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Anomalie rozwojowe narzadu
rodnego — etiopatogeneza,
diagnostyka i leczenie

Congenital ahonormalities of female genital tract
— etiopathogenesis, diagnosis and management

STRESZCZENIE

Zaburzenia rozwojowe przewodow Srodnerczowych Miillera wystepuja pod postacia
roznych anomalii, z reguty ujawniajacych si¢ w okresie pokwitania i/lub prokreacyjnym.
Diagnostyka pacjentek podejrzanych o wystepowanie wrodzonych wad rozwojowych
narzadu rodnego obejmuje badanie kliniczne oraz badania obrazowe, umozliwiajace
podjecie optymalnych decyzji terapeutycznych. W przypadkach nieptodnosci badz na-
wykowych poronien, przed podjeciem jakiejkolwiek decyzji o leczeniu operacyjnym, na-
lezy wykluczy¢ inne niz anatomiczne przyczyny niepowodzen prokreacyjnych. System
klasyfikacyjny tych wad definiuje postepowanie kliniczne, jakkolwiek kazdy przypadek
nalezy traktowa¢ indywidualnie.
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stowa kluczowe: zaburzenia Miillerowskie, diagnostyka, leczenie

ABSTRACT

Clinical manifestation of various Miillerian abnormalities usually take place during early
adolescence or during reproductive period. In any suspected case imaging methods are
the mainstay in proper diagnosis. In case of infertility or repeated pregnancy loses,
before any surgical treatment, others causative factors should be ruled out. The clas-
sification system of these anomalies defines the therapy and prognosis, however indi-
vidual approach is strongly recommended.
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zgsto§¢ wystgpowania wrodzo-
nych zaburzen rozwojowych na-
rzadu rodnego jest réznie sza-
cowana (0,4-10%), jako ze zaburzenia te
pozostaja bardzo czgsto asymptomatyczne.

Dane epidemiologiczne zaleza od analizowa-

nej populacji kobiet [1-3] i wynika z nich, ze:

— 0,4% zaburzefi rozwojowych narzadu

rodnego jest wykrywanych w badaniu

USG wykonywanym z przyczyn pozapo-

lozniczych;

8-10% zaburzen jest wykrywanych pod-

czas badania histerosalpingograficznego

(HSG) wykonywanego u pacjentek skie-

rowanych na nie z powodu powtarzaja-

cych si¢ poronien.

Objawy kliniczne wrodzonych zaburzen

rozwojowych narzadu rodnego, jezeli w 0g6-

le wystgpuja, zazwyczaj pojawiaja si¢ w okre-
sie pokwitania i/lub okresie reprodukcyjnym
pod postacig cyklicznych, nawracajacych do-
legliwoSci bolowych i/lub nawrotowych utrat
ciaz. Ze wzgledu na wspdlne pochodzenie
embriologiczne czgsto towarzysza im wro-
dzone anomalie ukltadu moczowego. Poste-
py embriologii pozwolily na lepsze, aczkol-
wiek ciagle jeszcze niepetne zrozumienie,

w jaki spos6b dochodzi do okreslonego ro-

dzaju zaburzen. Obecnie przyjmuje sig¢, ze

etiopatogeneza tych zaburzen jest wielo-
czynnikowa i obejmuje:

— nieprawidtowa produkcje czynnika re-
gresji przewodéw Miillera w obrebie plo-
dowych gonad;

— miejscowy brak receptoréw estrogeno-
wych w obrgbie przewodéw Miillera;

— czynniki teratogenne zaburzajace prawi-
dlowy rozwdj struktur z przewodow
Miillera;

— nieprawidtowa indukcje przemian pto-
dowej mezenchymy w czasie embrioge-
nezy;

— nieprawidtowa apoptoze spowodowang
mutacja genu Bcl2;

— nieprawidtowa aktywnos¢ gendw o sze-

rokim zakresie aktywnoSci w procesie
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embriogenezy (WTI, PAX2, HOXA7,

HOXA13iPBX1);

— nieprawidlowa aktywnoS¢ genu WNT4
nalezacego do rodziny genéw reguluja-
cych wzrost oraz r6znicowanie komoérek
i tkanek w czasie rozwoju [4, 5].

Z Xklinicznego i czysto praktycznego
punktu widzenia najwazniejsza dla dotknig-
tej okre§long wada pacjentkiilekarzalecza-
cego jest optymalizacja postepowania dia-
gnostycznego i terapeutycznego, co pozwa-
la na unikniecie dzialan niedajacych zad-
nych korzysci terapeutycznych.

