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Zespot Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser jako przyktad anomalii rozwojowych
przewodow Mullera - opis roznych wariantow zespofu u pieciu dziewczat
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STRESZCZENIE/ABSTRACT

Zespol Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (RKH) to zespot wad, begdacy przyktadem zaburzen w zakresie rozwoju
przewodow okotosrodnerczowych Miillera. Charakteryzuje si¢ niedorozwojem macicy i/lub pochwy, w konsekwencji
prowadzac do bezptodnosci. Rozlegto$¢ powstajacych wad zalezy od rodzaju czynnika teratogennego, dtugosci eks-
pozycji na szkodliwe czynniki oraz okresu embriogenezy, w ktorym zadziataly. Wazne jest prawidtowe ustalenie roz-
poznania RKH, co moze przyczyni¢ si¢ do zastosowania optymalnego leczenia tej choroby. W niniejszej pracy pre-
zentujemy rézne warianty RKH u pigeiu mtodych dziewczat. Endokrynol. Ped. 11/2012;2(39):71-80.

Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome, which comprises the complex of defects, is the example of disorders of
organogenesis of perimesonephric Miiller’s ducts. This syndrome is characterized by the hypoplasia of the uterus and/
or vagina, leading in the consequence to infertility. The extent of congenital malformations depends on the type of te-
ratogenic factor, the duration of exposure to noxious factors and the stadium of embryogenesis in which they perform
their action. The right diagnosis of RKH is very important, as it is crucial in optimal treatment of this syndrome. Diffe-
rent variants of RKH in five adolescent girls are described in the current manuscript. Pediatr. Endocrinol. 11/2012;2(39):71-80.
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Wstep

Wrodzony brak lub niedorozwo6j pochwy i/lub
innych struktur pochodzacych z przewodéw Miil-
lera nazywany jest zespotem Mayer-Rokitansky-
Kiister-Hauser (RKH) [1]. Synonimami RKH sa:
zespot wrodzonego braku pochwy i macicy, zespot
Rokitansky ego-Phillippa, syndroma aplasiae vagi-
nae et uteri congenitum [2]. Cz¢stos¢ wystepowania
tego zespotu szacuje si¢ na od 1:4000 do 1:5000 zy-
wych urodzen [3].

Zespot Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser miesci
si¢ w anatomicznej klasyfikacji Buttrama i Gibbon-
sa z 1979 r., zmodyfikowanej w 1988 r. przez Ame-
rykanskie Towarzystwo Medycyny Rozrodu jako
jeden z wariantow anomalii rozwojowych przewo-
déw okotosrodnerczowych Miillera [4]. Zgodnie
z ta klasyfikacja wyrdznia si¢ nastepujace katego-
rie wad: RKH, macica jednorozna, macica podwoj-
na, macica dwurozna, przegrody macicy, macica
lukowata, anomalie wynikajace z oddziatywania
dietylostilbestrolu in utero (tab. I; ryc.1).

W niniejszej pracy prezentujemy réozne warianty
RKH u pieciu dziewczat, ktore zgtosity si¢ do kliniki
celem diagnostyki zaburzen miesiaczkowania. Cha-
rakterystyke badanych dziewczat, dotyczaca wywia-
du, badania przedmiotowego oraz badan dodatko-
wych, zamieszczono sumarycznie w tabelach I1 1 I1I.

Pacjentka (1)
Dziewczynka 16-letnia (K.S.) zostata przyje-
ta do Oddziatu Endokrynologii celem diagnostyki

Tabela 1. Anomalie rozwojowe przewodow Miillera [4]
Table I. Developmental abnormalities of Miiller’s ducts [4]

pierwotnego braku miesiaczki i z podejrzeniem ze-
spotu Turnera. W wywiadzie: menarche u matki
w wieku 14 lat, u siostr w wieku 13 i 14 lat. Rozwdj
ptciowy byt prawidtowy (tab. II). Proba farmako-
logicznego wywotania miesigczki okazata si¢ nie-
skuteczna. Konsultujacy ginekolog stwierdzit pra-
widtowe krocze i srom z niewielkim zaro$nigciem
warg sromowych w dolnym odcinku oraz wysunat
podejrzenie braku macicy, co potwierdzono bada-
niem USG miednicy mate;j.

