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Resumen 

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) comprende una 

malformación congénita y se caracteriza por la ausencia o hipoplasia del útero y las 

trompas de Falopio y atresia vaginal. MRKH es causada por un fallo en el desarrollo 

de los conductos de Müller y produce anomalías uterinas y tubáricas e hipoplasia 

vaginal. Esta malformación ocurre en pacientes con cariotipo 46, XX y su etiología 

aún no ha sido aclarada. Su manifestación clínica típica es la amenorrea primaria y 

el diagnóstico se confirma mediante examen ginecológico, que puede detectar un 

acortamiento del canal vaginal, y mediante exámenes complementarios de ecografía 

y resonancia magnética, que demuestran la ausencia o anomalía de estructuras 

müllerianas. El síndrome se clasifica en tres formas: tipo I, tipo II y tipo III. El tipo I 

está representado por cambios limitados al sistema reproductivo, mientras que los 

tipos II y III implican cambios en los riñones, los huesos y los oídos. A pesar de 

presentar un desarrollo normal de los caracteres sexuales secundarios, el 

diagnóstico imposibilita el embarazo y compromete la vida sexual en casos 

extremos de atresia vaginal. Esta condición desencadena respuestas emocionales, 

como ansiedad y estrés debido al compromiso de la calidad de vida y las 

expectativas del paciente. Por ello, es importante aclararle a la paciente las 

posibilidades de tratamiento, además de la posibilidad de adopción o fecundación 

asistida. La atresia vaginal puede tratarse quirúrgicamente mediante la creación de 

una neovagina, y cada día se avanza en la eficacia del trasplante de útero, que 

permitiría el embarazo. 

Palabras-clave: Anormalidades; Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser; Conductos de 

Muller. 
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Abstract 

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome (MRKH) comprises a congenital 

malformation and is characterized by the absence or hypoplasia of the uterus and 

fallopian tubes and vaginal atresia. MRKH is caused by a failure in the development 

of the Müllerian ducts and produces uterine and tubal anomalies and vaginal 

hypoplasia. This malformation occurs in patients with 46,XX karyotype and its 

etiology has not yet been clarified. Its typical clinical manifestation is primary 

amenorrhea and the diagnosis is confirmed through a gynecological examination, 

which can detect a cut in the vaginal canal, and through complementary ultrasound 

and magnetic resonance examinations, which demonstrate the absence of the 

anomaly of Müllerian structures. The syndrome is classified into three forms: type I, 

type II and type III. Type I is represented by changes limited to the reproductive 

system, while types II and III imply changes in the kidneys, bones and ears. Despite 

presenting a normal development of secondary sexual characteristics, the diagnosis 

precludes embarrassment and compromises sexual life in extreme cases of vaginal 

atresia. This condition triggers emotional responses, such as anxiety and stress due 

to the commitment to the patient's quality of life and expectations. Therefore, it is 

important to clarify the possibilities of treatment for the patient, in addition to the 

possibility of adoption or assisted fertilization. Vaginal atresia can be treated 

surgically through the creation of a neovagina, and each day progresses in the 

effectiveness of uterine transplantation, which would allow it to be embarassed. 

Key words: Abnormalities; Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser; Mullerian ducts. 

 



4 

 

1. Introducción 

El desarrollo normal del aparato reproductor femenino depende de la 

completa interacción entre factores genéticos, hormonales y ambientales para la 

adecuada diferenciación de las vías müllerianas y wolffianas, además del seno 

urogenital. Las alteraciones en este equilibrio pueden dar lugar a un amplio espectro 

de anomalías del tracto reproductivo que incluyen himen imperforado, tabique 

vaginal, atresia vaginal, agenesia vaginal, fusión incompleta de los conductos de 

Müller y aplasia de Müller (1). 

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH) afecta 

aproximadamente a 1/4.000-10.000 mujeres nacidas vivas (2), siendo la segunda 

causa más común de amenorrea primaria, después de la disgenesia gonadal (3). Es 

una de agenesia mülleriana caracterizada por atresia vaginal, anomalías uterinas y 

tubáricas, que pueden incluir ausencia o hipoplasia. Las pacientes tienen cariotipo 

46 XX y características sexuales secundarias normales, ya que los ovarios están 

presentes y funcionando, pero no hay menstruación (4).  

El diagnóstico generalmente se realiza con base en la queja de amenorrea 

primaria o intentos fallidos de establecer el coito, y afecta íntimamente la calidad de 

vida de las portadoras, debido a la imposibilidad de tener relaciones sexuales plenas 

y la infertilidad (2). 

