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Синдром Рокитанського – Кюстнера

Наведено клінічний випадок синдрому Рокитанського — Кюстнера в дівчини 16 років, яка звернулася до ендокриноло-
га зі скаргами на відсутність менструацій. Під час обстеження виявлено аплазію матки та піхви на тлі задовільного розвит-
ку зовнішніх статевих органів і вторинних статевих ознак за жіночим типом та з нормальним жіночим каріотипом.
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Синдром Рокитанського — Кюстнера (СРК) — 
порівняно рідкісна патологія, яка характери-

зується вродженою аплазією матки та верхніх 
двох третіх частин піхви за нормального розвитку 
зовнішніх статевих органів і вторинних статевих 
ознак та відсутності хромосомних аномалій (каріо -
тип 46ХХ) [15, 16]. Трапляється із частотою 1 ви  па -
док на 4500 живих новонароджених дівчат [1, 4].

Уперше синдром на початку XIX століття 
описали австрійський учений К. Рокитанський і 
німець  кий учений О.Е. Кюстнер [1, 3].

Більшість зареєстрованих випадків спорадичні, 
однак трапляються й сімейні форми патології.

Патогенетична основа розвитку синдрому — не -
достатня продукція клітинами ембріона субстанції 
MIS (mullerian-inhibiting substance) — біологічно 
активної речовини, що регулює розвиток мюллеро-
вих протоків, з яких формуються жіночі статеві 
органи [5, 9]. Також низка авторів відмічають пору-
шення формування та розвитку системи мюллеро-
вих протоків унаслідок дії тератогенних факторів 
(гестаційний діабет, хімічні тератогени) [2, 17].

Розрізняють ізольований СРК 1 типу, який 
виявляється лише аномалією розвитку статевої 
системи, і СРК 2 типу, асоційований з іншими 
вродженими вадами розвитку нирок, хребта, сер -
ця [6, 7, 14].

Зазвичай СРК діагностують у пізньому пубер-
татному періоді під час обстеження дівчат з при-

воду первинної аменореї [8]. Диференційний діаг-
ноз проводять із синдромом нечутливості до ан  д-
рогенів, дискінезією гонад, зокрема із синдромом 
Шерешевського — Тернера, з ізольованою атрезією 
піхви, яка трапляється за різних генетично детер-
мінованих синдромів, а також із вторинним гіпо-
гонадизмом [10, 11].

Лікування хворих із СРК полягає в хірургічній 
корекції статевих органів — у більшості випадків 
хворі потребують створення неовагіни. Із заміс-
ною метою здійснюють довічну терапію естрогена-
ми [12, 13].

Клінічний випадок

Хвора П., 16 років 5 міс., звернулася до Він-
ницького обласного клінічного ендокринологічно-
го центру, на кафедру ендокринології зі скаргами 
на відсутність менструацій і недостатній розвиток 
молочних залоз.

З анамнезу відомо, що дівчинка народжена від 
другої неускладненої вагітності, других нормальних 
пологів з масою тіла 3600 г, зростом 52 см. У дитячо-
му віці періодично хворіла на гострі респіраторні 
інфекції, мала хронічний тонзиліт. У фізичному роз-
витку не відставала, поява вторинних статевих ознак 
відповідала віку. Сімейний анамнез по ендокринних 
хворобах не обтяжений, також відсутня інформація 
щодо випадків неплідності в жінок родини.
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Клінічне обстеження. Загальний стан дитини 
задовільний. Зріст 164 см, маса тіла — 48 кг, ІМТ — 
17,8 кг/м2 (< 15 > 3 перцентиля). Будова тіла про-
порційна. Стигми дизембріогенезу відсутні. Шкі-
ра чиста, нормального кольору й вологості. Кіст-
ково-м’язова система без змін. Щитоподібна зало-
за не збільшена, рухома, безболісна, вузлові утво-
рення не пальпуються. Частота дихань — 20 за 
1 хв, над легенями аускультативно везикулярне 
дихання. Тони серця ритмічні, гучні. ЧСС 76 уда-
рів за 1 хв, АТ — 100/60 мм рт. ст. Живіт м’який, 
пальпація безболісна. Паренхіматозні органи не 
збільшені. Симптом Пастернацького негативний з 
обох боків. Фізіологічні випорожнення не пору-
шені. Статевий розвиток за жіночим типом, статева 
формула — Р3Ах2Ма2Ме1 (V стадія за Таннером).

