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Streszczenie |

Wrodzona wada rozwojowa jest to zewnetrzne lub wewnetrzne morfologiczne odchylenie od prawidiowego
rozwoju. Najczestszymi przyczynami powstawania wady sa czynniki genetyczne i Srodowiskowe. Znaczna
cze$¢ wad ma etiologie wieloczynnikowa (50%). Wady rozwojowe moga wystepowac jako zaburzenia izolo-
wane lub tez tworzy¢ zespoly wad. Wady uktadu moczowego moga dotyczyc liczby, wielkoSci, ksztattu i poto-
zenia nerek oraz budowy miazszu samej nerki. Wady w ukfadzie piciowym dotycza gtownie wad rozwojowych
pochwy i macicy. Celem pracy jest przedstawienie przypadku poznego rozpoznania zlozonej wady ukiadu
moczowo-plciowego pod postacia zdwojenia pochwy i macicy oraz agenezji nerki prawej. Wadom uktadu
moczowego czesto towarzysza wady uktadu piciowego. Jedng z czeSciej wystepujacych wad rozwojowych
narzadu rodnego jest wrodzony brak pochwy i macicy, zwany zespotem Mayera-Rokitanskyego-Kiistera
(zespot M-R-K). Jego etiopatologia nie zostata wyjasniona. Charakteryzuje si¢ on wrodzonym brakiem
pochwy i macicy badz tez brakiem pochwy i r6znymi wadami rozwojowymi macicy. Budowa i funkgja jajni-
kow sg prawidiowe. Wezesne wykrycie wady uktadu moczowo-piciowego jest mozliwe, gdy anomalie sg
widoczne w trakcie badania pacjenta, czasami bezpoSrednio po porodzie. NajczeSciej jednak wady rozpo-
znawane sg pOzniej. W okresie dojrzewania zazwyczaj pierwszym sygnafem jest pierwotny brak miesigczki.
Trudnosci z podjeciem wspotzycia plciowego lub z zajSciem w ciaze wystepuja znacznie pozniej. W wielu
przypadkach objawem wady uktadu moczowo-piciowego sa bole brzucha. Do innych mniej specyficznych
nalezg zaburzenia w oddawaniu moczu, krwiomocz oraz uporczywe, stabo poddajace si¢ leczeniu i nawra-
cajace zakazenia ukfadu moczowego. W ostatnich latach znacznie wzrosta rozpoznawalnos¢ wad uktadu
moczowo-plciowego. Przyczynit si¢ do tego znaczny rozw6j mozliwosci diagnostycznych i terapeutycznych,
a zwlaszcza ultrasonografii i metod laparoskopowych. Wiek pacjenta, w ktérym rozpoznano wad¢ uktadu
moczowo-plciowego, jest bardzo wazny. Czgsto tylko wezesne rozpoznanie wady umozliwia prawidiowa jej
korekte. Przy obecnych mozliwosciach badafn obrazowych nalezy przypuszczac, ze pdzne rozpoznania wad
uktadu moczowo-piciowego beda nalezaly juz do przesziosci. Podsumowanie: 1) Wspdtistnienie wad ukta-
doéw moczowego i piciowego jest na tyle czeste, ze nalezatoby je uwzgledni¢ w postgpowaniu diagnostycznym.
2) Objawy wady uktadu moczowo-plciowego czgsto sa niespecyficzne. 3) Znaczny rozwoj metod diagno-
stycznych przyczynit si¢ do wzrostu rozpoznawalnosci wszelkich wad, w tym rowniez uktadu moczowo-picio-
wego. 4) Wezesne rozpoznanie wady uktadu moczowo-plciowego zwieksza szans¢ na jej korekte chirurgicz-
ng oraz pomoc psychologiczng.

