbeitskreises

Um dem Thema in seiner Komplexitat gerecht zu werden und die ver-
schiedenen Interessen zu beriicksichtigen, wurde der Arbeitskreis mit
flinfzehn Mitgliedern aus den beteiligten Fachgebieten breit besetzt. In
teils kontroversen, aber stets konstruktiven Diskussionen haben die Mit-
glieder die im Folgenden dargestellte Stellungnahme sorgféltig formu-
liert. Dafiir sei ihnen an dieser Stelle sehr gedankt.

Die im Jahr 2012 verdffentlichten Empfehlungen des Deutschen Ethik-
rates haben in den Diskussionen des Arbeitskreises breite Zustimmung
gefunden, wobei festzustellen ist, dass die in der Praxis titigen Arztinnen
und Arzte zum Teil vor enorme Herausforderungen gestellt werden. Auch
vor diesem Hintergrund richtet sich die vorliegende Stellungnahme vor-
nehmlich an die in der Versorgung tatigen Arztinnen und Arzte und stellt
allgemeine Handlungsempfehlungen fiir diese auf. Somit soll die Stellung-
nahme einerseits einen Beitrag dazu leisten, das Bewusstsein der betreu-
enden Arztinnen und Arzte vor Ort, die letztendlich die Vertrauensperso-
nen der Betroffenen sind, flir diese wichtige Thematik zu schérfen, und
andererseits dieses komplexe und sensible Thema auch flir nur wenig da-
von tangierte Arztinnen und Arzte sowie Interessierte aufbereiten.

Die Bundesérztekammer begriiBt ausdriicklich die Initiative der Bun-
desregierung, sich in einer Interministeriellen Arbeitsgruppe mit dieser
Thematik zu befassen, und hofft, dass die folgende Stellungnahme ei-
nen wichtigen Beitrag zu einer qualitativ hochwertigen, dem Stand der
Wissenschaft entsprechenden medizinischen Versorgung von Men-
schen mit diesen seltenen Varianten/Storungen der Geschlechtsent-
wicklung sowie fir die Diskussion auch im (gesellschafts-)politischen
Raum leisten kann.

“C& e b ~
N
Prof. Dr. med. Dr. h. c. Peter C. Scriba

Vorsitzender des Wissenschaftlichen Beirats
der Bundesérztekammer

S

Prof. Dr. med. Fred Zepp
Federfiihrender des Arbeitskreises
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1. Priambel

Varianten/Storungen der Geschlechtsentwicklung stellen eine
heterogene Gruppe von Abweichungen der Geschlechtsdeter-
minierung oder -differenzierung dar, die in der internationalen
wissenschaftlichen Literatur seit 2006 unter dem Begriff ,Dis-
orders of Sex Development (DSD)’ zusammengefasst werden.
Allerdings gibt es um die Begriffswahl eine Kontroverse. Auf
der einen Seite halten Menschen mit DSD die medizinische
Terminologie fiir unangemessen, um ihre Lebenssituation zu
beschreiben, und fiithlen sich dadurch zu Unrecht pathologi-
siert. Auf der anderen Seite wird der urspriinglich von Selbst-
hilfevertretern in Abgrenzung zur medizinischen Nomenklatur
gewihlte Begriff ,Intersex’ nicht von allen als angemessener
Oberbegriff akzeptiert — insbesondere nicht von vielen Men-
schen mit Klinefelter-, Turner- und Adrenogenitalem Syndrom
(AGS), die sich eindeutig dem ménnlichen oder weiblichen
Geschlecht zugehorig fithlen. Die im Deutschen urspriinglich
gebriauchliche Bezeichnung ,Intersexualitidt’ wird von einigen
Betroffenen und Arztinnen und Arzten abgelehnt, weil sie die
Thematik fdlschlicherweise auf Fragen der Sexualitdt be-
schranke. Die Diskussion um die Nomenklatur verdeutlicht,
dass die Medizin nicht eine rein naturwissenschaftlich geprigte
Disziplin darstellt, sondern in Inhalt und Ausdruck auch kultu-
rell geprigt wird und damit aktuellen gesellschaftlichen Stro-
mungen unterliegt.

Die Verfasser dieser Stellungnahme sind sich der Komplexitit
der DSD-Nomenklatur bewusst. Da sich die Stellungnahme vor-
nehmlich an Arztinnen und Arzte wendet, die sich mit der Ver-
sorgung der Betroffenen befassen, werden hier der Begriff , Vari-
anten/Stérungen der Geschlechtsentwicklung’ und das Akronym
,DSD’ bevorzugt, um sowohl dem &rztlichen Auftrag als auch
dem internationalen Sprachgebrauch gerecht zu werden.

2. Einfiihrung

2.1. Hintergrund

Unter Varianten/Stérungen der Geschlechtsentwicklung werden
angeborene Variationen der genetischen, hormonalen, gonadalen
und genitalen Anlagen eines Menschen mit der Folge verstanden,
dass das Geschlecht einer Person nicht mehr eindeutig den biolo-
gischen Kategorien ,ménnlich’ oder ,weiblich’ entspricht.

Eine Gleichsetzung von DSD mit Fehlbildung oder Krankheit
ist nicht angemessen. Aus der Perspektive der Medizin wird es
fiir die Unterteilung in ,gesund’ und ,krank’ als relevant angese-
hen, dass Ubergangsformen mit Funktionsstdrungen einherge-
hen, z. B. einem Verschluss der Vagina, einem Salzverlust oder
einer Nebennierenrindeninsuffizienz (bei AGS). Daran kann sich
die Einstufung als behandlungsbediirftige Krankheit ausrichten.
In anderen Féllen kann dieses Urteil auf stereotypen Vorstellun-
gen von Geschlechtsidentitit und -rollen beruhen, die sich im
Zuge einer unverkennbaren gesellschaftlichen Tendenz zur Fle-
xibilisierung von Geschlechtsidentitét und -rollen als rigide er-
weisen konnen. Es darf aber auf der anderen Seite nicht {iberse-
hen werden, dass die Geschlechterdualitit die Ordnung von Ge-
sellschaften sowie die soziale Identitét ihrer Mitglieder nachhal-
tig pragt und groBen Einfluss auf das Wohlbefinden ihrer Mit-
glieder haben kann. Dies gilt insbesondere fiir Kinder, fiir die der
Begriff ,Normalitit® eine andere Bedeutung als fiir Erwachsene
annehmen kann.

Medizinische Mafinahmen bei DSD zielen auf grundlegen-
de, die Person in ihrem Wesenskern betreffende Eigenschaften
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und beinhalten biologische ebenso wie soziale, kulturelle und
hochstpersonliche Aspekte. Deshalb sind spezielle medizini-
sche Kompetenz, Expertise von Betroffenen und Unterstiit-
zung durch eine umfassend aufgeklirte Gesellschaft gleicher-
mafen gefragt.

Insbesondere wenn der Befund DSD bei einem Kind oder Ju-
gendlichen erhoben wird, stellen sich medizinische und ethische
Fragen, die u. a. Art, Umfang und Ziel der Behandlung betreften.
Die in der Vergangenheit praktizierte therapeutische Strategie bei
Kindern mit DSD, die sich an der sogenannten ,optimal gender
policy* orientierte, hat seit einigen Jahren heftige Kritik von Be-
troffenen auf sich gezogen.

Kritisiert werden vor allem:

® Art und Ausmal von Eingriffen, die zum Teil ohne ausrei-

chende wissenschaftliche Evidenz vorgenommen wurden;
® die Uberschiitzung der ,normalisierenden‘ Wirkung eines
duferlich unauffillig wirkenden Genitales;
® die Unterschétzung des traumatisierenden Potenzials dieser
Eingriffe;

® die zum Teil unzureichende Aufklarung tiber Art und Aus-
maf} der Eingriffe gegeniiber den Kindern und teilweise
auch den Eltern, weshalb eine informierte Zustimmung
kaum moglich war und in deren Folge noch heute fiir viele
Verfahren — insbesondere mit Blick auf subjektive Parame-
ter wie Lebensqualitit oder sexuelles Erleben — keine aus-
reichende Evidenz vorhanden ist sowie

® die Empfehlung zur Geheimhaltung in der sozialen Umge-

bung.

Vor diesem Hintergrund klagen manche Betroffene {iber Stig-
matisierung und Diskriminierung und leiden unter den Folgen
von in der Vergangenheit vorgenommenen therapeutischen Mafi-
nahmen, auch wenn sie nach dem damals geltenden Stand der
Wissenschaft erfolgten.

Die vorliegende Stellungnahme basiert auf der Uberzeugung,
dass ein angemessener Umgang mit DSD nur moglich ist, wenn
solche Traumatisierungen in Zukunft so weit wie moglich ver-
hindert werden. Denn es gehort zur Aufgabe der Medizin, die
Rechte der Betroffenen zu beachten und sich fiir einen aufgeklar-
ten Umgang mit DSD einzusetzen.

2.2. Ethische und rechtliche Grundlagen

Die vorliegende Stellungnahme orientiert sich an den vom Deut-
schen Ethikrat im Jahre 2012 ausgesprochenen Empfehlungen
zum Umgang mit DSD und an der EntschlieBung des Europii-
schen Parlaments vom 04.02.2014 zu dem EU-Fahrplan zur Be-
kdmpfung von Diskriminierung aus Griinden der sexuellen Ori-
entierung und der Geschlechtsidentitit. Die Notwendigkeit einer
sorgfaltigen Bewertung aller prdventiven, diagnostischen und
therapeutischen Maflnahmen, die einer Abwigung aller biopsy-
chosozialen, ethischen sowie rechtlichen Aspekte bediirfen, wird
beriicksichtigt.

