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A Case of Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser(MRKH) Syndrome

with Imperforate Anus and Unilateral Renal Agenesis
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The clinical features of the Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser(MRKH) syndrome include

normal female secondary sex characteristics, normal genitalia, congenital absence of vagina,

rudimentary or bipartite uterus, normal ovarian function and normal ovulation, 46, XX,

karyotype, frequent association of renal, skeletal and other congenital anomalies.

We experienced a case of a premature infant with MRKH syndrome who had imperforate

anus and unilateral renal agenesis. (J Korean Soc Pediatr Nephrol 2006;10:233-237)
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1)

서 론

MRKH 증후군은 선천성 질결손을 동반한 원

발성 무월경, 정상 외생식기, 정상 난관과 난소,

정상적 배란, 46 XX karyotype을 보이는 질환

으로, 발생 빈도는 4,000-5,000 여아 출생수 중 1

명 정도로 보고되고 있으며 일부에서 가족력을

가지는 것으로 알려져 있으나 확실하지는 않다

[1-3]. 많은 수에서 외형적으로 정상적인 여성으

로 성장하므로 신생아기 및 소아에서 발견하기

힘들며 주로 사춘기 이후 무월경증 혹은 주기적
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인 하복부 통증으로 발견되는 경우가 많다.

발생 원인은 태아의 발생과정 중 중배엽에서

기원하는 계통 중 주로 뮐러관(müllerian duct)

의 발육부전에 기인하고 비뇨생식기계, 척추계에

이상을 수반할 수 있다. 특히 비뇨기계 이상은

무신증, 편측 혹은 양측의 이소성 신, 융합신, 집

합계의 이상 등이 흔히 동반되는 것으로 보고 되

어지고 있다.

저자들은 쇄항을 주소로 내원한 34주 미숙아

의 동반된 다른 기형 검사결과 MRKH 증후군으

로 진단된 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께

보고하는 바이다.

증 례
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Fig. 1. A) MRI of pelvis shows right kidney agenesis and non visualization of uterus. B)
MRI of pelvis shows right and left intact ovary and bladder.

Fig. 2. Longitudinal US shows a normal bladder
and upper portion vagina, but non visualization of
uterus.

환 아 : 우○○ , 1일, 여아

주 소 : 쇄항 및 호흡 곤란

가족력 : 특이 병력 없음.

과거력 및 현병력 : 산모의 산전 진찰상에서 특

이 소견 없었으며, 산모가 조기 진통으로 34주,

정상 질식 분만, 2,450 g으로 출생하였다. 호흡곤

란 증상과 경한 가슴 함몰 그리고 말초의 청색증

증상 및 항문이 보이지 않아서 본원으로 전원되

었다.

진찰 소견 : 내원 당시 혈압 64/34 mmHg, 호

흡수 44회/분, 심장 박동수 130회/분이었고 체중

2450 gm(75-90 백분위수), 신장 43 cm(25-50

백분위수), 두위 30 cm(25-50 백분위수)이었다.

말초 청색증과 함께 초기 경피 산소 포화도는

50%였으나 산소 1 L/분 공급한 5분 후에는 100

%로 회복되었다. 급성 병색 소견을 보였으며 심

장 및 폐청진, 복부 촉진상에 특이 소견 없었다.

환아에게서 항문이 관찰 되지 않았고 그 외 다른

신체 부위에서 동반된 기형은 없었다.

검사 소견 : 내원 당시 시행한 흉부 방사선 검

사상에서 신생아 호흡 곤란 증후군 1단계 소견

보였으나 산소 1 L/분을 하루 동안 공급한 후에

호흡곤란 증상 및 흉부 방사선 검사상에서 호전

을 보였다. 일반 말초 혈액 검사상에서 말초 혈

액 검사상 백혈구 18,000/mm
3
(중성구 16.2%, 림

프구 82.4%, 단핵구 1.2%, 호산구 0.2%), 혈색소

17.1 g/dL, 혈소판 222,000/mm
3
이었다. 혈청 생

화학 검사에서 BUN/Cr 7.8/0.4 mg/dL, 소변 검

사 및 배양 검사상에서 특이 소견 보이지 않았

다. 입원 3일째 쇄항 위치를 확인을 위하여 골반

자기공명영상 검사 시행하여 정상 난소, 우측 신

A B
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Fig. 3. DMSA scan shows nonvisualization of right kidney and no
ectopic kidney.

