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OZET
Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) Sendromu, mdller kanallarinin - gelisimsel bozuklugu
sonrasi ortaya ¢ikan utero-vajinal atrezi ile karakterize bir hastaliktir. Kizlarda gértlme sikhg
yaklasik olarak 1/4500 canli dogumdur. Sekonder amenorenin en sik rastlanan  ikinci nedenidir.
Ozellikle atipik MRKH sendromunda over anomalileri saptanabilir, fakat polikistik over sendro-
mu ile MRKH sendromu birlikteligi literatirde oldukc¢a nadir olarak bildirilmistir. Burada klinigi-
mize kisa boy, amenore ve hirsutizm yakinmalari ile bagvurup MRKH sendromu ve polikistik
over sendromu tanisi alan 13 yaginda kiz olgu sunulmustur.
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ABSTRACT

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) Syndrome is a disorder characterized by utero-vaginal
agenesis which result from interrupted embryonic development of the mullerian ducts. The inci-
dence in girls is approximately 1/4500. It is the second most common cause of primary amenor-
hea. Ovarian anomalies may be seen especially in atypical form of the disease, but the associa-
tion of polycystic ovary syndrome and MRKH syndrome has been reported extremely rare in the
literature. Here we presented a 13 years old female patient who was admitted to our outpatient
clinic because of short stature, amenorrhea and hirsutism and diagnosed as MRKH syndrome
and polycystic ovary syndrome.
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GIRIS

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) sendro-
mu muller kanalinin embriyonik dénemde geligiminde
duraklama sonucu gelisen bir malformasyon sonucu
olusan utero-vajinal atrezi ile karakterizedir. Mayer-
Rokitansky-Kuster-Hauser’li olgular fenotipik olarak
normal disi gériuntimundedirler ve sekonder seks ka-
rakterleri yaglarina uygundur. 46 XX karyotipine sa-
hip olan bu olgular siklikla primer amenore yakinma-
s1 ile bagvururlar (1-2). Olgularda rudimenter uterus,
serviks ve vajinal aplazi, normal veya hipoplazik ad-
neksiyal yapilar saptanir. Over fonksiyonlar: genellikle
normaldir. Renal ve iskelet anomalilerle birliktelikler
tanmimlanmigtir (1-4). Griffin ve ark.(5) bazi ailelerde bu
sendromun daha sik goraldagunt bildirmislerdir.

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) send-
romu Kklinik bulgularina gére tg¢ sinifa ayrilmaktadir
(1,2,6). Tip 1 MRKH sendromunda utero-vajinal agene-
zi diginda ek anomali yoktur. Tip 2 MRKH sendromun-
da ise igitsel, vertebral, kardiyak ve renal anomaliler
ile beraber overlerde de malformasyonlara rastlan-
maktadir (7).

Over anomalileri nadirde olsa 6zellikle atipik MRKH
sendrom vakalarinda gérilmesine ragmen, literatirde
MRKH sendromu ile polikistik over sendromu (PKOS)
birlikteligi olduk¢a nadir olarak bildirilmigtir (8-10).
Boy kisaligi ile birliktelik ise hentiz tanimlanmamaigtir.

Burada klinigimize boy kisaligi, amenore ve hirsu-
tizm gikayetleri ile bagvuran ve yapilan tetkikleri sonu-
cunda MRKH sendromu ve PKOS tanisi alan 13 yagin-
da kiz hasta sunulmusgtur.

OLGU

13 yasinda kiz hasta hastanemiz pediatrik endokri-
noloji poliklinigine boy kisaligi, adet gormeme ve kil-
lanmada artig sikayetleri ile bagvurdu. Boy kisaliginin 3
yasindan beri mevcut oldugu, 6zellikle yuz ve bacaklar-
da daha belirgin olmak tizere son 1-2 yildir killanmada
bir artig gézlendigi, isitmesinin normal oldugu, 6zgec-
miginde annenin 3. gebelik ilk canli dogan ve yasayan
cocugu olarak miadinda NSVY ile 45 cm ve 2200 gram
dogdugu, hastanin kronik hastalik 6ykiisti olmadig,
aile hikayesinde ailede boy kisalig1 bulunan birey
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lerin oldugu 6grenildi. Anne boyu: 146 cm (-3.0 SDS)
ve baba boyu: 170 cm (-1.03 SDS) saptanan olgunun,
fizik muayenesinde boyu: 133.5 cm (-3.72 SDS), vicut
agirhigi: 37 kg (-1.61 SDS), kemik yas1 14 yas ile uyumlu,
boya gore agirligi: %130, vicut kiitle indeksi (kg/m2):
20.7, Hedef boyu: 151.5 cm, tahmini erigkin boyu: 142.2
cm olarak bulundu. Olgunun Ferriman Gallway skorla-
masi 17 olarak belirlendi ve orta dereceli bir hirsutizm
olarak kabul edildi. Hastanin puberte evrelemesinde
meme gelisimi ve pubik killanmasi Tanner evre 3 ola-
rak tespit edildi. Genital incelemesinde patolojik bul-
guya rastlanmadi. Laboratuar incelemelerinde; serum
total testosteron: 82 ng/dl (10-40), serbest testosteron:
4.22 pg/ml (1-5.2), Estradiol: 41 pg/ml (25-345), LH: 12.08
IU/L (0.1-12), FSH : 4.87 TU/L (1.02-9.24), IGF1:302 ng/
ml (-0.68 SDS) (192-640), IGFBP3: 6.24 ug/ml (1.02 SDS)
(2.2-5.9) olarak bulundu. Instilin ve lipid diizeyleri nor-
mal sinirlarda olan olgunun serbest T4 ve TSH diizeyi,
serum 170H progesteron ve prolaktin dizeyleri yasa
gore normal sinirlarda saptanan bulundu. Ayrica boy
kisalig1 nedeniyle yapilan biiyiime hormonu uyar: test-
lerinde normal biiyiime hormonu piki ve kortizol se-
viyeleri meveuttu. Iskelet grafilerinin incelenmesinde
patolojik bulguya saptanmadi. Célyak hastalig: yonin-
den bakilan antiendomisyum ve antigliadin antikorlar:
negatif bulundu. Batin ve Pelvik ultrasonografik ince-
lemesinde bobrekler ve diger yapilar normal saptanir-
ken, overlerin iki tarafli polikistik oldugu ve uterusun
rudimenter oldugu rapor edildi (Resim 1,2). Genetik
degerlendirmede karyotip analizi 46XX olarak bulun-
du. Renal patolojileri degerlendirmek amaciyla yapilan
pyelografi (IUP) incelemesinde bilateral normal fonk-
siyonel ekskresyonu olan renal ve triner sistem oldu-
gu gorulda. Tanisal laparoskopi incelemesinde sol tip
uzunlugu normal saptanirken; fibréz uterus hornu, sag
tip uzunlugu kisa ve kugtik fibréz rudimenter hornu
ile bilateral normal lokalizasyonda polikistik overle-
ri goruldi. Sonug olarak hastaya klinik ve laboratuar
incelemeler sonucunda MRKH sendromu ve polikis-
tik over sendromu tanisi kondu. PKOS’a y6nelik 2 mg
siproterone asetate ve 35 ucg etinil estradiol kombine
tedavisi oral olarak baglandi. Olguya 20 yasinda vaji-
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Resim 1. Olguda overlerin polikistik goriiniimii