Einige offene Fragen im Umgang mit DSD resultieren daher,
dass die Gruppe der betroffenen Personen heterogen ist. Die Zie-
le drztlichen Handelns kdnnen dementsprechend unterschiedlich
ausfallen und untereinander inkompatible Handlungsoptionen
begriinden. Da derartige Konfliktsituationen zudem oft bei noch
nicht oder eingeschrankt selbstbestimmungsfidhigen Kindern
auftreten, ist zu diskutieren, wer dariiber wie entscheiden soll.
Dies begriindet einen der zentralen ethischen Konflikte im Um-
gang mit DSD.
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Fiir die medizinische Versorgung im Allgemeinen und insbe-
sondere im Umgang mit DSD sind — abgeleitet aus dem Grund-
gesetz sowie insbesondere dem Patientenrechtegesetz — die fol-
genden ethischen und rechtlichen Prinzipien bindend:

® Der Schutz der Wiirde des Menschen, insbesondere in

Form eines Rechts auf Beriicksichtigung seiner Individuali-
tit und seiner Privatsphire sowie seines Rechts, nicht we-
gen seines Geschlechts diskriminiert zu werden;

® das Recht auf Selbstbestimmung, insbesondere auf sexuelle

Selbstbestimmung;

® das Recht auf Einwilligung nach erfolgter Aufklérung so-

wie

® das Recht auf angemessene medizinische Versorgung nach

den Prinzipien der Fiirsorge und der Leidens- und Scha-
densvermeidung.

In Anlehnung an die Kinderrechtskonvention der Vereinten Na-
tionen von 1989 sind bei der Behandlung von Kindern und Jugend-
lichen zusétzlich folgende ethische Prinzipien zu beriicksichtigen:

® Das Kindeswohl, einerseits verwirklicht im Schutz der kor-

perlichen und geistigen Unversehrtheit, andererseits durch
angemessene und kindgerechte medizinische Behandlung
von Leidenszustidnden;
® das Recht des nicht einwilligungsfahigen Kindes auf ange-
messene Beriicksichtigung seiner Meinung in allen das
Kind betreffenden Angelegenheiten;

® das Recht auf Selbstbestimmung des einwilligungsfahigen
Kindes bzw. Jugendlichenl und

® das Recht des Kindes auf Schutz und Stellvertretung durch

seine Eltern (als Sachwalter seiner Interessen).

Notwendig ist stets eine umfassende Beriicksichtigung aller
oben genannten Prinzipien. Dies erfordert, simtliche Folgen von
Eingriffen in Betracht zu ziehen und gegeneinander abzuwigen,
dies schlief3t die Folgen fiir das Selbstwertgefiihl, die Geschlechts-
zuweisung, die Sexualitdt und die Fortpflanzungsfahigkeit ein.

Viele Therapieformen haben einschneidende Auswirkungen
auf den Kernbereich der personalen Identitdt und auf die korper-
liche Unversehrtheit. Ist ein frithes Eingreifen zwingend erfor-
derlich, muss daher individuell geklart werden, ob die El-
tern stellvertretend einwilligen konnen. Das im Grundgesetz in
Art. 2 Ti. V. m Art. 1 I verankerte Allgemeine Personlichkeits-
recht verbiirgt ,,jedem Einzelnen einen autonomen Bereich priva-
ter Lebensgestaltung, in dem er seine Individualitit entwickeln
und wahren kann“.? Die Selbstbestimmung iiber das eigene Ge-
schlecht fdllt unter diesen Kernbereich und ist eine besonders
sensible Komponente des Allgemeinen Personlichkeitsrechts.’
Sie gebietet, dass der Wille des Betroffenen in allen Phasen der
Diagnose und Therapie Vorrang hat — ein Grundsatz, der auch bei
Minderjahrigen zu beachten ist.

Bei Neugeborenen und Kleinkindern ist keine wirksame Ein-
willigung in einen Eingriff moglich. Aus dem Prinzip der Selbst-
bestimmung und dem ,,Recht auf eine offene Zukunft* der be-
troffenen Minderjahrigen folgt daher in der Regel, an ihnen ins-
besondere keine irreversiblen chirurgischen Eingriffe durchzu-
fithren. Dies gilt aber selbstverstédndlich nicht fiir Félle, in denen
der entsprechende Eingriff zur Abwendung einer lebensbedrohli-

1ng. BGH, Urteil vom 10.10.2008, VI ZR 74/05 — , Adoleszenzskoliose“

%2, B. schon BVerfGE 35, 202-245 (Rz. 44) — ,Lebach-Urteil“

Shierzu vgl. BVerfGE 121, 175-205 und E 128, 109-137 — ,Transsexuellengesetz*
Avgl. auch BVerfGE 24, 119 — , Adoption I, z. B. Rz. 59, 67 f.

5BGH, Urteil vom 10.10.2006, VI ZR 74/05 — , Adoleszenzskoliose*
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chen Situation oder einer schwerwiegenden Gesundheitsgefahr-
dung geboten ist.

Fiir eine wirksame Einwilligung in einen medizinischen Ein-
griff kommt es nicht auf die Geschéftsfahigkeit im zivilrechtli-
chen Sinne, sondern auf die Entscheidungsfiahigkeit an. Ent-
scheidungsfihig ist, wer urteils- und einsichtsfihig ist. Diese bei-
den Kriterien sind in der rechtswissenschaftlichen Debatte noch
sehr umstritten; es wird u. a. vertreten, feste Altersgrenzen fest-
zulegen (14 bzw. 16 Jahre), die Einwilligungsfihigkeit an die
Grundrechtsmiindigkeit zu koppeln oder auch die Entschei-
dungsfahigkeit fiir jeden Einzelfall individuell festzustellen. Fiir
die Wirksamkeit des Behandlungsvertrags kommt es hingegen
auf die Geschiftsfahigkeit (d. h. auf die Volljdhrigkeit, § 2 BGB)
an. Rechtlich gesehen fallen also der wirksame Abschluss eines
Behandlungsvertrags und die wirksame Einwilligung in den da-
mit verbundenen Eingriff auseinander. Daher sind ihre jeweili-
gen Voraussetzungen unabhdngig voneinander zu beurteilen.

Kinder und Jugendliche sind oft noch nicht in der Lage, das
Fiir oder Wider eines Eingriffs so abzuwégen, wie sie es im Er-
wachsenenalter téten. Daraus ergeben sich drei Konsequenzen:
Erstens miissen umso strengere Anforderungen an die Einwilli-
gung eines Minderjdhrigen gestellt werden, je folgenschwerer
der Eingriff ist, um den Minderjéhrigen vor nicht abschétzbaren
Risiken zu schiitzen. Zweitens soll auch die Meinung des nicht
einwilligungsfihigen Kindes gehort und angemessen bei der Ent-
scheidungsfindung beriicksichtigt werden. Drittens kommt dem
Recht der Eltern eine besondere Bedeutung zu, als Stellvertreter
fiir ihr Kind zu handeln und so liber medizinische Interventionen
an ihrem Kind zu entscheiden, wie sie es auch im Falle nicht-
DSD betroffener Kinder tun wiirden.

Das Recht der Eltern auf Stellvertretung findet seine Grenzen
im Kindeswohl. Dies bedeutet, dass die Entscheidungen der El-
tern keinesfalls von eigenen Priferenzen unabhingig vom Kin-
deswohl geleitet sein diirfen. Sie miissen sich stets am Ziel einer
gesunden korperlichen und seelischen Entwicklung des Kindes
orientieren. Dieser elterliche Auftrag ergibt sich schon aus Art. 6
I 1 GG: Das Vertretungsrecht der Eltern fiir ihr minderjdhriges
Kind hat ,,dienenden Charakter.* Bereits jetzt werden Heran-
wachsenden ,,Vetorechte™ gegeniiber den Entscheidungen ihrer
Eltern zugebilligt.5

Die Einwilligung der Eltern in medizinische Eingriffe diirfte
zumindest dann unproblematisch mit dem Kindeswohl vereinbar
sein, wenn eine medizinische Indikation besteht. Eltern, die eine
medizinisch indizierte und dem Kindeswohl dienende Interventi-
on ablehnen, verletzen damit ihre Sorgepflicht.

Der selbstbestimmten Entscheidung der betroffenen Kinder
und Jugendlichen wird also sowohl in der rechtlichen als auch in
der ethischen Debatte ein vorrangiger Stellenwert eingerdumt
und daher wird Zuriickhaltung bei Eingriffen an einwilligungs-
unfdhigen Kindern angemahnt.

Allerdings muss beriicksichtigt werden, dass ein Abwarten bis
zum Erreichen der Selbstbestimmungsfihigkeit eines Kindes und
dadurch bedingt das ,,Nicht-Handeln* ggf. Identitdtsprobleme
und andere Folgen bei einem betroffenen Individuum/Kind aus-
16sen kann.