El síndrome se presenta en tres formas, clasificadas según la afectación de 

estructuras distintas al sistema reproductivo. El síndrome típico, tipo I, está 

representado por cambios restringidos al sistema reproductivo. El segundo, tipo II, 

es un síndrome atípico, en el que se presentan asimetría en el remanente uterino y 
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anomalía de las trompas uterinas. Esta forma puede estar asociada con 

enfermedades de los ovarios, anomalías congénitas de los riñones, los huesos y los 

oídos. Un tercer tipo, denominado MURCS, involucra hipoplasia o aplasia utero 

vaginal, malformaciones renales, óseas y cardíacas (3). 

Las malformaciones renales que se pueden encontrar son agenesia 

unilateral, riñón en herradura, hipoplasia renal, riñones ectópicos e hidronefrosis. 

Las malformaciones óseas se producen principalmente en las vértebras, siendo las 

más comunes la fusión de las vértebras, especialmente las cervicales, el síndrome 

de Klippel-Feil y la escoliosis. Los cambios cardíacos y digitales, como la sindactilia 

y la polidactilia, son más raros que los anteriores (4).  

La etiología sigue siendo desconocida, sin embargo, el aumento de casos en 

grupos familiares resalta la hipótesis de una causa genética (5). 

En este reporte presentamos el caso de una paciente de 44 años, quien 

presentó amenorrea primaria y características sexuales secundarias normales, se le 

realizó investigación clínica ecográfica y se inició tratamiento conservador con 

buenos resultados hasta la fecha. 
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2. Reporte de Caso clínico 

Paciente NFC, sexo femenino, nacida el 30/09/1980 de 44 años, brasileña 

nacida en la ciudad de Minaçu, Goiás, actualmente residente en la ciudad de Porto 

Velho, en el estado de Rondônia, trabaja como costurera por cuenta propia.  Fue 

diagnosticada con el síndrome de Rokitanski a los 17 años, donde refería ausencia 

de menarquia en su adolescencia hasta los 16 años mediante una ecografía intra 

vaginal realizada en 1997 en el estado de Rondônia. La ecografía reveló que no 

tiene útero y presenta atresia del canal vaginal, por lo que mide sólo 4 centímetros 

de largo. La paciente manifiesta que no ha presentado sangrados ni otras y además 

refiere que siempre son muy difíciles y dolorosas sus relaciones sexuales. 

En este entonces el ginecólogo de salud pública diagnosticó el síndrome de 

Rokitansky y en ese momento recomendó que la paciente se sometiera a una 

cirugía de construcción del canal vaginal como forma de tratar el síndrome, sin 

embargo, esto no fue aceptado por la paciente que decidió investigar más a fondo el 

síndrome y sus tratamientos. 

Después de 15 años, la paciente encontró una red de apoyo de otras 

pacientes que tienen el mismo síndrome del que ella todavía forma parte hoy. Y en 

esta misma red de apoyo, la paciente conoció un método de tratamiento 

conservador que consiste en fisioterapia con dilatadores vaginales, en el que la 

paciente hace ejercicios y va progresando paulatinamente. La paciente optó 

entonces por la fisioterapia y la puso en práctica, la cual resultó muy satisfactoria, 

logrando que la paciente tuviera una dilatación del canal vaginal de 4 a 14 

centímetros a los 6 meses de tratamiento sin tener que recurrir a métodos de corte, 

incluso logrando tener relaciones sexuales satisfactorias y sin dolor. 
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3. Discusión 

 Counseller, en 1948, atribuyó a Mayer (1829), Rokitansky (1838) y Kuster 

(1910) la autoría de la descripción detallada de un síndrome caracterizado por la 

presencia de un útero rudimentario, con una vagina corta. Hauser y Schreiner, en 

1959, estudiaron 21 casos y propusieron denominar a la malformación Rokitansky-

Kuster-Hauser, a pesar de no seguir la cronología de los hechos. Otros autores, sin 

embargo, prefieren denominarlo síndrome de Mayer-Roktansky-Kuster. El síndrome 

de Rokitansky es con diferencia la entidad que más comúnmente se asocia a 

agenesia vaginal, total o parcial (6) lo cual concuerda con lo encontrado en nuestro 

país en el presente reporte de caso clínico.  

El síndrome MRKH pertenece a la Clase 1 (anomalías de la conducta de 

Müller) de la clasificación de malformaciones útero vaginales y ausencia de 

hipoplasia extrema del útero, o manchas rudimentarias ubicadas en las paredes 

laterales de la pelvis. Su causa aún se desconoce. Se considera probable que el 

síndrome responda a una etiología poligénica multifactorial que altera el desarrollo 

mülleriano entre las semanas 4 y 12 del embarazo (7). Las investigaciones en busca 

de mutaciones genéticas no han arrojado resultados convincentes. Zenteno et al. 

