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·综述·

ＭＲＫＨ综合征的 ＭＲＩ研究进展

王悦，陆菁菁，朱兰，姜波

【摘要】　ＭａｙｅｒＲｏｋｉｔａｎｓｋｙＫüｓｔｅｒＨａｕｓｅｒ（ＭＲＫＨ）综合征是由于双侧苗勒氏管发育不良导致的先天性女性生殖系

统畸形，子宫受累可表现为双侧始基子宫、单侧始基子宫或子宫缺失，阴道受累表现为阴道闭锁或部分闭锁，卵巢功能多

正常，可合并泌尿系统、骨骼系统、听力缺陷等多系统异常改变。ＭＲＩ能较好地评估 ＭＲＫＨ综合征患者的生殖系统受累

情况，且大视野冠状面扫描能显示伴随的泌尿系统及椎体异常改变，是该病辅助诊断和术前评估的重要影像学检查方法。
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　　ＭａｙｅｒＲｏｋｉｔａｎｓｋｙＫüｓｔｅｒＨａｕｓｅｒ（ＭＲＫＨ）综合征是由于

双侧苗勒氏管发育不良导致的先天性女性生殖系统畸形，主要

表现为子宫和中上２／３阴道发育不全，而卵巢功能、第二性征

发育正常，染色体核型为４６ＸＸ，可合并泌尿系统、骨骼、听力缺

陷等多系统异常改变，发病率约为１／４５００，是原发性闭经的第

二位病因［１４］。ＭＲＫＨ 综合征由 Ｍａｙｅｒ和Ｒｏｋｉｔａｎｓｋｙ最先报

道，Ｋüｓｔｅｒ补充了相关的泌尿系受累情况，１９６１年 Ｈａｕｓｅｒ报道

了其与睾丸女性化的鉴别，并将此综合征命名为 ＭａｙｅｒＲｏｋｉ

ｔａｎｓｋｙＫüｓｔｅｒＨａｕｓｅｒ综合征
［１，２］。本文对 ＭＲＫＨ 综合征的

临床表现及 ＭＲＩ诊断进展进行综述。

临床概述

１．致病机制和原因

女性生殖系统起源于双侧苗勒氏管，双侧苗勒氏管发育、

融合、中隔吸收形成子宫、宫颈及中上２／３阴道，胚胎期双侧苗

勒氏管发育不良所致的子宫及中上２／３阴道发育不全称为

ＭＲＫＨ综合征
［３］，其确切病因不明，胚胎发育期接触致畸因素

与发病率未见明显相关。对解码抗苗勒氏管激素 （ａｎｔｉ

ｍüｌｌｅｒｉａｎｈｏｒｍｏｎｅ，ＡＭＨ）的基因、受体和性别分化的基因

Ｗｎｔ，及可疑相关的基因ＬＨＸ１、ＨＯＸ等进行检测，结果均为阴

性，提示 ＭＲＫＨ综合征可能并非单基因遗传，而是由多基因、

多因素参与［４，５］。

２．临床表现和分型

ＭＲＫＨ综合征的分型目前尚无统一意见。临床一般将

ＭＲＫＨ综合征分为两型：Ⅰ型，典型性，单纯子宫阴道发育不

全；Ⅱ型，非典型性，子宫阴道发育不全合并其他非生殖系畸

形，常见的有泌尿系畸形、骨骼畸形、心血管畸形及听力受累

等［３，６］。

患者社会表型与普通女性无异，卵巢功能、激素水平及乳

房发育正常，多因青春期原发性闭经而就诊，部分患者有周期

性腹痛，具体原因文献报道不一［６，７］。

３．诊断和治疗

多种检查方法可用于 ＭＲＫＨ综合征的辅助诊断。个体化

的治疗方案基于对子宫、阴道畸形程度及全身多系统受累情况

的准确评价，可为选择合理的非手术或手术治疗方案提供依

据。

超声检查因简便、易行且普及率高，一般作为筛查 ＭＲＫＨ

综合征的首选。经腹超声膀胱后方空虚，横向、纵向扫查均未

探及子宫、回声、阴道气线，提示无子宫、无阴道［３］。直肠触诊

在相当于宫颈、宫体位置触不到子宫而只扪及腹膜褶，提示无

子宫或始基子宫较小，可与阴道横隔、阴道闭锁、处女膜闭锁鉴

别；激素水平和基因检测可与高雄激素不敏感综合征（ａｎｄｒｏｇｅｎ

ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｅｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＡＩＳ）鉴别，ＡＩＳ雄激素水平较高，染色体

