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STRESZCZENIE/ABSTRACT

Zespół Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (RKH) to zespół wad, będący przykładem zaburzeń w zakresie rozwoju 
przewodów okołośródnerczowych Müllera. Charakteryzuje się niedorozwojem macicy i/lub pochwy, w konsekwencji 
prowadząc do bezpłodności. Rozległość powstających wad zależy od rodzaju czynnika teratogennego, długości eks-
pozycji na szkodliwe czynniki oraz okresu embriogenezy, w którym zadziałały. Ważne jest prawidłowe ustalenie roz-
poznania RKH, co może przyczynić się do zastosowania optymalnego leczenia tej choroby. W niniejszej pracy pre-
zentujemy różne warianty RKH u pięciu młodych dziewcząt. Endokrynol. Ped. 11/2012;2(39):71-80.

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome, which comprises the complex of defects, is the example of disorders of 
organogenesis of perimesonephric Müller’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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Wstęp 

Wrodzony brak lub niedorozwój pochwy i/lub 
innych struktur pochodzących z przewodów Mül-
lera nazywany jest zespołem Mayer-Rokitansky-
Küster-Hauser (RKH) [1]. Synonimami RKH są: 
zespół wrodzonego braku pochwy i macicy, zespół 
Rokitansky`ego-Phillippa, syndroma aplasiae vagi-
nae et uteri congenitum [2]. Częstość występowania 
tego zespołu szacuje się na od 1:4000 do 1:5000 ży-
wych urodzeń [3]. 

Zespół Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser mieści 
się w anatomicznej klasyfikacji Buttrama i Gibbon-
sa z 1979 r., zmodyfikowanej w 1988 r. przez Ame-
rykańskie Towarzystwo Medycyny Rozrodu jako 
jeden z wariantów anomalii rozwojowych przewo-
dów okołośródnerczowych Müllera [4]. Zgodnie 
z tą klasyfikacją wyróżnia się następujące katego-
rie wad: RKH, macica jednorożna, macica podwój-
na, macica dwurożna, przegrody macicy, macica 
łukowata, anomalie wynikające z oddziaływania 
dietylostilbestrolu in utero (tab. I; ryc.1).

W niniejszej pracy prezentujemy różne warianty 
RKH u pięciu dziewcząt, które zgłosiły się do kliniki 
celem diagnostyki zaburzeń miesiączkowania. Cha-
rakterystykę badanych dziewcząt, dotyczącą wywia-
du, badania przedmiotowego oraz badań dodatko-
wych, zamieszczono sumarycznie w tabelach II i III. 

Pacjentka (1)
Dziewczynka 16-letnia (K.S.) została przyję-

ta do Oddziału Endokrynologii celem diagnostyki 

pierwotnego braku miesiączki i z podejrzeniem ze-
społu Turnera. W wywiadzie: menarche u matki 
w wieku 14 lat, u sióstr w wieku 13 i 14 lat. Rozwój 
płciowy był prawidłowy (tab. II). Próba farmako-
logicznego wywołania miesiączki okazała się nie-
skuteczna. Konsultujący ginekolog stwierdził pra-
widłowe krocze i srom z niewielkim zarośnięciem 
warg sromowych w dolnym odcinku oraz wysunął 
podejrzenie braku macicy, co potwierdzono bada-
niem USG miednicy małej.

Badanie genetyczne wykazało prawidłowy ka-
riotyp żeński. Badania hormonalne wykazały pra-
widłowe stężenie hormonów płciowych, PRL oraz 
hormonów tarczycy (tab. IV). Na podstawie obrazu 
klinicznego oraz wyników badań dodatkowych roz-
poznano u dziewczynki zespół RKH.

