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자궁내막증이 동반된 Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser 증후군의 
수술적 치료경험 1례 

울산대학교 의과대학 서울아산병원 산부인과학교실 

박정열·김정훈·강천식·이지영·박소연·김성훈·채희동·강병문 

A Case of Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser Syndrome 
Accompanying Endometriosis 
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The Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH) syndrome refers to a condition which presents as 
normal female secondary sex characteristics, normal external genitalia, congenital absence of the internal 
vagina, usually a rudimentary uterus in the form of bilateral noncanaliculated muscular buds, and normal 
tubes and ovaries with normal cytogenetic and endocrine evaluation, frequent association of renal, 
skeletal and other congenital anomalies. However, rarely, whole uterus or a segment of uterus may be 
present, but lacking a conduit to the introitus. If a partial endometial cavity is present in a segment of 
uterus, cyclic abdominal pain may be a complaint and furthermore endometiosis can be developed. 
Recently, we experienced a case of MRKH syndrome with the segments of uterus accompanying 
endometriosis in young woman. We present this case with a brief review of literatures. 
Key Words: MRKH Syndrome, Endometriosis 

Mayer-Rokitansky-Kürster-Hauser (MRKH) 증후군

은 원발성 무월경의 주요 원인들 중 하나로 그 발
생 빈도는 4,000~5,000 여아 출생당 1명 정도인 것
으로 알려져 있다. 발생학적으로 뮐러 (Müller)관 이
하 부위의 발달 이상에 의해 발생된 증후군으로서 
이 경우 46,XX의 염색체, 정상적인 여성형의 이차 
성징, 정상형태의 외생식기와 난소 등의 소견을 보
이며 배란도 정상적이다. 그렇지만 선천성 질결손이 
동반되어 무월경을 초래하며 자궁은 대부분 존재하

지 않지만 드물게 정상적일 수도 있고 양측성 소결

절 또는 섬유근육 색상물의 형태로 나타날 수도 있

다. 이같이 질결손이 있는 MRKH 증후군 환자가 
드물지만 자궁의 전부 또는 일부를 갖고 있는 경우, 
이 자궁의 자궁내막이 정상적으로 발달하여 주기적

인 변화를 한다면, 이 환자는 주기적인 복통을 호소

할 수 있을 뿐 아니라 1927년 Sampson에 의해 대

두된 자궁내막증의 착상설 (implantation theory)1에 
의해 월경혈이 역류하여 자궁내막증을 초래할 수 
있을 것으로 추론할 수 있다. 

MRKH 증후군은 1593년 Realdus Columbus가 선
천성 질결손을 최초로 기술하면서 부터 알려지기 시
작했으며,2 1948년 이후 외국문헌에 약 500예 이상 
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보고된 바 있다. 국내의 경우는 이 질환에 대한 보
고가 그리 많지는 않으나, 1979년 김 등, 허 등의 증
례보고를 효시로 하여 체계적인 문헌보고가 이루어

졌고, 현재까지 약 30예 정도가 보고되고 있는 실정

이다. 더우기 자궁의 일부를 가진 MRKH 증후군에 
대해서 보고된 경우가 매우 적으며, 특히 그와 함께 
자궁내막증과 주기적 복통이 동반되었던 사례는 국
내는 물론 국외에서도 찾아보기 힘든 실정이다. 

저자들은 최근 본원에서 MRKH 증후군과 동반된 
자궁내막증 1예를 경험하였기에 간단한 문헌고찰과 
함께 이를 보고하는 바이다. 

 
증  례 

 
환  자: 안 O 나,  17세, 고등학생 
산과력:  0-0-0-0 
월경력: 없슴 
가족력: 1남 2녀 중 장녀로 부계 및 모계에서 특

기할 유전적 질환이나 선천적 이상은 없었고 나머지 
한 자매는 정상이었다. 

과거력: 1986년 선천성 거대결장으로 두하멜씨 수
술 (Duhamel's operation)을 시행받았다. 

현병력: 2001년 12월 28일 원발성 무월경으로 연
세대학교 원주의대 산부인과에 방문하여 외음부의 
폐쇄소견이 발견되었고, 더 정확한 진단 및 치료를 
위하여 2002년 1월 3일 본원으로 전원되었다. 

초진소견: 정상 여성 체형을 가지고 있었으며, 발
육 및 영양상태는 극히 양호했다. 신장 167 cm, 체중 
43 kg이었으며, 생체활력징후는 정상이었다. 안-두

부, 경부, 흉부 그리고 복부에는 이상소견이 없었다. 
유방 발달도 양호했고, 액와모도 정상이었다. 