Badanie genetyczne wykazato prawidlowy ka-
riotyp zenski. Badania hormonalne wykazaty pra-
widlowe stezenie hormonéw plciowych, PRL oraz
hormonow tarczycy (tab. IV). Na podstawie obrazu
klinicznego oraz wynikow badan dodatkowych roz-
poznano u dziewczynki zespot RKH.

Pacjentka (2)

Dziewczynka 9,5-letnia (S.P.) zostala skierowa-
na do kliniki przez ginekologa z powodu plamien
z drog rodnych, z towarzyszacymi bolami brzucha.
Plamienie wystapito pi¢¢ tygodni przed przyjeciem
do kliniki i utrzymywato si¢ przez ok. 3 tygodnie,
po czym ustapito samoistnie. W wywiadzie menar-
che u matki w wieku 18 lat, u siostry w wieku 14 lat.
W badaniu fizykalnym stwierdzono na skorze klat-
ki piersiowej trzy plamy typu ,,café au lait” oraz ci-
chy szmer skurczowy nad sercem z rozdwojeniem
II tonu. Nie byto cech pokwitania (tab. II). St¢zenia
oznaczanych hormondéw w surowicy oraz test z Gn-
RH byty prawidlowe (tab. V i VI). Markery nowo-
tworowe miescity si¢ w granicach normy (BhCG:

Zespot RKH (ryc.1: A)

Odcinkowa agenezja lub hipoplazja: moze dotyczy¢ pochwy, szyjki lub trzonu macicy, jajowodow:

Macica jednorozna: z macicg moze taczy¢ sie szczatkowy rog bez jamy albo z jama z czynnym endometrium;
Il. jama rogu komunikuje sie albo nie ma kontaktu z gtowng jama macicy
U ponad 50% pacjentek wystepuje agenezja nerki po stronie szczatkowego rogu (ryc.1: B).

Macica podwajna: zdwojenie trzonu i szyjki macicy (jamy nie facza sig ze soba)
W 75% przypadkow wspotistnieje podiuzna przegroda pochwy (ryc.1: C)

Macica dwurozna: dwa trzony macicy catkowicie lub czesciowo rozdzielone, jeden wspolny kanat szyjki i jedna

Ji jama pochwy (ryc.1: C)

v Przegrody macicy: catkowite (siegajace do ujScia zewnetrznego kanatu szyjki )
’ i czgSciowe (ryc. 1: D)

Vi Macica tukowata: niewielkie wgtebienie endometrium w dnie macicy, zewnetrzny kontur macicy prawidtowy
' (ryc. 1: D)

VIL. Anomalie wynikajace z oddziatywania dietylostilbestrolu in utero (ryc.1: E)
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A. Hipoplazja/ agenezja Hypoplasia/agenesia

2 v IRt

i

Dna macicy Pochwy Jajowodow

Szyjki macicy | Ztozona

B. Macica jednorozna Uterus unicornuate

B

Brak rogu Z komunikacjg

komunikacji

F O

Brak jamy

C. Macica podwaojna oraz macica dwurozna Uterus didel’phys and bicornuate

w v

fﬂ“"ﬂ

Podwdjna Dwurozna z Dwurozna
przegroda z przegroda
catkowitg czesciowg

D. Macica tukowata oraz macica przegrodzona Uterus arcuate and septate

v

v

tukowata Catkowicie

Czesciowo

E. Anomalie macicy zwigzane ze stosowaniem dietylostilbestrolu.
Uterus malformations due to diethylstilbestrol aplication

W

'

Ryec. 1. Klasyfikacja wad przewodow Miillera [5] (opracowanie wfasne)
Fig. 1. The classification of Miiller’s ducts malformations [5] (in authors’ modification)

< 0,1 plU/ml — norma <3; AFP: 1,07 ng/ml — nor-
ma: 0-7; CEA: 2,24 ng/ml — norma: 0-3.4; Ca 125:
14,31 U/ml — norma: <35,0). Ginekolog stwier-
dzit prawidtowe krocze i srom oraz $lad plamienia.
W USG miednicy malej uwidoczniono niewielka
ilo$¢ ptynu w zatoce Douglasa, a w badaniu MRI hi-
poplastyczna maciceg, brak szyjki macicy i 2/3 gor-
nej czegsci pochwy (tab. III).

Cystografia fikcyjna wypadta prawidlowo. Ob-
raz kliniczny pozwolit na postawienie rozpoznania
zespotu Mayer- Rokitansky- Kiister- Hauser oraz
menarche praecox.