Jak juz wspomniano, zaburzenia rozwo-
jowe w zakresie przewoddw Miillera wyste-
pujaw réznorakiej formie (kazdy rodzaj nie-
prawidtowodci jest inny), ale pewne uogol-
nienia pozwalaja na opracowanie algorytmu
postepowania klinicznego na podstawie ak-
tualnie obowiazujacego systemu klasyfika-
cyjnego, opracowanego w 1988 roku przez
American Fertility Society (AFS; obecnie
American Society for Reproductive Medicine).
Podstawa tego systemu nie sg czynniki etio-
logiczne (ktére w indywidualnych przypad-
kach trudno ustali¢), ale obraz anatomiczny
ustalony w badaniach obrazowych. Na tej
podstawie zaburzenia uszeregowano w VII
grupach klinicznych (ryc. 1) [6].

Grupa I —dysgenezje i hipoplazje prze-
wodow Miillera, dotycza takich struktur, jak:

A. Pochwa;

Szyjka macicy;

Trzon macicy;

. Jajowodys;

MY 0w

Zaburzenia mieszane.
Grupa II — nieprawidlowosci jedno-
stronne:
A. Rog szczatkowy polaczony z macica;
B. Rog szczatkowy z czynnym endome-
trium niepotaczony z macica;
C. Rdg szczatkowy bez funkcjonalnego
endometrium;
D. Macica jednorozna.
Grupa III — macica podwdjna.

Grupa IV — macica dwurozna:
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Rycina 1. Grupa | — hipoplazja/agenezja: A. Pochwowa, B. Szyjkowa, C. Trzonu, D. Jajowodowa, E. Mieszana; Grupa Il — nieprawidtowosci
jednostronne: A. Rég szczatkowy komunikujacy, B. Rog szczagtkowy nikomunikujacy, C. Rog szczatkowy nieczynny, D. Macica jednorozna;
Grupa lll — macica podwojna; Grupa IV — macica dwurozna: A. Catkowita, B. Cze$ciowa; Grupa V — przegroda macicy: A. Catkowita, B. Cze$ciowa;

Grupa VI — macica tukowata; Grupa VIl — ekspozycja na dietylostilbestrol (DES)

A. Catkowita przegroda siggajaca do ujs-

cia wewngtrznego;

B. Przegroda czg¢Sciowa.

Grupa V—macica pojedyncza przedzie-
lona przegroda:

A. Catkowita przegrodasiggajaca do uj-

§cia wewnetrznego;

B. Przegroda czeSciowa.

Grupa VI — macica tukowata.

Grupa VII —nieprawidlowoSci rozwojo-
we zwigzane ze stosowaniem dietylostilbe-
strolu (DES).

Pacjentkiz grup IA, IB, IC, IE i IIB tra-
fiaja zwykle do gabinetéw lekarskich
w wieku 13-18 lat z powodu pierwotnego

braku krwawienia miesiecznego lub cy-

klicznych, stopniowo nasilajacych si¢ bo-
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16w, pojawiajacych si¢ wkrétce po pojawie-
niu si¢ zewnegtrznych cech dojrzewania
ptciowego. U pacjentek z pozostatych grup
nieprawidtowosci stwierdza si¢ zazwyczaj
w trakcie diagnostyki niepowodzef pro-
kreacyjnych lub tez przypadkowo, na przy-
ktad w czasie zabiegéw operacyjnych. Na-
lezy podkresli¢, ze w przypadku omawia-
nych zaburzen rozwojowych ewentualne
postepowanie terapeutyczne (po postawie-
niu prawidtowej diagnozy, co czasami osta-
tecznie jest mozliwe dopiero w trakcie za-
biegu korekcyjnego) mozna pogrupowac
w trzech kategoriach [7]:
I. Zabiegi konieczne (niewykonanie korek-
¢ji uniemozliwia normalne funkcjono-

wanie z powodu nawracajacych cyklicz-

www.fmr.viamedica.pl



nie dolegliwosci bélowych). Wykonuje
si¢ je w przypadku takich wad, jak: po-
przeczne przegrody pochwy, agenezja
segmentalna pochwy, agenezja szyjki
macicy, rog szczatkowy niekomunikuja-
¢y z czynnym endometrium, niedrozna
szczatkowa pochwa uniemozliwiajaca
odptyw krwi miesiagczkowej oraz prze-
trwala btona dziewicza, przy czym ta
ostatnia patologia nie jest zaburzeniem
rozwojowym przewodéw Miillera i dlate-
go klasyfikacja AFS jej nie uwzglednia.