核型为４６ＸＹ
［８］。超声检查准确性受操作者技术水平影响较

大，且难以发现存在于软组织中形态较小的始基子宫及含有的

少许功能性内膜［９］，阴式超声和经直肠超声准确度相对较高，

但年轻女性接受度低［３］，超声检查也无法全面准确评估盆腔受

累程度及常见的肾脏、骨骼伴随畸形。腹腔镜因需要患者入院

和麻醉，一般不用于单纯性诊断。

ＭＲＩ作为一种非侵入性检查方法，因其软组织对比度好，

组织分辨力高，可以采用任意方位和层面成像，能清楚、直观地

显示子宫、阴道受累程度，能更准确评价伴随的多系统畸形，是

辅助诊断 ＭＲＫＨ 综合征的重要影像学检查方法。Ｌｅｒｍａｎｎ

等［１０］对１３８例 ＭＲＫＨ综合征患者的超声、腹腔镜及 ＭＲＩ诊断

结果进行分析、比较，发现单纯 ＭＲＩ对泌尿生殖腺受累情况的

评估价值等同于超声和腹腔镜的综合评估价值。Ｐｒｅｉｂｓｃｈ等
［６］

对２１４例 ＭＲＫＨ综合征患者的术前 ＭＲＩ检查与腹腔镜、术后

病理结果进行回顾性对照分析，认为ＭＲＩ对该病生殖系统受累

程度及多系统相关畸形的诊断结果与临床最终诊断结果一致

性较高，具有缩短术前诊断时间的潜在价值。

ＭＲＩ技术

１．０～３．０ＴＭＲＩ设备均可应用于 ＭＲＫＨ综合征的诊断，

使用盆腔相控阵可提高信噪比及减少运动伪影，阴道内线圈能

更好地显示宫颈及复杂畸形。与子宫长轴平行的斜冠面扫描

评价子宫情况最佳，易于确认无子宫或发现始基子宫，大视野

冠状面成像可直观、整体显示盆腔内结构及伴随的肾脏、脊柱

畸形。横轴面成像可以较好地确定始基子宫解剖位置，矢状面

成像对阴道受累显示较好。抑脂序列及增强扫描对伴发的子

宫内膜异位症、子宫平滑肌瘤等显示效果较好，有助于评估复
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表１　ＭＲＫＨ综合征 ＭＲＩ扫描序列及参数

扫描参数 Ｔ２ 冠状面 Ｔ２ 轴面 Ｔ２ 矢状面 Ｔ２ 冠状面 Ｔ２ 轴面 Ｔ１ 轴面

抑脂 无 无 有 无 无 有

序列 ＳＳＦＳＥ ＦＲＦＳＥ ＦＲＦＳＥ ＦＲＳＥ ＦＲＳＥ ＦＳＥ
维度 ２Ｄ ２Ｄ ２Ｄ ２Ｄ ３Ｄ ２Ｄ

ＴＥ（ｍｓ） ９０ ９０ ９０ ９０ １００ ３０

ＴＲ（ｍｓ） １０００～４０００ ２０００～４０００ ２０００～４０００ ２０００～４０００ ２５００ ６００
翻转角（°） ９０ ９０ ９０ ９０ ９０ ９０
激励次数 固定值 ３ ３ ３ １ ４
视野（ｃｍ） ４０ ２６ ２６ ２６ ２６ ２６
层厚（ｍｍ） ６ ４ ４ ４ １．６ ６
层距（ｍｍ） １ １ １ １ 层间重叠 １
像素 ２８８×１９２ ３２０×２５６ ３２０×２５６ ３２０×２５６ ２５６×２２４ ２５６×１９２
成像时间（ｓ） ４０ １８２ １８２ １８２ ２６９ ２５５