Pacjentka (2)
Dziewczynka 9,5-letnia (S.P.) została skierowa-

na do kliniki przez ginekologa z powodu plamień 
z dróg rodnych, z towarzyszącymi bólami brzucha. 
Plamienie wystąpiło pięć tygodni przed przyjęciem 
do kliniki i utrzymywało się przez ok. 3 tygodnie, 
po czym ustąpiło samoistnie. W wywiadzie menar-
che u matki w wieku 18 lat, u siostry w wieku 14 lat. 
W badaniu fizykalnym stwierdzono na skórze klat-
ki piersiowej trzy plamy typu „café au lait” oraz ci-
chy szmer skurczowy nad sercem z rozdwojeniem 
II tonu. Nie było cech pokwitania (tab. II). Stężenia 
oznaczanych hormonów w surowicy oraz test z Gn-
RH były prawidłowe (tab. V i VI). Markery nowo-
tworowe mieściły się w granicach normy (βhCG: 

Tabela I. Anomalie rozwojowe przewodów Müllera [4]
Table I. Developmental abnormalities of Müller’s ducts [4]

I. Odcinkowa agenezja lub hipoplazja: może dotyczyć pochwy, szyjki lub trzonu macicy, jajowodów:
Zespół RKH (ryc.1: A)

II.
Macica jednorożna: z macicą może łączyć się szczątkowy róg bez jamy albo z jamą z czynnym endometrium; 
jama rogu komunikuje się albo nie ma kontaktu z główną jamą macicy
U ponad 50% pacjentek występuje agenezja nerki po stronie szczątkowego rogu (ryc.1: B).

III. Macica podwójna: zdwojenie trzonu i szyjki macicy (jamy nie łączą się ze sobą) 
W 75% przypadków współistnieje podłużna przegroda pochwy (ryc.1: C)

IV. Macica dwurożna: dwa trzony macicy całkowicie lub częściowo rozdzielone, jeden wspólny kanał szyjki i jedna 
jama pochwy (ryc.1: C)

V. Przegrody macicy: całkowite (sięgające do ujścia zewnętrznego kanału szyjki ) 
i częściowe (ryc. 1: D)

VI. Macica łukowata: niewielkie wgłębienie endometrium w dnie macicy, zewnętrzny kontur macicy prawidłowy 
(ryc. 1: D)

VII. Anomalie wynikające z oddziaływania dietylostilbestrolu in utero (ryc.1: E)
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Ryc. 1. Klasyfikacja wad przewodów Müllera [5] (opracowanie własne) 
Fig. 1. The classification of Müller’s ducts malformations [5] (in authors’ modification) 

< 0,1 μIU/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-
dził prawidłowe krocze i srom oraz ślad plamienia. 
W USG miednicy małej uwidoczniono niewielką 
ilość płynu w zatoce Douglasa, a w badaniu MRI hi-
poplastyczną macicę, brak szyjki macicy i 2/3 gór-
nej części pochwy (tab. III).

Cystografia fikcyjna wypadła prawidłowo. Ob-
raz kliniczny pozwolił na postawienie rozpoznania 
zespołu Mayer- Rokitansky- Küster- Hauser oraz 
menarche praecox. 

Pacjentka (3)
Dziewczynka 16-letnia (Ł.M.), z hipoplazją tar-

czycy i wrodzoną niedoczynnością tarczycy, z pier-
wotnym brakiem miesiączki trafiła w wieku 14 lat 
do Oddziału Chirurgii Dziecięcej z powodu sil-
nych bólów brzucha. Na podstawie badań obrazo-
wych, w tym MRI miednicy małej, wysunięto po-
dejrzenie wady narządu rodnego (wada rozwojowa 
pochwy, podejrzenie braku szyjki macicy). Wyko-
nano zabieg przecięcia błony dziewiczej. Stwier-
dzono ślepo zakończoną pochwę. Badanie ge-
netyczne wykazało prawidłowy kariotyp żeński. 
W Oddziale Ginekologicznym postawiono rozpo-
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Tabela II. Dane dotyczące wywiadu i badania fizykalnego pacjentek z zespołem Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser
Table II. The data of patients with Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome – case history and physical examination