골반진찰소견: 외음부 발육은 정상적으로 보였고, 
음모도 정상적이었다. 대·소음순, 음핵, 뇨도구 모
두 정상이었다. 질구는 정상적으로 형성되어 있고, 
처녀막도 정상적이었으나, 질강은 7~8 cm 정도의 
좁은 맹관이었고 자궁경부는 확인되지 않았다. 항문

을 통한 내진상 자궁은 만져지지 않았고, 골반강 우
측으로 6 cm 크기의 낭종이 만져졌다. 

검사소견: 검사는 Speroff 등 (1994)이 기술한 무
월경증의 검사순서에 준하였다. 호르몬 검사를 살펴

보면 PRL 5.4 ng/ml, TSH 5.6 µIU/ml, LH 5.0 mIU/ml, 

FSH 5.04 mIU/ml, E2 64 pg/ml, T <0.1 ng/ml로서 정
상이었다. 프로제스테론 소퇴성 출혈 검사는 음성이

었으며 핵형은 46,XX로 정상이었다. 또한 복부 초
음파 검사와 골반 자기공명촬영술에서 우측 골반강

에 내부에 혈액으로 생각되는 액체상을 갖는 자궁

내강이 보였으며, 자궁내막이 기능할 것으로 추정되

었다 (Figure 1a). 이 상방으로 내부에 혈액으로 생
각되는 액체상을 갖는 다방성 관상구조물 (multilo- 
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Figure 1a. A segment of right uterine body with 
functioning endometrium and hemato-
metra. Normal left ovary and cystic mass
are seen. 

1b. Right ovarian cyst. 
1c. A segment of left uterine body with func-

tioning endometrium. 
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culated tubular structure)이 보였고, 난관으로 추정되

었다. 그 상방으로 난소 낭종이 보였다 (Figure 1b). 
좌측 골반강내에는 또 하나의 작은 자궁내강으로 보
이는 구조물이 있었으며 (Figure 1c) 그 상방으로 정
상의 좌측 난소가 보였다 (Figure 1a). 그 주위로 12 
cm 크기의 낭종이 보였다 (Figure 1a, 1c). 양측 신
장은 정상소견 보였고, 흉복부 X선 촬영상 흉추와 
요추의 측만증 외에는 특이소견 없었다. 

경 과: 양측 자궁내강의 일부만 연결없이 따로 남
아 있으며, 자궁경부와 상부 질이 없는 뮐러관 부분 
무형성증 (segmental agenesis of Mullerian duct)으로 
진단을 내렸고, 우측의 기능성 난소 낭종과 좌측의 
부난소 낭종 (paraovarian cyst)이 동반된 것으로 보
고, 외래 추적 진료를 하였다. 그러던 중 주기적인 
하복부 동통과 오심, 구토 등의 증상이 보여, 자궁

유혈증 및 자궁내막증 의심하에 수술적 치료를 위
하여, 2003년 1월 21일 외래를 통하여 본원 산부인

과에 입원하였다. 
수술소견: 2003년 1월 23일 전신마취하에 개복술

을 시행하였다. 자궁경부 및 상부 질은 없었으며, 우
측 골반강내에 7.6×7×6 cm 크기의 자궁체부만이 
독립적으로 관찰되었고, 내부는 검붉은 색깔의 혈성 
물질로 차 있었다 (Figure 2). 우측 난관 또한 내부에 
혈성 물질로 가득차 확장된 소견을 보였다. 그 상부

로 정상적인 우측 난소가 보였고, 6×6×5 cm 크기의 
육안적으로 검붉은 색깔을 띤 낭종이 형성되어 있었

다. 그 내부에는 초콜렛 색깔의 액상 물질로 가득차 
있었고, 주위조직과 유착되어 있었다 (Figure 3). 그 

외 난소내에는 1 cm 미만의 쵸콜렛 색깔의 내용물

을 가진 작은 낭종이 여러개 있었다. 그리고, 자궁내

막증을 시사하는 검푸른 반점 (Blue-black spot)들이 
주위 복막에 흩어져 있었고, 주위와 유착을 보였다. 
이전 골반 자기공명촬영술에서 보였던 좌측의 자궁

과 난소는 이전의 수술병력으로 인하여 생긴 심각한 
유착 때문에 찾아볼 수 없었다. 또한 좌측의 12 cm 
크기의 paraovarian cyst로 보였던 부분은 역시 검은 
갈색을 띤 낭종의 모양으로 주위조직과 유착을 보이

며 복막뒤쪽으로 깊숙히 위치하고 있었다. 내용물을 
흡인한 결과 쵸코렛 색깔의 내용물이 나왔다. 우측 
자궁체부 및 난관절제술, 난소 난종절제술을 시행하

고, 골반강내에 흩어져 있던 자궁내막조직들을 전기 
소작술로 제거하였으며, 유착 박리술을 시행하였다. 