Pacjentka (3)

Dziewczynka 16-letnia (L.M.), z hipoplazjq tar-
czycy 1 wrodzona niedoczynnoscig tarczycy, z pier-
wotnym brakiem miesiaczki trafita w wieku 14 lat
do Oddziatu Chirurgii Dziecigcej z powodu sil-
nych boléw brzucha. Na podstawie badan obrazo-
wych, w tym MRI miednicy matej, wysunigto po-
dejrzenie wady narzadu rodnego (wada rozwojowa
pochwy, podejrzenie braku szyjki macicy). Wyko-
nano zabieg przecigcia blony dziewiczej. Stwier-
dzono $lepo zakonczona pochweg. Badanie ge-
netyczne wykazato prawidlowy kariotyp zenski.
W Oddziale Ginekologicznym postawiono rozpo-
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Tabela Il. Dane dotyczace wywiadu i badania fizykalnego pacjentek z zespotem Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser
Table Il. The data of patients with Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome — case history and physical examination

Wywiad
Okofoporodowy

Rozwaj
psychoruchowy

Wywiad rodzinny

Wywiad dotyczacy
choroby

Choroby
wspafistniejgce

Badanie przedmio-
towe

Rozwaj piciowy
w skali Tannera

Badanie ginekolo-
giczne

clll, p 1 SN
Apgar 10

m. ¢. 3500 g
df. c. 56 cm

prawidtowy

rodzice, siostry
zdrowi

pierwotny brak
miesigczki

podejrzenie ze-
spotu Turnera

wzrost

156 cm (10 c)
masa C.

53,2 kg

(25-50 c)
proporcje prawi-
dfowe

M5 P5

krocze i srom
prawidtowe,
niewielkie zaro-
$nigcie warg sro-
mowych,
podejrzenie bra-
ku macicy

clll, p I SN
Apgar 9/10

m. c. 3220 g
df. c. 54 cm

prawidtowy

rodzice, siostra i
brat zdrowi

krwawienia z
drog rodnych

nawracajace bole
brzucha

wzrost 142 cm
(75-90 c)

masa c. 28,2 kg
(25-50 c)
proporcje prawi-
dfowe,

cichy szmer
skurczowy,

3 plamy ,café au
[ait”

M1 P1
krocze i srom

prawidtowe,
$lad plamienia

cl,plSN
Apgar 8/9
m. ¢. 2980 g
df. c. 54 cm

prawidtowy

rodzice, siostra
zdrowi, brat;
osteochondro,ma

pierwotny brak
miesigczki

wrodzona nie-
doczynno$é tar-
czycy

wzrost 163 cm
(25 ¢c)

masa ¢. 51 kg
(25 ¢c)

proporcje prawi-
diowe

M5 P5

pochwa

$lepo zakonczo-
na, krotka szczat-
kowa

cl,plSN
Apgar 6/7
m. c. 2750 g
dt. c. 52 cm

prawidtowy

matka zdrowa,
ojciec: po usu-
nigciu jadra
(wnetrostwo)

pierwotny brak
miesigczki

agenezja nerki

nadwaga
BMI: 26,4
kg/m?

M5 P 4/5

zaro$niecie
wejscia do po-
chwy

cll,pll SN
Apgar 10

m. ¢. 2500 g
df. c. 58 cm

prawidtowy

matka:

brak informaciji,
ojciec nie zyje,
brat i przyrodnia
siostra zdrowi

wada narzadu
rodnego

agenezja nerki
schytkowa nie-
wydolnosS¢ nerek,
pecherz neuro-
genny

wzrost 161 cm
(10-25¢)

masa c. 50,3 kg
(10-25¢)
proporcje prawi-
dfowe

M5 P5

podejrzenie
zdwojenia macicy
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Tabela Ill. Dane dotyczace badan dodatkowych pacjentek z zespotem Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser
Table Ill. The data of patients with Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome — additional examinations results

