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Abstracts

The Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH) syndrome is characterized by congenital

aplasia of the uterus and the upper part (2/3) of the vagina in women showing normal

development of secondary sexual characteristics and a normal 46, XX karyotype. It affects at

least 1 out of 4500 women. MRKH may be isolated (type I) but it is more frequently associated

with renal, vertebral, and, to a lesser extent, auditory and cardiac defects (MRKH type II or

MURCS association). The first sign of MRKH syndrome is a primary amenorrhea in young

women. It is usually with normal development of secondary sexual characteristics and normal

external genitalia, with normal and functional ovaries, and karyotype 46, XX without visible

chromosomal anomaly. The phenotypic manifestations of MRKH syndrome overlap with various

other syndromes. Treatment of vaginal aplasia is creation of a neovagina to allow sexual

intercourse. Psychological distress is very important in young women with MRKH, so counseling

before and throughout the treatment is essential.

A case of Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome is reviewed with brief literature.
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Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser증후군 1예

서 론

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser증후군(MR

KH증후군)은 태아 발생기에 Mullerian duct가

하부의 요생식동의 방향으로 하강 성장하는 과정

에서 결손, 또는 정체에 의해 일어나는 것으로

알려진 비교적 희귀한 기형증후군이다. 임상적으

로는 1) 원발성 무월경증, 2) 질의 부분적, 또는

완전 결손, 3) 자궁 완전결손 또는 흔적자궁, 4)

46,XX의 핵형, 5) 정상적인 난소 기능과 배란, 6)

외관상 정상여성의 이차성징, 7) 비뇨기계와 골격

기형 동반을 특징으로 한다.1)

세계적으로 MRKH 증후군의 발생빈도는 여아

출생아 4500명 중 1명으로 희귀한 질병으로 원

발성 무월경의 대략 15%를 차지한다.2,3,4) 국내

에서도 20여 예만이 보고되고 있다.5)

저자는 원발성 무월경을 주소로 내원한 MRK

H 증후군 1예를 문헌과 함께 보고하는 바이다.

증 례

환 자 : 김 ◯, 18세

주 소 : 만 18세임에도 초경을 하지 않아 내원

성 력 : 미혼, 성경험 있음.

월경력 : 없음.

산과력 : 0-0-0-0

과거력 : 특이사항 없음

가족력 : 아버지가 HTN, DM

현병력 : 상기 환자는 초경이 일어나지 않아 개

인병원에서 검사 받아 봤으나 정상이라 듣고 200

8년 2월 5일 본원 외래 방문하였다. 성관계시 질

이 막힌다는 느낌이 있으며 삽입도 잘 되지 않는

다고 하였다. 신체발육은 13세부터 시작되었다고

하였다.

초진소견 : 환자의 외모는 정상 여성체형을 가지

고 있었고

발육과 영양상태는 양호하였다. 체중 73kg이었고,

혈압은 110/70mmHg으로 정상이었다. 유방발육

은 양호(Tanner stage 5)하였으며 음성이나 다모

증 등 남성화현상은 볼 수 없었다. 정신상태는

문진과 시진 동안 정상으로 보였고 성장 기간 동

안 정신질환 없었다고 하였다.

국소소견 : 외음부발육은 정상으로 보였고, 음모

는 풍부(Tanner stage 5)하였다. 대음순, 소음순,

음핵, 요도구 모두 정상이었다. 질강은 전혀 형성

되지 않았고 질 입구부에 약간의 함몰만을 볼 수

있었다. 직장검진에서 자궁과 자궁부속기는 촉지

되지 않았다.

검사소견 : 혈액, 혈청 검사의 결과는 WBC 7.4,

Hb 15.0, Hct 42.6, platelet 293K, HBs Ag/Ab(-

/-), anti HIV(-)으로 정상이었고, 호르몬 검사

상 E2 41.71ng/L, FSH 4.75IU/L, LH 5.81IU/L,

PRL 5.79, Progesterone 1.09, TSH 0.87으로 정

상수준이었다. 염색체검사는 46,XX로 정상 여성

의 핵형을 보였다(Fig 1). 복부 초음파 검사상 자

궁이 관찰되지 않았다(Fig 2). pelvic MRI에서는

자궁, 자궁경부, 질이 관찰되지 않았고, 아주 약

간의 복수가 골반강 내에 존재하였다.