병리학적 소견: 우측 자궁은 위축되어 있지만 잘 
형성된 자궁내막과 자궁근육을 보이며 자궁혈종을 
형성한 것으로 나왔고, 난관 역시 난관 혈종을 형성

하고 있었다. 난소 낭종은 성숙 난포를 포함하는 난
소 기질을 포함하였으며, 조직절편상에서는 자궁내

막조직이 보이지는 않았으나, 상피조직내로 출혈성 
부위를 포함하여 자궁내막종이 의심스러운 소견으로 
나왔다. 양측의 낭종에서 흡입한 초콜렛 색깔의 내
용물에는 혈철소 함유 탐식세포 (hemosiderin-laden 
macrophage)가 포함되어 있었다. 

수술 후 경과: 이 후 환자는 외래에서 정기적인 
관찰을 시행중이며, GnRH agonist로 치료를 시행하

고 있다. 

Figure 2. A segment of right uterine body forming
hematometra. 

Figure 3. Right ovarian endometrial cyst containg
chocolate-colored fliud. 
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고  찰 

 
MRKH 증후군은 1593년 Realdus Columbus1가 선

천성 질결손을 최초로 기술하면서 부터 알려지기 시
작했으며, 이 후 Mayer3는 출생기형을 가진 사산아

에서 선천성 무질을 보고하였다. 그 후 Rokitansky4

와 Küster5는 무질, 흔적만의 분렬자궁, 정상 난소, 
신과 골격의 기형으로 구성된 증후군을 보고하였고, 
Hauser6는 그 증후군의 빈도 및 상관기형을 기술하

였다. 따라서 오늘날의 MRKH 증후군으로 인지되게 
되었으며, 1948년 이후에 외국문헌에 약 500례 이상 
보고된 바 있다. 이 증후군에 대한 국내보고는 희귀

하여 문헌을 살펴보면 고환여성화 증후군과 구별없

이 무질증으로 간혹 보고되다가 1979년 김 등, 허 
등의 증례보고를 효시로 하여 체계적인 문헌보고

가 이루어졌다. 그 후 80년대 박 등 (1983), 이 등 
(1984), 이 등 (1994)의 보고를 포함하여 현재까지 
약 30예 정도가 보고되고 있다. 

이 증후군의 발생 빈도는 완전히 밝혀지지는 않았

지만 보고자에 따라서 여성 출생아 4,000~5,000명 
중 1명7,8에서부터 여성 입원환자 2,000명 중 1명9에 
이르기까지 다양하게 보고되고 있다. 그러나 원발성 
무월경 환자에서는 이러한 기형이 자주 발견된다.10 

발생학적으로 질은 뮐러관 (Mullerian duct)와 요
생식동 (urogenital sinus)에서 발생된다. 뮐러관은 월
피안 관 (Wolffian duct)이 요생식동에서 개방되는 
높이에서 요생식동과 한 관으로 융합하여 이곳에서 
계속 세포가 변성, 탈락을 일으켜 질강을 이루기 시
작한다. 질결손은 뮐러관 계통의 하부발생 중 어느 
특정시기에 발육이 정지함으로써 발생된다고 생각

되며 대개 자궁기형을 동반한다. 그러나 난소와 난

관은 그 기원이 다르기 때문에 자궁이나 질의 결손

시도 대개 정상이다. 외성기는 처녀막 바로 안쪽에 
얕은 질전정 (vaginal vestibule)이 1~2 cm 늘어나 있
게 되는데 이는 요생식동에서 형성된 것이다. 비뇨

기계의 여러 가지 기형이 자주 동반하게 된다는 것
도 잘 알려져 있으며, 여러 보고자들의 증례를 종합

해 보면, 환자의 약 1/3에서 경정맥성 신우 촬영법

상 신장의 기형을 동반하는 것으로 보고되었고, 골
격기형도 자주 동반되는데, 환자의 12%에서 나타나

는 것으로 보고되었다.4,5 그외 수지의 기형, 서혜탈

장, 대퇴탈장, 농, 선천성 심질환, 구개파열, 장의 이
상회전6이 나타나기도 한다. 이 증후군을 두 군으로 
나누어, 대칭적인 자궁형태를 가지며 여기에 연결된 
정상 난관을 가지고, 이외의 기형이 거의 없는 전형

적인 MRKH 증후군과 비대칭적인 자궁을 가지며 
난관의 기형 및 신장과 골격계의 기형이 잦은 비전

형적인 MRKH 증후군으로 분류하기도 한다.11 Kar- 
yotype은 정상 여성의 46,XX이며 Barr body는 양성

이며 이와 연관되는 염색체 이상으로서 XX/XO 
mosaicism, 47,XXX/46,XX mosaicism 등이 보고되었

다.12 대개 특발성으로 발생한다고 생각되며 가족력

이 있는 증례의 빈도를 Bryan 등8은 1:100, Turunen 
등13은 200예 이상의 증례에서 1례로 보고하였다. 

