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서 론

증후군은Mayer-Rokitansky-K ster-Hauser (MRKH)ü
뮬러관 무형성에 의해 발생하는 질환(M llerian tube)ü
으로 일차성 무월경의 원인 중에 약 를 차지하고 있15%

어 두 번째로 흔하다.1) 핵형의 정상의 염색체를46,XX

가지며 질의 결여 혹은 형성저하와 자궁 경부나 자궁의

이형성을 동반하지만 주기적 배란을 포함한 난소 기능

은 정상이다 따라서 일차성 무월경을 보이지만 대부분.

정상 사춘기 발현을 보인다 그러나 극히 소수의 환자. ,

에서는 성선 무발생도 동반된다.2-5)

저자들은 일차성 무월경 및 이차성징 발현이 없어 내원

한 여자환자에서 양측 성선이 없는 비전형의 증MRKH

후군 예를 경험하였기에 이를 보고하는 바이다1 .
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Mayer-Rokitansky-K ster-Hauser (MRKH) syndrome is characterized by congenital aplasia of the uterus and the upperü
part of the vagina in women showing normal development of secondary sexual characteristics and a normal 46, XX
karyotype. MRKH syndrome usually remains undetected until the patient presents with primary amenorrhea despite
normal female sexual development. MRKH syndrome is the second frequent cause of primary amenorrhea. There have
been several reports concerning gynecologic disease in MRKH syndrome, but there has been few case about MRKH
syndrome with gonadal agenesis. We report an exceptional association between bilateral ovarian agenesis 46,XX and
MRKH syndrome. A 27-year-old woman who presented with primary amenorrhea and absence of secondary sexual
development. She had normal, 46XX karyotype, but no upper vagina, uterus and both ovary. And there was no
urogenital and skeletal malformation. She was diagnosed as the atypical form of MRKH syndrome (bilateral gonadal
agenesis 46 XX).
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주 소 일차성 무월경과 이차성징의 발현 없음:

현병력 사춘기 이후부터 자신이 월경이 없고 유방 발육:

등의 이차성징이 없다는 사실을 알았으나 그냥 지냈으

며 미혼으로 성관계를 가진 적은 없었다 환자 본인이, .

터너 증후군이 의심 된다고 하여 검사를 위해 내원하였

다.

과거력 특별한 내과적 병력은 없음:

가족력 특이 사항 없음:

사회력 음주력 및 흡연력 없음:

진찰 소견 내원 시 전신 상태는 양호하였고 키는: 169

체중 이었고 활력 징후는 혈압cm, 63 kg , 110/75 mmHg,

맥박수 분당 회 호흡수 분당 회 체온72 , 17 , 36.7 ¡℃ É
이었다 계통적 문진에서 외관상 여성이었고 지적 능력.

은 정상이었다 흉부 검진에서 액모는 관찰되지 않았고.

유방은 로 관찰되었으며 심박동은 규칙Tanner stage 2 ,

적이고 심잡음은 청진되지 않았으며 호흡음은 정상적

으로 청진되었다 복부 검진에서 이상 소견은 없었다. .

유루증 및 남성화의 증거도 없었으며 산부인과 진찰 소

견에서 치모는 이었고 정상적인 바깥 생Tanner stage 1 ,

식기관을 보였으나 골반내진은 환자의 거부로 시행하

지 못하였다(Fig 1).

Fig. 1. Patient`s appearance. She had undeveloped breast

(Tanner stage 2) and no pubic hair.

검사실 소견 말초혈액 검사 소견은 혈색소: 13.0 g/dL,

백혈구 중성구 림프구 혈5,760 / L ( 57.2 %, 32.7 %),μ

소판 263,000/mm
3
이었다 간 기능 검사를 포함한 혈청.

생화학 검사 혈액응고 검사 및 소변 검사는 모두 정상,

이었다. 혈청 전해질 소견은 모두 정상이었고 형 간염, B

및 형 간염 검사는 음성이었다C .

일차성 무월경의 감별 진단을 위해 시행한 기저 호르몬

검사에서 갑상선기능검사는 유리T3 103 ng/dL, T4 1.62

갑상선자극호르몬 프로락틴ng/dL, 2.58 IU/mL, 5.02μ

으로 정상이었다 난포 자극호르몬은ng/mL . 46.43

로 증가 되었다 황체형성호mIU/mL (3.0-20.0 mIU/mL) .

