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Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome: 
cause of primary amenorrhea

ABSTRACT

The Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser is a rare condition that 
affects one in every 4,000 women. It is a complex malformation 
that includes vaginal atresia or aplasia with other abnormali-
ties of the Müllerian ducts ranging from absence to rudimentary 
uterus. Transabdominal ultrasound should be performed in first 
instance. Magnetic resonance imaging is a technique that provides 
better sensitivity and specificity than ultrasound diagnosis. The 
treatment must be multidisciplinary with psychological support to 
the patient. For the creation of the neovagina the treatment can be 
divided into nonsurgical as the technique of Frank and Ingram 
with vaginal dilators and surgical techniques as the Abbe-McIn-
doe, Vecchietti, Davydov, Williams vaginoplasty, colpoplastia with 
rectal sigmoid . We report the clinical case of a woman of 17 years 
old with primary amenorrhea and secondary sexual characteristics 
present. Pelvic ultrasound was performed which reported presence 
of hypoplastic uterus. Diagnostic laparoscopy was performed and 
found imperforate hymen, Müllerian small bulbs, normal ovaries 
and salpinges. We performed hymen plasty and since then conser-
vative management has been performer in addition with urogyne-
cology with vaginal dilation therapy and psychological support.

Key words: Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser, Müllerian malfor-
mations.

Level of evidence: IV.

RESUMEN

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser es una entidad 
rara que afecta a una de cada 4,000 mujeres. Es una malformación 
compleja que incluye atresia o aplasia vaginal con otras anormali-
dades de los conductos müllerianos, que van desde la ausencia de 
útero hasta un útero rudimentario. El ultrasonido transabdomi-
nal se debe realizar de primera instancia. La resonancia magné-
tica por imagen es una técnica que provee una mejor sensibilidad 
y especificidad que el diagnóstico por ultrasonido. El tratamiento 
debe de ser multidisciplinario con apoyo psicológico. Para la crea-
ción de la neovagina se puede dividir en no quirúrgico, como los di-
latadores vaginales con la técnica de Frank y la técnica de Ingram, 
y el tratamiento quirúrgico, como la técnica de Abbe-McIndoe, 
Vecchietti, Davydov, la vaginoplastia de Williams y la colpoplas-
tia con recto sigmoides. Se presenta el caso clínico de una mujer 
de 17 años de edad con amenorrea primaria y caracteres sexuales 
secundarios presentes. Se realizó ultrasonido pélvico en donde se 
reportó la presencia de útero hipoplásico. Se realizó laparoscopia 
diagnóstica donde se observó el himen imperforado, pequeños bul-
bos müllerianos, ovarios y salpinges macroscópicamente norma-
les. Se realizó plastia de himen y, posteriormente, se ha estado 
realizando manejo conservador en conjunto con el equipo de urogi-
necología con dilataciones vaginales y terapia psicológica de apoyo.

Palabras clave: Síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser, 
malformaciones mülerianas.

Nivel de evidencia: IV.

INTRODUCCIÓN

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser 
(MRKH) es una malformación de los genitales fe-
meninos. Se reportó por primera vez en 1829, por 
el anatomista Bonn y el fisiólogo Mayer como un 
reporte de caso de una paciente con un útero bipar-
tita. Kussmau (1859) y Rokitansky (1938) reporta-
ron casos similares. Kuester (1910), por primera vez, 
recolectó casos individuales de la literatura en una 
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revisión. Fue en 1961 cuando el conjunto de un útero 
sólido septado rudimentario y una vagina sólida se le 
conoció con el nombre de síndrome de Mayer-Roki-
tansky-Küster por el ginecólogo Hauser, a quien pos-
teriormente se agregó en el nombre del síndome,1 el 
cual se presenta en 1:4,000 recién nacidos femeninos 
como resultado de una interrupción en el desarrollo 
embriológico de los ductos paramesonéfricos en la 
quinta semana del desarrollo.2

El síndrome MRKH se define como la agenesia 
del útero y de los dos tercios superiores de la vagina, 
constituye la segunda causa de amenorrea primaria y 
son pacientes que presentan función ovárica normal, 
cariotipo femenino normal y caracteres sexuales se-
cundarios femeninos.3

La extensión del síndrome es variable. Se han 
descrito variantes anatómicas y funcionales de este 
síndrome como la agenesia cervical en 5%, rema-
nentes uterinos en 33% y agenesia uterina completa 
en 62%.4 Esta malformación ginecológica puede en-
contrarse de manera aislada (tipo 1), pero más fre-
cuentemente se asocia con otras malformaciones no 
ginecológicas (tipo 2) como son: renales, vertebral, 
y en menor grado, auditivas y cardiacas (asocia-
ción MURCS: Müllerian duct aplasia, renal aplasia 
and cervicothoracic somite dysplasia).2 El síndrome 
MRKH se puede dividir en: MRKH típico con sal-
pinges, ovarios y sistema renal desarrollado (47%), 
MRKH atípico con malformaciones renales u ovári-
cas (21%) o asociación MURCS con malformaciones 
esqueléticas, cardiacas, renales y musculares (32%).1