Pacjentka (nr)
Wiek

(1) K.S.
16 lat

(2) S.P.
9,5 lat

(3) Ł.M.
16 lat

(4) F.M.
16 lat

(5) H.K.
17 lat

Wywiad 
Okołoporodowy

c III, p III SN
Apgar 10 
m. c. 3500 g 
dł. c. 56 cm

c III, p III SN
Apgar 9/10 
m. c. 3220 g 
dł. c. 54 cm

c I, p I SN
Apgar 8/9 
m. c. 2980 g 
dł. c. 54 cm

c I, p I SN
Apgar 6/7
m. c. 2750 g 
dł. c. 52 cm

c II, p II SN
Apgar 10
m. c. 2500 g 
dł. c. 58 cm

Rozwój
psychoruchowy prawidłowy prawidłowy prawidłowy prawidłowy prawidłowy

Wywiad rodzinny rodzice, siostry 
zdrowi 

rodzice, siostra i 
brat zdrowi 

rodzice, siostra 
zdrowi, brat:
osteochondro,ma 

matka zdrowa, 
ojciec: po usu-
nięciu jądra 
(wnętrostwo)

matka: 
brak informacji,
ojciec nie żyje, 
brat i przyrodnia 
siostra zdrowi 

Wywiad dotyczący 
choroby

pierwotny brak 
miesiączki 

podejrzenie ze-
społu Turnera

krwawienia z 
dróg rodnych

nawracające bóle 
brzucha

pierwotny brak 
miesiączki 

pierwotny brak 
miesiączki 

wada narządu 
rodnego 

Choroby 
współistniejące 

 
 -

 
 -

wrodzona nie-
doczynność tar-
czycy

agenezja nerki 

agenezja nerki 
schyłkowa nie-
wydolność nerek,
pęcherz neuro-
genny

Badanie przedmio-
towe

wzrost
156 cm (10 c)
masa c.
53,2 kg 
(25–50 c)
proporcje prawi-
dłowe 

wzrost 142 cm
 (75–90 c)
masa c. 28,2 kg
 (25–50 c)
proporcje prawi-
dłowe, 
cichy szmer 
skurczowy,
3 plamy „café au 
lait” 

wzrost 163 cm
(25 c)
masa c. 51 kg
(25 c)
proporcje prawi-
dłowe 

nadwaga
BMI: 26,4 
kg/m2

wzrost 161 cm 
(10–25 c)
masa c. 50,3 kg 
(10–25 c)
proporcje prawi-
dłowe 

Rozwój płciowy 
w skali Tannera M5 P5 M1 P1 M5 P5 M5 P 4/5 M5 P5

Badanie ginekolo-
giczne

krocze i srom 
prawidłowe, 
niewielkie zaro-
śnięcie warg sro-
mowych, 
podejrzenie bra-
ku macicy

krocze i srom 
prawidłowe,
ślad plamienia
 

pochwa 
ślepo zakończo-
na, krótka szcząt-
kowa 

zarośnięcie 
wejścia do po-
chwy

podejrzenie 
zdwojenia macicy



74

Praca kazuistyczna Endokrynol. Ped., 11/2012;1(38):71-

75

Wszołek M.. i inni: Zespół Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser jako przykład anomalii rozwojowych przewodów Müllera – opis różnych wariantów zespołu...

Tabela III. Dane dotyczące badań dodatkowych pacjentek z zespołem Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser 
Table III. The data of patients with Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome – additional examinations results

Pacjentka (nr)
Wiek

(1) K.S.
16 lat

(2) S.P.
9,5 lat

(3) Ł.M.
16 lat

(4) F.M.
16 lat

(5) H.K.
17 lat

Badania labora-
toryjne w normie 

w normie 
mocz: 
3–7 leukocytów 

w normie 
mocz: 
białko – opal 

w normie 
cechy schyłkowej 
niewydolności ne-
rek

Badanie hor-
monalne w normie 

w normie; 
markery nowo-
tworowe
w normie

w normie w normie w normie

Kariotyp 46 XX – 46 XX –  –

USG miednicy
małej 

brak macicy 

jajniki:
3,6x1,7 cm
bez zmian

macica mała
trzon: 
2,8x1,4x1,4 cm
jajniki: prawi-
dłowe, 
wolny płyn 
w zatoce 
Douglasa