Stowa kluczowe: wada, ukiad moczowo-piciowy, agenezja nerek, badania obrazowe, dzieci

Summary |

Congenital defect is an interior or exterior morphologic abnormality of the proper development. The major-
ity of those anomalies are caused by genetic and environmental factors. Therefore it is said that etiology is
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multifactorial (50% of congenital defects). The clinical presentation of developmental anomalies is variable,
from a single defect to variable combination of abnormalities. Urinary tract defects may be due to diverse
anomalies, like abnormality of kidneys number, volume, structure and localizations or renal parenchyma dys-
function. Malformations of genital system may affect the vagina as well as the uterus. The aim of the study
was to present the case of delayed recognition of genitourinary multiple defect, that was consisted of doubling of
vagina and uterus along with right kidney agenesis. The urinary tract anomalies are commonly accompanied
with genital tract disorders. One of the most common developmental defects of female genital system is
absence of vagina and uterus that is also called Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome (MRKH syn-
drome). The cause of MRKH syndrome still remains unknown. The anomaly consists of complete absence of
the vagina and the uterus or absence of vagina accompanied with variable abnormality of the uterus. Ovarian
function and structure are preserved. When genitourinary anomalies are able to see on medical examination,
early diagnosis is possible even directly after delivery. However the anomalies often remain undiagnosed until
adolescence. Thus the first sign of the condition is primary amenorrhoea during puberty years. Sexual dys-
functions and infertility come out much later. Often the first signals of the condition are cyclic abdominal
pains. Other less common symptoms are voiding disorders, hematuria or persistent, recurrent urinary tract
infections which do not undergo routine therapy. Over the past few years the recognition of urinary tract
defects has been markedly increased due to high development of diagnostic and therapeutic possibilities,
especially a new laparoscopic procedure. Patient’s age, when the genitourinary tract abnormality is recog-
nized, is extremely important. Usually early established diagnosis of congenital malformation is the key of its
successful correction. In the future, numbers of late recognitions of genitourinary abnormalities shall con-
stantly decrease, as a result of progress on new imaging possibilities. Summation: 1) The coexistence of con-
genital malformations of urinary and genital systems has been often observed, for that reason that always
should be taking into consideration during therapeutic process. 2) The symptoms of genitourinary defects are
usually non specific. 3) As a result of progress in the diagnostic methods, most of the congenital defects
including genitourinary abnormalities are recognizable. 4) If the anomaly is early diagnosed, chances for suc-
cessful chirurgical corrections and psychological therapy will evidently grow.

Key words: malformation, genitourinary system, kidney agenesis, imaging methods, children

to zewngtrzne lub wewngtrzne morfologiczne od-

chylenie od prawidtowego rozwoju bez wzgledu
na etiologi¢, patogenezg¢, czas powstania i moment
ustalenia rozpoznania. Najcz¢sciej wady powodowane
sq przez czynniki genetyczne, wsrod nich aberracje chro-
mosomowe i mutacje pojedynczych genéw (34% wad),
oraz Srodowiskowe: fizyczne, chemiczne i biologiczne
(16% wad)™. Znaczna czeS¢ wad ma etiologie wielo-
czynnikowa (50% wad). Wady rozwojowe moga wy-
stepowac jako zaburzenia izolowane lub tez tworzy¢
zespoly wad.
W uktadzie moczowym wrodzone wady rozwojowe
powstaja czgsciej niz w innych narzgdach. Z danych
z piSmiennictwa wynika, ze dotycza one okoto 10%
noworodkdw®. Biorgc pod uwagg fakt, iz potowa cigz
z wadami koficzy si¢ poronieniem, a c¢z¢$¢ wad rozpo-
znawanych jest w pdzZniejszych okresach zycia, wydaje
si¢, ze faktyczna ich iloS¢ jest znacznie wigksza.
Wady uktadu moczowego mogg dotyczy¢ liczby, wiel-
kosci, ksztattu i pofozenia nerek oraz budowy migzszu
samej nerki. Taka roznorodnos¢ jest wynikiem zabu-
rzefi w bardzo skomplikowanej organogenezie drog
moczowych przypadajgcej na okres mi¢dzy 4. a 8. tygo-
dniem zycia ptodowego. Uktad moczowy powstaje
z mezodermy posredniej. Podczas rozwoju rdznicuja

Zgodnie z definicjg wrodzona wada rozwojowa

196 si¢ kolejno trzy narzady produkujace i wydzielajace

mocz: przednercze, Srddnercze i wreszcie nerka osta-
teczna. Obserwowany w rozwoju embrionalnym udziat
niektorych elementéw Srddnercza w tworzeniu uktadu
rozrodczego powoduje cze¢ste wspdtistnienie wad ukia-
du moczowego z wadami uktadu plciowego.