I1. Zabiegi poprawiajace jakos¢ zycia—wy-
tworzenie funkcjonalnej pochwy w kla-
sycznym zespole Mayer-Rokitansky-
Kiistner-Hauser (MRKH).

II1. Zabiegi umozliwiajace prokreacje wyko-
nywane tylko w przypadkach niepowo-
dzen potozniczych — na przyktad histe-
roskopowa resekcja przegrody macicy
czy operacja sposobem Strassmana (gru-
py IV i V w klasyfikacji AFS).

Typ VII wad rozwojowych (wady spowo-
dowane wewnatrzmaciczna ekspozycja na
DES) nie ma obecnie znaczenia kliniczne-
g0, poniewaz substancja ta od 1971 roku nie
jest stosowana w terapii zagrazajacych poro-
nien.

W praktyce klinicznej lekarza rodzinne-
go i pediatry szczeg6lnie istotne jest poste-
powanie diagnostyczno-terapeutyczne i psy-
chologiczne u pacjentek z terapeutyczne;j
grupy I (zabiegi konieczne) oraz grupy II
(zabiegi poprawiajace jakoS$¢ zycia).

Podstawa postgpowania diagnostycznego
jest znajomoS¢ zaburzen sktadajacych si¢ na
dany zesp6t. Grupa IA (wg AFS) to klasyczny
zespot Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, kt6-
ry charakteryzuje si¢ nast¢pujacymi cechami:
1. Wrodzony brak pochwy i macicy (zazwy-

czaj obecne sg dwa rogi szczatkowe bez

funkcjonalnego endometrium i szczat-
kowe jajowody);

2. Prawidlowa funkcja jajnika z owulacja-
mi wiacznie;

3. Pte¢ metrykalna — zenska;
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4. Plec¢ fenotypowa — zenska (prawidiowe
proporcje i budowa ciata, prawidtowe
owlosienie, prawidlowe zewnetrzne na-
rzady plciowe);

5. Ptec genetyczna — zeniska (kariotyp 46
XX);

6. Czeste wspotistnienie innych wrodzo-
nych zaburzen rozwojowych (kostnych
i przede wszystkim uktadu moczowego).
Dla wtasciwego i optymalnego postgpo-

wania korekcyjnego u pacjentki z wrodzo-
nym brakiem pochwy i macicy (zesp6t
MRKH) decydujace znaczenia ma przygo-
towanie przedoperacyjne w celu uzyskania
catkowitej akceptacji sposobu leczenia
przez pacjentke. Pierwotny brak krwawienia
miesigcznego, przy braku objawow klinicz-
nych u nastolatki z prawidlowo rozwinigty-
mi drugorzedowymi cechami ptciowymi,
sugeruje brak funkcjonalnego endometrium
w szczatkowej macicy i wyklucza obecnos¢
zmian o charakterze hematometra (groma-
dzenie si¢ krwi miesigczkowej w jamie ma-
cicy i miesiaczkowanie wsteczne z niebezpie-
czefhstwem powstania endometriozy otrzew-
nowej) czy hematokolpos (gromadzenie si¢
krwi w niedroznej pochwie); stanom tym
z reguly towarzysza cykliczne dolegliwoSci
bolowe. Badanie ginekologiczne (per rec-
tum przy wrodzonym braku pochwy z cew-
nikiem w pecherzu moczowym) uzupetnio-
ne badaniem USG oraz urografia i bada-
niem cytogenetycznym stanowia niezbedne
minimum diagnostyczne przed podjeciem
jakichkolwiek prob chirurgicznych dziatan
korekcyjnych. W przypadkach watpliwych
nalezy rozwazy¢ zastosowanie rezonansu
magnetycznego (MRI, magnetic resonance
imaging), obecnie uwaza si¢ za ,,ztoty stan-
dard” diagnostyczny w tego typu nieprawi-
dtowoSciach.

Niezwykle istotny, a czg¢sto zaniedbywany
aspekt przygotowania przedoperacyjnego
pacjentek z wrodzonymi wadami macicy
i pochwy to wlasciwe psychologiczne przygo-
towanie pacjentki do zabiegu. Odpowiednia
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wspotpraca pacjentki w fazie przygotowania,
aszczegolnie po zabiegu, ma decydujace zna-
czenie dla kohcowego sukcesu, czego przy-
ktadem jest zabieg wykonywany w celu wy-
tworzenia funkcjonalnie prawidlowej po-
chwy. Nalezy bowiem pamietac, Ze zapobie-
ganie zmianom regresyjnym oraz procesom
wloknienia przy usuwaniu przegréod po-
przecznych pochwy, a szczegdlnie po opera-
cjach wytworczych pochwy, wymaga wielo-
miesigcznego uzywania fantomow pochwo-
wych w celu utrzymania wasciwej droznosci
i wymiaréw pochwy. Postgpowanie takie za-
lezy oczywiscie jedynie od pacjentki i powin-
no by¢ przez nia zaakceptowane.