Insofern stellt die Beratung und Behandlung von Menschen
mit DSD eine gro3e Herausforderung dar, da unterschiedliche —
zum Teil gegenldufige — Aspekte zu beachten und zu gewichten
sind, um angesichts der komplexen Fragestellungen die fiir die
jeweilige individuelle Situation geeignete Strategie zu finden.
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3. Medizinische Grundlagen

3.1. Nosologie

In Deutschland weisen schiatzungsweise 8 000 bis 10 000 Perso-
nen ausgeprigte Abweichungen von der typischen ménnlichen
bzw. weiblichen Geschlechtsentwicklung auf. Damit kommen
pro Jahr etwa 150 Kinder mit uneindeutigem Genitale zur Welt.
In etwa einem Viertel der Fille ist DSD mit weiteren Fehlbildun-
gen/Erkrankungen assoziiert. Im weiteren Sinne kommen Perso-
nen mit numerischen oder strukturellen Aberrationen der Chro-
mosomen hinzu, wobei das Klinefelter-Syndrom etwa ein bis
zwei von 1 000 méinnlichen Neugeborenen und das Turner-Syn-
drom etwa eins von 2 000 bis 2 700 weiblichen Neugeborenen in
Deutschland betrifft. Die {ibrigen Formen von DSD sind deutlich
seltener.

Die Geschlechtsentwicklung verlduft kaskadenartig, wobei
chromosomale, gonadale, somatische und psychische Ebenen
unterschieden werden konnen. Die Festlegung des chromoso-
malen Geschlechts erfolgt bei der Befruchtung. In Anwesen-
heit eines Y-Chromosoms entwickeln sich iiblicherweise aus
den zundchst bipotenten Gonadenanlagen Testes mit Sertoli-
und Leydig-Zellen. Die Sertoli-Zellen bilden das Anti-Miiller-
Hormon (AMH), das die Riickbildung der Miillerschen Génge
bewirkt. Die Leydig-Zellen produzieren Testosteron, welches
die Differenzierung der Wolffschen Génge zu Nebenhoden,
Samenstriangen, Samenblasen und einem Teil der Prostata her-
vorruft. Ferner wird Testosteron zu Dihydrotestosteron umge-
wandelt, das die Differenzierung des dufleren méinnlichen Ge-
nitales bewirkt. Bei einem 46,XX Karyotyp entwickeln sich
aus den bipotenten Gonaden Ovarien. Infolge der fehlenden
AMH-Produktion entwickeln sich aus den Miillerschen Gén-
gen Tuben, Uterus und der obere Anteil der Vagina. Die feh-
lende Androgenproduktion fiithrt zur Regression der Wolff-
schen Génge.

Bei jeder dieser Stufen kann es zu Verdnderungen kommen,
die eine Abweichung zwischen den verschiedenen Stufen der
Geschlechtsentwicklung verursachen. Die derzeit gebrauchliche
DSD-Klassifikation ist in Tab. 1 wiedergegeben. Es werden da-
bei drei Gruppen unterschieden:

® DSD aufgrund von numerischen oder strukturellen Chro-

mosomenaberrationen. Demnach gehoren das Klinefelter-
Syndrom und das Ullrich-Turner-Syndrom zu dieser Grup-
pe. Sie werden dennoch in diesem Zusammenhang nicht
thematisiert, da eine Diskrepanz zwischen den verschiede-
nen Geschlechtsebenen typischerweise nicht vorliegt. Kon-
stellationen wie ein 45,X/46,XY-Mosaik oder ein
46,XX/46,XY-Chimdrismus konnen dagegen mit einem
nicht eindeutig ménnlichen oder weiblichen Phénotyp ein-
hergehen.

® Bei 46,XY-DSD stehen Stérungen der Hodenentwicklung,

der Androgenbiosynthese sowie deren Wirkungen im Vor-
dergrund.

® Bei 46,XX-DSD stehen Storungen der Steroidhormonsyn-

these, bei denen es aufgrund von Enzymdefekten in der
Kortikoidsynthese zu einem Uberschuss an Androgenen
kommt, im Vordergrund. Am héufigsten ist der 21-Hydro-
xylase-Mangel, der ein adrenogenitales Syndrom hervor-
ruft. Selten sind Stérungen der gonadalen Entwicklung.
Hierzu zihlt auch eine testikuldre Entwicklung bei 46,XX
Karyotyp mit und ohne Nachweis von SRY (Sex-determi-
ning Region Y, XX-Mann).

Storungen der Steroidhormonproduktion kénnen isoliert die
gonadale Androgenbiosynthese, aber auch die adrenale Steroid-
biosynthese betreftfen, so dass in diesen Féllen neben DSD auch
eine Nebennierenrindenstorung vorliegt.

Bei XY-DSD und XX-DSD stehen monogene Defekte, die
nach den Mendelschen Regeln vererbt werden, im Vorder-
grund. Obwohl in den zuriickliegenden Jahren viele urséchli-
che Gene identifiziert werden konnten, ist bei einem Grof3teil
der Fille auch heute noch keine genaue genetische Einordnung
moglich.

Klassifikation von DSD (Auswahl) in Anlehnung an Hughes et al.,
2006

46,XY - DSD

DSD durch numeri-
sche und/oder struk-
turelle Aberrationen
der Geschlechts-
chromosomen

46,XX - DSD

A. 47 XXY A. Stérungen der Go- | A. Stérungen der
Klinefelter-Syndrom naden-/Hodenentwick- | Gonaden-/Ovarent-
und Varianten lung wicklung

B. 45X 1. komplette und par- | 1. komplette oder par-

Ullrich-Turner-Syn-
drom
und Varianten

C. 45,X/46,XY
und Varianten

D. 46,XX 46,XY
Chimarismus

tielle Gonadendys-
genesie

2. ovotestikulare DSD

3. gonadale Regres-
sion

B. Stdrungen der An-
drogensynthese oder
der Androgenwirkung

1. Stérungen der An-
drogenbiosynthese

2. Androgeninsensitivi-
tat (komplett, par-
tiell, minimal)

3. LH/hCG-Rezeptor-
defekte

C. Stérungen des
AMH oder dessen Re-
zeptor

D. Andere

z. B. schwere Hypo-
spadie, Blasenexstro-
phie

tielle Gonadendys-
genesie

2. ovotestikuléres DSD

3. testikulares DSD
(XX-Mann)

B. Fetaler Andro-
genexzess

1.Stérungen der Korti-
koidsynthese mit An-
drogenexzess (AGS)

2. Glukokortikoidresis-
tenz

C. Maternaler Andro-
genexzess

1. virilisierende Tumore

2. Einnahme androgen
wirksamer Substanzen

D. Andere

(z. B. Storungen der
Mllerschen Gange,
Blasenexstrophie)

Die prénatale Verdachtsdiagnose oder die Geburt eines Kindes
mit DSD stellen eine Herausforderung fiir alle Beteiligten dar. Es
besteht vielfach eine erhebliche Unsicherheit bei den Eltern be-
troffener Kinder bzw. bei den Betroffenen selbst und auch bei
den betreuenden Personen hinsichtlich des geeigneten Vorge-
hens. Auch wenn kein medizinischer Notfall vorliegt, sollte die
Diagnostik zeitnah und zielgerichtet erfolgen. Bestimmte Sto-
rungen, wie z. B. bei AGS mit Salzverlust, erfordern eine unver-
zligliche Behandlung.
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Die Behandlung von Personen mit DSD soll in interdisziplinér
arbeitenden ausgewiesenen Zentren erfolgen, wobei u. a. je nach
Alter und Fragestellung pédiatrische Endokrinologen, Endokri-
nologen, Neonatologen, Gynidkologen, Andrologen, Humange-
netiker, (Kinder-)Chirurgen/Urologen beteiligt sein sollten. Die
Maoglichkeit einer psychosozialen Beratung und Begleitung der
Betroffenen und ihrer Familie soll immer vorgehalten werden.
Die Einbeziehung weiterer Fachrichtungen (Onkologie, Patholo-
gie, Labormedizin etc.) erfolgt in Abhidngigkeit der Notwendig-
keit. Auf die Erfordernisse der Kompetenzzentren wird an ande-
rer Stelle eingegangen (vgl. Kapitel 6).

3.2. Grundsitze zur Geschlechtszuordnung/Geschlechtswahl
Je nach Befund/Diagnose kann die Frage der Zuordnung zu ei-
nem Erziehungsgeschlecht von zentraler Bedeutung sein. Hierin
besteht eine wesentliche Kritik des Deutschen Ethikrats am bis-
herigen Vorgehen, da dieses bislang durch das Versténdnis einer
rein bindren Geschlechtsentwicklung bestimmt wurde. Men-
schen mit DSD zeigen jedoch, dass hier andere Verstdndnisre-
gelungen Raum haben miissen. Der Gesetzgeber hat deshalb
kiirzlich eine Anderung des Personenstandgesetzes beschlos-
sen, wonach die Geschlechtszuordnung freigelassen werden
kann, falls dies gewiinscht und erforderlich ist. Dadurch kann
der Druck einer vorschnellen Entscheidung gemindert werden.
Faktoren, die bei der Geschlechtswahl
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nitales (und gegebenenfalls assoziierte Fehlbildungen) doku-
mentiert werden. Bei der bildgebenden Diagnostik ist eine mog-
lichst wenig invasive Diagnostik wie die Sonographie und bei
entsprechender Indikation eine MRT-Untersuchung zu bevorzu-
gen. Zur morphologischen Beschreibung kann in ausgewihlten
Fillen auch eine laparoskopische und uroskopische Untersu-
chung notwendig sein.