Dentro de las anomalías asociadas se encuentran las 
urinarias, las cuales se pueden llegar a presentar hasta 
en el 40% de los casos, por lo que es común que la pa-
ciente requiera estudios de imagen para descartar estas 
anomalías. Las anomalías más frecuentes son: agenesia 
renal unilateral en 23-28%, riñón ectópico en 7%, riñón 
en herradura e hidronefrosis en 4%. Además, se han re-
portado casos de agenesia renal bilateral con ausencia 
de útero y oviductos en fetos abortados.5

Dentro de las malformaciones esqueléticas (12-
50%), las más importantes son las vertebrales (30-
40%). La malformación vertebral asociada a MURCS 
es la escoliosis (20%), las anomalías vertebrales en 
cuña, fusionadas o asimétricas, la asociación de Klip-
pel-Feil (fusión de 2 vértebras cervicales), y vértebras 
rudimentarias o supernumerarias. En ocasiones, vie-
nen acompañadas de alteraciones en las extremida-
des como clinodactilia, polidactilia e hipoplasia del 
radio, escafoides y trapecio.6

Actualmente, se desconoce la etiología de este sín-
drome. Se cree que puede ser por la activación de la 

sustancia inhibidora mülleriana u hormona antimü-
lleriana la causa de la regresión de los ductos mü-
llerianos y, por lo tanto, a la atresia vaginal y a la 
agenesia uterina.1

Los pacientes que cursan con este síndrome, pue-
den presentar dolor pélvico crónico y se debe de des-
cartar una variante que presenta un útero remanen-
te funcional en el 7-10%, en ese caso será necesario 
extraer los remanentes uterinos por laparoscopia.4

PRESENTACIÓN DEL CASO

Paciente femenino de 17 años de edad que presen-
ta amenorrea primaria. Antecedentes de importan-
cia: escolaridad preparatoria, núbil, telarca a los 12 
años de edad y pubarca a los 12.5 años de edad. An-
tecedente en la madre y abuela materna de menarca 
a los 17 años de edad. Antecedentes personales pa-
tológicos interrogados y negados. Exploración física: 
peso de 58 kilogramos, talla: 1.50 m, con desarrollo 
sexual secundario completo (desarrollo mamario, 
vello axilar y púbico adecuados) y Marshall-Tanner 
IV. A la exploración de genitales externos se observó 
el himen imperforado. Se realizó ultrasonido pélvi-
co en donde se reportó útero hipopolásico con en-
dometrio de características atróficas y ovarios de 
morfología normal, con folículo dominante simple 
de ovario derecho. Se le realizó cariotipo, el cual se 
reportó como 46XX. Se tomó perfil hormonal el cual 
reportó: FSH 4.75 mU/mL, LH 7.04 mU/mL, estra-
diol 65 pg/mL, progesterona 1.66 ng/mL y prolacti-
na 10.73 ng/mL.

La paciente fue programada para realizarle lapa-
roscopia diagnóstica operatoria. Bajo anestesia ge-
neral balanceada en posición de litotomía se revisó 
el introito vaginal, donde se observó el himen im-
perforado, se realizó incisión en cruz llegando a la 
vagina, la cual medía 6 centímetros (Figuras 1 y 2). 
Posteriormente, se colocó un trócar en la cicatriz um-
bilical, se observó que en la cavidad había pequeños 
bulbos müllerianos rudimentarios; los ovarios fueron 
macroscópicamente normales al igual que las salpin-
ges (Figuras 3 y 4).

Se realizó tomografía axial computarizada de ab-
domen y pelvis con medio de contraste, donde se re-
portó ambos riñones de situación, morfología y densi-
dad habituales, con adecuada concentración y elimi-
nación del material de contraste. No hubo dilatación 
de sistemas pielocaliciales en trayectos ureterales; 
no se identificó alguna otra alteración. La vejiga se 
encontró distendida, de paredes regulares, sin lesio-
nes en el interior. Hubo ausencia de visualización del 
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útero, sin otra alteración a nivel pélvico. Por último, 
se descartó alguna alteración renal (Figura 5).

Desde la cirugía, se ha estado realizando manejo 
conservador en conjunto con el equipo de urogineco-
logía con dilataciones vaginales y terapia psicológica 
de apoyo.