Лабораторне обстеження. Загальні аналізи 
кро  ві й сечі без патологічних відхилень. Глюкоза 
крові натще — 3,9 ммоль/л. ЛГ — 42 мМО/л 
(норма 0,1—11,9 мМО/л), ФСГ — 142,3 мМО/мл (но -
рма 2,1—11,1 мМО/мл), прогестерон — 0,326 нг/мл 
(норма 0,2—1,5 нг/мл), естрадіол — менше 5 пг/мл 
(норма 6,0—27,0 пг/мл), загальний тесто стерон — 
0,569 нмоль/л (норма 0,290—1,67 нмоль/л), пролак-
тин — 6,97 нг/мл (норма 4,7—16,7 нг/мл), корти-
зол — 7,02 мкг/дл (норма 6,2—19,4 мкг/дл), ТТГ — 
1,51 мкМО/мл (норма 0,27—4,2 мкМО/мл). 
Каріотип 46 ХХ — нормальний жіночий.

Інструментальні методи дослідження. УЗД матки 
та додатків: тіло матки не візуалізується. У проекції 
тіла матки визначається гіпоехогенний тяж вигнутої 
форми (у вигляді гачка): довжина — 33,5 мм, 
передньо-задній розмір — 6,7 мм (у середній части-
ні), ширина — 9 мм. Шийка матки не диференцію-
ється. Яєчники не візуалізуються, в їх проекції — 

тонкі тяжі товщиною 1,6 мм. Вільна рідина в порож-
нині малого таза не визначається. Додаткові утво-
рення відсутні. Висновок: аплазія матки та яєчни-
ків. Підозра на аплазію піхви. УЗД щитоподібної 
залози: залоза розташована в типовому місці, не 
збільшена, капсула не ущільнена. Ехогенність зви-
чайна, структура однорідна; об’єм залози за мето-
дом Brunn: права частка 3,4 см3, ліва частка 3,6 см3. 
Рентгено графія кисті: кістковий вік 11 років.

Консультації суміжних спеціалістів. Генетик: 
Синдром Рокитанського — Кюстнера. Гінеколог: 
зовнішні статеві органи сформовані за жіночим 
типом, вхід у піхву сформований, під час дослід-
ження за допомогою зонда виявлено вкоро  чення 
та сліпе закінчення піхви довжиною 3—3,5 см. 
Висновок: синдром Рокитанського — Кюстнера.

Враховуючи скарги, клінічні дані, дані додатко-
вих методів обстеження (аплазія матки, піхви за 
даними УЗД), дані гормональних методів обсте-
жень, наявність нормального жіночого каріотипу, 
встановлено клінічний діагноз: синдром Роки-
танського — Кюстнера, первинний гіпергонадо-
тропний гіпогонадизм, аменорея 1 типу. Реко-
мендована довічна замісна терапія препаратами 
естрогенів, хірургічне лікування атрезії піхви.

Висновок

Дівчата, які звертаються з приводу первинної 
аменореї, потребують подальшого всебічного до -
обстеження в гінеколога, генетика, ендокринолога 
на предмет виявлення аномалії розвитку статевих 
органів навіть за нормального жіночого фенотипу, 
зі своєчасним медикаментозним та хірургічним 
лікуванням виявленої патології.
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Описан клинический случай синдрома Рокитанского — Кюстнера у девушки 16 лет, которая обратилась к эндокрино-
логу с жалобами на отсутствие менструаций. При обследовании выявлено аплазию матки и влагалища на фоне удовлет-
ворительного развития наружных половых органов и вторичных половых признаков по женскому типу и с нормальным 
женским кариотипом.

Ключевые слова: синдром Рокитанского — Кюстнера, первичная аменорея, аплазия матки, мюллеровы протоки, 
первичный гипогонадизм.

The Rokitansky — Küster syndrome
O.O. Fishchuk1, K.S. Bilyaeva2
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We reported a clinical case of the Rokitansky—Küster syndrome in a girl aged 16 years old, who has applied to the endocrinolo-
gist with primary amenorrhea. Further examination revealed aplasia of the uterus and vagina on a background of normal develop-
ment of the external genitalia and secondary sexual characteristics on the female type and with normal female karyotype. 

Key words: syndrome Rokitansky—Küster, primary amenorrhea, aplasia of the uterus, Muller ducts, primary hypogonadism.