Die Art der endokrinen Diagnostik ist vom Alter und dem Be-
fund abhingig. Bei Steroidbestimmungen sind haufig die iiblichen
immunologischen Bestimmungsmethoden zur Differenzialdiag-
nostik nicht ausreichend, so dass die Analyse in speziell auf die
Fragestellung DSD ausgerichteten Laboratorien erfolgen sollte.
Ein Beispiel fiir den Ablauf einer orientierenden DSD-Diagnostik
unter Beriicksichtigung endokriner Parameter sind in dem verein-
fachten Flussdiagramm in Abbildung 1 dargestellt. Im jeweiligen
Einzelfall sind die diagnostischen Abléufe zu spezifizieren.

Bei der genetischen Diagnostik ist die Chromosomenanalyse
als Basisdiagnostik indiziert. Sie kann entweder zur diagnosti-
schen Kldrung fithren, wenn der Phianotyp chromosomal bedingt
ist, oder die Unterscheidung zwischen XY-DSD und XX-DSD
ermdglichen. Je nach Fragestellung kommen spezifische FISH
(Fluoreszenz in situ-Hybridisierung)-Analysen, molekulare Ka-
ryotypisierung und Gen-Sequenzierungen in Frage. Die Bestim-
mungen des Gendiagnostikgesetzes sind zu beriicksichtigen.

im frithen Kindesalter von Bedeutung sein

konnen, s.md endokrine, .genetlsche un.d Initiale Untersuchung
psych05021ale Befunde, die MOI’phOlOgle (Vorgeschichte, Familiengeschichte, Klinische Untersuchung, Sonografie der inneren Genitalstrukturen)
des inneren und dulleren Genitales, die me-
dikamentdsen und chirurgischen Therapie-
optionen, die Fertilititsprognose sowie die Karyotyp 46.XX 46,XY 45,X/46, XY
familidren, gesellschaftlichen und kulturel-
len Begebenheiten. In den meisten Fillen Inneres Genital Uterus Uterus
wird anhand der zugrunde liegenden Diag- / \ / \ )
nose und von Erfahrungsberichten eine Zu- ‘JT Nel'" Ja Hein
ordnung zu einem sozialen Geschlecht er-
fol . b lauf Klinische Va. Testikulare Gonaden- Maglicher Defekt von Gemischte
olgen. Im weiteren Lebensverlau werden Diagnose AGS DSD dysgenesie || Androgensynthese oder -wirkung || Gonadendysgenesie
subjektives Geschlechtserleben und indivi- Diagnostische  + i 1 1
duelle Priaferenzen zunehmend an Bedeu- Verifizierung [ 17.0nP, LH, FSH, LH, FSH, LH, FSH, A, T, DHT
. . . . Adrenales Inhibin B, Inhibin B, hCG-Stimulation
tung gewinnen und sind bei den Entschei- '&;t;:;sﬁk Steroidprofil | | Androgene Androgene und Steroidprofile
dungsprozessen zu beriicksichtigen. Die El- } } } il
tern sollten darauf hingeWiesen Werden’ Genetik ‘ Je nach Fragestellung: FISH, CGH Array, Sequenzierungen ‘
dass das Kind spéter einen Geschlechts-

wechsel anstreben konnte, was nicht als
»Therapieversager zu deuten ist. Ebenfalls
kann es sein, dass sich das Kind bzw. der/
die Jugendliche spiter nicht auf eine bestimmte Geschlechtszu-
ordnung festlegen mochte.

chungen.

3.3. Diagnostik

Die addquate Diagnostik hingt von der Fragestellung und dem
Alter der betroffenen Person ab und sollte aufgrund der Komple-
xitdt unter Hinzuziehung eines Kompetenzzentrums erfolgen.
Besteht bereits bei Geburt ein uneindeutiges Genitale, muss eine
hormonelle Diagnostik erfolgen, um behandlungsbediirftige Er-
krankungen (insbesondere AGS mit Salzverlust) zu erkennen.
Zur Durchfithrung der Basisdiagnostik (Ultraschall, Chromoso-
mensatz sowie Neugeborenen-Screening) muss das Kind im Re-
gelfall nicht verlegt und nicht von der Mutter getrennt werden.
Bei der klinischen Untersuchung sollte die Morphologie des Ge-
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Abbildung 1: Abkldrung einer DSD durch klinische, laborchemische und genetische Untersu-

Adaptiert nach: Hiort et al. (2014): Management of disorders of sex Nature Reviews

10, 520-529 (2014).

3.4. Therapie

3.4.1. Medikamentdse Therapie

Bei Neugeborenen ist eine medikamentdse Therapie nur indi-
ziert, wenn eine Geschlechtsentwicklungsstérung mit einer Ne-
bennierenrindeninsuffizienz einhergeht, wie es beim AGS mit
oder ohne Salzverlust der Fall sein kann. Sie besteht in der Sub-
stitution von Hydrocortison und ggf. Fludrocortison sowie Na-
triumchlorid (NaCl).

Wenn eine Gonadeninsuffizienz besteht oder die Keimdriisen-
anlagen entfernt wurden, ist eine partielle oder komplette Sexual-
hormonersatztherapie erst ab dem Pubertétsalter indiziert. Zuvor
sollte eine altersentsprechende Aufkldrung erfolgt sein, um das
betroffene Kind in die Therapieentscheidung einzubezichen. Die
Therapie orientiert sich mangels spezifischer Daten zu DSD an
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den iiblichen Schemata zur Pubertitsinduktion bei Gonadeninsuf-
fizienz. In besonderen Fillen (z. B. zur Vermeidung einer unge-
kléarten Virilisierung bei noch ausstehender Diagnose oder Prog-
nose) kann die voriibergehende Unterdriickung der endogenen Pu-
bertit durch eine Gonadotropin-Releasing-Hormon (GnRH)-Ana-
logon-Therapie erwogen werden. Bei DSD ohne Vorliegen eines
Uterus wird hiufig eine Ostrogen-Monotherapie gewihlt, bei
DSD mit Vorliegen eines Uterus eine zyklische Hormontherapie.
Grundsitzlich ist eine Hormontherapie zu befiirworten, um eine
altersgemife Entwicklung zuzulassen und léngerfristig auch kor-
perlichen Erscheinungen wie einer Osteoporose vorzubeugen.

Bei kompletter Androgenresistenz kommt es bei in situ belas-
senen Gonaden zu einer spontanen weiblichen Pubertitsentwick-
lung durch die (vorwiegend lokale) Aromatisierung des von den
Keimdriisen gebildeten Testosterons. Deswegen wird heutzutage
ein Belassen der Keimdriisen bis mindestens zum Abschluss der
Pubertitsentwicklung fiir vertretbar gehalten.

Eine evidenzbasierte Empfehlung fiir jegliche Hormonthera-
pie bei DSD gibt es nicht. Das unterstreicht die Notwendigkeit
einer individuellen Therapieentscheidung gemeinsam mit den
Betroffenen — moglichst im Rahmen von klinischen Studien.

3.4.2. Chirurgische Therapie
Im Neugeborenenalter ist in der Regel keine chirurgische Therapie
des Genitales indiziert. Beim nicht-einwilligungsféhigen Kind soll
die Indikation zu operativen Maflnahmen dufSert restriktiv gestellt
werden. Bislang liegen Studien zu chirurgischen Interventionen
im Neugeborenen- und Kindesalter nur begrenzt vor, und insbe-
sondere Untersuchungen zur langfristigen Prognose sind unzurei-
chend. Lediglich Symptome mit Krankheitswert, wie Harnverhalt
oder Harnwegsinfekte durch Miindungsenge der HarnrShre bzw.
des Sinus urogenitalis, bediirfen der sofortigen Behandlung.
Entscheiden sich Betroffene im Verlauf ihres Lebens zu opera-
tiven MafBlnahmen, umfassen diese im Falle einer vollstindigen
Maskulinisierungsoperation die Aufrichtung des Phallus und die
Harnrohrenrekonstruktion oder im Falle einer Feminisierungs-
operation eine Klitorisreduktions- und Labienplastik sowie in ei-
nem Teil der Fille eine Vaginalplastik.

3.4.3. Tumorrisiko

Eine Operationsindikation bei DSD ist die mogliche Ausbildung
von Keimzelltumoren. Faktoren, die bei der Entscheidung fiir
oder gegen eine Gonadektomie von Bedeutung sind, sind das Tu-
morrisiko, die eventuellen Moglichkeiten einer Fritherkennung,
die Geschlechtswahl sowie das mutmalBliche Vorhandensein von
Keimzellen. Ein erhohtes Tumorrisiko ist bei bestimmten Kon-
stellationen mit einem Y-Chromosom oder Teilen davon zu be-
ricksichtigen. Bei XY-Gonadendysgenesie mit intraabdominalen
Gonaden wird ein Entartungsrisiko in der Gréfenordnung von
15 — 35% angenommen. Dieses Risiko kdnnte bei bestimmten
Formen von XY-Gonadendysgenesie hoher, aber auch niedriger
sein. Bei XY-Gonadendysgenesie konnen Tumore bereits im frii-
hen Kindesalter auftreten. Bei gemischter Gonadendysgenesie
(z. B. 45,X/46,XY) ist ebenfalls ein erhdhtes Tumorrisiko (etwa
12%) zu beriicksichtigen. Bei Ovotestis wird ein Entartungsrisi-
ko von ca. 3% angenommen.

