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Atipik Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser Sendromu: Olgu Sunumu

Atypical Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome: A Case Report

Cocuk Endokrinoloji

Ozet

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser sendromu (MRKHS),
normal sekonder cinsiyet karakteri mevcut olan ve
46,XX karyotipe sahip kadinlarda, uterus ve iist 2/3
vajinanin yokluguna denilmektedir. MRKHS’nin renal
anomaliler ve servikotorasik displazi ile birlikteligi
Miillerian kanal aplazisi, Renal displazi ve Servikal
Somit Anomalisi (MURCS) olarak bilinmektedir. Pubik
killanma sikayeti ile bagvuran 5 yasinda kiz olgunun
fizik muayenesinde tespit edilen bas parmakta kisalik
nedeniyle yapilan ileri tetkiklerde MRKHS oldugu tespit
edilmistir.
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Abstract

The Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser  syndrome
(MRKHS) is characterized by congenital aplasia of
the uterus and upper part (2/3) of the vagina in women
showing normal development of secondary sexual
characteristics with a normal 46, XX karyotype. The
combination of MRKHS with renal anomalies and
cervicothoracic dyspla—sia is known as MURCS
association (Mullerian aplasia, Renal dyspla-sia and
Cervical Somite Anomalies). A 5 year old girl,
presented with complaints of prematiire pubarche,
identified because of the shortness of the thumb in her

physical examination, the further investigation it
turned out to be MRKHS.

Anahtar Kkelimeler: Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser Keywords: Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser
sendromu, Pubik killanma Parmak anomalisi Vajinal syndrome, Premetiire pubarche Anomaly of finger
atrezi Vaginal atresia

Giris

Miillerian agenezi ve Miillerian kanaldan orijin alan organlarin yoklugu Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser
sendromu (MRKHS) olarak tanimlanir. Bu sendrom 2 tipdir: tip I (izole) veya Rokitansky (OMIM 277000) ve tip
IT veya Miillerian kanal aplazisi, Renal displazi ve Servikal somite anomalisi (MURCS) (OMIM 601076) 2°dir.
Genellikle sporadik ortaya c¢ikar ve eslik eden anomaliler; servikotorasik vertebral defektler, vajina yoklugu,
uterus hipoplazisi veya yoklugu, renal agenezi veya ektopidir. Bu hastalar siklikla normal ikincil cinsiyet
bulgularina sahip olup, primer amenore veya infertilite nedeniyle bagvurmaktadir. Tek tarafl iist ekstremite
malformasyonu %26 vakada tanimlanmigstir. Erkek hastalarda da tanimlanmis olup azospermi, renalanomali,
servikotorasik omurga defekti (ARCS) olarak kisaltlmugtir '. Bu yazida, 5 yas dokuz aylik, genital tiiylenme
yakinmasi ile getirilen, yapilan hormonal incelemeleri sonucunda "prematiir adrenars" tanisi alan kiz hasta
sunulmaktadir. Prematiir adrenars tanisindan bagimsiz olarak fizik muayenede ve el grafisinde bas parmak
hipoplazisi saptanmasi iizerine eslik edebilecek renal anomaliler i¢in incelenmis ve renal agenezi saptanmustir.
Sonrasinda, iiriner sistem anomalisine eslik edebilecek genital sistem anomalisi agisindan incelenerek Miillerian
agenezi saptanmistir. Bu yazimizda, prematur genital killanma ile bagvuran ve yukarida belirtilen bulgularla
MRKHS tanist alan 5 yagindaki hasta sunulmustur.
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Bes yas dokuz aylik kiz hasta, bir y1l 6nce baslayan pubik killanma sikayeti ile getirildi. Fizik muayenesinde
agirligi 20 kg (50p), boyul10 cm (25-50p), nabiz:100/dk, solunum:16/dk, kan basinci:110/70 mmHg idi. Bag ve
boyun muayenesinde sa¢ ve sach deri dogaldi, boyun hareketlerinde kisithilik yoktu, kisa boyun ve yelelenme
yoktu (Sekil 1a).

Sekil 1A : Hastanin fenotipik olarak normal gortiniimii

Ekstremite muayenesinde sol el birinci metakarpal kemigin kisa oldugu tespit edildi. Hastanin sol el bilek
grafisinde de birinci falanksta kemik deformitesi mevcut oldugu goriildii (Sekil 1b,, 1c).