이 환자들은 대개 사춘기 이후에 초경이 없어서 
산부인과를 방문하지만 무월경 이외의 특별한 증상

이 없는 경우가 많다. 그러나 난소 발육이 정상이면

서 양측 난관과 자궁체부를 구성하는 뮐러관 상부의 
발육이 정상인 경우에는 사춘기 이후 작은 자궁내강

에 월경혈이 고이게 되어 주기적인 복통을 초래할 
수 있으며, 난관으로 월경혈이 역류하며 난관 혈종

을 만들거나 자궁내막증을 초래할 수 있다. 본 증례

의 환자는 주기적인 하복통이 있었고 수술소견상 

Table 1. Principal clinical features of the Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome 

1. Primary amenorrhea associated with congenital absence of the vagina. 

2. 46,XX karyotype. 

3. Uterus that varies from anatomically complete to rudimentary bicornuate cords to complete absence. 

4. Normal ovarian function and normal ovulation. 

5. Normal female breast development, body proportions, and body hair. 

6. Frequent association of renal, skeletal, and other congenital anomalies. 
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자궁혈종, 난관 혈종 및 출혈성 난포 등이 관찰된 
점으로 미루어 월경혈이 역류하여 좌측 난소와 복막

에 자궁내막증을 유발시켰다고 추론할 수 있었다. 
임상적인 특징은 Table 1과 같다. 진단을 위해서는 
임상적인 특징, 세포 유전학적 검사, 기초체온 검사, 
호르몬 검사, 개복수술 복강경 검사, 골반 공기주입 
촬영법, 초음파 검사 등이 이용되고, 비뇨기계와 골
격기형을 확인하기 위한 경정맥성 신우 촬영법, 방
광경 검사와 골격 X-선 검사도 필요하게 된다. 본 
증후군은 남성위반음양증 생식선이형성증 (gonadal 
dysgenesis), 고환여성화 증후군 (testicular feminiza- 
tion)과도 감별진단을 요하게 되는데, 이의 감별에는 
염색체 검사가 결정적으로 도움이 된다. 

MRKH 증후군의 치료방법은 호르몬에 반응하는 
자궁내막의 존재 여부에 따라 달라질 수 있다. 즉, 
자궁내막이 없을 시는 환자의 나이, 정신적 상태, 
결혼 예정 날짜 등을 고려하여 수술계획을 세운다. 
그러나 정상적인 자궁내막이 있어 자궁혈종 및 이에 
따른 주기적인 하복통이 심하게 나타나면 즉시 수술

적 치료가 필요하다. 이때 자궁경부의 결손이 동반

될 경우 자궁의 보존 여부에 대해서는 다소 논란이 
있다. Farber와 Marchant14는 정상적인 질과 자궁내

강이 존재하면서 선천성으로 자궁경부가 없는 경우

에 질과 자궁경부 사이에 누공을 형성하여 임신이 
되도록 시도하였으나 아직 임신 성공에 대한 보고

가 없다. 반면에 Feary와 Weed15는 자궁경부가 없었

던 4예에서 수술로 자궁하부를 교정해도 임신되지 
않았으므로 자궁경부의 결손이 동반된 경우의 치료

원칙은 일차적으로 자궁절제술 및 난소보전이라고 
주장하였으며, Niver 등16은 선천성으로 자궁경부와 
질이 없는 3예를 보고하면서 이런 경우 임신을 가능

하게 하는 어떤 술식도 없으며 오히려 그 수술로 인
해 합병증의 빈도만 증가한다고 하였다. 따라서 본 
증례의 경우와 같이 자궁경부가 없고 골반내 유착

이 심하면서 주기적인 하복통의 증상이 있을 뿐만 
아니라 임신의 가능성이 거의 없는 상태라면 자궁절

제술을 고려해야 할 것이다. 질결손에 대한 치료시

기에 대해서는 아직 논란이 많으나, 일반적으로 신
생질의 폐쇄를 막기 위하여 수술 후 협조를 할 수 
있는 지적 능력에 따라 결정해야 하고, Bryan 등8은 
결혼하기 직전이 가장 적합하다고 보고했다. 치료법

은 질의 길이가 3~4 cm 이상인 경우 비수술적 방법

에 의해서도 질의 길이를 용이하게 확장할 수 있으

나 질의 길이가 3 cm 미만일 경우에는 대개 수술적 
방법에 의한 질재건술이 고려되어야 하며, Frank, 
Warton, McIndoe, Williams 등의 방법이 있고,17 새로 
만들어진 질을 유지하기 위해서 계속적인 성교가 권
장되거나 Deen,18 Golditch19 등에 의해서 고안된 질
확장 기구가 사용되기도 한다. 

결론적으로 저자들은 자궁의 일부를 가진 MRKH 
증후군과 동반되었던 자궁내막증 1례를 경험하였기

에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 
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