Wady w ukfadzie piciowym dotyczg gtdéwnie wad roz-
wojowych pochwy i macicy. Ich wystgpowanie obecnie
ocenia si¢ na 0,5-2,9%, wedlug niektérych autordw
nawet do 8,6%". Z uwagi na szybki rozwdj metod dia-
gnostycznych rozpoznawalnos¢ tego typu nieprawidto-
wosci w ostatnim okresie jest znacznie wigksza.
Wezesne rozpoznanie wady ukfadu moczowo-piciowe-
go mozliwe jest wowczas, gdy jej symptomy sg widoczne
w trakcie badania przedmiotowego dziecka. W pozo-
statych przypadkach rozpoznanie nast¢puje na ogot
znacznie poznie;.

Celem pracy jest przedstawienie przypadku poznego
rozpoznania ztozonej wady ukfadu moczowo-piciowe-
go pod postacig zdwojenia pochwy i macicy oraz age-
nezji nerki prawej.

OPIS PRZYPADKU
Opisywana pacjentka ma aktualnie 17 lat. W wieku 14 lat
dziewczynka byta hospitalizowana w Klinice Chirurgii,

a powodem przyjecia byly silne bole brzucha. Wykona-
ne w dniu przyjecia badanie ultrasonograficzne opisa-
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no nast¢pujaco: torbielowaty twor w miednicy mniej-
szej za pecherzem — najprawdopodobniej hydrocolpos.
Opisywana zmiana nie byla torbielg jajnika prawego.
Nie mozna byto wykluczy¢ wodonerczowo zmienionej,
nieprawidiowo potozonej nerki prawej — obraz USG
byt nietypowy dla wodonercza. Stwierdzono brak nerki
prawej w miejscu typowym (rys. 1).

Dziewczynka zostata przeniesiona do Kliniki Ginekolo-
gii, gdzie nacicto przedsionek pochwy prawej i ewaku-
owano krew miesigczkowa. Z powodu wyhodowania
z pobranego materiatu bakterii pateczek E. coli pacjent-
ka otrzymywala dozylnie antybiotyk. W domu kontynu-
owano terapi¢ antybiotykiem doustnie (Curam). W wy-
niku przeprowadzonej w Klinice Ginekologii diagnostyki
rozpoznano podwdjng pochwe i podwdjng macice.

7 uwagi na nieuwidocznienie nerki prawej w badaniu
ultrasonograficznym wykonano urografi¢. Opis bada-
nia: na zdjeciu przegladowym jamy brzusznej nie stwier-
dzono cieni, ztogdbw ani cech niedroznosci. W pigtej
minucie uzyskano prawidiowy nefrogram duzej nerki
lewej — dtugos¢ nerki okoto 16 cm. Ksztatt i potozenie
nerki prawidtowe. Wydzielanie moczu cieniujgcego
w prawidlowym czasie. Kielichy, miedniczka i moczo-
wod lewy nieposzerzone. Ztogdéw nie uwidoczniono.
Przebieg moczowodu lewego typowy. Zarys pecherza
moczowego regularny. Pecherz moczowy od gory ucis-
nicty. W ciggu 8 godzin od podania kontrastu nie
uwidoczniono nefrogramu prawej nerki ani jej uktadu
wydzielniczego (rys. 2).