扫描范围 前腹壁至肾后缘
耻骨联合下方
至Ｌ５ 椎体上缘

骨盆左右侧壁间 全部泌尿系
耻骨联合下方
至Ｌ５ 椎体上缘

耻骨联合下方
至Ｌ５ 椎体上缘

表２　近５年关于 ＭＲＫＨ综合征生殖系统受累大样本研究的分析比较

年份 作者 研究类型 期刊
样本量
（例）

子宫（％）

双侧始
基子宫

单侧始
基子宫

缺失

阴道（％）

缺失 部分闭锁

异位卵巢
（％）

２０１１ Ｌｅｒｍａｎｎ等 队列研究 ＦｅｒｔｉｌｉｔｙａｎｄＳｔｅｒｉｌｉｔｙ １３８ １００．０ ０ ０ ２．９ ９７．１ １６．０

２０１２ ＯｐｐｅｌｔＧ等 队列研究 Ｒｅｐｒｏｄｕｃｔｉｖｅｂｉｏｌｏｇｙ
ａｎｄｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ

２８４ ８４．２ ９５．０ ０．８ ０ １００ ０

２０１３ ＨａｌｌＣｒａｇｇｓ等 回顾分析 Ｒａｄｉｏｌｏｇｙ ６６ ８３．０ ９．０ ８．０ ６７．０ ３３．０ ４０．０

２０１４ Ｐｒｅｉｂｓｃｈ等 回顾分析 ＥｕｒｏＲａｄｉｏｌ １１５ ７５．５ １４．５ １０．０ ３８．３ ６１．７ ４１．６

杂畸形，可用于鉴别苗勒氏管残迹和附着于腹膜下的胚胎期残

留组织。新近发展的三维快速回波成像具有亚毫米层厚成像

能力，扫描时无需定位确切成像层面，在工作站进行后处理即

可获取任意平面图像、曲面重建图像，具有取代多个常规序列

以缩短扫描时间的潜在优势［１１］。ＭＲＩ检查一般无需进行肠道

准备，适度充盈膀胱即可，个别患者需加服抑制胃肠蠕动的药

物。ＭＲＩ检查常用序列：①冠状面、矢状面、轴面快速自旋回波

（ｆａｓｔｓｐｉｎｅｃｈｏ，ＦＳＥ）Ｔ２ 加权成像；②冠状面快速扰相梯度回波

（ｆａｓｔｓｐｏｉｌｅｄｇｒａｄｉｅｎｔｅｃｈｏ，ＦＳＧＥ）或单次激发快速自旋回波

（ｓｉｎｇｌｅｓｈｏｔｆａｓｔｓｐｉｎｅｃｈｏ，ＳＳＦＳＥ）大视野 Ｔ２ 加权成像；③轴

面快速自旋回波Ｔ１ 加权成像（抑脂或不抑脂）；④轴面增强快

速饱和（ｇａｄｏｌｉｎｉｕｍｅｎｈａｎｃｅｄｆａｓｔｓａｔｕｒａｔｅｄ，ＧＥＦＳ）Ｔ１ 加权成

像［３］。ＭＲＩ扫描的具体序列及参数尚无统一标准，可大致参照

苗勒氏管畸形的扫描参数［１２］（表１）。

ＭＲＩ诊断

１．生殖系统

以往多认为 ＭＲＫＨ综合征即为先天性无子宫无阴道，而

Ｏｐｐｅｌｔ等
［２］对２８４例 ＭＲＫＨ综合征进行队列研究，认为双侧

始基子宫、宫颈缺失（或双侧宫颈管闭锁）、阴道闭锁而附件正

常是 ＭＲＫＨ综合征最常见的生殖系统系表现（占７４．７％）。近

５年关于 ＭＲＫＨ综合征的几项大样本研究
［２，６，１０，１３］，显示生殖