장 무형성증과 자궁의 결손을 발견하였으며(Fig.

1A, B) 입원 5일째 시행한 신장 초음파에서 질

의 상부 1/3만 있음을 확인하였다(Fig. 2).

치료 및 경과 :입원 6일째 쇄항에 대한 인공

항문 성형술을 시행하였고, 입원 7일째 실시한

염색체 검사는 46 XX였으며 배설성 방광요로

조영술(voiding cystiurethrogram)과 심장 초음

파상에서 동반된 기형은 보이지 않았다. 수술 6

일 후에 DMSA(Dimercaptosuccinic Acid) 스캔

검사 시행하여, 신주사 상에서 좌측 신장은 정상

적으로 관찰 되었으나 우측 신장은 방사성 물질

의 섭취가 전혀 없었다(Fig. 3). 신생아 실에 입

원하고 있는 동안 혈압 및 BUN/Cr의 큰 변화는

보이지 않았으며 소변 검사상에서도 특이 소견

없었다. 쇄항을 주소로 내원한 환아에게서 이상

의 검사 결과로 우측 무신증 및 질 하부 2/3 및

자궁의 결손을 확인하여 MRKH 증후군으로 진

단하였다. 입원 18일째 퇴원하였으며 이후 2개월

뒤에 인공항문 성형술 및 교정술 시행하였으며

이후 정기적인 소변검사 및 일반 화학 검사 시행

하면서 외래에서 경과 관찰 중에 있다.

고 찰

1829년 Mayer는 심혈관계 혹은 비뇨기계 이

상, 구개순을 가진 4명의 사산아에서 부분적 혹은

완전 중복 뮐러관에 의해 발생한 선천적 질 결손

에 관해 기술하였고[4], 이후 Rokitansky는 선천

적으로 질이 없는 환자에서 무신증이 자주 동반

된다고 하였다[5]. 이러한 최초의 보고 이후로 뮐

러관 구조물의 폐쇄와 요관 및 신장의 발육 이상

과의 관계에 대하여 많은 보고가 있었다. 또한

1910년 Küster는 뮐러관 구조물의 이상발육은 비

뇨기계 뿐 아니라 골격계의 발육 이상도 동반한

다고 하였으며, 1961년 Hauser 등은 이러한 환자

들 중에 정상 여성 핵형(46 XX), 정상 질의 형성

부전, 일반적으로 내강이 없는 자궁 중복 이상,

약화된 난관 구조를 보이고 빈번하게 골격계와

비뇨생식기계의 기형이 동반되는 일련의 증후군

을 Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser(MRKH)

증후군이란 정의하였다. 이 증후군의 임상적인 특

징은 Table 1과 같다.

비뇨생식기계의 발달은 태생 4주에 중간 중배

엽으로부터 시작하여 비뇨기계가 형성되는데 뮐

러관의 두측 부분은 분화하여 나팔관을 형성하고

미측 부분은 요생식동과 연결되면서 질의 대부분

과 자궁을 형성한다. 대부분의 MRKH 증후군의

경우 정상 난소, 나팔관과 함께 내경이 없는 자
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Table 1. Principle 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 proportion, and body hair.

6. Frequent association of renal, skeletal, and other congenital anomalies.

궁, 질의 형성 부전을 보이는데 이는 뮐러관의

두측 부분은 정상적으로 분화되나 미측 부분이

불완전 또는 미분화되기 때문에 발생한다. 또한

이때 동반되는 골격계와 비뇨기계의 이상은 동일

체절 내의 중배엽 체계의 이상으로 발생된다[3,

6].

Knab은 이를 유발하는 원인을 5가지로 요약

했는데 ① 여성의 embryogenic gonad에서 mül-

lerian regression factor의 부적절한 생산 ②

müllerian duct에 제한적으로 에스트로젠 수용체

가 부분적으로 결여 ③ teratogenic agent에 의해

müllerian duct의 발달의 정지 ④ mesen chymal

inductive defect ⑤ sporadic gene mutation 등

으로 설명하였고 이중 ③, ⑤가 유력하다고 하였

다.