noplasti operasyonu yapilmasi planlandi.

TARTISMA

Gebeligin 4 ile 12. haftalarinda miilleryan kanal ge-
lisiminin duraklamasi sonucu ortaya ¢ikan degisik de-
recelerdeki dogumsal utero-vajinal agenezi ile karakte-
rize bir sendrom olan MRKH; 1/4500 gibi sik oranlarda
gorulmesi nedeniyle 6zellikle primer amenoresi olan
kiz ¢ocuklarinda ayirici tanida mutlaka digtintlmesi
gereken bir hastaliktir (1-2).

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) daha
cok sporadik olarak gorilse de, ailevi olgularin saptan-
masindaki artis hastaligin genetik 6zelliklerine ilgiyi
artirmigtir (5). Ancak hastaligin molekiiler 6zellikleri
henliz tanimlanamamigtir. Molekiler arastirmalarda
promotor bélgelerde herhangi bir delesyon veya po-
limorfizme rastlanmamigtir. Ancak bir olguda 1p35
lokusunda yer alan WNT4 gen mutasyonu saptanma-
s1 nedeniyle bu genle iligkisi tizerinde durulmaktadir
(11). Milleryan inhibe edici faktor (MIF) veya antimiil-
leryan hormonun aktive olmasinin hastaligin patoge-
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Resim 2. Olguda rudimenter uterus goriiniimii

nezinde rol alabilecegi 6ne stirtilmis, ancak hastalik-
tan etkilenmis kigilerde MIF o6l¢timlerinde herhangi
bir artig saptanmamustir (12). MIF, MIF reseptorleri
(MIFR2) ve WT1 genleri acisindan genetik inceleme
sonuglart normal bulunmustur (13-15).

Rotterdam 2004 Konsensus raporunda Polistik
Over Sendromu; overlerin fonksiyon bozuklugu olarak
tanimlanmis ve tanisi icin asagidaki kriterlerden en
az iki tanesinin olmasi gerektigi belirtilmistir (16). Bu
kriterler; 6 aydan uzun stredir kronik oligo veya ano-
vulasyon olmasi, klinik ve/veya biyokimyasal hiperand-
rojenizm bulgularinin olmasi ve ultrasonografik olarak
polikistik overlerin saptanmasi olarak belirlenmigtir.
Hirsutizm yakinmasi bulunan, androjen diizeyleri ytik-
sek saptanan, pelvik ultrasonografik ve laparaskopik
goruntiilenmesinde polikistik overleri saptanan, pro-
laktin ve 170H progesteron seviyeleri normal sinirlar-
da bulunan olgumuzda MRKH sendromuna ek olarak
bu kriterler 15181nda PKOS tanisi konuldu. Literatiirde
MRKH sendromu ile birlikte PKOS birlikteligi sadece
birkag olguda bildirilmistir (8-10). Bu birliktelik rast-
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lantisal olabilecegi gibi sendromla iligkili de olabilir.
Cunkt o6zellikle Tip 2 MRKH sendromlu olgularda
over anomalileri ve over timorleri olabilecegi rapor
edilmistir (6,17). Oppelt ve ark. Avustralya, Isvicre ve
Almanya’da yaptiklari genis ¢apli bir calismada degisik
kliniklerde takip edilen 53 MRKH sendromunu tara-
diklarinda 5 hastada bant gonad, myoma ve over age-
nezisine rastlamiglardir (1). PKOS’un MRKH’nin bir
komponenti olarak kabul edilebilmesi i¢in daha fazla
olgu serilerine ihtiyag¢ vardir.

Olgumuzun diger bir bulgusu ise boy kisalig1 ol-
masiyd: ki; MRKH sendromunu ile boy kisalig1 veya
buyume geriligi birlikteligi literatiirde bildirilmemis-
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