macica mała

macica mała,
jajników nie
widać w typo-
wym miejscu 

macica podwójna, 
jedna szyjka, 
przegroda w po-
chwie, 

jajniki bez zmian 

MRI miednicy
małej  

macica mała, 
hipo-plastycz-
na; 
brak szyjki ma-
cicy;
niedorozwój 
pochwy: brak 
2/3 górnej czę-
ści, 
prawidłowy ob-
raz dystalnej 
części pochwy 
na dł. 3 cm 

jajniki: obraz 
prawidłowy dla 
wieku 

szczątkowy róg 
macicy

brak szyjki ma-
cicy

wada rozwojo-
wa pochwy

jajniki: obraz 
prawidłowy dla 
wieku

macica mała,
szczątkowa

jajniki poło-
żone ektopo-
wo na pozio-
mie górnych 
części talerzy 
biodrowych 

macica:
zdwojenie trzonu i 
szyjki, 
część macicy po 
stronie prawej: 
5,5x2,5 cm; 
lewej: 1,8x2,5 cm

zdwojenie pochwy

jajnik prawy: pra-
widłowy 
lewy: dwa obszary 
płynowe wym. 2,6 
x 2,3 cm 
3,4 x 1,6 cm 

znanie zespołu Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser 
i usunięto szczątkowy róg macicy. 

Przy przyjęciu do tutejszej kliniki stwierdzono 
prawidłowy rozwój somatyczny i płciowy dziew-
czynki (tab. II). Badania hormonalne mieściły się 
w normie (tab. VII). 

Pacjentka (4) 
Dziewczynka 15-letnia (F.M.) z agenezją nerki 

prawej, rozpoznaną w 6 roku życia, została przyję-

ta do kliniki celem diagnostyki pierwotnego braku 
miesiączki. 

Przy przyjęciu do kliniki obserwowano nadwa-
gę, rozwój wtórnych cech płciowych był prawidło-
wy. Ginekolog stwierdził zarośnięcie wejścia do 
pochwy i obecność krótkiej, szczątkowej pochwy 
(tab. II). Badania hormonalne (FT4, TSH, LH, FSH, 
PRL, estradiol), wykonywane w Poradni Ginekolo-
gicznej, wypadły prawidłowo. Badanie MRI uwi-
doczniło ektopię jajników i obecność szczątkowej 
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Tabela IV. Wyniki badań hormonalnych pacjentki (1) (K.S.) 
Table IV. Hormone levels in a patient (1) (K.S.)

Badania hormonalne  Norma

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    6 – 82

SDHEA 310,5 µg/dl 65,1 – 368

PRL 18,9 ng/ml  4,79 – 23,3

fT4 1,28 ng/dl 0,93 – 1,7

TSH 0,92 mIU/ml 0,27 – 4,2

Tabela V. Wyniki badań hormonalnych pacjentki (2) (S.P.)
Table V. Hormone levels in a patient (2) (S.P.)

Badania hormonalne  Norma

LH  0,44 mIU/ml    2,4 – 12,6

FSH  2,06 mIU/ml    3,5 – 12,5

Estradiol  9,38 pg/ml    12,5 – 166,0

PRL  25,09 ng/ml  4,79 – 23,3

fT4  1,36 ng/dl 0,93 – 1,7

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.P.)

0’ 30’ 60’ 90’ 120’

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 badań hormonalnych pacjentki (3) (Ł.M.)
Table VII. Hormone levels in a patient (3) (Ł.M.)

Badania hormonalne  Norma

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 – 23,3

fT4  1,62 ng/dl 0,93 – 1,7

TSH  2,25 mIU/ml 0,27 – 4,2



76

Praca kazuistyczna Endokrynol. Ped., 11/2012;1(38):71-

77

Wszołek M.. i inni: Zespół Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser jako przykład anomalii rozwojowych przewodów Müllera – opis różnych wariantów zespołu...

macicy (tab. III). Całość obrazu klinicznego wska-
zała na rozpoznanie zespołu RKH. 