Las fotografías presentadas en este manuscrito 
fueron autorizadas por los padres la paciente.

DISCUSIÓN

La amenorrea primaria afecta aproximadamente al 
5% de las mujeres, el síndrome de Mayer-Rokitans-
ky-Küster-Hauser es comúnmente diagnosticado en 
la pubertad en mujeres con adecuado desarrollo de 
caracteres sexuales secundarios, como es el caso de 
la paciente presentada en este caso, de 17 años de 

Figura 1. Se observa el himen imperforado. Figura 2. Se observa la vagina de 6 centímetros con dilatador de Hegar.

Figura 3. Cavidad pélvica con ausencia de útero.
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Figura 4. Bulbo mülleriano izquierdo en la parte superior, ovario y salpin-
ge izquierda sin alteraciones morfológicas.
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edad con desarrollo de caracteres sexuales secunda-
rios Marshall-Tanner IV.

Este síndrome es el menos común, al realizarse el 
diagnóstico de agenesia de cualquiera de las estruc-
turas derivadas de los conductos paramesonéfricos o 
conductos müllerianos (útero, cérvix, 2/3 superiores 
de vagina) en mujeres con un fenotipo, genotipo y es-
tado endocrino normales.7

Para manejar de manera adecuada esta patología, 
se requiere de un diagnóstico correcto. En la batería 
de estudios que se realiza para el diagnóstico, el aseso-
ramiento de las hormonas sexuales es un componente 
básico para verificar si la función ovárica se encuentra 
conservada y con adecuados niveles hormonales, que 
en nuestro caso, se realizó y se reportó dentro de pa-
rámetros normales durante su evaluación inicial. Asi-
mismo, se debe realizar un estudio cromosómico para 
diferenciarlo de otros síndromes que se presentan 
con amenorrea primaria, como en este caso, el cual se 
presenta con un cariotipo 46XX. La laparoscopia es el 
estándar de oro para el diagnóstico de agenesia mü-
lleriana, como se realizó en nuestra paciente, la cual 
mostró ausencia de útero y la presencia de pequeños 
bulbos rudimentarios müllerianos, ovarios y salpin-
ges. El diagnóstico diferencial incluye atresia vaginal 
aislada, el cual se descartó al realizar la laparoscopia 
y observar la ausencia de útero, síndrome de insensi-
bilidad a andrógenos, el cual se descarta con el cario-
tipo 46XX. La presencia de septo vaginal transversal e 
himen imperforado pueden ser distractores como pa-
tología aislada o ser parte de la alteración, tal y como 
ocurrió en este caso al presentar himen imperforado.8

El ultrasonido transabdominal es un método 
simple y no invasivo, y debe realizarse de primera 

instancia en pacientes que se sospeche de atresia 
o agenesia mülleriana. Esta técnica demuestra la 
ausencia de útero entre la vejiga y el recto. Sin em-
bargo, una estructura cuadrangular retrovesical 
puede ser erróneamente identificada como útero 
infantil o hipoplásico; este factor corresponde a la 
lámina vestigial localizada por debajo del repliegue 
peritoneal, situado transversalmente en la cara 
posterior de la vejiga, donde se anclan los ligamen-
tos uterosacros. Las anomalías renales deben ser 
evaluadas durante este rastreo. Se debe de tomar 
en cuenta, al momento de valorar a una paciente 
con sospecha de alteraciones müllerianas, que el 
ultrasonido presenta una sensibilidad para esta 
patología de aproximadamente 44%,9,10 lo cual, 
justifica el que se haya reportado la presencia de 
útero en el ultrasonido realizado previo a su inter-
namiento, probablemente una confusión con un 
bulbo mülleriano rudimentario.

La resonancia magnética por imagen es una técni-
ca que provee una mejor sensibilidad y especificidad 
que el diagnóstico por ultrasonido. Se ha convertido 
en una herramienta esencial para complementar el 
diagnóstico por laparoscopía; tiene una característi-
ca importante que rebasa muchas veces la capacidad 
diagnóstica, tanto del ultrasonido como la laparosco-
pia, ya que define de mejor manera las característi-
cas anatómicas del síndrome de Mayer-Rokitansky-
Küster-Hauser.11 Ésta no se realizó en la paciente 
debido a que, posterior a la laparoscopia diagnóstica, 
no existieron dudas sobre la veracidad del diagnósti-
co de síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser.

El tratamiento debe de ser multidisciplinario, des-
de la atención psicológica hasta la creación de una 
neovagina. Siendo el objetivo tener un canal vaginal 
de tamaño, eje y secreción adecuados para permitir 
las relaciones sexuales.