Badania labora- W normie W normie cechy schytkowej
forvine W normie mocz: mocz: W normie niewydolnosci ne-
Y] 3-7 leukocytow | biatko — opal rek
W normie;
Badanie hor- . markery nowo- . : .
monalne W normie Worowe W normie W normie W normie
W normie
Kariotyp 46 XX - 46 XX - -
macica mata
. trzon: . macica podwajna,
brak macicy | » a1 4x1.4 cm e AR, | jedna sayike,
USG miednicy jainiki: jajniki: prawi- macica mata wida w typo- przegroda w po-
matej ' dfowe, .y chwie,
3,6x1,7 cm wym miejscu
bez zmian el s
w zatoce jajniki bez zmian
Douglasa
macica mata .| macica mata ,
o ' | szczatkowy rdg ' | macica:
2';_0 e macicy sctaliiona zdwojenie trzonu i
brak szyjki ma- szyiki,
cicy: brak szyjki ma- €zgSC¢ macicy po
niedorozwoj ciey gt;(;(r;espgfnvyej:
gfgh‘gﬁ:rgf _ | wada rozwojo- lewej: 1,8x2,5 cm
MRI miednicy o 9ONEI €26~ 1 \ya pochwy
matej prawidiowy ob- zdwojenie pochwy
raz dystalnej _— .
czgsci pochwy jajniki poto- @{E;zx;awy' pra
TELEiL @i 3\?;'?];“3;3: lewy: dwa obszary
L jajniki: obraz onap ptynowe wym. 2,6
jajniki: obraz : mie gornych
: prawidtowy dla e x2,3¢cm
prawidfowy dla wiek czesci talerzy 34%16cm
wieku biodrowych ’ ’

znanie zespotu Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser
i usunigto szczatkowy roég macicy.

Przy przyjeciu do tutejszej kliniki stwierdzono
prawidtowy rozwdj somatyczny i ptciowy dziew-
czynki (tab. II). Badania hormonalne miescity si¢
w normie (tab. VII).

Pacjentka (4)
Dziewczynka 15-letnia (F.M.) z agenezja nerki
prawej, rozpoznang w 6 roku zycia, zostala przyje-

ta do kliniki celem diagnostyki pierwotnego braku
miesigczki.

Przy przyjeciu do kliniki obserwowano nadwa-
ge, rozwoj wtornych cech piciowych byt prawidto-
wy. Ginekolog stwierdzit zaro$nigcie wejscia do
pochwy i obecnos¢ krotkiej, szczatkowej pochwy
(tab. IT). Badania hormonalne (FT4, TSH, LH, FSH,
PRL, estradiol), wykonywane w Poradni Ginekolo-
gicznej, wypadty prawidtowo. Badanie MRI uwi-
docznito ektopig jajnikow 1 obecnos¢ szczatkowej
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Tabela IV. Wyniki badan hormonalnych pacjentki (1) (K.S.)
Table IV. Hormone levels in a patient (1) (K.S.)

LH 3,26 miU/ml 2,4-12,6
FSH 4,44 miU/ml 3,5-12,5
Estradiol 30,65 pg/ml 12,5-166,0
Testosteron 31,84 ng/dl 682
SDHEA 310,5 ug/dl 65,1 - 368
PRL 18,9 ng/ml 4779 -23,3
T4 1,28 ng/dl 0,93-1,7
TSH 0,92 miU/ml 0,27 - 4,2

Tabela V. Wyniki badan hormonalnych pacjentki (2) (S.P)

Table V. Hormone levels in a patient (2) (S.P)

LH 0,44 miU/m 2,4-12,6
FSH 2,06 miU/ml 35-125
Estradiol 9,38 pg/ml 12,5-166,0
PRL 25,09 ng/ml 479-233
T4 1,36 ng/dl 0,93-17
TSH 2,88 miU/ml 0,27 4,2

Tabela VI. Test LH-RH (Dipherelina 0,1 mg s.c.) pacjentki (2) (S.P)
Table VI. LH-RH (Diphereline 0,1 mg s.c.) test in a patient (2) (S.R)

LH miu/ml 0,59 2,38 3,60 4,69 5,44

FSH miU/ml 2,82 5,77 8,99 12,18 15,32

Tabela VII. Wyniki badan hormonalnych pacjentki (3) (£.M.)
Table VII. Hormone levels in a patient (3) (£.M.)

LH 4,67 miU/ml 2,4-12,6
FSH 6,3 miu/ml 3,5-12,5
Estradiol 46,48 pg/ml 12,5-166,0
PRL 14,38 ng/ml 4,79-233
T4 1,62 ng/dl 093-17
TSH 2,25 miu/ml 027-4.2
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macicy (tab. III). Cato$¢ obrazu klinicznego wska-
zata na rozpoznanie zespotu RKH.