Pacjentka (5)
Dziewczynka 17-letnia (K.H.) z agenezją nerki 

lewej i późno rozpoznanym pęcherzem neurogen-
nym z powodu wady rozwojowej z grupy dysgra-
fii (niedorozwój kości krzyżowo-ogonowej z rozsz-
czepem kręgosłupa) trafiła po raz pierwszy do kliniki 
w wieku 13 lat z objawami schyłkowej niewydolno-
ści nerek. Od tego czasu była dializowana. Miesiącz-
kowała regularnie, rozwój wtórnych cech płciowych 
był prawidłowy. Podczas kontroli ginekologicznej 
z powodu upławów z dróg rodnych wysunięto podej-
rzenie zdwojenia macicy, co zostało potwierdzone 
w badaniu MRI miednicy małej (tab. III). Całość ob-
razu klinicznego pozwoliła na wysunięcie rozpozna-
nia zespołu Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser. W 18 
roku życia pacjentka zmarła z powodu powikłań in-
fekcyjnych schyłkowej niewydolności nerek.

Dyskusja

W pracy przedstawiliśmy pięć pacjentek, u któ-
rych mimo różnych wariantów zaburzeń rozwojo-
wych macicy i pochwy całość obrazu kliniczne-
go pozwoliła na postawienie rozpoznania zespołu 
Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser. Trzy 16-letnie 
chore zgłaszały pierwotny brak miesiączki. Dziew-
czynka 9,5-letnia skarżyła się na plamienia z dróg 
rodnych i nawracające bóle brzucha. Natomiast 
17-letnia dziewczynka z niewydolnością nerek nie 
miała zaburzeń miesiączki, ale badania obrazowe 
miednicy małej wykazały dużą anomalię macicy 
i pochwy, które towarzyszyły agenezji nerki.

W RKH zewnętrzne narządy płciowe są żeń-
skie, prawidłowo wykształcone [1], tak jak to ob-
serwowaliśmy u naszych pacjentek. Podobnie jest 
z rozwojem wtórnych cech płciowych w okresie 
dojrzewania. Jajniki nie są strukturami pochodzenia 
„müllerowskiego”, dlatego też ich funkcja nie jest 
zaburzona [5]. Steroidogeneza w jajnikach przebie-
ga prawidłowo, stwierdza się jajeczkowanie i obec-
ność ciałka żółtego, lecz jednak większość pęche-
rzyków antralnych może ulec atrezji [1]. 

Pacjentki z tym zespołem posiadają prawidłowy 
kariotyp żeński 46 XX. U naszych dwóch chorych 
wykonaliśmy badanie cytogenetyczne, które wypa-
dło prawidłowo.

Zespół Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser wyni-
ka z zahamowania prawidłowego rozwoju macicy 
i pochwy, spowodowanego dysplazją przewodów 

okołośródnerczowych Müllera w życiu płodowym 
[6]. Dochodzi do przerwania rozwoju przewodów 
Müllera dystalnie do struktur tworzących więzadło 
obłe. Dokładna przyczyna tych zaburzeń nie jest 
znana, ale przypuszczalnie mogą je powodować
mutacje genu dla hormonu antymüllerowskiego 
lub genu receptora hormonu antymüllerowskiego 
bądź też nadmierna wewnątrzmaciczna ekspozycja 
na galaktozę. U dziewcząt z agenezją przewodów 
Müllera i ich matek zidentyfikowano bowiem muta-
cję w obrębie urydylotransferazy galaktozo-1-fos-
foranowej [1,5]. 

Według niektórych autorów ekspozycja na duże 
dawki estrogenów w ciąży podczas rozwoju prze-
wodów Müllera może być przyczyną powstania 
różnych wad: od macicy w kształcie litery T do nie-
regularnych jam macicy ze zrostami [5]. 

Rozległość powstających wad zależy od rodza-
ju czynnika teratogennego, długości ekspozycji 
na szkodliwe czynniki oraz okresu embriogenezy, 
w którym zadziałały [5]. Często jednak trudno jest 
ustalić, jaki czynnik był odpowiedzialny za powsta-
nie anomalii u konkretnej chorej. 

Wzrost, rozwój somatyczny i płciowy pacjen-
tek z RKH jest prawidłowy [5]. W badaniu fizykal-
nym na ogół brak prawidłowej pochwy, a jedynie 
stwierdza się niewielki zachyłek do 3 cm w miejscu 
przedsionka pochwy. W badaniu per rectum nie wy-
czuwa się prawidłowej macicy [1,7]. 

