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Uvod: Agenezija ductus deferensa je retka kongenitalna anomalija u muskoj populaciji koja moZe biti uzrok muske
neplodnosti. Moze se klasifikovati na unilateralnu i bilateralnu ageneziju. Agenezija ductus deferensa se najceS¢e otkriva
tokom evaluacije neplodnosti ili kao slu¢ajni nalaz prilikom hirurSkih zahvata u urogenitalnoj regiji, poput orhidopeksije ili
vazektomije. U pedijatrijskoj populaciji, agenezija ductus deferensa najéeSc¢e se otkriva tokom hirurskih intervencija na
ingvinalnoj herniji, hidroceli ili nespustenom testisu. Agenezija ductus deferensa Cesto je povezana s drugim kongenitalnim
anomalijama, pri ¢emu najvaznije mesto zauzima ipsilateralna agenezija bubrega. Dosadasnje studije povezuju ageneziju
ductus deferensa sa mutacijama u genu za regulator transmembranskog transportera kod cisticne fibroze (CFTR).

Prikaz slucaja: Decak uzrasta 5.5 godina hospitalizovan je radi planiranog operativnog lecenja velike desnostrane hidrocele.
Intraoperativno potvrdeno je prisustvo ogromne hidrocele, te je ucinjena radikalna fenestracija vodene kile. Uzgredno, prilikom
intraoperativne eksploracije funikularne petelike i testisa verifikovane su agenezija ductus deferensa, agenezija desnog
epididimisa i hipoplazija desnog testisa. Zbog navedenog ucinjena je biopsija testisa, a uzorak je poslat na patohistolosku analizu.
Rezultati analize pokazali su da testis odgovara fazi sazrevanja primerenoj za uzrast deteta. Fizikalnim pregledom oba testisa su
opisana kao priblizno jednaka, uobi¢ajene veli¢ine shodno uzrastu deteta, uredno vertikalno polozena u pripadajucem
hemiskrotumu i bez bolne osetljivosti na palpaciju. Obzirom na intraoperativni nalaz agenezije ductus deferensa, uraden je
ultrazvnucni pregled abdomena i testisa. Ultrazvuk je pokazao ageneziju ipsilateralnog (desnog) bubrega, uz kompenzatornu
hipertrofiju levog bubrega. Rezultati genetskog testiranja na mutacije u CFTR genu bili su negativni.

Zakljucak: Agenezija ductus deferensa je izuzetno retka kongenitalna anomalija koja se u pedijatrijskoj populaciji najcesce

otkriva prilikom skrotalne ili laparoskopske hirurgije. Kada se odsustvo ductus deferensa otkrije tokom hiruskog zahvata kod

pedijatrijskih pacijenata, preporucuje se istovremena laparoskopska evaluacija kontralateralnog ingvinalnog kanala. Usled

visoke ucestalosti udruzenosti agenezije ductus deferensa sa drugim kongenitalnim anomalijama urogenitalnog sistema,

kod svih pacijenata sa dijagnostikovanom agenezijom ductus deferensa neophodno je sprovesti ciljani ultrazvuéni pregled

abdomena i urogenitalnog trakta. Obizrom na poznatu povezanost agenezije ductus deferensa sa mutacijama CFTR gena,

trebalo bi razmotriti genetsko tesitranje.

Kljuéne reéi: agenezija ductus deferensa, agenezija bubrega, pedijatrija

Introduction: Agenesis of the ductus deferens is a rare congenital anomaly in the male population that can be a cause of
male infertility. It can be classified as unilateral or bilateral agenesis. Agenesis of the ductus deferens is most commonly
detected during the evaluation of infertility or as an incidental finding during surgical procedures in the urogenital region, such
as orchidopexy or vasectomy. In the pediatric population, agenesis of the ductus deferens is most frequently discovered
during surgical interventions for inguinal hernia, hydrocele, or undescended testis. Agenesis of the ductus deferens is often
associated with other congenital anomalies, with ipsilateral renal agenesis being the most significant. Previous studies have
linked agenesis of the ductus deferens to mutations in the cystic fibrosis transmembrane regulator (CFTR) gene.