Pacjentka (5)

Dziewczynka 17-letnia (K.H.) z agenezja nerki
lewej 1 p6zno rozpoznanym pecherzem neurogen-
nym z powodu wady rozwojowej z grupy dysgra-
fii (niedorozwoj kosci krzyzowo-ogonowej z rozsz-
czepem kregostupa) trafita po raz pierwszy do kliniki
w wieku 13 lat z objawami schytkowej niewydolno-
sci nerek. Od tego czasu byta dializowana. Miesiacz-
kowata regularnie, rozwdj wtornych cech ptciowych
byt prawidtowy. Podczas kontroli ginekologiczne;j
z powodu uptawdw z drog rodnych wysunigto podej-
rzenie zdwojenia macicy, co zostalo potwierdzone
w badaniu MRI miednicy matej (tab. III). Catos¢ ob-
razu klinicznego pozwolita na wysunigcie rozpozna-
nia zespotu Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser. W 18
roku zycia pacjentka zmarta z powodu powiktan in-
fekcyjnych schytkowej niewydolnosci nerek.

Dyskusja

W pracy przedstawiliSmy pig¢ pacjentek, u kto-
rych mimo roéznych wariantow zaburzen rozwojo-
wych macicy i pochwy cato§¢ obrazu kliniczne-
go pozwolita na postawienie rozpoznania zespohu
Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser. Trzy 16-letnie
chore zglaszaty pierwotny brak miesiaczki. Dziew-
czynka 9,5-letnia skarzyta si¢ na plamienia z drog
rodnych i1 nawracajace bole brzucha. Natomiast
17-letnia dziewczynka z niewydolno$cia nerek nie
miata zaburzen miesigczki, ale badania obrazowe
miednicy matej wykazaty duza anomali¢ macicy
i pochwy, ktore towarzyszyly agenezji nerki.

W RKH zewngtrzne narzady plciowe sa zen-
skie, prawidtowo wyksztatcone [1], tak jak to ob-
serwowaliS§my u naszych pacjentek. Podobnie jest
z rozwojem wtornych cech piciowych w okresie
dojrzewania. Jajniki nie s strukturami pochodzenia
»~miillerowskiego”, dlatego tez ich funkcja nie jest
zaburzona [5]. Steroidogeneza w jajnikach przebie-
ga prawidlowo, stwierdza si¢ jajeczkowanie i obec-
no$¢ ciatka zottego, lecz jednak wigkszos¢ peche-
rzykoéw antralnych moze ulec atrezji [1].

Pacjentki z tym zespotem posiadaja prawidtowy
kariotyp zenski 46 XX. U naszych dwoch chorych
wykonali$my badanie cytogenetyczne, ktore wypa-
dto prawidlowo.

Zespot Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser wyni-
ka z zahamowania prawidlowego rozwoju macicy
i pochwy, spowodowanego dysplazja przewodow

okotosrodnerczowych Miillera w zyciu ptodowym
[6]. Dochodzi do przerwania rozwoju przewodow
Miillera dystalnie do struktur tworzacych wigzadto
obte. Doktadna przyczyna tych zaburzen nie jest
znana, ale przypuszczalnie moga je powodowac
mutacje genu dla hormonu antymiillerowskiego
lub genu receptora hormonu antymiillerowskiego
badz tez nadmierna wewnatrzmaciczna ekspozycja
na galaktoze. U dziewczat z agenezja przewodow
Miillera i ich matek zidentyfikowano bowiem muta-
cje w obrebie urydylotransferazy galaktozo-1-fos-
foranowej [1,5].

Wedtug niektorych autorow ekspozycja na duze
dawki estrogendow w ciazy podczas rozwoju prze-
wodoéw Miillera moze by¢ przyczyna powstania
réznych wad: od macicy w ksztalcie litery T do nie-
regularnych jam macicy ze zrostami [5].

Rozlegtos¢ powstajacych wad zalezy od rodza-
ju czynnika teratogennego, dtugosci ekspozycji
na szkodliwe czynniki oraz okresu embriogenezy,
w ktorym zadziataty [5]. Czgsto jednak trudno jest
ustali¢, jaki czynnik byt odpowiedzialny za powsta-
nie anomalii u konkretnej chore;.

