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Gefassmissbildungen

Kongenitale, vaskulare Malformationen -
Klassifizierung, Diagnose, Behandlung

Iris Baumgartner, Raphael Kammer, Axel Heine, Mihai Constantinescu, Bern

— Grundsatzlich erfolgt die Einteilung der kongenitalen Malformationen
nach den Kriterien: Gefasstyp, hamodynamische Wirksamkeit, embryolo-
gischer Entwicklungsgrad (ISSVA Klassifikation)

— Die Basisdiagnostik bilden Anamnese, klinischer Status, Duplexsono-
grafie, Magnetresonanzbildgebung und die Bestimmung der D-Dimere.

— Durch Stimulation z.B. Hormonbelastung in der Schwangerschaft oder
inadaquate Therapie kann es zu unkontrollierter Progression kommen.

— Es gibt multiple Manifestationsformen/-orte: Skelettsystem (dyspropor-
tionales Wachstum), Thrombose/Blutungen (lokalisierte intravasale
Koagulopathie), Herzinsuffizienz (arterio-venose Malformationen),
chronische Schmerzzustande (venose Malformationen), Lymphodeme
mit Infekten und chronischen Lymphfisteln

— Es sollte ein individueller, interdisziplinarer Behandlungsplan erstellt
werden. Mehrheitlich werden minimal-invasive, interventionelle Behand-
lungsmethoden eingesetzt sowie ein mehrzeitiges Vorgehen zur Mini-
mierung von Komplikationen empfohlen.
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Einloggen, Fragen beantworten und direkt zum Zertifikat gelangen

B Angeborene Gefissmissbildungen (kongenitale
vaskuldre Malformationen [KVM], Angiodysplasie)
treten in einem heterogenen klinischen Spektrum auf.
Der Einzelfall ist nicht selten geprigt von unterschied-
lichen Kombinationen dieser Fehlbildungen. Obwohl
KVMs definitionsgemaéss nicht zu den seltenen Erkran-
kungen des Kindes- und Erwachsenenalters gehoren,
besteht eine medizinische Unterversorgung. Neben
Anamnese und klinischem Status gehoren Duplex-
sonografie, Magnetresonanzbildgebung sowie eine
Bestimmung der D-Dimere zur Grunduntersuchung.
Behandlungen sind oft langwierig, komplex und erfor-
dern eine interdisziplindre Behandlungsplanung, die
diagnostische, chirurgische, minimal-invasive wie auch
psychosomatische Aspekte umfassen sollten. Weltweit
gibt es nur einige wenige Kompetenzzentren, die in
der Lage sind, die notige Interdisziplinaritét nicht nur
in Bezug auf die Behandlung, sondern auch iiber das
gesamte Altersspektrum der Patienten zu bieten. Oft
erleben Erkrankte eine wahrhafte Odyssee von Arzt
zu Arzt. Dadurch werden nicht nur viele Patienten
verunsichert, sondern sie werden teilweise durch inad-
dquate Behandlungen lebenslang traumatisiert.

Kongenitale, vaskuldre Malformationen

Eine KVM ist eine Fehlbildung eines oder mehre-
rer Blut- oder Lymphgefisse [1]. Dazu zéhlen arteri-
ell-venose Kurzschlussverbindungen (AVM), vendse
Malformationen (VM), lymphatische Malformationen
(LM), kapillire Malformationen (CM) nicht selten
gemischte Formen sowie syndromale Bilder, wie das
Klippel-Trenaunay Syndrom (Abb. 1).

Die Prévalenz betrigt ca. 1,5% der Bevolkerung
mit Variationen je nach geografischer Region (Tab. 1).
Geschitzt gibt es in der Schweiz ca. 1000-1500 Patien-
ten mit einer behandlungsbediirftigen KVM. Diese
Zahl steigt um das Doppelte an, wenn viszerale, spi-
nale und intrakranielle vaskuldre Malformationen
eingerechnet werden. Eine Datenquelle der beste-
henden Prévalenz in der Schweiz ist die ICD Statis-
tik der Spitiler (Bundesamt fiir Statistik). So werden
fiir das Jahr 2010 rund 700 potenzielle Malformations-
falle ausgewiesen. Dies entspricht rund 88 Fallen pro
1 Million Einwohnern pro Jahr. Da Falschkodierun-
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Abb. 1: Einteilung der kongenitalen vaskuldren Malformationen
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gen aufgrund der verwirrenden Diagnosesemantik
angenommen werden miissen, kann vermutlich von
100 potenziellen Behandlungsfillen pro 1 Million Ein-
wohnern ausgegangen werden.