MRKH 증후군은 외형적으로 정상적인 여성으

로 성장함으로 청소년기 이후 무월경증을 주소로

내원하여 무질증 혹은 질 형성 부전으로 검사를

받게 되며 불임, 성교 불능 등을 주소로 내원하

기도 한다[3]. 사춘기때에 주기적 하복부 통증으

로 발견되는 경우가 많으며 신생아기에서도 질분

비물의 저류로 인한 거대 복부 종물이 촉지됨으

로써 발견되는 경우도 있다. 증상 및 진단을 보

면 여성의 성기 기형의 임상 증상은 일생을 모르

고 지내기도 하고 혹은 우연히 그로 인한 합병증

으로 발견되는 수가 많다. 따라서 발견 시기, 현

재 환자의 증상 및 자궁의 유무에 따라 적절한

치료 방법을 결정해야 하며 치료의 궁극적인 목

적은 향후 정상적인 여성으로 살아갈 수 있도록

하는 것이며 필요시 정신적인 보조 치료가 필요

하다.

비뇨기계 질환은 환자의 34-71%에서 발생하

는데 이소성 신 및 무신증(43%), 집뇨계의 이상

(13%), 마제철신(5%), 기능이상 및 위축신(5%),

회전이상(4%) 등이 발생한다[3, 7].

골격계의 동반 질환은 총 환자의 12-50%[3,

6, 8]에서 발생하며 이중 2/3는 척추 질환으로

주로 척추 측만증, 이분 척추, 척추 융합 등이 발

생하며 나머지 1/3은 사지 늑골 이상을 보일 수

있다. 드물지만 기타 동반 질환으로 무지증, 합지

증, 서혜부 탈장(7%), 선천성 심질환, 난청, 구개

파열, 장의 이상회전 등이 나타나기도 한다.

신생아기의 쇄항은 1,500-5,000 출산에 한명의

빈도로 나타나는 비교적 흔한 질환이며 다른 장

기의 기형이 많이 동반되는 것으로 알려져 있다

[9, 10]. 이것은 항문직장부위의 발생이 이루어지

는 태생기 4주 내지 12주 사이에 다른 장기의 발

생도 함께 이루어지기 때문이며, 특히 항문 직장

의 형성은 요생식동의 발생과 근접하여 이루어지

기 때문에 비뇨생식기계의 기형이 자주 동반되어

나타난다. 일반적으로 50%정도에서 다른 장기의

기형이 동반되며, 나타나는 기형은 척추 기형, 비

뇨생식기 기형, 선천성 심질환 및 식도 기형,

VATER 증후군 등으로 다양하다. 이중 비뇨생

식기 기형의 동반율은 25-50%로 상당히 높은

편이며 이중 일측 무형성신이 가장 많다고 보고

되고 있다[11].

신생아에서 쇄항이 있을 때, 특히 고위 및 중

간위형에서는 비뇨기 기형의 동반율이 높으므로

이에 대한 조기 발견 및 조기 치료를 위한 면밀

한 검사가 이루어져야 한다. 이를 위해서는 비침

습적인 복부 초음파촬영을 기본적으로 시행하고
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그 결과에 따라 자기공명영상 및 신주사등의 추

가적인 검사를 고려할 수 있다.

본 증례에서는 쇄항을 주소로 내원한 환아에게

시행한 검사에서 발견된 우측 무신증, 자궁과 질

의 부분 결손 및 정상 난관으로 인해서 MRKH

증후군으로 진단할 수 있었다. 실제 쇄항을 주소

로 내원한 환아, 특히 여아에게서 MRKH 증후

군까지 생각하여 검사를 시행하는 경우는 드물

며, 보고된 예는 거의 없다. 하지만 동반된 비뇨

기계 질환의 조기 발견 및 치료가 환아의 이환율

을 줄이고 생존율을 증진시킬수 있다는 점을 고

려한다면 쇄항환아에게 있어 다양한 검사 방법을

통하여 비뇨생식기계의 기형유무 조기 발견은 매

우 필요할 것으로 생각된다.

요 약

MRKH 증후군은 비뇨생식기계 및 골격계에

기형을 동반하지만 쇄항에 대한 동반 기형유무

검사상에서 MRKH 증후군으로 진단된 경우는

거의 보고되고 있지 않다. 이에 저자들은 쇄항을

주소로 내원한 34주 미숙아에서 MRKH 증후군

으로 진단된 본 증례를 경험하였기에 문헌고찰과

함께 보고하는 바이다.
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