고 찰

원발성 무월경은 이차성징 발현 없이 14세까지

초경이 없는 경우 또는 이차성징의 발현은 있으

나 16세까지 초경이 없는 경우로 정의된다. 원발

성 무월경의 가장 흔한 원인으로는 Turner's 증

후군과 같은 염색체 이상이 있고, 그 다음으로

증례와 같은 MRKH 증후군 등의 뮬러관 이상이
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흔하다.

Figure 1. chromosomae analysis

MRKH 증후군은 정상 이차성징과 정상 46,XX

karyotype을 보이는 여성에서 선천적으로 자궁과

상부(2/3)질의 무형성을 특징으로 하는 질환이다.

6)

Figure 2. transabdominal ultrasonography

태아발생기에 Müllerian duct가 하강, 성장하

면서 자궁, 경관, 난관, 상부(2/3)질이 발생하게

되며 질하부(1/3)의 발생에는 요생식동이 관여한

다. 발생 37일에 Müllerian duct가 나타나며 태

생 5개월에 질이 완성된다. 이 시기에 어떤 원인

으로 인하여 Müllerian duct 하강의 정체, 혹은

요생식동과의 융합부전이 일어나 질결손이 나타

난다.7) 이것은 AFS(american fertility society)

분류상 뮬러관 이상의 class Ⅰa와 class Ⅰe에

속하게 된다.8) 발생학적으로 Müllerian tube의

비정상적 발달은 tube의 생성부터 요생식동(urog

enital sinus)과의 접합 시까지 어느 시기에나 일

어날 수 있고9,10), 그에 따라 완전결손 또는 부

분결손으로 된다고 보여진다.

오랫동안 MRKH 증후군은 산발적 기형으로

간주되어 왔으나, 가족성 증례가 증가함에 따라

유전적 원인이 지지되고 있다. 가족성 증례들을

살펴보면, MRKH 증후군은 불완전 침투도와 다

양한 표현도를 가진 상염색체 우성으로 유전되는

것으로 보이다. 이것은 주요 발달 유전자나 또는

한정된 염색체 불균형 돌연변이와의 관련성을 제

시한다. 그러나 MRKH 증후군의 원인은 아직까

지 불분명하다.2,6)

임상적으로는 원발성 무월경증, 질의 부분적

또는 완전 결손증, 비정상 자궁, 46 XX의 핵형,

정상적인 이차성징, 비뇨기계와 근 골격계의 이

상을 동반하기도 한다.

내원시 주소는 원발성 무월경이며, 때때로 주

기적인 하복부 동통을 호소하기도 한다. 원발성

무월경의 가장 많은 원인은 45,X gonadal dysge

nesis(Turner's syndrome)이며, 질결손은 다음을

차지한다. 하복부 동통은 자궁내막조직이 있어서

기능을 하는 경우 월경혈의 배출곤란으로 일어나

게 된다. 기능하는 자궁내막 조직의 존재여부는

치료시기 결정에 중요하다. 자궁조직이 있는 경

우에는 사춘기, 초경시기에 치료를 시작해야하기

때문이다.7)

자궁결손은 흔히 동반되는 반면 같은 Mülleri

an duct 기원의 난관결손은 드물게 동반된다. 발

생기원이 다른 난소는 정상인 것이 특징이다. pri

mordial germ cell이 yolk sac에서 hindgut의 장

간막을 경유하여 후체부 간엽으로 이동하여 geni

tal ride 형성을 유도하고 이들이 함께 난소를 이

루게 되는 것이다. 난소가 정상이므로 주기적인

배란이 일어나며, 호르몬의 주기적 변화, 여성의

이차성징도 정상적으로 나타나게 된다.7)

MRKH 증후군 환자의 1/3 이상에서 선천 기형
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들이 동반될 수 있다.11 특히 비뇨기계통과 골격

계통의 기형이 흔히 발생하므로 이에 대한 검사

가 필요하다. 상부요로 기형이 가장 흔한데 대략

40%의 환자에서 발생하였고12 일측신 무형성(2

3~28%), 이소성 신장(17%), 신장 저형성(4%), 마

제신, 수신증 등이 있었다.13,14) 30~40%의 환자

에서 골격계 기형 발생하였는데 측만증, 이분척

추, Klippel-Feil 증후군, 제 5요추의 천추화, 사지

기형, 늑골기형 등이 동반된다.7 보고된 다른 기

형들로는 비증, 일측 또는 양측성 청각 장애, 색

소 피부 침착증, 갈탁토스 대사 이상증, 선천성

심장 질환, 대퇴 그리고 서혜부 탈장, 모지구 저

형성, 구개열, 내장역위증, 흉곽과 복부 내장의

좌우 역전위, 자궁 잔유물의 근종, 자궁내막증 등

이 있다.