Wzrost, rozwoj somatyczny i plciowy pacjen-
tek z RKH jest prawidlowy [S]. W badaniu fizykal-
nym na ogot brak prawidlowej pochwy, a jedynie
stwierdza si¢ niewielki zachytek do 3 cm w miejscu
przedsionka pochwy. W badaniu per rectum nie wy-
czuwa si¢ prawidlowej macicy [1,7].

Diagnostyka i rozpoznawanie zespotu RKH nastg-
puje zwykle z powodu pierwotnego braku miesiaczki
[1], tak jak to byto u naszych trzech pacjentek, a cza-
sem nawet pozniej u mlodych kobiet dopiero z po-
wodu niemoznos$ci podjecia normalnego wspotzycia
i objawow dyspareunii [7]. Agenezja kanatow Miille-
ra jest druga pod wzgledem czgstosci wystgpowania
przyczyna pierwotnego braku miesiaczki [8]. W okre-
sie embriogenezy z przewodu maciczno-pochwowe-
go rozwija si¢ macica oraz gorna c¢zgs¢ pochwy (od
1/3 do 4/5). Dolna cz¢$¢ pochwy (od 2/3 do 1/5) po-
wstaje z endometrialnej zatoki moczowo-plciowe;.
Wady rozwojowe przewodow Miillera sa roznorodne,
a udzial poszczegdlnych wad wedhlug czestosci wy-
stepowania przedstawia si¢ nastgpujaco: macica dwu-
rozna jest stwierdzana najczesciej, bo az u 39% cho-
rych, przegrody macicy w 34% przypadkow, macica
podwojna u 11%, macica tukowata u 7%, macica
jednorozna u 5%, inne postacie, w tym hipoplazja
i aplazja macicy, u 4% chorych (ryc. 1) [4].

Macica jednorozna jest efektem wadliwego roz-
woju jednego z przewodow Miillera. Macica po-
dwojna jest rezultatem catkowitego braku fuzji prze-
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wodow Miillera i1 prawidlowego réznicowania kaz-
dego przewodu w kierunku wyksztalcenia szyjki
i polowy macicy. Macica dwurozna jest skutkiem
niezupelnej fuzji przewodow Miillera na wysokosci
dna, co powoduje wytworzenie dwoch oddzielnych
jam macicy ze wspolnym dolnym segmentem maci-
cy 1 pojedyncza szyjka. Czegsciowe niezresorbowanie
przegrody w linii $srodkowej miedzy dwoma przewo-
dami Miillera prowadzi do powstania wad, ktorych
zakres obejmuje postacie od niewielkiej przegro-
dy w linii srodkowej (jama tukowata, sercowata) do
znacznego podziatu macicy w linii Srodkowej. Maci-
ca przegrodzona jest efektem niecatkowitej resorpcji
posrodkowej przegrody oddzielajacej dwie poza tym
prawidlowo potaczone potowy macicy [5]. U jed-
nej z naszych pacjentek stwierdziliSmy brak macicy,
u trzech mata hipoplastyczna macicg, a u jednej
zdwojenie trzonu macicy. Wady macicy moga ob-
jawia¢ si¢ zaburzeniami miesiaczkowania, bolami,
pierwotna nieptodno$cia, nawracajacymi poronie-
niami oraz porodami przedwczesnymi i powiktania-
mi w przebiegu porodu. Brak macicy lub zamknigcie
drogi odptywu krwi miesiaczkowej do pochwy obja-
wia si¢ pierwotnym brakiem miesiaczki [4].

W diagnostyce zespotu RKH wykorzystuje si¢ ba-
danie ginekologiczne z ultrasonografia (USG), histe-
rosalpingografi¢ (HSG), histeroskopig, laparoskopig,
MRI miednicy matej. W badaniu ultrasonograficz-
nym wade macicy nalezy podejrzewa¢ w sytuacji,
gdy jej wymiar poprzeczny jest nieproporcjonalnie
wigkszy od wymiaru przednio-tylnego [4]. U naszej
pacjentki K.S. (1) z pierwotnym brakiem miesiacz-
ki, po uzgodnieniu z konsultujacym ginekologiem,
diagnostyke oparli§my wylacznie na badaniu USG
i badaniu cytogenetycznym kariotypu, na razie z po-
mini¢gciem MRI miednicy malej, poniewaz nie bylo
watpliwosci co do braku macicy. U pacjentki S.P. (2)
rozpoznali$my dodatkowo menarche praecox, niewy-
magajace leczenia, ale dalszej obserwacji, zwlaszcza
z powodu obserwowanych plam typu ,,café au lait”,
ktore moga by¢ elementem zespotu McCune Albrigh-
ta. Konieczne byloby wykonanie u niej badania gene-
tycznego molekularnego.