Investigaron mutaciones activadoras de la hormona antimülleriana (AMH) y su 

receptor en mujeres afectadas, y no encontraron diferencias comparándolas con 

mujeres normales (7). 

MRKH es causada por un fallo en el desarrollo de los conductos de Müller y 

produce anomalías uterinas y tubáricas e hipoplasia vaginal. Esta malformación 

ocurre en pacientes con cariotipo 46,XX y su etiología aún no se ha aclarado, 

aunque la evidencia indica una causa genética probable. La presentación clínica 
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típica es la amenorrea primaria y el diagnóstico se confirma mediante examen 

ginecológico, que puede detectar un acortamiento del canal vaginal, y mediante 

exámenes complementarios de ecografía y resonancia magnética, que demuestran 

la ausencia o anomalía de las estructuras müllerianas. El síndrome se clasifica en 

tres formas: tipo I, tipo II y tipo III. El tipo I está representado por cambios limitados 

al sistema reproductivo, mientras que los tipos II y III implican cambios en los 

riñones, los huesos y los oídos (8). 

MRKH se caracteriza por aplasia congénita del útero y los dos tercios 

superiores de la vagina en mujeres con cariotipo normal y características sexuales 

secundarias, con una incidencia de 1:4.500 niñas (9).  

MRKH puede presentarse de forma aislada (tipo I) o asociado a 

malformaciones renales, vertebrales y, en algunos casos, defectos cardíacos o 

auditivos, configurándose MRKH tipo II o asociación con MURCS, cuyo mnemónico 

significa aplasia/hipoplasia mülleriana (MU), malformación renal (R) y displasia 

cervico torácica (CS), con una incidencia de 1:50.000 niñas (10).  

La ausencia de los dos tercios proximales de la vagina y la ausencia o 

hipoplasia del útero se presenta en el 96% de los casos, agenesia unilateral o 

ectopia de uno o ambos riñones (88% de los casos); También se pueden encontrar 

hidronefrosis y riñón en herradura. Las anomalías esqueléticas, como el defecto 

vertebral, que afecta el segmento cervical y/o torácico, especialmente entre C5-T1, 

ocurren en el 80% de los casos, así como asimetría, fusión de vértebras o vértebras 

en cuña, escoliosis y anomalía de Klippel-Feil (fusión de vértebras cervicales). 

Existe un reporte en la literatura de malformación de la unión occipito-atlanto-axial, 

causando hiperostosis anquilosante vertebral senil en un adolescente con MURCS, 
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con aparición temprana de limitaciones en la movilidad de la cabeza asociada a 

rigidez significativa a lo largo de la columna (9). Entre los menos frecuentes 

defectos, Hay anomalías auditivas y cardíacas, cuya gravedad varía (11). 

La presentación clínica típica es la amenorrea primaria, acompañada o no de 

calambres cíclicos, en una adolescente con características sexuales secundarias 

compatibles con su edad, sin signos de virilización. El examen ginecológico puede 

detectar ausencia del canal vaginal o acortamiento de la vagina (12).  

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser, debido a los cambios 

anatómicos que lo caracterizan, genera ansiedad y consecuencias psicológicas y 

afecta la calidad de vida de los pacientes, por lo que debe tener un abordaje 

multidisciplinario (13). 

El diagnóstico del síndrome de Rokitansky generalmente se realiza 

evaluando a una adolescente con menarquia retrasada o amenorrea primaria. Las 

pruebas de imagen, como la ecografía y la resonancia magnética, asociadas o no a 

laparoscopia, son necesarias para determinar las características anatómicas del 

síndrome. La ecografía es la primera prueba que se solicita. Este examen puede 

revelar la ausencia del útero entre la vejiga y el recto (14).  

La lámina vestigial, cuando se encuentra en la ubicación habitual del útero, 

puede confundirse con éste. Aún se pueden observar anomalías renales cuando 

existe el síndrome tipo II (14). 

La resonancia magnética es el método de imagen que presenta mayor 

sensibilidad y especificidad en la valoración del síndrome, no sólo porque permite 

realizar imágenes multiplanares, sino también porque permite obtener secuencias 
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con saturación grasa. Permite una buena definición de cambios anatómicos como la 

agenesia uterina, además de la evaluación del ovario, la vagina y anomalías 

asociadas (15). 

La laparoscopia sólo está indicada cuando la evaluación mediante los dos 

métodos anteriores es insatisfactoria y es posible, a través de este acto, trazar un 

abordaje terapéutico. Tras el diagnóstico del síndrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-

Hauser se debe realizar una investigación clínica para identificar posibles 

malformaciones asociadas (16). 