Case outline: A 5.5-year-old boy was hospitalized for planned surgery of a large right-sided hydrocele. Intraoperatively, a
massive hydrocele was confirmed, and radical fenestration was performed. During exploration of the spermatic cord and testicle,
agenesis of the ductus deferens, right epididymis agenesis, and right testicular hypoplasia were verified. A testicular biopsy was
done, and the sample showed maturation stage appropriate for the child's age. On physical examination, both testes were
described as approximately equal in size, of usual size for the child's age, normally positioned vertically in the respective
hemiscrotum, and without painful tenderness on palpation. Given the intraoperative findings of agenesis of the ductus deferens,
an ultrasound of the abdomen and testicles was performed, revealing agenesis of the ipsilateral (right) kidney and compensatory
hypertrophy of the left kidney. The results of genetic testing for mutations in the CFTR gene were negative.

Conclusion: Congenital absence of the ductus deferens is an extremely rare anomaly, most often detected in pediatric patients
during scrotal or laparoscopic surgery. If vas deferens absence is found during surgery, simultaneous laparoscopic evaluation of the
contralateral inguinal canal is recommended., Due to the high association of vas deferens agenesis with urogenital anomalies, all
patients diagnosed with this condition should undergo targeted ultrasound of the abdomen and urogenital tract. Given the established
association between vas deferens agenesis and CFTR gene mutations, genetic testing should be considered.
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uvobD

Agenezija ductus deferensa je retka kongenitalna anomalija
u muskoj populaciji koja moZze biti uzrok muske neplodnosti.
Moze se klasifikovati na unilateralnu i bilateralnu ageneziju
(1,2). Unilateralna agenezija ductus deferensa predstavija
najCeSc¢e prepoznatu anomaliju ductus deferensa (3), i javlja
se kod 0,06% do 1% zdrave muske populacije (3,4). Medu-
tim, stvarna prevalencija unilateralne agenezije ostaje neja-
sna, obzirom na to da znaCajan deo mu$karaca moze biti
asimptomatski i oéuvanog fertiliteta (5). Agenezija ductus de-
ferensa se najceS¢e otkriva tokom evaluacije neplodnosti ili
kao slu¢ajni nalaz prilikom hirurSkih zahvata u urogenitalnoj
regiji, poput orhidopeksije il vazektomije (1,5). U pedijatrijskoj
populaciji, agenezija ductus deferensa najéesce se otkriva to-
kom hirurskih intervencija na ingvinalnoj herniji, hidroceli ili
nespustenom testisu (6—8). Agenezija ductus deferensa Ce-
sto je povezana s drugim kongenitalnim anomalijama, pri Ce-
mu najvaznije mesto zauzima ipsilateralna agenezija bubre-
ga. Iz tog razloga, prilikom dijagnostikovanja agenezije duc-
tus deferensa, kljucno je ispitati prisustvo i morfologiju bubre-
ga, kao i status kontralateralnog ductus deferensa, zbog mo-
gucnosti bilateralne agenezije (4,8). Pored toga, anomalije
koje se javljaju u sklopu unilateralne agenezije ductus defe-
rensa obuhvataju anomalije semenskih vezikula i ejakulaci-
onih kanala, kriptorhizam, malrotaciju solitarnog bubrega,
multicistini bubreg, ektopi¢ni bubreg i potkoviCasti bubreg
(5,9). Dosadasnje studije povezuju ageneziju ductus deferen-
sa sa mutacijama u genu za regulator transmembranskog
transportera kod cisticne fibroze (CFTR) (1,10).