/
D

Sekil 1B : Sol el birinci karpal kemik deformitesi, parmak hipoplazisi
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Sekil 1C : Renal sintigrafide sag renal agenezi ve normal fonksiyonlu sol bobrek

Pubertal degerlendirmede, meme gelisimi Tanner evre 1, pubik tiiylenme evre 2 idi. Sistemik muayene bulgular
normaldi.Hemogram, biyokimya ve hormonal degerler ( FSH: 0,88 mIU/ml, LH: 0,01 mIU/ml, 6stradiol: 0,01
pg/ml, sT4: 1,5 ng/dl, TSH: 1,83 ulU/ml, testosteron: 33,82 ng/dl, DHEAS: 140 pg/dl, kortizol: 15,48 ug/dl,
ACTH, Kortizol, 170H Progesteron) normaldi. ACTH testinde uyarilmis kortizol, 17 OH progesteron ve DHEAS
diizeyleri normaldi. Kemik yas1 4 yag ile uyumlu idi.

Parmak anomalisi olan hastanin eslik eden renal anomali olup olmadigini tespit etmek icin yapilan renal
ultrasonografisinde tek tarafli renal agenezi tespit edildi. Sol bobrek ise normal olarak degerlendirildi. Renal
sintigrafide tek, normal fonksiyonlu sol bobrek mevcuttu (Sekil 1d).

N
d

Sekil 1D : Sol el birinci karpal kemik deformitesi, parmak hipoplazisi

CausaPedia 2014;3:402 Sayfa 3/6


http://causapedia.com/

e-ISSN:2147-2181

causaBedia

hakemli gu dergisi

Renalanomali goriilmesi sonucu birlikte genital anomali olabilecegi diisiiniilerek yapilan pelvik
ultrasonografisinde uterus ve sag over izlenemedi, sol over 17x6 mm idi. Alt abdomen MR’da uterus band
seklinde ve rudimenter olup sola deviye idi. Sag overpsoas kasi anteriorunda yiiksek yerlesimli idi ve 7 mm
capinda follikiil izlendi. Vajen izlenmedi, fallop tiipleri normaldi. Ayirici tan1 agisindan yapilan kromozom analizi
46, XX olarak sonuglandi. Hastanin ekokardiyografisinde kardiyak patoloji tespit edilmedi. Hastanin
servikotorasik somit displazisi agisindan radyolojik goriintiilemesi yapildi, normal olarak raporlandi. Hasta uterus
hipoplazisi, ekstremite defekti ve sag renalagenezi bulgulari ile MRKHS tanisi ald1.

Tartisma ve Sonucg

Bu sendrom ilk olarak Mayer tarafindan 1829°da Miillerian agenezi olarak tamimlanmistir ve daha sonra
Rokitansky ve Kiister, sendromu; vajina yoklugu, cesitli uterin anomaliler ile birlikte bilateral normal fonksiyonlu
overler, fallop tiipleri ve normal eksternal genitalya olarak tanimlamiglardir 3 Hauser renal ve kas-iskelet sistemi
anomalilerini de ekleyerek spektrumu genisletmistir *. Anomalilerin kapsami gelisimsel yetmezligin ne kadar
erken ortaya ciktigi ile ilgilidir 467 Striibbe ve arkadaglar, MRKHS’li 91 kadinda iirografik, sonografik ve
laparoskopik bulgular1 degerlendirip hastalar1 Tip A ve Tip B olarak 2 gruba ayirmiglardir ¥ izole uterovajinal
aplazi, Rokitansky hastalig1 veya Tip A MRKHS olarak tanimlanmistir. Atipik olarak da adlandirilan Tip B ise
daha sik goriilmektedir ve ek olarak fallop tiiplerinin tek veya cift tarafli displazisi ile renal, kardiyak, ekstremite
ve servikotorasik anomaliler eslik etmektedir. Hastamizda rudimenter uterus, vajen yoklugu tespit edilirken,
fallop tiipleri ve overler dogaldi. Literatiirde fallop tiiplerinin total yoklugu olan vakalar bulunmaktadir 8 Duncan
ve arkadaglari, renal ve iskelet sistemi malformasyonlari ile iligkili oldugunda MURCS terimini kullanmiglardir.
Miillerian agenezili hastalarda tanimlanan diger anomaliler, fasial ve isitme defektleri ile cesitli ekstremite
anormallikleridir > '°. Prematiir adrenars ile bagvuran hastada ekstremite anomalisi olarak sadece sol el birinci
karpal kemikte kisalik tespit edildi. Hastaya yapilan isitme testi normaldi.