르몬은 테스토스테론13.26 mIU/mL(2.0-15.0 mIU/mL),

은 이었고 에스트라디올은9.67 ng/dL (5-62 ng/dL) ,

성장호르몬은23.24 pg/mL(20-145 pg/mL), 0.57 ng/mL

코티솔은(0.5-17.0 ng/mL), 7.0 g/dL (3.09-22.4μ

으로 정상이었다ug/dL) . 환자의 일차성 무월경의 원인

은 일차성 고성선자극호르몬 성선기능저하증(primary

임을 확인할 수 있었hypergonadotropic hypogonadism)

다. 말초 혈액을 이용해서 시행한 염색체핵형검사는 46,

이었고 염색체에 대한 특수 염색을XX karyotype , X, Y

통한 형광동소교잡법 (fluorescence in situ hybridization,

에서 핵형은 확인되지 않았다FISH) Y (Fig 2).

Fig. 2. Karyotype of the patient. Y signal could not be found

in any cell by fluorescence in situ hybridization (FISH).

방사선학적 소견 단순 흉부 사진에서 특이소견은 관찰:

되지 않았다 복부 및 골반 초음파에서 자궁은 뚜렷하지.

않았고 양쪽 난소는 관찰되지 않았다 골반 자기공명 영.

상에서 자궁 및 양쪽 난소는 보이지 않았으며 상부 질

로 여겨지는 관모양의 주머니가 방광과 직장 사이에서
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흔적적으로 관찰되었다 그 외 신장을 포함한 다른 동반.

기형의 소견은 관찰되지 않았다(Fig. 3). 난소 기능부전

에 의한 일차성 무월경 정상적인 이차 성징이 관찰되지,

않고 자궁 및 질의 생성이 되지 않은 점으로 환자는 양

측성 성선무발생 염색체 이 동반된 비전형적( 46 XX)

증후군으로 진단할 수 있었다 증후군MRKH . MRKH

의 동반 가능한 합병증에 대한 검사들에서 이중에너지

방사선 흡수법 을 이(Dual energy X-ray absorptionmetry)

용한 골다공증 검사에서 척추골에서 T score -2.45, Z

으로 골다공증 소견을 보였고score -3.13 , 심초음파에서

는 특별한 이상이 없었다.

(A)

(B)

Fig. 3. No identifiable uterine tissue could be visualized and

tubular shaped rudimentary vagina was seen between rectum

and bladder in T1 weighted sagittal image(A). There is no

identifiable both ovary in T1 weighted axial image(B).

치료 및 경과 현재 외래에서 여성호르몬을 투여하면서:

경과 관찰 중으로 특이 증상은 없는 상태이다.

고 찰

증후군은 태아 발생기에 가 하부MRHK M llerian ducü
의 요생식동의 방향으로 하강 성장하는 과정에서 결손,

또는 정체에 의해 일어나는 것으로 알려진 비교적 희귀

한 기형증후군이다.

CAUV(Congenital absence of the uterus and vagina),

으로M llerian aplasia, GRES(Genital renal earsyndrome)ü
불리기도 한다 원발성 무월경의 번째로 흔한 원인으로.

발생 빈도는 명의 여아 중 명 정도이다 대부분 산발450 .

적으로 발생하지만 일부 환자에서는 염색체의 전위의

소견을 보이고 가족적 발생도 보고되고 있다 원인은.

호르몬에 대한 특정 유전자M llerian (WT1 ,WNT4,ü
부터 의 돌연변PAX2 , HOXA7 HOXA13, PBX1, TCF2)

이 배아시기에 에스트로겐 및 프로게스테론 수용체의,

결핍 등 다양한 원인들이 제시되고 있으나 아직 명확하

지 않다 증후군은 형 혹은. MRKH 1 (isolated)

와 형 혹은Rokitansky sequence 2 MURCS association

(M llerian duct aplasia, renal dysplasia and cervical somiteü
으로 크게 구분 할 수 있다 형 증후anomalies) . 1 MRKH

군이 보다 드물다MURCS association .1) 또한 증, MRKH

후군은 전형적 형태 비전형적 형태, , MURCS association

의 가지 형태로도 나눌수 있다 전형적인 형태에서는3 .

대칭적이며 정상적인 난관과 난소의 발달을 보이며 신

장 계열에는 이상이 없으나 질의 형성이 되지 않아 일,

차성 무월경이 발생한다 비전형적 형태는 비정상적인.

난관을 가지며 질의형성 부전 외에도 난소 혹은 신장,

계열에 이상이 있는 경우이며 난소 기형을 가진 환자들,

은 모두 비전형적인 형태로 분류된다.6,7) 본 증례는 양

측 난소 형성이 되지 않아 비전형적인 경우에 해당된다.