El diagnóstico final es la asociación de los hallazgos de estos métodos con el 

cariotipo. El diagnóstico diferencial debe realizarse con otras situaciones en las que 

la paciente presenta amenorrea primaria y características sexuales secundarias 

desarrolladas, como ausencia congénita de útero y vagina, atresia vaginal aislada 

con síndrome de insensibilidad a los andrógenos y tabique vaginal transverso con 

himen imperforado (11, 17). 

La agenesia vaginal fue descrita por primera vez en 1572 por Realdus 

Colombus (18) y el primer ensayo de cubrir la neocavidad con un fino injerto de piel 

fue realizado en 1898 por Abbé, posteriormente popularizado por McIndoe (18). 

Desde la descripción del síndrome MRKH se han descrito numerosas opciones 

terapéuticas (quirúrgicas o no) con el objetivo de crear una cavidad en el espacio 

entre la vejiga y el recto, que simule la cavidad vaginal con ancho y largo capaz de 

proporcionar un coito satisfactorio para ambos, la mujer y su pareja. 

 En 1938, McIndoe y Bannister propusieron el uso de un injerto de piel 

abdominal para cubrir la neovagina y describieron el procedimiento en el que se 

basan la gran mayoría de técnicas de neovaginoplastia utilizadas actualmente. Dada 
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la morbilidad en la zona donante y el riesgo potencial de infección y necrosis del 

injerto (1,18), se han probado numerosas variantes de la técnica de McIndoe y 

Bannister, utilizando injertos de piel de otras localizaciones e incluso de abdomen, 

peritoneo pélvico, miocutáneo, mucosa oral y derivados biosintéticos (19). 

El tratamiento anatómico recomendado es la creación de una neovagina, 

quirúrgica o no, que pueda permitir a estas pacientes tener una vida sexual normal 

(3). Cuando se elige la vía quirúrgica, se pueden eliminar los restos uterinos, con el 

objetivo de prevenir futuras endometriosis (3). 

El Congreso Americano de Ginecólogos Obstetras (ACOG) considera la 

opción cerrada de la dilatación vaginal como tratamiento de primera línea (20). Este 

tratamiento fue descrito por Frank en 1938 (20). Frank observó la facilidad de 

obtener un túnel mediante disección digital, impetrouque debido a la elasticidad de 

la mucosa del introito vaginal sería posible crear una vagina mediante la técnica de 

aplicar presión desde el tabique entre la vagina y el recto con un tubo de vidrio. 

Actualmente se utilizan moldes vaginales acrílicos (20). 

 El protocolo propuesto por Frank consiste en realizar ejercicios diarios con 

un molde rígido, donde la paciente ejercerá presión en dirección craneal del introito 

vaginal hasta el punto de sentir molestias sin dolor, los ejercicios se realizan de uno 

en uno a dos veces al día por un período de 15 minutos (12). La técnica 

conservadora tiene ventajas sobre el procedimiento sangriento, ya que implica 

mínimas complicaciones, no hay alto riesgo de infecciones, además está el hecho 

de que es un tratamiento de bajo costo con una alta tasa de éxito, por otro lado, los 

resultados se logran lentamente, lo que resulta en un gran número de abandonos 

durante el tratamiento debido a factores sociales y psicológicos involucrados en el 
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proceso. El tratamiento quirúrgico sólo debe considerarse cuando el método es 

adecuado. En caso de fracaso del tratamiento franco o en casos de agenesia total 

de la vagina, es importante enfatizar que la motivación de la paciente y su salud 

psicológica estarán relacionadas con los resultados, por lo que el tratamiento 

sangriento puede considerarse una opción en los casos en que la paciente se 

muestre adversa al tratamiento conservador (19).  

Actualmente las técnicas quirúrgicas más utilizadas son: Operación Indoe 

MC, Operación Wartho – Sheares – Gerorge, Operación Vecchieti, Colpoplastia 

Sigmoidea, considerando la experiencia del cirujano para elegir el mejor método, 

cada una tiene ventajas y desventajas respecto a la otra. Independientemente de la 

técnica utilizada, se debe informar a la paciente que la neovagina quirúrgica también 

implica el uso de moldes vaginales postoperatoriamente para mantener una vagina 

funcional (20). 

La técnica quirúrgica de neovaginoplastia con piel de tilapia del Nilo (PTN) 

reveló buenos resultados anatómicos y funcionales. Es un material más accesible y 

de bajo coste que puede sustituir a los injertos de piel, así como a otros materiales. 