Wrodzony brak lub dysgenezja szyjki
macicy — grupa IB — jest wada wyjatkowo
trudna do korekejii praktycznie od momen-
tu wprowadzenia procedury IVF oraz insty-
tucji matek zastepczych proby udrazniania
kanatu szyjki i tworzenia przetok maciczno-
-pochwowych zostaly niemal calkowicie za-
niechane, poniewaz do tej pory nie opisano
skutecznej i pewnej techniki operacyjnej,
a wytwarzanie sztucznego kanatu szyjki po-
przezwszczepianie réznego rodzaju stentow
maciczno-pochwowych z reguly wiaze sie
z bardzo duzym odsetkiem powiktan infek-
cyjnych. W najwickszej ostatnio opubliko-
wanej pracy, opisujacej przypadki 30 pacjen-
tek z agenezja szyjki, powodzenie wykona-
nia ewentualnej anastomozy bylo zwigzane
ze §rednica szyjki 2 cm lub wiecej. Koniecz-
no§¢ wykonywania dodatkowej waginopla-
styki obnizata prawdopodobiefistwo powo-
dzenia do 43% w poréwnaniu z 68%
u dziewczat niewymagajacych dodatkowe;j
rekonstrukcji pochwy [8]. Obecnie rutynowa
zalecang procedura w grupie IB jest usunig-
cie trzonu macicy bez przydatkow.

U pacjentek z zaburzeniami z grupy III
nie wykonuje si¢ Zzadnych interwencji chi-
rurgicznych, jezeli nie ma objawow klinicz-
nych. W przypadku dwdéch niepowodzen
prokreacyjnych (poronienie w pierwszym

trymestrze cigzy) mozna rozwazyc¢ potacze-

nie obu trzondéw macicy, ale bez prdoby
laczenia szyjek.

Zaburzenia z grupy IV, w przypadkach
niepowodzen prokreacji, operuje si¢ kla-
sycznie sposobem Strassmana.

U pacjentek z zaburzeniami z grupy V
wykonuje si¢ operacje histeroskopowego
przecigcia przegrody, co daje bardzo dobre
efekty kliniczne.

U pacjentek z grupy VI nie podejmuje si¢
zadnych dzialan operacyjnych, poniewaz
odsetek poronien i porodéw przedwcze-
snych jest w tej grupie taki sam jak w popu-
lacji kobiet z prawidtowa macica.

Grupa VII nie stanowi obecnie istotne-
go problemu klinicznego, poniewaz pacjent-
ki, ktére mogly by¢in utero eksponowane na
DES, wiasnie przekraczajg wiek reproduk-

cyjny.

PSYCHOLOGICZNE ASPEKTY LEGZENIA
WRODZONYCH WAD ROZWOJOWYCH
NARZADU RODNEGO

Diagnoze¢ wrodzonego braku pochwy i ma-
cicy zwykle stawia si¢, kiedy pacjentka jest
w okresie pokwitania i/lub okresie repro-
dukcyjnym. W okresie pokwitania dziewczg-
ta bardziej interesuja si¢ wygladem i funk-
cjonowaniem wlasnego ciata, zwigksza si¢
ich zainteresowanie plcia przeciwna i zaczy-
naja mysle¢ o zatozeniu w przysztosci wia-
snej rodziny. Kreuja obraz siebie poprzez
percepcje swojego ciala; obraz ten jest po-
strzegany przez dang osobg w aspekcie umy-
stowym, emocjonalnym i spotecznym. Ma on
wymiar subiektywny i obiektywny. Dysfunk-
cja ciata zawsze zaburza obraz ciata, a w isto-
cie — obraz siebie.