한 후향적 연구에 따르면 명의 증후군 환자에5 MRKH

서 전형적 형태가 명 비전형적 형태 명23 (47%), 11

그리고 형태가 명 으로 나타났으(21%), MURCS 17 (32%)

며 신장계열과 관련된 기형이 가장 흔하였고 다음으로,

근골격계 기형이 흔했다.8)

증후군 환자들의 진단은 대게 사춘기까지 지MRKH

연되며 원발성 무월경으로 병원을 찾는 경우가 가장 흔,

하다 대부분 정상적인 이차성징의 발현을 보이며 정상.

적인 외형 성기 모양 의 정상 핵형 그리고 정상, 46,XY ,
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적인 난소 기능을 가진 젊은 여성에서 원발성 무월경을

첫 증상으로 한다 해부학적으로 질의 부분적 또는 완전.

결손 비정상 자궁 비뇨기계와 골격기형 동반을 특징으, ,

로 한다 본 증례에서처럼 양측 성선 무발생을 보이는.

증례도 년 등1976 Levinson 9) 이 처음 보고한 이후로 세

계적으로 드물게 보고되고 있다 증후군에서 양. MRKH

측성 성선 무발생의 기전은 아직 명확하지 않다 염색체.

탈락을 보인 환자에서 성선무발생을 보인 증례가 있으

나 연구가 더 필요한 실정이다.
2-5)

증후군은 다른 질환과 감별 및 정확한 진단이MRKH

중요하며 그에따른 내과적 또는 수술적 치료가 이루어,

지므로 정확한 영상 확보가 필수적이다 첫 번째 진단도.

구로 초음파를 사용하며 난소는 정상위치에서 관찰되,

면서 정상적인 자궁이 관찰되지 않는 소견을 보인다 그.

러나 초음파로는 장의 연동운동으로 인한 정확한 골반

내 영상을 얻기 어렵고 흔적자궁 유무의 감별이 어렵다.

따라서 최근에는 높은 정확도와 골반 내 해부학적 구조

를 세밀하게 표현해 주는 자기공명영상(magnetic

을 선호하고 있다 는 초음파resonance image, MRI) . MRI

보다 감수성과 특이성이 뛰어나며 정확한 수술을 위한,

술전 복강경을 대신하기도 한다 의 횡단영상에서. MRI

는 증후군의 가장 특징적인 소견인 질 무형성을MRPK

가장 잘 관찰할 수 있는데 직장과 요도사이에 있어야,

할 정상적인 해부학적 질이 관찰되지 않는다.
7)

MRKH

는 골격계 기형을 포함하여 다른 장기 기형을 잘 동반

하므로 그에 따른 심초음파 척추 방사선 사진 복부 초, ,

음파 등이시행되어야 한다.
10)

본 증례에서는 저신장은

관찰되지 않았고 골격계 기형 및 요로계열의 기형은 관

찰되지 않았으나 골밀도 검사에서 요추에 골다공증이,

관찰되어 향후 적극적인 관리가 필요할 것으로 생각된

다 증후군과 감별해야 할 질환으로 정상적인. MRKH

이차 성징을 보이면서 일차성 무월경을 가지는 질환과

감별해야 하나 드물지만 양측 성선 무발생이 있는 경우

에 이차 성징을 보이지 않는다는 것을 반드시 고려해야

하겠다.

치료는 크게 해부학적 이상의 교정과 환자와 가족에

대한 사회심리적인 지지요법을 같이 병행해야 한다 비.

수술적인 치료는 확장기를 사용하여 반복적으로 좁아

진 질 입구를 늘려주는 방법이고 수술적 치료로는 인공,

적으로 질을 만들어주는 것이다.11,12) 비수술적인 치료

로 기능적인 새로운 질의 형성에 가장 흔하게 사용되는

방법은 질 확대기구를 이용하는 것으로 술기 혹Frank

은 변형방법이 있다Ingram .13,14) 대퇴부나 둔부의 중간

층 피부이식편을 이용한 법과 전층의 서혜부 피McIndoe

부이식에 의한 질 재건술은 술기가 쉽고 반흔이 경미할

뿐만 아니라 질 위축방지가 용이하며 두꺼운 질을 얻을

수 있으므로 최근 많이 이용되고 있다.15,16)

본 증례의 환자의 나이가 세임을 고려할 때 향후27

정상적인 성생활이 가능하도록 호르몬치료와 외과적

치료는 물론이며 지지요법과 같은 심리적인 치료 또한

필요할 것으로 생각된다.

결 론

저자들은 일차성 무월경 및 이차성징 발현이 없어 내

원한 여자환자에서 양측 성선이 없는 비전형의 MRKH

증후군 예를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는1

바이다.
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