이러한 동반 기형에 따라 MRKH 증후군은 두

종류로 나뉜다. utero-vagianl aplasia만 갖고 있

는 경우 typeⅠ MRKH 증후군 (or Rokitansky s

equence)이라 하고, 그 외 다른 기형을 가지고

있을 때 typeⅡ MRKH 증후군 (or MURCS acc

ociation : MÜllerian duct aplasia, Renal dyspla

sia and Cervical Somite anomalies)이라 한다.

또한 이 경우 GRES(Genital Renal Ear Syndrom

e)란 용어가 사용되기도 한다. typeⅡ가 typeⅠ보

다 더 흔하다.6)

진단시 평균나이는 17.7세로 병력청취, 외음부

진찰, 경직장 내진, 골반 초음파검사가 진단에 도

움을 주며, MRI도 유용하게 사용된다.15 그 외에

세포유전학적 검사, 호르몬 검사가 필요하며 질

결손이 확인되면 비뇨기계 이상유무 확인을 위해

경정맥 요로조영술, 골격계 이상유무 진단을 위

해 골격방사선 검사가 필수적이다. 몇 가지 세부

변이 상황을 알기 위하여 침습적인 복강경검사와

시험개복술이 있고 초음파 촬영이 자궁흔적을 알

아내는데 도움이 되기도 한다.7

뮬러관 결손증의 감별진단에는 이차성징을 보

이는 원발성 무월경 환자도 포함된다.6) 원발성

무월경을 주소로 정상적인 이차성징을 보이는 환

자가 내원할 경우 먼저 신체검진을 통하여 MRK

H 증후군을 비롯한 mullerian anomaly, absent e

ndometrium, androgen insensitivity syndrome, t

rue hermaphrodites 같은 해부학적 이상을 동반

하는 경우와 ovarian failure, pituitary/hypothala

mic lesions, abnormal hypothalamic secretion

같은 정상적인 해부학적 구조를 가지는 경우로

나누어 생각해 볼 수 있다. 원발성 무월경을 주

소로 하는 다른 흔한 질환으로 Turner's syndro

me이 있는데 정상적인 이차성징이 나타나지 않

고 FSH 상승과 45,X의 핵형이 특징적이다.

본질환의 진단은 비슷한 증상들을 나타낼 수

있는 다른 질환들의 감별을 통해서 이루어진다.

염색체 검사는 감별진단에 필수적이다. androgen

insensitivity syndrome에서는 46,XY의 핵형과

난소, 자궁 대신 고환이 존재하며, 음모와 액와모

의 발달이 없거나 부진한 것이 차이점이다.7) 질

결손과 구분해야 할 것으로 imperforated hymen,

transverse vaginal septum이 있다. imperforated

hymen, transverse vaginal septum을 가지는 환

자에서는 정상경관과 자궁을 가지고 있다. 이것

은 직장을 통한 골반촉진으로 알 수 있다. 뮬러

관 결손증과는 반대로 imperforated hymen 환자

에서는 처녀막조직의 전형적인 구조를 가지고 있

지 않고, transverse vaginal septum 환자는 뮬

러관 결손증과 비슷한 정상 처녀막을 가지고 있

다.16) WNT4 증후군은 아직 몇 케이스 밖에 보

고 되지 않은 드문 질환이지만 WNT4 gene은

뮬러관의 초기 분화에 연관되어 있어 MRKH 증

후군과 흡사한 양상을 보인다. 하지만 MRKH 증

후군과는 다르게 WNT4 defect는 난소세포에서

androgen-synthesizing enzymes의 발현을 억제

하지 못하기 때문에 hyperadrogenism의 양상을

띄게 된다.6)

치료는 크게 내과적(비수술적) 치료와 외과적

(수술적) 치료, 그리고 심리적인 치료로 나눌 수
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있다. 내과적 치료는 기구를 이요하여 좁아진 질

입구를 늘려주는 방법이고, 외과적 치료로는 인

공적으로 질을 만들어주는 것이다. 젊은 여자의

경우 자신의 생식기에 이상이 있다는 사실에 굉

장한 신경증을 가질 수 있으므로 심리적인 지지

요법도 함께 병용되어야 한다.17)
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