Ursache und Komplikationen

KVM werden auf eine embryonale Fehlentwicklung
zuriickgefiihrt. Es verbleiben Reste des embryonalen
kapillaren Netzwerks, die zu medizinischen Problemen
fiihren konnen. Die absolute Mehrheit entwickelt sich
aus embryologisch unreifen Gefisssegmenten (extrat-
runkale vaskulidre Malformation), die nach der Geburt
ein Wachstumspotenzial dhnlich wie bei Tumoren bei-
behalten. Bei diesen embryologisch unreifen, extrat-
runkalen KVMs kann es durch Stimulation, z.B. Hor-
monbelastung in der Schwangerschaft oder inaddquate
Behandlung, zu einer unkontrollierten Progression
kommen. Neben dem Gefésssystem ist das Skelett-
system mit dysproportionalem Wachstum am hiufigs-
ten betroffen. Blutungen bei Patienten mit assoziierter
lokalisierter intravasaler Koagulopathie, Herzinsuffi-
zienz bei grossen arterio-venosen Malformationen,
chronische Schmerzzusténde bei ausgedehnten veno-
sen Malformationen sowie Lymphodeme mit Infek-
ten und chronischen Lymphfisteln sind nur einige der
wichtigsten Facetten der meist komplexen Krankheits-
manifestationen.

Klassifikation

Die anfangs des 20. Jahrhunderts vorherrschende Ter-

minologie aus Eigennamen und einer schwer verstdnd-

lichen Semantik wurde inzwischen durch eine logische

Klassifikation ersetzt, die u.a. auch wesentlich zu opti-

mierten Behandlungskonzepten beigetragen hat. Auf-

grund der breiten klinischen Prisentation und zur

Planung einer Therapie werden KVM zunéchst grund-

sétzlich nach folgenden Kriterien beurteilt:

— anatomische Zuordnung des Gefisstyps (AM, VM,
LM, CM) [2]

— Hiamodynamik (high flow [AVM] oder low flow
[VM, LM, CM]) [3]

— morphologisch, embryonale Zuordnung (trunkale
oder extratrunkale KVM) [4]

Tab. 1: Pravalenz kongenitaler vaskularer Malformationen (geschatzt)

Region absolute Pravalenz relative Pravalenz
EU <228000 Patienten <5/10000
USA <200000 Patienten <7,5/10000
Japan <50000 Patienten <4/10000
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Tab. 2: Hamburg-Klassifikation kongenitaler
vaskularer Malformationen

Primare Klassifikation

— Vendse Malformation (VM)

— Arterielle Malformation (AM)

— Arterio-vendse Malformation (AVM)
— Lymphatische Malformation (LM)

Kapillare Malformation (CM)

Kombinierte vaskulare KVM Malformation
(zwei oder mehr Gefasstypen)

Morphologische Subklassifikation

— Trunkal
¢ Obstruktion
¢ Dilatation
— Extratrunkal
« diffus und infiltrativ (verschiedene anatomische
Kompartimente Uberschreitend)
e limitiert und lokalisiert

Eine biologische Klassifikation von KVM wurde erst-
mals 1982 durch Mulliken und Glowacki publiziert.
Gefolgt von der systematisierenden Hamburg-Klassi-
fikation, die weitestgehend in die International Society
for the Study of Vascular Anomalies (ISSVA) Klassi-
fikation integriert wurde [4]. In der Hamburg-Klassi-
fikation wurden KVMs erstmals nach anatomischem
Gefidsstyp und nach embryologischem Reifegrad dif-
ferenziert, und es wurde damit eine wesentliche Ver-
einfachung der Semantik erreicht (Tab. 2). Die ISSVA

Tab. 3: Hauptgruppen der kongenitalen vaskularen Malformationen
(ISSVA Klassifikation)

Simple vaskulare Malformation

— ein isoliert betroffener Gefasstyp: arterielle Malformation (AM), venése Malforma-
tion (VM), lymphatische Malformation (LM), kapillare Malformation (CM) inklusive
arterio-vendse Malformationen (AVM).

Kombiniert vaskuldre Malformation

— zwei oder mehr betroffene Gefasstypen: diverse Kombinationen, z.B. kapillar-
venose Malformation (CVM), kapillar-vends-lymphatische Malformation (CVLM),
etc.

Trunkale Malformationen embryologisch ausgereifter, medizinisch benennbarer
Gefasse

— trunkal leitet sich aus dem Wort «Truncus» in der Verwendung flr grossere,
embryologisch ausgereifte Blut- oder Lymphgefasse ab. Zu den trunkalen
vaskularen Malformationen gehoéren Aplasien, Hypoplasien, Ekatasien und nicht-
degenerative, nicht-entziindliche Aneurysmen.

Vaskuldre Malformationen in Assoziation mit anderen Anomalien

— verschiedene kongenitale vaskuldre Malformationen (KVM) sind mit Anomalien
von Knochen, Viszeralorganen und Weichteilen assoziiert (meist vermehrtes
Grossenwachstum, selten Minderwachstum) und werden syndromal oft mit dem
Eponym ihrer Entdecker bezeichnet. Die haufigsten vaskularen Malformations-
syndrome sind das Klippel-Trenaunay Syndrom (CM + VM +/- LM + vermehrtes
Extremitatenwachstum) und das Parkes-Weber Syndrom (CM + VM +/- LM +
AVM + vermehrtes Extremitatenwachstum)

Nicht-klassifizierte, kongenitale vaskulare Malformationen

(International Society for the Study of Vascular Ano-
malies) Klassifikation (Tab. 3) unterscheidet bei vas-
kuldren Anomalien die kongenitale vaskuldre Malfor-
mationen und die Himangiome [2,5]. Himangiome
werden als friithkindliche Gefisstumoren («Angiome»)
zu den vaskuldren Anomalien gezéhlt, miissen aber
beziiglich Pathophysiologie und Therapie von den
KVM differenziert werden.