Dziewczynka zostata skierowana do naszej kliniki
(Z.K. 26608/06) do dalszej diagnostyki, ktorej celem
byto r6znicowanie miedzy agenezjg a ektopig nerki.
Przy przyjeciu stan pacjentki byt dobry, wartosci ci$nie-
nia t¢tniczego w normie. W wykonanych badaniach
dodatkowych krwi wyktadniki stanu zapalnego byly
niskie. Wskazniki funkcji nerek prawidtowe. W badaniu
USG prawej nerki nie znaleziono, lewa nerka o cechach
przerostu zastgpczego. W zwigzku z powyzszym obra-
zem wykonano scyntygrafi¢ nerek (rys. 3). Opis bada-

KATARZYNA'70891 Tis04 M08
C7-490R Ped/PedRnl Fo#21 128cm

Rys. 1. Badanie ultrasonograficzne pacjentki Z.K. wyka-
zujgcee obecnosc¢ hydrocolpos
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nia: w anatomicznym rzucie prawej nerki brak Sladu
jakiejkolwiek radioaktywnosci we wszystkich fazach
badania, brak funkcji tej nerki. Lewa nerka duza, jej
funkcja prawidiowa we wszystkich fazach badania dy-
namicznego, w badaniu statycznym po 2 godzinach
obserwuje si¢ niewielkiego stopnia zaleganie radioak-
tywnego moczu w miedniczce. W celu ustalenia dalsze-
go postgpowania dziewczynka byta konsultowana przez
urologa — zalecono systematyczne wykonywanie badan
moczu, kontrolg wartosci ciSnienia t¢tniczego oraz kon-
trolg scyntygraficzng za 2 lata.

Pacjentka pozostaje pod systematyczng opiekg zaréwno
nefrologiczng, jak i ginekologiczng. Wykonywane syste-
matycznie wyniki badafi moczu sg prawidtowe. Warto-
Sci ciSnienia tetniczego w normie. Dziewczynka miesiacz-
kuje regularnie, miesigczki ma obfite. W wykonanej
kontrolnej scyntygrafii nerek obraz jak poprzednio.

OMOWIENIE

Najciezszgq wada rozwojowa uktadu moczowego jest
obustronny brak nerek (agenezja). Prowadzi ona do
szybkiej $mierci noworodka lub wczes$niej obumarcia
plodu. Wadzie tej towarzyszy niedojrzatos¢ ptuc, ktora
jest przyczyng zgonu. Wickszo$¢ noworodkéw ma
powazne trudnos$ci w oddychaniu oraz anuri¢ trwajaca

Rys. 2. Urografia pacjentki Z.K. obrazujgca brak nerki
prawej
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ponad 24 godziny. W czasie cigzy zwraca uwage skapa
ilos¢ wod ptodowych. Znacznie czeSciej spotykany jest
brak lub niedorozwdj jednej nerki. Wystepuje z czgsto-
Scig 1 na 1500 urodzonych dzieci, najczgsciej jako wada
izolowana i wtedy moze by¢ dtugo nierozpoznana. Wady
towarzyszgce dotycza najczgsciej uktadu piciowego.
Uwaza sig, Ze u kobiet z wadami drog rodnych w okoto
40% przypadkow spotyka sie agenezje nerek. Niedoro-
zw0j nerki (aplazja) moze by¢, podobnie jak jej brak,
jednostronny lub obustronny. Czgstos¢ jej wystgpowa-
nia okreSla si¢ na 1 na 600 noworodkéw. O ile agenezja
jest wynikiem catkowitego braku zawiazka, o tyle w przy-
padku aplazji nie dochodzi do przeksztaicenia tkanki
nerkotworczej w nerke ostateczng. Nerka nadliczbowa,
trzecia, jest wadg wystepujaca bardzo rzadko. Najczesciej
rozpoznawana jest przypadkowo i nie wymaga leczenia.
Stan ten nalezy odrézni¢ od zdwojenia uktadu kielicho-
wo-miedniczkowego, ktdre spotykamy dosy¢ czgsto.
Wady dotyczace ksztattu i potozenia nerek w wielu przy-
padkach wystepujg tacznie. Moga dotyczyC jednej lub
obu nerek. Ektopia oznacza, ze nerka pofozona jest
w migjscu dla siebie niewtasciwym. Najczesciej mamy
do czynienia z nerka miedniczng. Powstaje ona w wyniku
zaburzenia przemieszczania si¢ tego narzadu w kierun-
ku glowowym, co w warunkach fizjologicznych naste-
puje migdzy 5. a 8. tygodniem cigzy. Jednocze$nie moze
réwniez wystapi¢ niedokonanie zwrotu, a nawet catko-
wite przemieszczenie na strong przeciwng, co daje obraz
nerki miednicznej skrzyzowanej. Ponadto, jezeli pomig-
dzy masami tkanki nerkotworczej dojdzie do zrostu,
nerka moze przybieraC ksztait litery L, moze tez po-
wstac nerka plackowata lub podkowiasta. W przypad-
ku przetrwania ptodowego podziatu nerki na zraziki
powstaje nerka ptatowa.