PRIKAZ SLUCAJA

Dedak uzrasta 5.5 godina hospitalizovan je radi planiranog
operativnog leCenja velike desnostrane hidrocele. Intraopera-
tivno potvrdeno je prisustvo ogromne hidrocele, te je u€injena
radikalna fenestracija vodene kile. Uzgredno, prilikom intra-
operativne eksploracije funikularne peteljke i testisa verifiko-
vane su agenezija ductus deferensa, agenezija desnog epi-
didimisa i hipoplazija desnog testisa. Zbog navedenog uci-
njena je biopsija testisa, a uzorak je poslat na patohistolodku
analizu. Rezultati analize pokazali su da testis odgovara fazi
sazrevanja primerenoj za uzrast deteta. Fizikalnim pregle-
dom oba testisa su opisana kao priblizno jednaka, uobi¢ajene
veli¢ine shodno uzrastu deteta, uredno vertikalno poloZena u
pripadaju¢em hemiskrotumu i bez bolne osetljivosti na palpa-
ciju. Obostrano je bio prisutan pozitivan refleks kremastera, a
koZa oba hemiskrotuma uredno prebojena. Obzirom na intra-
operativni nalaz agenezije ductus deferensa, uraden je ultra-
zvuéni pregled abdomena i testisa. Ultrazvuk je pokazao age-
neziju ipsilateralnog (desnog) bubrega, uz kompenzatornu hi-
pertrofiju levog bubrega KK dijametra 90 mm x 40 mm, dobro
oCuvanog parenhima, bez znakova dilatacije pijelokaliksnog
sistema. Obzirom na moguéu povezanost agenezije ductus
deferensa sa mutacijama CFTR gena, pacijent je podvrgnut
genetskom testiranju, a rezultati su bili negativni.

DISKUSIJA

Razvoj renalnog i genitalnog sistema tokom embriogeneze
usko je povezan, obzirom na to da oba sistema poticu iz me-
zonefri€nih (Volfovih) kanala (9,11). Ureteralni pupoljak raz-
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vija se iz mezonefriénog kanala tokom 5. nedelje gestacije i
diferencira u ureter, bubreznu karlicu i metanefri¢ne bubrege,
dok proksimalni delovi kanala formiraju reproduktivne struk-
ture poput ductus deferensa i semenskih vezikula (9). Fizicka
separacija renalnog i genitalnog sistema odvija se oko sedme
nedelje gestacije, $to ozna€ava klju¢nu taéku u njihovom raz-
voju (1). Poremecaji u razvoju Volfovog kanala pre ili tokom
formiranja ureteralnog pupolika mogu izazvati malformaciju
celog kanala, $to rezultira agenezijom ductus deferensa i po-
tencijalno ipsilateralnom agenezijom bubrega (1). Kada se
defekt u razvoju dogodi nakon sedme nedelje gestacije, do-
lazi do izolovane agenezije ductus deferensa bez bubreznih
anomalija (8,11). To obja3njava zasto su renalne anomalije,
poput agenezije, ¢eS¢e udruzene sa kongenitalnim unilate-
ralnim odsustvom ductus deferensa nego s bilateralnim od-
sustvom (1). Ova razvojna povezanost ogleda se i u naSem
slu¢aju, gde je kod pacijenta koji je operisan zbog velike hi-
drocele slu¢ajno otkriveno odsustvo ductus deferensa sa de-
sne strane. Postoperativnim ultrazvu¢nim pregledom dodat-
no je potvrdeno odsustvo desnog bubrega uz hipertrofiju le-
vog. Ovi nalazi potvrduju podatke iz literature, prema kojima
se unilateralna renalna agenezija Cesto javlja zajedno sa age-
nezijom ductus deferensa, dok je takva povezanost kod bila-
teralne agenezije reda (1). Patogeneza agenezije ductus de-
ferensa i dalje nije potpuno razjasnjena. Smatra se da genet-
ski ili toksi¢ni faktori igraju klju¢nu ulogu u oste¢enju mezo-
nefriénog kanalskog sistema, ali ostaje nejasno kako se ovi
procesi razlikuju izmedu unilateralne i bilateralne agenezije
ductus deferensa (8).

Dosadasnja literatura dovodi u vezu ageneziju ductus de-
ferensa sa mutacijama u genu za regulator transmembran-
skog transportera kod cisti¢ne fibroze (CFTR). Casals i sa-
radnici navode da 38% pacijenata sa unilateralnom agenezi-
jom imaju mutacije CFTR gena, §to je zna¢ajno manje u od-
nosu na bilateralnu ageneziju gde su mutacije pronadene kod
85% pacijenata (12). Takode, Vohra i Morgantaler ukazuju da
je mutacija CFTR gena bila prisutna kod 25% pacijenata sa
unilateralnom agenezijom (3). Kod naSeg pacijenta sprove-
deno je genetsko testiranje na mutacije CFTR gena poveza-
ne sa cistiénom fibrozom, a rezultati su bili negativni, 3to uka-
zuje da ova mutacija nije doprinela razvoju anomalija u ovom
slu¢aju.

