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Olgu sunumu: Persistent miiller kanali sendromu (PMKS)*

Case report: Persistent mullerian duct syndrome
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OZET

Herni uteri inguinale olarak da bilinen Persistan Miiller Ka-
nal Sendromu (PMKS) internal erkek pseudohermafroditizmi-
nin bir formudur ve AMH (Antimiillerian hormon) yetmezIigi,
AMH reseptor defekti veya sekresyonunda zamanlama defek-
tine hagl olarak gelisir. Bu sendrom familyal olup muhteme-
len otozomal resessif veya X'e bagl resesif gecislidir.
PMKS'li hastalar fenotipik erkeklerdir. Bilateral kriptoorsi-
tizm veya unilateral testikiiler ektopi ile iliskili kontrlateral
inguinal herni meveuttur. Uterus ve tubalarim varhig genelde
cerrahi sirasinda farkediliv. Kriptoorsitizm dn tamsiyla opere
edilen ii¢ aylhik erkek ¢ocukta operasyon materyalinin ince-
lermesi somucn PMKS teshit edildi. Literatiir bilgileri esligin-
de olguyw arastirmak ve birlikte tartismak amact ile sunuldu.
Anahtar Kelimeler: Persisian Miillerian kanal sendromu;
Anti Miillerian Hormon

ABSTRACT

Persistent mullerian duct syndrome aiso named as hernia
uteri inguinale is a form of internal male pseudohermafio-
ditsm and may result from the failure of synthesis or release
of AMH, defect of AMH receptors or the defect in the timing
of the release of AMH. This syndrome is an inherited disor-
der, it is usually transmitted as a recessive autosomal trait or
X linked trait.

Patients affected with PMDS are phenorypic males with eit-
her bilateral cryptoorchidism or unilateral testicular ectopia
associated with inguinal hernia on the contralateral side. The
presence of uterus and tubes is usually discovered at surgery,
Three month old male child operated for cryptoorchidism and

Sound out to be PMDS after the examination of the operation

material is reported. This is a comprehensive review of the
literature with evaluation of the clinicai features.

Key Words: Persistent Miillerian Duct Syndrome, Anti Miil-
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GIRIS

Persistan Miiller Kanal Sendromu (PMKS)
normal erkek goriintimli hastada miillerian ar-
tiklarmn bulunmasi ile karakterize bir hastalik
tablosudur. Herni uteri inguinale olarak da bili-
nen PMKS internal erkek pseudohermafroditiz-
minin bir formudur. Klinik olarak hemen daima
kriptoorsitizm nedeniyle yapilan operasyon si-
rasinda bazen de preoperatif yapilan ultraso-
nografi sirasinda farkedilir (1, 2, 3).

PMKS nin molekiiler temeli heterojen olup
serumdaki Anti Miillerian Hormonun (AMH)
seviyesi ile iligkilidir. Olgu ilk olarak Nilson ta-
rafindan 1939°da herni uteri inguinale olarak
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tammlanmig olup Ingiliz literatiiriinde 2002 yi-
lina kadar yaklagik 150 olgu yaynlanmistir (2).
Japonlara ait seride ise yaklagik 80 olgu bildi-
rilmistir. Malign degisiklik nadiren goriilmekte
olup (1) Japonya’da PMKS zemininde gelisen
tek bir clear cell adenokarsinom olgusu yaymn-
lanmigtir (2).

PMKS cok nadir goriilen otozoimal resessif
veya X’e bagh resessif gecisgli olarak tanimlan-
mig bir sendromdur. Nadiren transvers testikiiler
ektopinin de eslik ettigi goriilmiistiir (3). Genel-
likle gocukluk c¢aginda saptanirken erigkin yas-
larda saptandig1 da dikkati ¢cekmistir (1, 2, 4).

OLGU SUNUMU

Fenotipik olarak normal goriiniimde 3 aylik
erkek bebek ailesi tarafindan farkedilen inme-
mig testis On tanist ile hastanemiz ¢ocuk cerra-
hisi klinifine basvurdu. Olgunun hikayesinde
dogumdan 15 giin sonra farkedilen inguinal kit-
le saptandi.Hastanin fizik muayenesinde nor-
mal liretra, penis ve skrotum mevcut olup, sag
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Resim 2: HEX 100 endometrium yiizey epiteli,
endometrium, myometrium tabakalar

taraf testis normal lokalizasyonda idi, sol taraf-
ta testis saptanmadi. Inguinal kanalda kitle goz-
lendi. Aile hikayesinde 6zellik goriilmedi.