系统受累并不完全表现为无子宫、无阴道（表２）。子宫受累可

表现为双侧始基子宫、单侧始基子宫及子宫缺失，以双侧始基

子宫最多见，然而关于始基子宫的范畴文献并无明确定义。

ＨａｌｌＣｒａｇｇｓ等
［１３］认为如子宫无明确宫底、宫体、宫颈（多数缺

失），仅部分宫壁有不同程度分化而不具备完整正常结构，即为

始基子宫。Ｒａｌｌ等
［７］对 ＭＲＫＨ综合征的始基子宫进行病理组

织学及免疫组化分析，发现 ＭＲＫＨ 综合征的始基子宫可分化

出正常子宫的典型结构，但分化不全，并将 ＭＲＫＨ综合征患者

的始基子宫大致分为四类，即没有明确宫腔、有明确宫腔及管

状上皮、有宫腔及基底层内膜、有宫腔及功能层内膜。ＭＲＩ能

很好地显示始基子宫形态及内膜分化程度，Ｔ１ＷＩ上表现为均

匀稍低信号，如宫腔内可见点片状高信号则提示宫腔积血。

Ｔ２ＷＩ能显示宫腔及内膜情况，正常子宫Ｔ２ＷＩ可见３层信号，

即子宫内膜的中心高信号、中间结合带的中低信号及周边浆膜

层的中高信号，根据发育程度的不同，Ｔ２ＷＩ上可见１～３层信

号。对常规 ＭＲＩ无法显示、＜２ｃｍ的始基子宫，三维快速自旋

回波因层厚较薄，有很高的潜在应用价值［７，１２］。ＭＲＩ增强扫描

有助于鉴别存在于软组织中的微小始基子宫和腹膜下的胚胎

期残留组织，后者呈明显强化，而始基子宫仅表现为与肌层类

似的强化信号［３］。Ｙｏｏ等
［１４］认为如 ＭＲＩ未显示正常子宫及上

２／３阴道，同时发现盆腔内双侧始基子宫信号，且通过纤维样组

织连接于中线处形成三角形样组织附着于膀胱上方，则高度提

示 ＭＲＫＨ综合征可能（图１）。ＨａｌｌＣｒａｇｇｓ等
［１３］报道 ＭＲＫＨ

综合征的始基子宫平均大小为６．４ｍＬ（０．４～８０．２ｍＬ），且部分

患者同时伴有肌瘤、腺肌症，提示对于 ＭＲＩ上形态较大，可见３

层信号或伴有宫腔积血（图２ａ），同时合并肌瘤、腺肌症的始基

子宫，应仔细鉴别以免误诊为发育正常的子宫。综合分析各序

列 ＭＲＩ图像，如未见正常子宫信号，盆腔内可见双侧或单侧始

基子宫样信号，可考虑双侧始基子宫或单侧始基子宫，如正常

及始基子宫样信号均未见显示，则提示无子宫。

ＭＲＫＨ综合征患者宫颈受累情况文献报道较少，Ｏｐｐｅｌｔ

等［２］对２８４例 ＭＲＫＨ综合征患者进行队列研究，发现宫颈缺

失或双侧宫颈管闭锁的发生率为１００％。正常宫颈Ｔ１ＷＩ呈均

匀稍低信号，Ｔ２ＷＩ信号可分３层，为子宫体３层结构的延续，

诊断宫颈发育程度时可参考。

ＭＲＫＨ综合征患者阴道受累可表现为完全或部分闭锁
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图１　ＭＲＫＨ综合征患者，女，２２岁，原发闭经。ａ）Ｔ２ＷＩ轴面图像示盆腔双侧始基子