Wie neuere Studien ergeben, scheint das Tumorrisiko bei
kompletter Androgeninsensitivitdt (CAIS) deutlich niedriger zu
sein, als frither angenommen. Allerdings wird bei intraabdomina-
len Gonaden ein Anstieg des Risikos {iber die Lebensspanne an-
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genommen. Eine Tumorentwicklung vor der Pubertit scheint da-
bei sehr selten zu sein, so dass die spontane Pubertit abzuwarten
ist und die Betroffenen selbst {iber eine eventuelle Gonadektomie
entscheiden konnen. Bei der partiellen Androgeninsensitivitit
(PAIS) mit nicht-skrotalen Gonaden wird ein Entartungsriko von
50% genannt, wobei diese Risikoangabe auf einer kleinen Zahl
von Patienten beruht. Bei PAIS mit skrotal gelegenen Gonaden
ist das Entartungsrisiko nicht bekannt. Zur besseren Uberwa-
chung kann bei PAIS und partieller XY-Gonadendysgenesie mit
Zuordnung zum méinnlichen Geschlecht eine Verlagerung der
Gonaden ins Skrotum in Frage kommen. Bei allen risikobehafte-
ten Personen mit in situ belassenen Gonaden ist eine regelmafBige
Uberwachung mit bildgebenden Verfahren angeraten.

Die Literaturangaben zum Risiko gonadaler Tumore beruhen
auf einer begrenzten Anzahl von Studien und Patienten. Deshalb
sind Beobachtungsstudien zur Tumorentwicklung und zu den
therapeutischen Maflnahmen erforderlich. Jede vorbeugende Go-
nadektomie ist besonders zu begriinden, so lange keine individu-
elle Risikoabschitzung moglich ist.

4. Psychosoziale Aspekte

4.1. Erwachsenenalter

Die Problematik von Kindern mit nicht eindeutigem Geschlecht
ist in den letzten Jahren verstirkt in der Offentlichkeit diskutiert
worden. Ethikrat, Politik und Gesetzgebung haben reagiert. Die
Probleme von Erwachsenen mit DSD wurden jedoch bisher we-
nig beachtet, auler wenn es um Fragen in Zusammenhang mit ei-
ner Behandlung in der Vergangenheit und deren Folgen ging.
Viele Erwachsene kimpften in den letzten Jahren darum, dass die
Behandlungsmalinahmen, die sie erfahren haben, nicht weiter bei
Kleinkindern zum Einsatz kommen. Da die verdnderten Behand-
lungsempfehlungen fiir Kinder und Jugendliche sehr von den Be-
richten der heute Erwachsenen beeinflusst sind und nicht in allen
Aspekten von aktuellen Studien zu Behandlungsstrategien und
evidenzbasierter Therapie unterstiitzt werden, sollen zundchst
die Belange der heute Erwachsenen dargestellt werden.

Seit Mitte der 50er Jahre des letzten Jahrhunderts wurde die
Annahme vertreten, dass ein moglichst unauffélliges dufleres Er-
scheinungsbild die Voraussetzung fiir eine gesunde psychosexu-
elle Entwicklung darstellt. Aus diesem Grunde wurden Personen
mit nicht eindeutigem Genitale einem korperlichen Geschlecht
moglichst frith auch operativ angepasst (sex assignment) und
entsprechend einem Erziehungsgeschlecht zugewiesen (gender
allocation). Lange Zeit wurde die Auffassung vertreten, dass dies
zu einer stabilen ménnlichen oder weiblichen Geschlechtsidenti-
tét fiihren wiirde, losgeldst von der eigentlichen chromosomalen
oder gonadalen Veranlagung (v. a. Androgeninsensitivitét [AIS],
aber auch AGS mit extrem ménnlichem &ufleren Erscheinungs-
bild [Prader V]). Erst Studien der letzten Jahre haben gezeigt,
dass dies nicht immer der Fall war.

Unter den erwachsenen Personen mit DSD muss man unter-
scheiden, ob es sich um Personen handelt, bei denen die Folgen
einer Traumatisierung, Unsicherheiten im Zusammenhang mit
der sozialen Anpassung und gesellschaftlichen Teilhabe oder sol-
chen, bei denen Fragen der Geschlechtsidentitit, d. h. ob sie sich
als Mann, als Frau oder dazwischen bzw. anders erleben, im Vor-
dergrund stehen. Da lange Zeit die Auffassung bestand, Personen
mit DSD sollten mdglichst mit niemandem tiiber ihre Situation
reden, gibt es eine nicht unbedeutende Zahl von heute erwachse-
nen Personen, fiir die die Frage zum Problem wird, mit wem und
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wie sie sich tiber ihre Situation austauschen sollen, was sie erfah-
ren haben, aber auch wie sie sich selbst erleben. Hier spielen v. a.
Partner bzw. Partnerinnen, aber unter Umstédnden auch Situatio-
nen im Arbeitsumfeld eine wichtige Rolle.

Personen, die Traumatisierungen ausgesetzt waren, benotigen
Unterstiitzung einerseits in der Verarbeitung der Folgen bestimm-
ter Behandlungsmafinahmen selbst, der Erfahrungen rund um die
medizinischen Interventionen (z. B. Fotoaufnahmen, traumatisie-
rende Untersuchungen im Genitalbereich etc.), aber auch hin-
sichtlich der Erfahrungen, die sie im familidren und sozialen Um-
feld gemacht haben. Hierbei erscheint es wichtig, immer die indi-
viduelle Lebensgeschichte von Betroffenen im Auge zu behalten
und nicht zu schnell einzelne Erfahrungen zu generalisieren.

Diese Unterstiitzung kann im Rahmen einer Psychotherapie
oder einer psychosozialen Beratung erfolgen, aber auch durch Mit-
glieder von Selbsthilfeorganisationen angeboten bzw. vermittelt
werden. Wiinschenswert wire, dass es kiinftig ausreichend qualifi-
zierte Berater unter den Betroffenen gibe. Gerade bei schwer trau-
matisierten Patienten ist es wichtig, auf der einen Seite Mitgefiihl
mit der betroffenen Person zu zeigen, andererseits jedoch nicht zu
schnell Partei gegen friihere Behandler zu ergreifen, da dies nicht
wirklich zur Entlastung beitrégt. Das Bediirfnis von einigen Patien-
ten, alte Krankenakten einsehen zu konnen, hat in letzter Zeit wie-
derholt zu Enttduschungen gefiihrt, da entweder eine Akte nach
Jahrzehnten nicht mehr auffindbar war, die Aufbewahrungsfrist ab-
gelaufen oder in der Akte doch nicht die Informationen enthalten
waren, die ein Patient hoffte zu finden. Erst in den letzten Jahren
erfolgte durch eine Zunahme qualitdtssichernder Maf3nahmen eine
systematischere Erfassung von Behandlungsschritten. Zu den qua-
litatssichernden MaBnahmen gehort auch die informierte Aufkla-
rung (informed consent), die bei heute erwachsenen Personen und
deren Eltern in der Vergangenheit oft nur mangelhaft erfolgte und
oft nicht systematisch dokumentiert wurde.

Der erste Ansprechpartner fiir Personen mit DSD bei medizi-
nischen und psychischen Problemen ist meist entweder der/die
Hausarzt/-drztin oder der/die Endokrinologe/in, der/die eine/n
Patient/in oft tiber Jahre behandelt hat, aber auch Gynikologen/
innen und Urologen/innen, die von Personen mit DSD nicht nur
zur Kontrolle aufgesucht werden, sondern auch oft Jahre nach
chirurgischen Eingriffen wegen Symptomen im Zusammenhang
mit Narbenbildung oder Verdnderungen des Genitales (z. B. Ver-
engung der Vagina).

Manche Patienten mit negativen Erfahrungen im Rahmen der
medizinischen Behandlung wenden sich direkt an Psychologen
oder psychologische Psychotherapeuten und mochten einen
Arztbesuch vermeiden. Die Zusammenarbeit mit Spezialisten in
einem Expertenteam kann hier behilflich sein, Patienten an Fach-
kréfte zu vermitteln, die Erfahrung mit der spezifischen Proble-
matik haben und behutsam mit den individuellen Angsten der
Patienten umgehen. Eine Psychotherapie sollte bei Bedarf emp-
fohlen werden.

In manchen Fillen erfahren Personen erst im frithen Erwach-
senenalter von ihrer Situation (z. B. Personen, die als Frauen le-
ben, einen unauffilligen weiblichen K&rper haben und bei Vor-
liegen einer Amenorrhd im Rahmen einer Infertilititsbehandlung
erfahren, dass sie kein inneres weibliches Genitale haben). Nach
einer genetischen Testung wird ein XY-Karyotyp festgestellt. Die
arztliche Aufklarung sollte hier durch unterstiitzende psychologi-
sche Gespriche von einer Fachkraft ergidnzt werden, die liber
Fachwissen beziiglich der verschiedenen Formen von DSD und
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deren Entwicklungsverldufe verfiigt. Wiederholt berichteten er-
wachsene Personen, dass sie als Diagnosemitteilung den Hin-
weis erhalten hétten, gar keine Frau sondern ein Mann zu sein.
Derartige Aufklarungen sind keine addquate Vermittlung einer
Diagnose, da sie die Aussage des Geschlechts auf den Karyotyp
reduzieren und Geschlecht nicht als ein mehrfaktorielles Phéno-
men mit kdrperlichen und psychischen Faktoren betrachten.