Diagnostyka i rozpoznawanie zespołu RKH nastę-
puje zwykle z powodu pierwotnego braku miesiączki 
[1], tak jak to było u naszych trzech pacjentek, a cza-
sem nawet później u młodych kobiet dopiero z po-
wodu niemożności podjęcia normalnego współżycia 
i objawów dyspareunii [7]. Agenezja kanałów Mülle-
ra jest drugą pod względem częstości występowania 
przyczyną pierwotnego braku miesiączki [8]. W okre-
sie embriogenezy z przewodu maciczno-pochwowe-
go rozwija się macica oraz górna część pochwy (od 
1/3 do 4/5). Dolna część pochwy (od 2/3 do 1/5) po-
wstaje z endometrialnej zatoki moczowo-płciowej. 
Wady rozwojowe przewodów Müllera są różnorodne, 
a udział poszczególnych wad według częstości wy-
stępowania przedstawia się następująco: macica dwu-
rożna jest stwierdzana najczęściej, bo aż u 39% cho-
rych, przegrody macicy w 34% przypadków, macica
podwójna u 11%, macica łukowata u 7%, macica 
jednorożna u 5%, inne postacie, w tym hipoplazja 
i aplazja macicy, u 4% chorych (ryc. 1) [4].

Macica jednorożna jest efektem wadliwego roz-
woju jednego z przewodów Müllera. Macica po-
dwójna jest rezultatem całkowitego braku fuzji prze-
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wodów Müllera i prawidłowego różnicowania każ-
dego przewodu w kierunku wykształcenia szyjki 
i połowy macicy. Macica dwurożna jest skutkiem 
niezupełnej fuzji przewodów Müllera na wysokości 
dna, co powoduje wytworzenie dwóch oddzielnych 
jam macicy ze wspólnym dolnym segmentem maci-
cy i pojedynczą szyjką. Częściowe niezresorbowanie 
przegrody w linii środkowej między dwoma przewo-
dami Müllera prowadzi do powstania wad, których 
zakres obejmuje postacie od niewielkiej przegro-
dy w linii środkowej (jama łukowata, sercowata) do 
znacznego podziału macicy w linii środkowej. Maci-
ca przegrodzona jest efektem niecałkowitej resorpcji 
pośrodkowej przegrody oddzielającej dwie poza tym 
prawidłowo połączone połowy macicy [5]. U jed-
nej z naszych pacjentek stwierdziliśmy brak macicy, 
u trzech małą hipoplastyczną macicę, a u jednej 
zdwojenie trzonu macicy. Wady macicy mogą ob-
jawiać się zaburzeniami miesiączkowania, bólami, 
pierwotną niepłodnością, nawracającymi poronie-
niami oraz porodami przedwczesnymi i powikłania-
mi w przebiegu porodu. Brak macicy lub zamknięcie 
drogi odpływu krwi miesiączkowej do pochwy obja-
wia się pierwotnym brakiem miesiączki [4].

W diagnostyce zespołu RKH wykorzystuje się ba-
danie ginekologiczne z ultrasonografią (USG), histe-
rosalpingografię (HSG), histeroskopię, laparoskopię, 
MRI miednicy małej. W badaniu ultrasonograficz-
nym wadę macicy należy podejrzewać w sytuacji, 
gdy jej wymiar poprzeczny jest nieproporcjonalnie 
większy od wymiaru przednio-tylnego [4]. U naszej 
pacjentki K.S. (1) z pierwotnym brakiem miesiącz-
ki, po uzgodnieniu z konsultującym ginekologiem, 
diagnostykę oparliśmy wyłącznie na badaniu USG 
i badaniu cytogenetycznym kariotypu, na razie z po-
minięciem MRI miednicy małej, ponieważ nie było 
wątpliwości co do braku macicy. U pacjentki S.P. (2) 
rozpoznaliśmy dodatkowo menarche praecox, niewy-
magające leczenia, ale dalszej obserwacji, zwłaszcza 
z powodu obserwowanych plam typu „café au lait”, 
które mogą być elementem zespołu McCune Albrigh-
ta. Konieczne byłoby wykonanie u niej badania gene-
tycznego molekularnego.