Informacja o nieprawidtowosciach bu-
dowy narzadéw rodnych moze powodowac
uraz psychiczny, szok i traume¢ emocjo-
nalna, ktére wptywaja na interakcje w ro-
dzinie (rodzice, inni cztonkowie rodziny),
atakze w otoczeniu. Zmniejszona satysfak-
cja z wlasnego ,,ja” niesie za sobg trudno-

Sci psychologiczne, gtéwnie zwigzane z za-
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Tabela 1

Srednie szacowane ryzyko pierwotnych niepowodzen potozniczych
w poszczegolnych typach wad (wg klasyfikacji AFS) [12]

Klasyfikacja AFS Poronienia (%) Porody przedwczesne (%) Zywe urodzenia (%)
Typ Il 50 15 40

Typ Il 45 38 55

Typ IV 30 20 50

Typ V 65 20 30

Typ VI 5 90

Typ VI 9-krotny wzrost ryzyka ? ?

cigzy ektopowej
AFS — American Fertility Society

spokojeniem potrzeb psychospotecznych,
takich jak bycie atrakcyjna, kobieca czy
bycie matka. Czgsto pacjentki po ustyszeniu
diagnozy wycofuja si¢ z zycia spotecznego,
maja symptomy depresyjne, a nawet mysli
samobdjcze.

To, jak pacjentka przyjmie informacje
o nieprawidtowosciach jej narzadéw rod-
nych, zalezy od poziomu wiedzy lekarza
i sposobu jej przekazania. Dlatego w wielu
przypadkach w procesie diagnostyczno-te-
rapeutycznym konieczny jest udziat psycho-
loga klinicznego [9]. Dla stanu psychiczne-
go pacjentki niezmiernie istotne jest przed-
stawienie aktualnych mozliwoSci terapeu-
tycznych i prognostycznych. W wielu przy-
padkach rokowanie nie jest zte. Powiado-
mienie o tym pacjentki daje jej nadziejg, ze
przeprowadzony zabieg poprawi jakos¢ jej
zycia, umozliwi wspoélzycie seksualne i by-
cie matka. Nie ma cienia watpliwoSci, ze
znaczny odsetek pacjentek z nieprawidto-
woSciami rozwojowymi w obrebie macicy
bez zadnych probleméw zachodzi w ciaze
i moze ja donosi¢. Potwierdzeniem tego
faktu jest praca Jewelewicza i wsp. [10], kto-
rzy stwierdzili, Zze prawdopodobienstwo
spontanicznego poronienia wynosi 33,8%
u pacjentek z macica dwurozna, 22,2% u pa-
cjentek z przegrodag w obrebie macicy
i 34,6% u cigzarnych z macica jednorozna.
Zkolei Heinoneniwsp. [11]w pracy pos§wie-
conej pacjentkom z macica podwdjna
stwierdzili, ze ponad potowa z nich (64%)
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urodzita zywe, zdrowe noworodki bez ja-
kiejkolwiek metroplastyki. Pierwotne sza-
cowane ryzyko niepowodzen potozniczych
w poszczegdlnych typach wad (bez zastoso-
wania jakiejkolwiek interwencji chirurgicz-
nej) przedstawiono zbiorczo w tabeli 1 [12].

Konkludujac, w §wietle medycyny opar-
tej na dowodach (EBM, evidence-based me-
dicine) z calym naciskiem nalezy podkre-
§li¢, ze przed podjeciem jakiejkolwiek de-
Cyzji 0 postgpowaniu operacyjnym zwiaza-
nym z korekcja okreslonej wady rozwojo-
wej nalezy bezwzglednie wykluczyc¢ inne niz
anatomiczne przyczyny niepowodzen pro-
kreacyjnych.

UWAGI PRAKTYCZNE

1. Zawsze nalezy wziaé pod uwage zaburze-
nia rozwojowe, jezeli u dziewczynki
w okresie pokwitania wystgpuja cyklicz-
ne dolegliwosci bolowe towarzyszace
krwawieniom miesigcznym lub gdy
krwawienie nie wystepuje mimo prawi-
dtowo rozwinietych drugorzedowych
cech plciowych (gruczoly piersiowe,
owlosienie pachowe i lonowe).

2. Prawidlowa diagnostyka jest oparta na
badaniu klinicznym oraz badaniach ob-
razowych (USG i MRI) — szczeg6lnie
przed podejmowaniem decyzji o lecze-
niu operacyjnym.

3. Rozpoznanie okreslonej wady nie jest
jednoznaczne z prawdopodobiefistwem

niepowodzen prokreacyjnych.
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4. Rzeczowewyjasnienie istoty schorzeniaoraz

jego potencjalnych skutkéw zdrowotnych

i prokreacyjnych, a takze wlaSciwe wsparcie

psychologiczne maja kluczowe znaczenie dla
dobrostanu psychicznego i samooceny pa-

cjentki dotknigtej schorzeniem.
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