4.2. Kinder und Jugendliche sowie deren Eltern

Aufklirung und Beteiligung an den Entscheidungsprozessen sind
auch die zentralen Anliegen neuer Behandlungsempfehlungen
fiir Kinder und Jugendliche. Durch wissenschaftliche Erkennt-
nisse im Bereich der Sozialpsychologie, der Neurobiologie und
Endokrinologie sind die Paradigmen der ,,optimal gender policy*
aus den 60er Jahren in Frage gestellt bzw. weiterentwickelt wor-
den. Die Folgen von Korperverdnderungen ohne die Einwilli-
gung und Information betroffener Kinder, die daraus resultieren-
de Beschdmung, Geheimhaltung und dadurch dysfunktionaler
intrafamilidrer Kommunikation, wie auch das wachsende Ver-
standnis iiber Unzufriedenheit mit dem eigenen Geschlecht (Ge-
schlechtsdysphorie, vergleichbar mit Geschlechtsidentititssto-
rungen bei Personen ohne DSD), haben zur Forderung einer ,,full
consent policy* gefiihrt. Da allerdings keinerlei Daten vorliegen,
wie sich ein umfassendes Moratorium aller medizinischen, irre-
versiblen Behandlungen (sowohl hormonell als auch chirurgisch)
auf die psychosexuelle, aber auch die psychosoziale Entwick-
lung eines Kindes auswirken wiirden, miissen derzeit in der Be-
handlung und Beratung individuelle Losungen den Vorrang ha-
ben. Immer ist dabei zu beachten, dass diese Eingriffe mit beson-
derer Zuriickhaltung und nach umfassender Evaluation des Wil-
lens und dem Interesse des Kindes erfolgen sollten.

Die Ausgestaltung der Aufklarung und Beteiligung des Kindes
héngt in erster Linie von dessen Alter und Entwicklungsstand
zum Zeitpunkt der geplanten Therapie ab:

(1) Bei prénatalem oder postnatalem Verdacht auf eine Sto-
rung der Geschlechtsentwicklung werden die Eltern umfassend
aufgekldrt und beraten, zunéchst die genaue medizinische Diag-
nose abzuwarten, bevor eine Zuordnung zu einem Erziehungsge-
schlecht erfolgt. Dies kann innerhalb von Tagen gelingen oder je-
doch Wochen bis Monate in Anspruch nehmen. Hier ist hilfreich,
dass das Personenstandsgesetz dahingehend geéndert wurde und
beziiglich des Geschlechtes keine unmittelbare Eintragung mehr
erfolgen muss. Die Eltern selbst benotigen moglicherweise Hilfe
und Beratung im Hinblick darauf, wie sie mit der Besonderheit
des Kindes umgehen und wie sie dariiber im sozialen Umfeld
sprechen konnen. In wenigen Féllen ist eine geschlechtsanglei-
chende Operation im ersten Lebensjahr medizinisch erforderlich.
Da keine kontrollierten Studien zu Behandlungsergebnissen ab-
hingig vom Zeitpunkt des Eingriffes vorliegen, miissen die El-
tern gestirkt werden, sich hier im besten Interesse des Kindes ei-
ne Meinung zu bilden. Ahnlich verhilt es sich bei Empfehlungen
zur Hypospadie-Korrektur bei Jungen mit DSD, die sorgfiltig in
einen Gesamtbehandlungsplan und langfristiges Follow-up ein-
gebettet sein muss.

(2) Im weiteren Verlauf gilt es, das Kind wiederholt und ent-
wicklungsangemessen aufzukldren sowie die Eltern darin zu er-
mutigen und zu unterstiitzen, offen iiber Besonderheiten des Kor-
pers und Notwendigkeit der medizinischen Untersuchungen zu
kommunizieren. Fiir junge Kinder ist insbesondere wichtig, dass
keine Ubergriffe auf ihre korperliche und seelische Integritit er-
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folgen. Kinder im Kleinkindes- und Vorschulalter sind offen und
interessiert an Verschiedenheit und Vergleichen, ohne diese mit
einer Bewertung zu verbinden. Wichtig ist, die Aufkldrung auf
das zu beschrinken, was das Kind aktuell wissen mochte und
was es aufnehmen kann.

(3) Im Schulalter kénnen bereits erste Funktionen von Organen
und Steuerprozesse verstanden werden. Im Wesentlichen kann das
Kind hier in seine/ihre DSD-Diagnose ,.hineinwachsen* und zu-
nehmend mehr Informationen bekommen. Wichtig ist, dass das
medizinische Team (vgl. Kapitel 6 ,,Kompetenzzentren), die El-
tern und das Kind eine gemeinsame Sprache entwickeln. Sprach-
regeln der Familie sowie kulturelle Vorstellungen und Vorgaben
sollten berticksichtigt werden. Die Eltern sollten aufgekldrt wer-
den, dass eine Geheimhaltung zu weit gro3eren Problemen fiihren
kann (vgl. Abschnitt {iber spite Diagnose); die Befédhigung der El-
tern, mit dem Kind im Gespréch zu bleiben, setzt eine kontinuier-
liche Begleitung und Beratung voraus. Die Jahre der Prdadoles-
zenz sollten einem der Entwicklung des Kindes angepassten Auf-
klarungsprozess dienen. Dazu konnen Fragetagebiicher, schriftli-
ches Aufklarungsmaterial, Kontakte mit Gleichaltrigen, Zeich-
nungen und Ahnliches hilfreich sein. Auch Hinweise auf eine
mogliche Unzufriedenheit mit dem eigenen Geschlecht kénnen in
dieser Phase bemerkt und weiter abgeklart werden. Wenn ein
Kind entwicklungsangemessen aufgeklart wird, kann es auch
schon in recht jungen Jahren (ab 10—12 Jahren) an Entscheidun-
gen beteiligt werden. In dieser Zeit kann auch ausfiihrlich tiber so-
ziale Rollen, Geschlechtsrollenverhalten, gesellschaftliche Erwar-
tungen und die Reaktion der Peergruppe gesprochen werden.
Manche Kinder bevorzugen eine Coping-Strategie, die einen sehr
offenen, selbstbewussten Umgang mit der eigenen Besonderheit
einschlie3t, andere moéchten dies eher privat halten und suchen
nach Kommunikationsstrategien, wie sie mit Nachfragen und
Kommentaren aus der Umwelt umgehen konnen. Beide Strate-
gien sind funktional, wenn sie zu einer guten Anpassung fiithren.
Eltern konnen beraten werden, wie sie die Wiinsche des Kindes
respektieren, ohne in Konflikt mit ihren Vorstellungen von Erzie-
hung und ihren eigenen Wiinschen zu kommen. Alle Fragen soll-
ten wahrheitsgemdf3 beantwortet werden. Wegen der besonde-
ren Bindung von Kindern an ihre Eltern und die ausgeprigte
Loyalitdt Familienmitgliedern gegeniiber, kann es sein, dass
Kinder und Jugendliche ihre Fragen, Wiinsche, Kritik und Sor-
gen aus Riicksicht auf die Eltern oder Geschwister nicht offen
dulern. Es ist daher wichtig, dass das Kind mit zunehmendem
Alter einen autonomen Raum fiir die direkte Kommunikation
mit dem/der Arzt/Arztin oder anderen Teammitgliedern er-
hilt, z. B. wihrend der korperlichen Untersuchung oder im An-
schluss daran.

(4) Ein abstraktes kognitives Denkvermdgen erlaubt als letzte
Stufe der Aufkldrung auch die Erlduterung genetischer Zusam-
menhédnge. Die steuernden Funktionen der Gene (gleichgiiltig
auf welchen Chromosomen sie liegen), die Ubersetzung in Bo-
tenstoffe, die Wirkung an oder in der Zelle und die Kaskade hor-
moneller Funktionen sind Inhalte, die Kinder etwa ab dem 12.
Lebensjahr auffassen konnen, dies héngt jedoch sehr von ihrem
allgemeinen Entwicklungsstand ab. Die Erlduterung sollte im-
mer so erfolgen, dass zwar die meisten Frauen einen 46,XX
Chromosomensatz haben und die meisten Méanner einen 46,XY
Chromosomensatz, dies jedoch nicht immer zutrifft und es Aus-
nahmen von dieser Regel gibt. Gespréche iiber Identitit (das zen-
trale Thema dieses Entwicklungsabschnitts) und Geschlechtsi-
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dentitét sowie sexuelle Orientierung kdnnen fortgesetzt bzw. neu
aufgegriffen werden. Wenn das behandelnde Team der Uberzeu-
gung ist, dass die biologischen Zusammenhénge verstanden wur-
den und integriert werden konnten sowie ausreichend Reflexi-
onsfahigkeit zur Abschitzung aktueller und zukiinftiger Folgen
eigener Entscheidungen besteht, kann der/die Jugendliche jetzt
autonome Entscheidungen treffen, die in vollem Umfang vom
Behandlungsteam respektiert und befolgt werden miissen.