Behandlung

Aus der grossen Menge der KVMs ragen jene Fille
heraus, bei denen eine gravierende dsthetische, funk-
tionelle oder vital bedrohliche Gesundheitsbeeintréch-
tigung besteht. Fiir die Behandlung gibt es keine evi-
denzbasierten, standardisierten Behandlungspfade.
Jeder Patient muss individuell behandelt und mit
ihm zusammen ein, sich oft iiber Jahre erstrecken-
der, Behandlungsplan erarbeitet werden. Meist sind
mehrzeitige Katheterinterventionen und/oder Opera-
tionen notwendig, um mit einem akzeptablen Neben-
wirkungsrisiko eine Verbesserung fiir den Patienten
erreichen zu konnen.

Die meisten KVMs haben anatomische, pathophy-
siologische und hémodynamische Konsequenzen, die
bei fehlender Behandlung im jungen Erwachsenenal-
ter zu einer wesentlichen Beeintrachtigung verschie-
dener Organsysteme fiihren konnen. Im Vordergrund
stehen minimal invasive, interventionelle Behand-
lungsmethoden, allen voran die endovaskuldre und
perkutane Embolisation mit 96%-igem Alkohol [6].
Bei gezielter Anwendung bietet die Alkoholemboli-
sation gute und andauernde Behandlungserfolge bei
akzeptablem Komplikationsrisiko. Die Alkoholembo-
lisation kann durch den Einsatz verschiedener anderer
Embolisate und Coils ergidnzt werden. Entscheidend
sind eine ausreichende Behandlungsexpertise und die
Durchfithrung gestaffelter Eingriffe. In neuerer Zeit
wurden verschiedentlich erfolgversprechende Ergeb-
nisse in der Behandlung komplexer KVMs mit dem
mTOR Hemmer Sirolimus® berichtet [7].

Es fehlen prospektive oder randomisierte Studien.
Diverse Behandlungsstudien mit Fokus auf einzelne
Organsysteme haben das Evidenzlevel B und C. Die

Typ Beschreibung
(beinahe) isolierte
Malformation
ohne

periphere
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Typ |

Malformation, die
sich in normale
Venen entleert

Typ luw Malformation, die

Typ Il
sich in dysplastische
Venen entleert

Typ IV venodse Ektasie

Abb. 2: Phlebografische Angioarchitektur vendser, low-
flow Malformationen
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Behandlungsindikation ldsst sich organunabhéngig

wie folgt zusammenfassen:

1. KVM - egal ob diese bereits symptomatisch oder
noch asymptomatisch sind — sollten wegen der meist
schlechten kurz- aber auch mittelfristigen Prognose,
falls die Behandlungschancen als gut beurteilt wer-
den, durch eine Embolisation oder eine Operation
ausgeschaltet werden

2. Bei symptomatischen KVMs wird eine Indikation
zur Behandlung allgemein akzeptiert. In der Regel
wird heute den endovaskuldren Verfahren der Vor-
rang eingerdumt.

Die Behandlung von extratrunkalen KVMs, die bei

weitem den Grossteil aller KVM ausmachen, sollte

erfahrenen Spezialisten {iberlassen bleiben. Fiir high-
flow KVMs, d.h. arterio-venose Malformationen,
besteht aufgrund der flussbedingten Progression prak-
tisch immer eine Behandlungsindikation. Fiir die klini-
sche Schobinger-Klassifizierung arterio-venoser Mal-

formationen siche Tabelle 4 [8].

Fiir die Behandlungsplanung hat sich eine zusétzli-
che Subklassifizierung nach angiografischen Gesichts-
punkten (Angioarchitektur) bewihrt. So werden
venose, low-flow Malformationen in vier Typen unter-
teilt (Abb. 2), eine Einteilung, die gleichzeitig dem
Schwierigkeitsgrad und dem Komplikationsrisiko
einer Embolisationsbehandlung entspricht [8]. Bei
arterio-venosen, high-flow Malformationen hat sich
die Wayne-Yakes-Klassifikation (Abb. 3) durchgesetzt,
die ebenfalls eine enge Relation zur interventions-
spezifischen Technik und Komplikationsrisiken hat
[10].

Typ | A

A ML/A
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\%

Type llla
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Type IV

Abb. 3: Angiografische Angioarchitektur arterio-vendser,
high-flow Malformationen

Tab. 4: Klinische Klassifikation arterio-vendser Malformation

Stadium Klinisches Bild
| Ruhephase, «schlafend» | warm, rétlicher Schimmer, leichtes Schwirren
] Evolutionéare Phase, Pulsation, Schwirren, Uberwarmung, Gerausch
Zunahme
1] Destruktive Phase Hautveranderung, Blutung, Ulzeration, Schmerz
v Dekompensierte Phase Stadium Il plus Herzinsuffizienz aufgrund
Volumenbelastung bei Shunting
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