La tilapia del Nilo se encuentra fácilmente en los embalses y, incluso con la 

preparación para la descontaminación y la irradiación, no encarece demasiado el 

proceso, lo que hace que el PTN sea más viable que otros materiales sintéticos. El 

papel de PTN parece ser el de un andamio que estimula la proliferación de nuevo 

epitelio vaginal en pacientes con MRKH. Se deben realizar más estudios para 

demostrar que la PTN es una opción relevante en el arsenal terapéutico de MRKH, 

mejorando la calidad de vida de los pacientes y produciendo un impacto financiero y 

social significativo para el sistema de salud (20). 
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Se debe incentivar a las pacientes que deseen tener hijos a adoptar y 

presentarles la posibilidad de tener hijos biológicos a través de la técnica de 

reproducción asistida, ya que, al tener ovarios funcionales, estas mujeres producen 

óvulos normales (21).  

Incluso con los recientes avances en el manejo de este síndrome, su 

diagnóstico tiene un importante impacto psicológico y en la calidad de vida de las 

pacientes, debido a la imposibilidad de menstruar y quedar embarazada. El estrés 

provocado por el diagnóstico puede aliviarse mediante tratamientos quirúrgicos o no 

quirúrgicos, el paso del tiempo, asesoramiento, apoyo familiar y grupos de ayuda 

(22). 

4. Conclusiones y recomendaciones 

En este trabajo se presentó un relato de caso de una paciente con síndrome 

MRKH, donde, a pesar de presentar un desarrollo normal de los caracteres sexuales 

secundarios, el diagnóstico trajo consigo la imposibilidad de embarazo y el malestar 

en la vida sexual debido a su atresia vaginal, mismo con el tratamiento conservador 

y la fisioterapia vaginal.  

Esta condición desencadenó respuestas emocionales, como ansiedad y 

estrés debido al compromiso de la calidad de vida y las expectativas de la paciente. 

Por ello, es importante aclararle a la paciente las posibilidades de tratamiento, 

además de la posibilidad de adopción o fecundación asistida. La atresia vaginal se 

puede tratar quirúrgicamente creando una neovagina y cada día se avanza en la 

eficacia del trasplante de útero, que permitiría el embarazo. 

El Síndrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Haus involucra la malformación de 
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las estructuras reproductivas femeninas y compromete la salud emocional del 

paciente, cuya calidad de vida y expectativas se ven afectadas, ante esto, un 

abordaje multidisciplinario es diferencial al momento del diagnóstico y tratamiento. 

El impacto psicológico del diagnóstico es inmenso para las adolescentes y 

sus padres. La imposibilidad de realizar un embarazo por falta de útero es el 

aspecto más difícil de aceptar. Estos pacientes deben ser controlados, asesorados y 

contenidos por personal con experiencia en esta patología.  

Es recomendable realizar una consulta psicoterapéutica antes de proceder a 

la cirugía vaginal. Por todo ello, el diagnóstico precoz del problema es ideal y, en 

este sentido, es fundamental que el pediatra lo investigue, a través de su 

conocimiento del síndrome y de su comprensión de la cronología y progresión del 

desarrollo puberal normal. 

Finalmente, para ir terminando queremos destacar que el síndrome de 

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH) es una condición congénita compleja que, 

aunque poco frecuente, tiene un impacto significativo en la salud física, emocional y 

psicológica de las pacientes afectadas como se demostró en el presente caso 

clínico. Este reporte de caso además resalta la importancia de un diagnóstico 

temprano y preciso, así como de un enfoque multidisciplinario en el manejo de la 

condición. Creemos que la colaboración entre ginecólogos, endocrinólogos, 

psicólogos y especialistas en medicina reproductiva es fundamental para abordar 

los desafíos médicos y emocionales asociados con el MRKH, lo ideal sería poner en 

practica esto en nuestros hospitales públicos de la región. 

El caso presentado subraya la necesidad de concienciar a la comunidad 

médica y a la sociedad en general sobre esta condición, fomentando un entorno de 
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apoyo y comprensión para las pacientes. Además, se destaca el papel clave de las 

opciones terapéuticas disponibles, como los tratamientos quirúrgicos reconstructivos 

y las técnicas de reproducción asistida, en mejorar la calidad de vida y las 

oportunidades reproductivas de las mujeres afectadas. 

Finalmente, este caso resalta la importancia de continuar la investigación 

sobre el MRKH para profundizar en su etiología, fisiopatología y manejo. Un mayor 

conocimiento podría conducir a estrategias terapéuticas más personalizadas y 

eficaces, mejorando así los resultados clínicos y el bienestar de las pacientes. 
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