Wenn die Diagnose erst in der spiteren Kindheit oder im Rah-
men der (ausbleibenden) Pubertitsentwicklung gestellt wird, be-
steht schneller Handlungsbedarf, da die Aufkldrung verdichtet
und in kiirzerer Zeit erfolgen muss. Die Eltern bediirfen in sol-
chen Fillen ganz besonders intensiver Beratung und Unterstiit-
zung, da sie in dieser Entwicklungsphase des Kindes in der Regel
wenig Zeit haben, sich selbst umfassend zu informieren und ver-
schiedene Meinungen einzuholen.

Fiir beide Szenarien gilt, dass die Routinekontakte fiir die Auf-
klarung genutzt und vom Kind/Jugendlichen gesteuert werden
sollten. Andererseits wird es auch Zeitpunkte geben, in denen das
Behandlungsteam das Kind/den Jugendlichen auffordern kann,
sich speziell mit einer Problematik auseinander zu setzen, weil
eine Entscheidung ansteht.’ Es kann dann durchaus zu einer ge-
planten Intervention im Sinne einer Patientenschulung kommen.
Personen aus dem sozialen Umfeld (Familie, Freunde) kdnnen
an den Gespréchen beteiligt werden.

Das Angebot begleitender psychosozialer Beratung und Un-
terstlitzung (ggf. Psychotherapie) durch ein Teammitglied mit
entsprechender Aus- oder Weiterbildung muss frithzeitig vorge-
stellt und angeboten werden. Diese Beratungsoption steht jeder-
zeit zur Verfiigung, muss aber nicht genutzt werden. Das Ange-
bot ist darauf ausgerichtet, praventiv bei Belastungen Krisen zu
vermeiden. Wihrend einige Familien eine intensive, kontinuier-
liche Begleitung benétigen, brauchen andere nur das Wissen,
dass es solche Ansprechpartner/innen gibt.

Weiterhin sollten alle Routinetermine genutzt werden, auf
Hinweise seelischer Belastungsreaktionen oder einer Unzuftie-
denheit mit dem Geschlecht zu achten. Bei diesen Hinweisen
sollte nach einer Kliarung des Hilfebedarfs mit dem betroffenen
Kind/Jugendlichen eine psychotherapeutisch orientierte Evalua-
tion und ggf. Therapie erfolgen. Es ist wiinschenswert, dass dies
im sekundérpriaventiven Sinne so friih erfolgen kann, dass sich
keine manifeste psychiatrische Erkrankung als Komorbiditét ent-
wickelt — insbesondere Trauma-Folgestérung, Angststorungen
oder depressive Entwicklung. Da Varianten/Stérungen der Ge-
schlechtsentwicklung nicht primér mit psychiatrischen Auffallig-
keiten verbunden sind (mit Ausnahme mancher syndromalen
Formen) und in aller Regel ein normales kognitives Leistungs-
vermogen vorliegt, sollen die neuen Behandlungsstrategien bei
Kindern und Jugendlichen dazu beitragen, die Belastungen zu
minimieren.

5. Strukturelle Herausforderungen fiir Aus-, Weiter- und
Fortbildung, Forschung und medizinische Versorgung

5.1. Versorgung

Bei einer Vielzahl der DSD-Fille handelt es sich um seltene Er-

krankungen mit komplexen Anforderungen an die medizinische

Versorgung, die nach Mdglichkeit in spezialisierten Zentren er-

%n diesem Zusammenhang wird u. a. auf die Ausfiihrungen zu Nicht-Einwilligungsféhigen in
der Stellungnahme ,Placebo in der Medizin“ der Bundesdrztekammer verwiesen.
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bracht werden sollte (vgl. Kapitel 6) und deren Finanzierung De-
tailwissen erfordert, das von einzelnen Einrichtungen nicht vor-
gehalten werden kann. Im Nationalen Aktionsplan des Nationa-
len Aktionsbiindnisses fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(NAMSE) sind kiirzlich Maflnahmenvorschlige erarbeitet wor-
den. Fiir die Versorgung in Zentren fiir Seltene Erkrankungen
werden hier Finanzierungsmoglichkeiten aufgezeigt, auf die an
dieser Stelle verwiesen wird. In der Stellungnahme zur ,,Zukunft
der deutschen Universitdtsmedizin“ des Wissenschaftlichen Bei-
rats der Bundesérztekammer aus dem Jahr 2013 wird auf die Be-
sonderheiten der medizinischen Versorgung von seltenen Er-
krankungen, die eine spezielle Infrastruktur bzw. hohe Interdis-
ziplinaritét erfordern, auf die Verlagerung von Krankheitsbildern
aus dem stationdren in den ambulanten Sektor sowie auf die Pro-
blematik von zum Teil gravierend fragmentierten Rechtsgrund-
lagen hingewiesen. Die in diesen Papieren aufgezeigten Proble-
me, wie beispielsweise lange Diagnosewege, erschwerter Zu-
gang zu spezialisierter Diagnostik und Behandlung, mangelnde
psychosoziale Unterstiitzung, unzureichendes Fallmanagement
sowie fehlende organisierte Versorgungsketten, die zu Ein-
schrankungen in der Teilhabe und Lebensqualitit fithren, gelten
gleichermalen fiir Menschen mit DSD. Auch im Bereich der me-
dizinischen Versorgung von Menschen mit DSD ist eine bessere
Vernetzung und Kompatibilitit der bisherigen Versorgungsange-
bote sowie deren Vergiitung, wie z. B. in der gesundheitlichen
und sozialen Beratung, essentiell. Die gegenwirtige Versor-
gungssituation sieht z. B. eine Zerlegung einer ganzheitlichen,
familienorientierten und gemeindenahen Betreuung der Kinder
und Jugendlichen mit chronischen Gesundheitsstorungen in die
Jugendhilfe, die Eingliederungshilfe, das Gesundheits- und das
Bildungswesen vor. Die Uberwindung von Systemgrenzen ist
schwierig. Dies gilt insbesondere auch fiir Kinder und Jugendli-
che mit seltenen Erkrankungen, solchen mit unklaren Diagnosen
und Prognosen und der daraus resultierenden Verunsicherung
der Familien. Bei Varianten/Stérungen der Geschlechtsentwick-
lung, die zentrale Aspekte der Personlichkeitsbildung wie der
Geschlechtsidentitidt betreffen, kann von ecinem iiberdurch-
schnittlich hohen Versorgungsbedarf in multidisziplindren
Teams ausgegangen werden. Schnittstellen miissen gestaltet und
Kooperationen erleichtert werden. Hier besteht in struktureller
Hinsicht grofer Handlungsbedarf.

5.2. Selbsthilfe

In dem Nationalen Aktionsplan wird ausdriicklich auf die Bedeu-
tung der Selbsthilfe und damit der Peer-Beratung hingewiesen.
Auch nach den Empfehlungen des Deutschen Ethikrates wird der
Peer-Beratung ein zunehmender Stellenwert in der Betreuung
von Menschen mit DSD eingerdumt. Nach den internationalen
Standards zur Peer-Beratung sollte eine unparteiische, nicht-di-
rektive und ergebnisoffene Beratung erfolgen, wobei die beraten-
den, selbst betroffenen Menschen eine Grundausbildung in Ge-
sprachsfiihrung und Konfliktbewiltigung erhalten haben. Die Fi-
nanzierung einer solchen Ausbildung und Inanspruchnahme der
Beratung ist derzeit weitgehend ungeklart.

5.3. Transition

Bei Vorliegen von DSD ist der Ubergang von der Kinder- und Ju-
gendmedizin in die Betreuung durch Arzte aus der Erwachsenen-
medizin wie bei anderen chronischen und/oder angeborenen sel-
tenen Gesundheitsstérungen eine besondere Herausforderung fiir
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alle Beteiligten. Derzeit werden auf wissenschaftlicher Basis
Versorgungskonzepte sowohl zum Case-Management als auch
zum Empowerment entwickelt. Die Regelfinanzierung solcher
moglicherweise diagnoseiibergreifender, transitionsspezifischer
Patientenschulungen ist vollig unklar, da sich die Vergiitung fiir
Patientenschulungen nur auf solche beziehen, die diagnosespezi-
fisch als Schulung zum besseren Behandlungsmanagement ange-
boten werden.

5.4. Forschungsbedarf

Dariiber hinaus wird deutlich, dass in Bezug auf die Versor-
gungssituation von Menschen mit DSD grof3er Forschungsbedarf
besteht. Im Nationalen Aktionsplan werden konkrete Malinah-
men beschrieben, die zu einer Verbesserung der Versorgung von
Menschen mit seltenen Erkrankungen fithren kénnen. Um Ver-
besserungen der Versorgungswege einschliellich der Diagnose-
stellung, Zugang zu Behandlungen, multidisziplindre Betreuung,
psychosozialer Beratung und Zugang zu Behandlung bei seeli-
schen Beeintrachtigungen tiberpriifen zu konnen, sollen Indika-
toren entwickelt werden, die zu evidenzbasierten Versorgungs-
systemen fithren. Die Einrichtung von speziellen Versorgungs-
und Referenzzentren muss zu besseren gesundheitlichen Verldu-
fen, groferen Teilhabechancen und hoherer Patientenzufrieden-
heit fiihren.