Yapilan operasyon sonrasi ameliyat mater-
yali %10 formalinde fikse olarak laboratuarimi-
za gonderildi. Materyal 6.5 ¢cm uzunlugunda
0.6 cm capinda liimenli doku pargasi ve buna
bitigik 4x1,5x0,8 cm boyutlarda uterus benzeri
doku parcasi idi. Materyalin tamamina ¢ok sa-
yida Kesit yapilip parafin takibe alindi. 0,2-0.4
mikronluk kesitler yapilarak Hematoksi-
len&Eozin ile boyandi. Olympus BX50 mik-
roskopla incelendi. Karyotip tayini yaptlamadi.

Yapilan kesitlerde silyalt kolumnar epitelle
ortiilii normal maturasyonda tuba dokusu izlen-
di (Resim 1). Uterusa ait kesitlerde kolumnar
endometrioid epitelle ortiilii stroma ve duvarin-
da myometrium goriildii (Resim 2). Her iki do-
ku cevresinde matur yag dokular1 izlendi.

TARTISMA

Sekstiel farklilagsma fetal testis tarafindan
tiretilen iki hormon tarafindan kontrol edilir,
testosteron ve AMH. Leydig hiicrelerinden tre-
tilen testosteron eksternal genital organlarin
maskiilenizasyonu ve vas deferens ve epididi-
me doniisecek olan Wolf kanallarinin devamli-
ligin1 saglar. Sertoli hiicrelerinden salinan di-
merik glikoprotein yapida olan AMH (Miilleri-
an Inhibitér Faktor olarak da adlandirilir) ute-

rus, tubalar ve vajenin {ist boliimiinii olustura-

cak olan Miiller kanallarinin regresyonuna ne-
den olur (5, 8).

Normalde Miiller kanallarindan gelisen ya-
pilar erkeklerde fetal Sertoli hiicrelerinin testi-
kiiler farklilagsmalarindan hemen sonra AMH
iiretmesi nedeniyle sadece kadinlarda olusur (1,
8). Eger Sertoli hiicreleri AMH genindeki mu-
tasyonlar nedeniyle AMH tiretemez veya AMH
reseptor genindeki mutasyonlar sonucunda he-
def organlar bu etkiye cevapsiz olursa normal
maskiilenize olan genetik erkeklerde Miiller ka-
nalindan gelisen yapilar varligin1 devam ettire-
cektir (1, 3). Bu durum PMKS olarak adlandiri-
lir. Internal erkek pseudohermatroditizmi veya
herni uteri inguinale olarak da isimlendirilir (1,
8, 3).

PMKS erkek bireylerde Miiller kanal regres-
yonunda yetmezlige bagh olarak geligen erkek
pseudohermafroditizminin nadir bir formudur.
Iki anatomik formu tammlanmistir. En sik go-
riilen formu unilateral kriptoorsitizm ile birlikte
kontrlateral hernidir (1, 5, 8). Daha nadir olarak
bilateral kriptoorsitizm mevcut olabilir, uterus
pelviste fikse olmustur ve her iki testis de broad
ligamenti i¢ine gomiilmiistiir (5). Olgumuzda
tek tarafli testis normal lokalizasyonundaydu.
Penis ve skrotum normal goriiniimdeydi. Sol
inguinal bolgede hernisi mevcuttu.

Bu sendrom genetik olarak heterologtur. Ka-
Iitimsal bir bozukluktur, siklikla otozomal rese-
sif gegmekle birlikte X'e bagh kaliim da bildi-
rilmigtir (1, 8, 5). Olgumuzda aile dykistinde
ozellik yoktu. Olgunun kromozomal analizi
ekonomik nedenlerden dolay1 gerceklestirile-
medi.
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Yapilan bir ¢calismada PMKS’li 69 aileden
DNA toplanmis ve genetik incelemes;i yapil-
mustir (8). Bu calismada %45 oraninda AMH
geninde mutasyon bulunmustur, bunun % 52’si
homozigot olarak bildirilmistir. Hastalarin bii-
yiik cogunlugunda dolasimdaki AMH seviyesi-
nin normalde yiiksek olmasi beklenen puberte
oncesi donemde bile oldukca diisiik oldugu
saptanmugtir. Hasta yagi icin normal seviyede
olan AMH diizeyi ile karakterize olan %39 aile-
de AMH tip II reseptér mutasyonu bulunmug-
tur. Mutasyonlarin %48'i homozigot olarak sap-
tanmigtir. Ailelerin %16'sinda ise ne AMH ne
de AMH reseptor genine ait mutasyon buluna-
mamustir, bu grubun AMH siireci veya trans-
diiksiyon kaskadu ile iligkili bilinmeyen genler-
deki mutasyonlara bagl olabilecegi diistinil-
mektedir (1, 5).

PMKS’de diger kriptoorsitik testislerde ol-
dugu gibi testikiiler timorlerde risk artig1 mev-
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