宫信号（箭），未见明确宫腔及分层信号；ｂ）Ｔ２ＷＩ矢状面图像示膀胱上方三角样组织

（箭）清晰可见。　图２　ＭＲＫＨ综合征患者，女，１９岁，原发闭经，周期性腹痛２年。ａ）

Ｔ１ＷＩ轴面示宫腔内小片积血（箭）；ｂ）Ｔ２ＷＩ矢状面图像示阴道上段闭锁，下段存在（短

箭），局部扩张积液（长箭）。

（图２ｂ），两者所占比例文献报道不一。Ｐｒｅｉｂｓｃｈ等
［６］分析造成

各研究结果出入较大的原因可能是临床和影像医师对阴道闭

锁的界定范围不同。对于残余阴道的长度，ＨａｌｌＣｒａｇｇｓ等
［１３］

报道平均长度为２．０ｃｍ（１．０～６．５ｃｍ）。正常阴道介于前方膀

胱颈和后方直肠之间，与尿道相邻，周边为低信号的肌肉、纤维

鞘膜，内部高信号为阴道腔内的表层黏膜、黏液，高信号的阴道

旁静脉丛可辅助鉴别阴道与同为低信号的肛提肌。阴道受累

表现为Ｔ２ＷＩ矢状面图像上正常阴道信号未显示或局部缺

失［３］。

ＭＲＫＨ综合征患者卵巢功能、位置多正常，部分患者可见

异位卵巢。冠状面和横轴面 ＭＲＩ易于显示卵巢位置和形态，表

现为Ｔ１ＷＩ低信号，Ｔ２ＷＩ混杂信号，高信号代表卵泡，低信号

代表周围纤维组织。大视野冠状面扫描易于发现异位卵巢，有

学者认为此类患者的异位卵巢容易发生癌变，因此积极寻找异

位卵巢具有重要意义［６，１３］。ＨａｌｌＣｒａｇｇｓ等
［１３］报道虽然卵巢和

子宫胚胎来源不同，但子宫多位于卵巢尾端，这种卵巢与子宫

之间的恒定关系对于寻找微小始基子宫很有帮助，尤其对于异

位卵巢患者。

２．其他伴随畸形

ＭＲＫＨ综合征多系统畸形可累及肾脏、骨骼、听力、神经

及循环系统等，以肾脏受累最常见，多为单侧肾脏发育不良、异

位肾、马蹄肾，骨骼受累以椎体异常为

著，脊柱侧弯多见，半椎体、腰骶移行椎

也较常见。大视野冠状面 ＭＲＩ容易发

现泌尿系、腰骶椎畸形，有助于辅助诊

断及治疗方式的选择。

综上所述，ＭＲＫＨ综合征是由于胚

胎期双侧苗勒氏管发育障碍导致的女

性生殖道畸形。ＭＲＩ因其软组织分辨

力高，能多方位、多层面显示子宫、阴道

畸形程度，亦能同时发现伴随的肾脏、

骨骼异常改变，可为 ＭＲＫＨ 综合征的

诊断和治疗提供重要信息，是辅助诊断

和术前评估的可靠方法。
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《放射学实践》（英文稿）稿约

　　《放射学实践》是由国家教育部主管，华中科技大学同济医学院主办，与德国合办的全国性影像学学

术期刊，创刊至今已３１周年。本刊坚持服务广大医学影像医务人员的办刊方向，关注国内外影像医学

的新进展、新动态，全面介绍Ｘ线、ＣＴ、磁共振、介入放射及放射治疗、超声诊断、核医学、影像技术学等

医学影像方面的新知识、新成果，受到广大影像医师的普遍喜爱。

本刊为国家科技部中国科技论文核心期刊、中国科学引文数据库统计源期刊，在首届《中国学术期

刊（光盘版）检索与评价数据规范》执行评优活动中，被评为《ＣＡＪ—ＣＤ规范》执行优秀期刊。

２０１２年始本刊拟在英文专栏刊发全英文文稿。

１．文稿应具科学性、创新性、逻辑性，并有理论和实践意义。论点鲜明，资料可靠，数据准确，结论

明确，文字简练，层次清楚，打印工整。

２．本刊实行盲法审稿，来稿附上英文稿一份，中文对照稿两份（用小４号字、１．５倍行距打印），文稿

中不出现任何有关作者本人的信息。另纸打印一份中英文对照的文题、作者姓名、作者单位（应准确、规

范、完整）及邮政编码。如系２个单位及以上者，则在作者姓名右上角排阿拉伯数字角码，按序将单位名

称写于作者下方。并注明第一作者的性别，职称及第一作者或联系人的电话号码，Ｅｍａｉｌ地址。

３．来稿须经作者所在单位审核并附单位推荐信。推荐信应证明内容不涉及保密、署名无争议、未

一稿两投等项。

４．论著采用叙述式摘要。关键词一般３～５个，请采用最新版的 ＭｅＳＨ词表（医学主题词注释字顺

表）中的主题词。ＭｅＳＨ词表中无该词时，方可用习用的自由词。使用缩略语时，应在文中首次出现处

写明中、英文全称。

５．表格采用三线表，表序按正文中出现的顺序连续编码。数据不多、栏目过繁、文字过多者均不宜

列表。表内同一指标数字的有效位数应一致。

６．线条图应另纸描绘，全图外廓以矩形为宜，高宽比例约为５∶７，避免过于扁宽或狭长。照片图须

清晰，像素高，层次分明，图题及图解说明清楚。

７．参考文献必须以作者亲自阅读过的近年文献为主，并由作者对照原文核实 （请作者在文章发表

前提供ＰｕｂＭｅｄ等数据库的所含文献页面）。文献一般不少于３０篇。内部刊物、未发表资料、私人通讯

等勿作参考文献引用。参考文献的编号按照在正文中出现的先后顺序排列，用阿拉伯数字加方括号角

注。并按引用的先后顺序排列于文末。
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