5.5. Verlagerung von Versorgungsgebieten aus dem stationé-

ren in den ambulanten Bereich
Insbesondere vor dem Hintergrund einer zunehmenden Verlage-
rung von Versorgungsgebieten aus dem stationdren in den ambu-
lanten Bereich wird die in der Stellungnahme des Wissenschaftli-
chen Beirats der Bundesirztekammer zur Universititsmedizin
geforderte Bindung von Vergiitungsanteilen an den Nachweis ei-
ner Zusammenarbeit in Weiterbildung, Ausbildung und For-
schung zwischen niedergelassenen Zentren und universitiren
Forschungseinrichtungen fiir den Bereich der medizinischen Ver-
sorgung von Menschen mit DSD als besonders wichtig hervorge-
hoben.

5.6. Arztliche Wissensvermittlung

Wiéhrend des Medizinstudiums miissen die Grundlagen der Phy-
siologie und Pathophysiologie, der Genese und der klinischen
Erscheinungsformen von DSD gelehrt und gelernt werden. Darii-
ber hinaus miissen angehende Arzte den Umgang mit seltenen
Erkrankungen lernen. Hierzu gehdren Kenntnisse iiber die Zu-
sammenarbeit mit spezialisierten Zentren und auch der Kommu-
nikation mit Betroffenen und Eltern.

In der Arztlichen Weiterbildung miissen Kenntnisse in der Di-
agnostik und Differentialdiagnostik in allen Fachgebieten erwor-
ben werden, in denen typischerweise Patienten mit DSD versorgt
werden konnen. Insbesondere sind Kenntnisse der Zeitabfolge
von Diagnostik und Therapie wichtig, um dringliche von nicht
dringlichen MafBinahmen unterscheiden zu kénnen. Zudem muss
die Zusammenarbeit mit spezialisierten Zentren fiir die Versor-
gung dieser seltenen Erkrankungen Inhalt der Weiterbildung
sein. Dazu gehdrt auch, die Grenzen der Versorgungsmdoglichkei-
ten einschétzen zu konnen. Uber die allgemeinen Kenntnisse der
fachdrztlichen Gesprichsfiihrung hinaus miissen Kenntnisse
uber die Kommunikation, insbesondere hinsichtlich des Ge-
schlechts, vor allem anldsslich der ersten (Verdachts-)Diagnose-
stellung erworben werden.
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Arztinnen und Arzte, die sich im Rahmen ihrer Weiterbildung
weiter spezialisieren und deshalb in die Versorgung von Patien-
ten mit DSD besonders eingebunden sind, miissen ihrem Fachge-
biet entsprechend die notwendigen diagnostischen und therapeu-
tischen MafBinahmen beherrschen. Auch miissen sie mit der Zu-
sammenarbeit mit hochspezialisierten Zentren vertraut sein und
eigene Grenzen der Versorgungsmdoglichkeit zuverldssig identifi-
zieren. Sie miissen betroffene Patienten in Zusammenarbeit mit
einem hochspezialisierten Zentrum innerhalb der Grenzen ihres
jeweiligen Fachgebietes betreuen konnen.

Die notwendigen Inhalte und Lernziele sollen jeweils in Zu-
sammenarbeit mit den betroffenen wissenschaftlichen Fachge-
sellschaften in die (Muster-)Weiterbildungsordnung eingearbei-
tet werden.

Die im Rahmen einer hochspezialisierten Tatigkeit in einem
Zentrum fiir die Versorgung von Patienten mit DSD dariiber hi-
naus zu erlangenden speziellen Kenntnisse, Erfahrungen und
Fertigkeiten sind hingegen nicht in der Weiterbildungsordnung
abzubilden, da sie nur wenige an Zentren titige Arztinnen und
Arzte betreffen und es sich um Spezialwissen handelt.

Arztinnen und Arzte, die Patienten mit DSD versorgen, miis-
sen sich in diesem Bereich fortbilden, um den aktuellen Stand
des medizinischen Wissens zu kennen. Dabei kommt den Spezia-
listen und insbesondere den fiir die Versorgung spezialisierten
Zentren die Aufgabe zu, entsprechende Fortbildungen anzubie-
ten. Die Arztekammern unterstiitzen die Durchfiihrung solcher
Fortbildungen.

6. Kompetenzzentren

Die vorliegende Stellungnahme unterstiitzt die Empfehlung des
Deutschen Ethikrates, dass die medizinische und psychologische
Beratung von DSD-Betroffenen und ihren Eltern sowie die Diag-
nostik und Behandlung in einem speziell dafiir qualifizierten, inter-
disziplinir zusammengesetzten Kompetenzzentrum von Arzten und
Experten aus allen weiteren erforderlichen Spezialdisziplinen erfol-
gen sollten. Ein Zentrum umfasst sowohl personelle als auch rdum-
liche und zeitliche Mittel fiir die Bildung und die Arbeit eines inter-
disziplindren Teams. Die Pfade zur spezialisierten Diagnostik unter
Einbeziehung von speziellen bildgebenden Verfahren und zur bio-
chemischen und molekulargenetischen Diagnostik auch in Zusam-
menarbeit mit auswértigen Institutionen miissen dargestellt werden.
Ein Kompetenzzentrum fiir DSD soll auf vielschichtige Betreu-
ungssituationen eingehen. Zu beriicksichtigen sind angemessene
Beratungs- und Untersuchungsraume und Rahmenbedingungen wie
Ubernachtungsmdglichkeiten fiir Familien mit langer Anreise.

Der Nationale Aktionsplan des NAMSE umfasst Mallnahmen-
vorschldge mit konkreten Handlungsempfehlungen zum Infor-
mationsmanagement, zu mdglichen Diagnosewegen, zu Versor-
gungsstrukturen und zur Erforschung der Seltenen Erkrankun-
gen. NAMSE hilt die Bildung von Zentren fiir Seltene Erkran-
kungen fiir sinnvoll. Fiir Deutschland empfiehlt NAMSE die Bil-
dung von Zentren in drei arbeitsteilig gegliederten und miteinan-
der vernetzten Ebenen, die sich im angebotenen Leistungsspek-
trum unterscheiden und in wohnortnahe, primér- und facharztli-
che Versorgung eingebettet sind. Dabei unterscheidet der Natio-
nale Aktionsplan in Typ A, B und C Zentren, wobei die Typ A
Zentren das Aufgabenspektrum eines Kompetenzzentrums abde-
cken (zur Erlduterung der Typ B und C Zentrenstruktur wird auf
den Nationalen Aktionsplan fiir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen verwiesen):
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Typ A Zentren stellen Referenzzentren fiir Seltene Erkrankun-
gen dar, die sich aus mehreren Fachzentren (Typ B Zentren) zu-
sammensetzen und zusétzlich iber krankheitsiibergreifende
Strukturen (z. B. fiir die Betreuung von Patienten mit unklarer
Diagnose, Lotsen, interdisziplindre Fallkonferenzen, innovative
Spezialdiagnostik) verfiigen. Sie sind zudem fiir die unklaren
Fille zustindig, betreiben Grundlagen- und klinische Forschung
und stellen die Basis der medizinischen Ausbildung dar. Die Typ
C Zentren (Kooperationszentren fiir bestimmte Krankheiten oder
Krankheitsgruppen) stellen die krankheits- oder krankheitsgrup-
penspezifische ambulante Versorgung interdisziplindr und multi-
professionell sicher.

Ein Kompetenzzentrum fiir DSD der Stufe A sollte als Kern-
element ein interdisziplindres Team zur Diagnostik und Betreu-
ung aufweisen, das in allen Elementen eine groe Erfahrung im
Bereich DSD umfasst. Zur Koordination erhédlt ein Team-Mit-
glied als eine psychosozial geschulte Person die Funktion der/des
Team-Managers. Diese Person iibernimmt die Aufgaben eines
Lotsen im interdisziplindren Team und ist primérer Ansprech-
partner fiir Betroffene und ihre Familien. Der Lotse soll eine op-
timale und liickenlose Versorgung des Patienten sicherstellen,
um den Diagnoseweg fiir Ratsuchende zu verkiirzen und die Be-
handlungsqualitit sowie die Patientenzufriedenheit zu erhéhen.
Zur Erhebung der medizinischen aber auch der psychischen Vor-
geschichte wird ein Anamnesefragebogen entwickelt, der es er-
laubt, die Fragen und Bediirfnisse zu biindeln und Kontakte in-
nerhalb der Fachdisziplinen im interdisziplindren Team zu koor-
dinieren. Der Lotse ist zustindig flir den zentrumsinternen Infor-
mationsfluss und die Gewéhrleistung von reibungslosen Abldu-
fen und liickenloser Dokumentation. Hierzu gehdren die Unter-
stiitzung der internen Vernetzung (Gewéhrleistung von Interdis-
ziplinaritit statt Multidisziplinaritdt) und der externen Vernet-
zung zu Versorgungseinheiten der Level B und C mit Arzten und
Psychotherapeuten (nach der Nomenklatur des Nationalen Akti-
onsplans), und zu peripher assoziierten Einrichtungen (Jugend-
amt, Schule). Eine Finanzierung zur Vorhaltung dieser Struktur-
mechanismen ist sicherzustellen.

Eine Evaluation der Zentren ist anzustreben. Hierzu gehdren
neben der fachlichen Kompetenz nach den Empfehlungen des
European Committee of Experts on Rare Diseases, das die Vor-
gaben zu Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Europa erarbei-
tet hat, auch ein jahrlicher Arbeitsbericht, der u. a. Angaben zur
Anzahl der betreuten Patienten und zum Umfang der Betreuung
enthilt.
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