U chorych z zespotem RKH zalecane jest za-
wsze przeprowadzenie diagnostyki urologicznej,
gdyz prawie u 50% pacjentek opisywano rozne
wady uktadu moczowego, takie jak: agenezja ner-
ki, hipoplazja nerki, pojedyncza nerka miedniczna,
zachytki moczowodow, podwojne moczowody lub
wynicowanie pegcherza [1]. U dwodch naszych pa-
cjentek rozpoznali$my agenezj¢ nerki. U pozosta-
tych nie byto wad uktadu moczowego.

Wady jajnikoéw i uktadu moczowego stwierdza
si¢ wedhug niektorych autorow w tzw. atypowym
zespole RKH. Opisywano rowniez zespot MURCS
(Miillerian aplasia, renal aplasia, cervicothoracic so-
mite dysplasia), gdzie obserwuje si¢ zaré6wno ce-
chy charakterystyczne dla zespolu Mayer-Rokitan-
sky-Kiister-Hauser, jak i wady uktadu kostnego,
serca, nerek oraz obnizenie sity migsniowej [9]. U
okoto 12% pacjentek notowano nieprawidtowa bu-
dowe szkieletu, najczesciej obejmujaca kregostup.
Moze sig¢ rowniez zdarzy¢ brak palcow lub syndak-
tylia [5]. U niektorych chorych z RKH obserwowano
ghuchote zwiazana z uszkodzeniem nerwu VIII [8].

W zaleznosci od poziomu zaro$nigcia pochwy
wyrdznia si¢: zarosnigcie btony dziewiczej, czgscio-
we lub catkowite zarosnigcie pochwy lub macice
szczatkowa. Zarosnigcie blony dziewiczej wymaga
jej przecigcia, co umozliwia odptyw krwi miesiacz-
kowej i powoduje ustapienie dolegliwosci bolowych
brzucha spowodowanych zalegajaca krwia [10].

Zespot RKH nalezy roznicowaé z zespotem cal-
kowitej opornosci na androgeny (CAIS= comple-
te androgen insensivity syndrome) lub cze$ciowej
oporno$ci na androgeny (PAIS= partial androgen
insensivity syndrome) [11]. W diagnostyce ro6zni-
cowej nalezy bra¢ takze pod uwage zespot Asher-
mana [12,13]. Jednakze w tym przypadku wystg-
puje wtdrne, a nie pierwotne zarosnigcie Swiatla
macicy po wykonanym wczesniej zabiegu wyly-
zeczkowania jamy macicy w trakcie leczenia stanow
zapalnych, po poronieniu lub porodzie [11].

Nie ma zgodnosci co do sposobu leczenia ope-
racyjnego RKH. Brak jest jednego, w pehi satys-
fakcjonujacego pacjentki zabiegu operacyjnego [14].
Leczenie zespolu RKH polega na operacyjnym wy-
tworzeniu pochwy. Najczesciej jest wykonywana wa-
ginoplastyka sposobem McIndo, polegajaca na ufor-
mowaniu tunelu z tacznotkankowej przestrzeni migdzy
pecherzem moczowym a odbytnica. W przygotowa-
niach do wlasciwej operacji stosuje si¢ zabieg pole-
gajacy na poszerzaniu zachytka pochwy, tzw. zabieg
Fanky’ego [7]. Inna metoda stwarzajaca warunki ana-
tomiczne najbardziej zblizone do prawidtowych jest
modyfikacja laparoskopowa klasycznej operacji Vec-
chiettiego z wytworzeniem sztucznej pochwy. Nale-
7y pamigta¢, ze wytworzona pochwa ma tendencjg
do skracania, stad zaleca si¢ regularne wspotzycie lub
stosowanie specjalnych rozszerzaczy [14]. Niezbed-
na jest rowniez profesjonalna pomoc psychologicz-
na [7,14]. Cztery nasze pacjentki, oprocz dziewczynki
H.K. (5), ktora zmarta z powodu niewydolnosci nerek,
pozostaja pod specjalistyczna opieka ginekologiczna.
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