Brojna istrazivanja istiCu povezanost izmedu agenezije
duktusa i drugih kongenitalnih anomalija. Caput epididimisa,
vasa efferentia i testisi razvijaju se odvojeno od mezonefrosa
i stoga nikada nisu pogodeni (8).

Procenat agenezije ipsilateralnog bubrega medu pacijen-
tima sa unilateralnom agenezijom ductus deferensa varira od
26% do 79% u zavisnosti od studije (3,4,8). Medutim, pove-
zanost izmedu anomalija bubrega i mutacija CFTR gena nije
pronadena (3).

Uogena je povecCana prevalencija kriptorhizma i ingvinal-
ne hernije medu pacijentima sa agenezijom ductus deferensa
(3,5,7,11,12).

Lukash i saradnici navode da je odsustvo ductus deferensa
otkriveno kod 3% pedijatrijskih pacijenata sa ingvinalnom her-
nijom, dok Yu i Hong preporu¢uju ispitivanje statusa ductus
deferensa i renalnog sistema kod svih pacijenata sa kriptorhiz-
mom (7,9).

Veca uCestalost anomalije semenih vezikula i ductus eja-
culatoriusa takode je primeéena medu ovim pacijentima
(3,12).
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AbdEINaser i saradnici su u svom istrazivanju primetili da
75,28% agenezija ductus deferensa je praéeno agenezijom
semenih vezikula (5).

Kongenitalne anomalije epididimisa naj¢es¢e se javljaju
u kombinaciji sa agenezijom vas deferensa i seminalnih vezi-
kula, jer sve ove strukture imaju zajednicko poreklo iz mezo-
nefriCnog (Volfovog) kanala (3).

Vohra i Morgantaler navode da caput epididimisa opstaje
u ovim slu€ajevima jer se sastoji od eferentnih kanala i potice
iz genitalnog grebena, dok su corpus i cauda epididimisa iz-
vedeni iz mezonefriénog kanala (3).

AbdEINaser i saradnici u svom istrazivanju navode da je
kod 95,5% pacijenata sa unilateralnom agenezijom ductus
deferensa sa iste strane bio prisutan samo caput epidimisa,
dok je kompletan epidimis zabelezen kod svega 2,25%
pacijenata (5).

Kod naSeg pacijenta potvrdeno je odsustvo corpusa i caude
epididimisa, uz ouvan caput epididimisa, Sto odgovara opisanim
obrascima razvojnih anomalija. Ovakav nalaz ukazuje na znacaj
detaljne evaluacie svih struktura povezanih sa mezonefricnim
kanalom u slu¢ajevima agenzije ductus deferensa.

ZAKLJUCGAK

Agenezija ductus deferensa je izuzetno retka kongenitalna
anomalija koja se u pedijatrijskoj populaciji najée$cée otkriva
prilikom skrotalne ili laparoskopske hirurgije. Kada se odsus-
tvo ductus deferensa otkrije tokom hiruskog zahvata kod pe-
dijatrijskih pacijenata, preporuCuje se istovremena laparo-
skopska evaluacija kontralateralnog ingvinalnog kanala. Ob-
zirom na visoku ucestalost udruzenosti agenezije ductus de-
ferensa sa ipsilateralnom agenezijom bubrega i drugim kon-
genitalnim anomalijama urogenitalnog sistema, kod svih pa-
ciienata sa dijagnostikovanom agenezijom ductus deferensa
neophodno je sprovesti ciljani ultrazvuéni pregled abdomena
i urogenitalnog trakta. Takode, obizrom na poznatu poveza-
nost agenezije ductus deferensa sa mutacijama CFTR gena,
trebalo bi razmotriti genetsko tesitranje kod ovih pacijenata.
Pravovremena dijagnoza i detaljna evaluacija ovih pacijenata
mogu znaCajno doprineti ranom prepoznavanju udruZenih
anomalija i adekvatnom planiranju daljeg pracenja i leCenja.
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