Miiller yapilarinda agenezi, gonadal disgeneziden sonra ikinci siklikla goriilen amenore nedenidir. Rokitansky
sendromunda vajinal atrezi, primer amenore, normal vulva, uterus duplikasyon anomalisi, normal digi genotip ve
fenotip, normal overler, renal ve iskelet anomalileri goriilebilmektedir. Renal anomaliler olgularin %15 ile %
40’inda, en sik skolyoz olmak iizere iskelet anomalileri ise olgularin % 30-45’inde goriilmektedir ' 2. Renal ve
iskelet anomalileri ile birliktelik her {i¢ sistemin aynm1 embriyolojik periyotta mezodermal kokenden
kaynaklanmasi sebebiyledir. Hastalar 46 XX karyotipinde ve normal disi fenotipindedir. Overlerin hormonal
fonksiyonu normaldir. Sekonder seks karakterlerinin gelisimi normaldir, fakat menars gerceklesmemektedir 5
Normal disi dig genital yapiya sahip fakat Miilleriyen yapilarin (uterus, fallop tiipleri ve iist vajina) bulunmadigi
hastalarda bilateral testislerin mevcut oldugu 46, XY cinsiyet gelisim kusuru olasilig: diisiiniilmelidir. Karyotipi
46, XX saptanan hastada bu olasilik diglanmustir.

Genital anormallik renal ve iskelet anomalileri ile birlikte oldugunda MRKHS olarak adlandirilir. Bu anomalilere
ek olarak inguinal veya femoral herni, splenozis, TAR trombositopeni, radius yoklugu (TAR) sendromu,
anorektal malformasyonlar da literatiirde yer almaktadir. Kula ve arkadaglari, MRKHS karakteristikleri arasina
konjenital kalp hastaliklarinin da eklenmesini 6nermislerdir 4,

MURCS ayirict tanisinda vertebral defektler dikkate alindiginda Klippel-Feil sendromu ve vertebral defekt, renal
agenezi ve uterovajinal displazi acisindan ise vertebra anomalileri, anal atrezi fistiil, trakeadzafageal fistiil, renal
anomali (VATER) birlikteligi diisiiniilmelidir. MURCS’da servikotorasik vertebral defektler beklenirken VATER
birlikteliginde torakalumbar ve sakral vertebralarda defekt gozlenir. MURCS’da go6zledigimiz renal agenezi ve
uterovajinal displazi VATER birlikteliginde nadir gozlenmektedir. VATER birlikteli§inde imperfore aniis, radial
displazi gibi liriner ve genital sisteme ait diger anomaliler ve iist ekstremite anomalileri gozlenir 3 Primer
amenorenin onemli bir nedeni olan Turner sendromu da adolesan hastalarda MRKHS nin ayirici tanisinda akla
getirilmelidir. Hastamizda Turner sendromu diglanmistir. Ayirict tant Tablo 1°de 6zetlenmistir.
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Tablo 1: MRKH sendromu ayiner tamisi

MRKH /MURCS | KLIPPEL- VATER FAV WINTER HRA
FEIL SENDROMU
OMIM OMIM 148860 | OMIM 192350 OMIM 164210 | OMIM 267400 | OMIM 191830
277000/601076 |
Uterus aplazisi Uterus aplazisi | Vajinal atrezi | Uterus
Vajinal aplazi Vajinal aplazi ‘malformasyonu
atrezi Vajinal
Bibrek Renal agenezi | Renal agenezd
malformasyonu
Kisu boyun
Skalyoz
Vertebra Skolyoz Kosta defektleri Parmak
anomalileri Vertebra Parmak hipoplazisi
Kosta defektleri | anomalileri hipoplazisi
Parmak Kosta Radius
hipoplazisi defektleri hipoplazisi
Polidaktili
Sagirhik Sagirlik Ext. Kulak Sagirlik Sagirlik
Ext. Kulak malform Ext. Kulak
malform. malform
Dusak kulak |
Fasial asimetri Fasial asimetri | Tek umblikal Fasial asimetri
mikrognati Yarik arter Yanak
Yarik dudak/damak | Anal atrezi hipoplazisi
dudak/damak Trakeadzefagial Maksiler
fistiil hipoplazi
mikrognati
makrostomi
strabismus.
mikroftalmi
iris kolobomu
glokom Yarik
dudak/damak
yanik dil
Kardiyak Kardiyak Kardiyak Kardiyak
defektler defektler defekiler defektler
Tablo 1

MRKH sendromu ayirici tanisi

Prematiir pubars ile getirilen, genotip ve fenotip olarak normal kiz hastada, parmak anomalisi nedeniyle ileri
inceleme yapilarak miilleriyen hipoplazi ve renal agenezi saptanmistir. MRKHS tanis1 alan hasta, erken tani
sayesinde cocuk endokrinoloji  ve cocuk nefrolojisi takibine de alinmig, ailesi ileri yasama yonelik
bilgilendirilmigtir. Sonug olarak, fizik muayenede ekstremite defekti fark edilen kiz ¢cocuklarinda renal ve genital
anomaliler akla getirilmelidir.
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