o |

Rys. 3. Scyntygrafia nerek pacjentki Z.K. potwierdzajgca
brak nerki prawej

Nieprawidlowy ksztalt nerek moze by¢ spowodowany
obecnoscig licznych, matych torbieli, co okresla si¢ jako
torbielowato$¢. Duza pojedyncza torbiel, ktora u dzie-
ci wystepuje rzadko, daje si¢ cz¢sto wyczu¢ w badaniu
przedmiotowym jako guz. Drobne torbiele zlokalizo-
wane w cze¢Sci rdzennej nerki, powstate w wyniku roz-
szerzenia obwodowych czgsci kanalikow zbiorczych,
tworzg obraz nerki gabczastej.

Wadom uktadu moczowego czgsto towarzysza wady
uktadu piciowego. Formy wspdlistnienia wad obu ukfa-
dow wykazuja duzg ré6znorodnos¢. Niektore jednak wy-
stepuja ze zwigkszong czgstoscig i opisywane sg w pis-
miennictwie jako zespoly.

Jedng z cze¢Sciej obserwowanych wad rozwojowych
narzgdu rodnego jest wrodzony brak pochwy i macicy
zwany zespolem Mayera-Rokitanskyego-Kiistera (ze-
spot M-R-K), w piSmiennictwie pojawiajacy si¢ tez jako
zesp6t Miiller-Phillipa“®. Dane w literaturze dotyczace
czestosci jego wystepowania sg rozbiezne. Wedtug nie-
ktérych zdarza si¢ on u 1 na 4000-5000 porodéw
dziewczynek, wedlug innych wystepuje u 1-5% nowo-
rodkéw plci zefiskiej ™.

Etiopatologia zespotu M-R-K mimo wielu badan nie
zostata wyjasniona. Na podstawie obecnej wiedzy uwa-
7a si¢, ze w wyniku zadziatania czynnikéw szkodliwych
w okresie migdzy 8. a 10. tygodniem zycia ptodowego
nastepuje gwattowne zahamowanie rozwoju (potgcze-
nia i udroznienia) przewodow okotoSrdédnerczowych
(Mullera). Do czynnikoéw tych zaliczamy: promienie jo-
nizujgce, czynniki mikrobiologiczne, chemiczne, hormo-
nalne, odzywcze oraz zaburzenia immunologiczne®'".
Zespot M-R-K charakteryzuje si¢ wrodzonym brakiem
pochwy i macicy badz tez brakiem pochwy i roznymi
wadami rozwojowymi macicy (najczesciej jest to macica
dwudzielna ze szczatkowymi rogami). Budowa i funkcja
jajnikow sg prawidlowe, w zwiazku z czym nie wystepuja
tu zaburzenie hormonalne, a rozw6j trzeciorzgdowych
cech piciowych (rozwoj sutkow, owlosienia pachowego
ifonowego oraz sylwetki) jest rtowniez prawidfowy. Srom,
techtaczka i przedsionek pochwy sg prawidiowo wy-
ksztatcone, natomiast w badaniu ginekologicznym nie
stwierdza si¢ obecnosci pochwy i macicy. Ujscie cewki
moczowej i sama cewka sg czesto znacznie poszerzone.
Zespotowi M-R-K czgsto towarzyszg wady wrodzone
innych uktadéw i narzadow. W 34-50% przypadkow sa
to anomalie w obrebie uktadu moczowego. Najczestszy-
mi sg brak nerki lub nieprawidtowe potozenie nerek.
Sposréd innych zaburzefi rozwojowych nalezy wymie-
ni¢ wady uktadu krazenia, gornych drég oddechowych
i uszu™?, Czestos¢ korelacji wad uktadu moczowego
i piciowego nakazuje w przypadku wykrycia nieprawidto-
wosci w jednym z nich poszukiwanie ich takze w drugim.
Wezesne wykrycie wady uktadu moczowo-piciowego
nastepuje, gdy anomalie sg widoczne w trakcie badania
pacjenta, czasami wrecz bezpoSrednio po porodzie. Naj-
czesSciej jednak wady rozpoznawane sg pozniej. W okre-
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sie dojrzewania pierwszym sygnafem do rozpoczecia
diagnostyki w tym kierunku jest pierwotny brak mie-
sigczki. Trudnosci z podjeciem wspdizycia piciowego lub
z zajSciem w ciaze wystepuja w pdzniejszym okresie.
Czesto, podobnie jak w przypadku prezentowanej przez
nas pacjentki, pierwszym objawem obecnosci wady ukia-
du moczowo-plciowego sa bdle brzucha. Niepokdj po-
winny budzi¢ zwlaszcza dolegliwosci diugo nieustepu-
jace i regularnie nawracajace. Rozpoznanie wady uktadu
moczowo-plciowego w trakcie diagnostyki bolow brzu-
cha lub zakazef ukfadu moczowego nie nalezg do rzad-
kosci. Do innych mniej specyficznych objawdw wad
tegoz ukfadu naleza zaburzenia w oddawaniu moczu,
krwiomocz oraz uporczywe, stabo poddajace si¢ lecze-
niu i nawracajace zakazenia uktadu moczowego.