De primera instancia, se intenta realizar un tra-
tamiento no quirúrgico, siendo éste la dilatación va-
ginal con la técnica de Frank, en la cual se reporta 
un éxito de hasta el 90% y que tiene como ventaja 
ser un tratamiento no invasivo, por lo que se evitan 
las complicaciones quirúrgicas. Se reportó en el es-
tudio de Edmonds y colaboradores, que no existe di-
ferencia estadística en el deseo sexual y satisfacción 
orgásmica entre el grupo con dilatadores y el grupo 
control, pero se reporta una mayor necesidad de uti-
lizar lubricantes para lograr una satisfacción sexual 
en el grupo con dilatadores. La técnica consiste en 
la colocación de dilatadores durante 10-20 minutos, 
aplicando una ligera presión constante tres veces al 
día y se incrementa el tamaño del dilatador hasta 

Figura 5. Tomografía computada con medio de contraste donde se ob-
servan ambos riñones de características morfológicas normales.
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llegar al número 8. El tratamiento se considera un 
éxito al lograr relaciones sexuales sin problemas o 
tener una vagina mayor a 6 centímetros. Otro mé-
todo no quirúrgico es el de Ingram, el cual consiste 
en colocar dilatadores en un asiento de bicicleta ob-
teniendo una alta tasa de éxito, pero presentando 
como desventaja el ser doloroso e incómodo para la 
paciente.12-14

Actualmente, se está iniciando la dilatación vagi-
nal con técnica de Frank, la cual se eligió en conjunto 
con el Servicio de Uroginecología por su alta tasa de 
éxito y pocas probabilidades de complicaciones.

En caso de no conseguir un resultado óptimo, se 
valorará realizar una neovagina de forma quirúr-
gica, dentro de las cuales se encuentran: la técnica 
de Abbe-McIndoe, la cual consiste en la disección 
del espacio entre la vejiga y el recto, posteriormen-
te se realiza una cubierta con un delgado colgajo de 
piel. Para evitar el cierre de la neovagina, se deben 
aplicar dilatadores; las complicaciones se presen-
tan en aproximadamente un 14% y la más común 
es la cicatrización anormal de donde se extrajo el 
colgajo.13,14

Existen otras técnicas como la de Vecchietti, ya 
sea por vía laparoscópica o abdominal, en la cual se 
coloca una oliva de plástico en el orificio vaginal, el 
cual se encuentra conectado a un dispositivo de trac-
ción que se coloca en el abdomen, posteriormente se 
tracciona de 1 a 1.5 cm al día, creando así la neova-
gina. Se ha reportado que presenta una tasa de éxito 
del 98%, así como una adecuada vida sexual.15

En la técnica de Davydov se crea la neovagina con 
peritoneo, corriendo el riesgo de que se presenten 
fístulas vesicovaginales, también cabe mencionar la 
vaginoplastia de Williams y la colpoplastia con recto 
sigmoides, las cuales han reportado una tasa de com-
plicación de hasta el 20%, como son la producción de 
moco, estenosis vaginal, prolapso vaginal, colitis y, de 
forma rara, carcinoma.2,14

Por último, se está estudiando la posibilidad de 
realizar un trasplante de útero, técnica que hasta 
el momento se ha realizado en puercos, donde se ha 
reportado trombosis en los vasos uterinos del sitio 
de anastomosis, de los cuales aún no hay estudios 
a largo plazo. En cuanto al trasplante autólogo de 
útero en ovejas, se ha reportado la presencia de ci-
clos menstruales adecuados en el 50% y de embara-
zo en el 60%. También se han realizado estudios en 
primates, logrando un ciclo menstrual adecuado en 
el 60%, mas no se han reportado embarazos. Úni-
camente, se ha reportado un caso de trasplante de 
útero en humanos, realizado hace 12 años en una 

mujer de 26 años con histerectomía por hemorragia 
obstétrica, reportando una adecuada funcionalidad 
del útero; sin embargo, a los tres meses presentó un 
prolapso uterino, así como trombosis extensa, por lo 
que se realizó histerectomía. Por lo anterior, aún se 
precisan más estudios para que ésta sea una opción 
válida para las pacientes con síndrome de Mayer-
Rokitansky-Küster-Hauser.16

CONCLUSIONES

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser 
es una entidad rara que se deberá sospechar al estar 
ante un caso de amenorrea primaria con caracteres 
sexuales secundarios presentes. Se debe ofrecer un 
tratamiento multidisciplinario con apoyo psicológico, 
ya que presenta un impacto psicológico importante 
en la paciente y su familia.

Por último, el trasplante de útero en pacientes con 
síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser con-
tinúa siendo la última frontera para poder ofrecer la 
posibilidad de embarazo a estas pacientes.
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