U chorych z zespołem RKH zalecane jest za-
wsze przeprowadzenie diagnostyki urologicznej, 
gdyż prawie u 50% pacjentek opisywano różne 
wady układu moczowego, takie jak: agenezja ner-
ki, hipoplazja nerki, pojedyncza nerka miedniczna, 
zachyłki moczowodów, podwójne moczowody lub 
wynicowanie pęcherza [1]. U dwóch naszych pa-
cjentek rozpoznaliśmy agenezję nerki. U pozosta-
łych nie było wad układu moczowego.

Wady jajników i układu moczowego stwierdza 
się według niektórych autorów w tzw. atypowym 
zespole RKH. Opisywano również zespół MURCS 
(Müllerian aplasia, renal aplasia, cervicothoracic so-
mite dysplasia), gdzie obserwuje się zarówno ce-
chy charakterystyczne dla zespołu Mayer-Rokitan-
sky-Küster-Hauser, jak i wady układu kostnego, 
serca, nerek oraz obniżenie siły mięśniowej [9]. U 
około 12% pacjentek notowano nieprawidłową bu-
dowę szkieletu, najczęściej obejmującą kręgosłup. 
Może się również zdarzyć brak palców lub syndak-
tylia [5]. U niektórych chorych z RKH obserwowano 
głuchotę związaną z uszkodzeniem nerwu VIII [8]. 

W zależności od poziomu zarośnięcia pochwy 
wyróżnia się: zarośnięcie błony dziewiczej, częścio-
we lub całkowite zarośnięcie pochwy lub macicę 
szczątkową. Zarośnięcie błony dziewiczej wymaga 
jej przecięcia, co umożliwia odpływ krwi miesiącz-
kowej i powoduje ustąpienie dolegliwości bólowych 
brzucha spowodowanych zalegającą krwią [10]. 

Zespół RKH należy różnicować z zespołem cał-
kowitej oporności na androgeny (CAIS= comple-
te androgen insensivity syndrome) lub częściowej 
oporności na androgeny (PAIS= partial androgen 
insensivity syndrome) [11]. W diagnostyce różni-
cowej należy brać także pod uwagę zespół Asher-
mana [12,13]. Jednakże w tym przypadku wystę-
puje wtórne, a nie pierwotne zarośnięcie światła 
macicy po wykonanym wcześniej zabiegu wyły-
żeczkowania jamy macicy w trakcie leczenia stanów 
zapalnych, po poronieniu lub porodzie [11]. 

Nie ma zgodności co do sposobu leczenia ope-
racyjnego RKH. Brak jest jednego, w pełni satys-
fakcjonującego pacjentki zabiegu operacyjnego [14]. 
Leczenie zespołu RKH polega na operacyjnym wy-
tworzeniu pochwy. Najczęściej jest wykonywana wa-
ginoplastyka sposobem McIndo, polegająca na ufor-
mowaniu tunelu z łącznotkankowej przestrzeni między
pęcherzem moczowym a odbytnicą. W przygotowa-
niach do właściwej operacji stosuje się zabieg pole-
gający na poszerzaniu zachyłka pochwy, tzw. zabieg 
Fanky’ego [7]. Inną metodą stwarzającą warunki ana-
tomiczne najbardziej zbliżone do prawidłowych jest 
modyfikacja laparoskopowa klasycznej operacji Vec-
chiettiego z wytworzeniem sztucznej pochwy. Nale-
ży pamiętać, że wytworzona pochwa ma tendencję 
do skracania, stąd zaleca się regularne współżycie lub 
stosowanie specjalnych rozszerzaczy [14]. Niezbęd-
na jest również profesjonalna pomoc psychologicz-
na [7,14]. Cztery nasze pacjentki, oprócz dziewczynki 
H.K. (5), która zmarła z powodu niewydolności nerek, 
pozostają pod specjalistyczną opieką ginekologiczną.
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