W ostatnich latach znacznie wzrosta rozpoznawalno$¢
wszelkich wad, w tym réwniez uktadu moczowo-picio-
wego. Przyczynit si¢ do tego rozwdj mozliwosci diagno-
stycznych. Olbrzymig rol¢ w wykrywaniu wad odgrywa
ultrasonografia — metoda nieinwazyjna, powtarzalna,
chociaz subiektywna, aczkolwiek doswiadczenie w postu-
giwaniu si¢ tg technikg obrazowania jest coraz wigksze.
Rozwoj i upowszechnienie badan ultrasonograficznych,
ktore obecnie nalezg do panelu badafi podstawowych,
sprawil, ze wykrywanie wad uktadu moczowo-picio-
wego jest fatwiejsze. Szybszg diagnostyke umozliwit
réwniez znaczny rozwoj metod laparoskopowych, wy-
korzystywanych sg nie tylko w rozpoznaniu, lecz takze
w terapii wielu wad.

Wiek pacjenta, w ktérym rozpoznano wade uktadu mo-
czowo-piciowego, jest bardzo wazny, poniewaz w wielu
przypadkach tylko wczesne postawienie diagnozy umo-
zliwia prawidlowa korekte wady. Ponadto daje rodzi-
com czas na przygotowanie dziecka oraz pozwala
odpowiednio pokierowac jego zyciem. Wiele zyciowych
wybordéw dokonywanych jest wowczas trafnie;.

Przy obecnych mozliwosciach badan obrazowych nale-
7y przypuszczac, ze pozne rozpoznania wad ukfadu
moczowo-plciowego bedag nalezaly juz do przesztosci.

PODSUMOWANIE

1. Wspdtistnienie wad uktaddw moczowego i plciowe-
go jest na tyle czeste, iz nalezatoby je uwzglednic
w postepowaniu diagnostycznym.

2. Objawy wady ukladu moczowo-piciowego czesto
sq niespecyficzne.
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3. Znaczny rozwdj metod diagnostycznych przyczynit
si¢ do wzrostu rozpoznawalnosci wszelkich wad,
w tym rowniez wad uktadu moczowo-piciowego.

4. Wezesne rozpoznanie wady uktadu moczowo-picio-
wego zwicksza szanse na jej korekte chirurgiczng
oraz pomoc psychologiczng.
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