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RESUMEN
El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (SMRKH) es una patología 
congénita caracterizada por aplasia o agenesia de las estructuras que se desarrollan 
en los conductos mullerianos en mujeres genotípica y fenotípicamente normales. 
La prevalencia de este síndrome es incierta. Existen solo dos estudios poblacionales 
que la evalúan. Presentamos dos casos clínicos, en una adolescente y en una adulta 
mayor. Estas pacientes requieren estudios clínicos, epidemiológicos, hormonales 
e imagenológicos por un equipo multidisciplinario que incluya un psicólogo para 
apoyar a la paciente aceptar la situación, así como los planteamientos relacionados 
a cirugías posteriores y las consecuencias en la reproducción.  
Palabras clave. Trastornos del desarrollo sexual, Conductos paramesonéfricos

ABSTRACT
Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome (SMRKH) is a congenital pathology 
characterized by aplasia or agenesis of structures that develop from the mullerian 
ducts in genotypically and phenotypically normal females. The prevalence of this 
syndrome is uncertain. There are only two population-based studies evaluating it. We 
present two clinical cases, in an adolescent and older adult woman. These patients 
require clinical, epidemiological, hormonal and imaging studies by a multidisciplinary 
team that includes a psychologist to support the patient’s acceptance of the 
situation, as well as considerations related to subsequent surgeries and reproductive 
consequences.
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El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (SMRKH) es una pato-
logía congénita caracterizada por la aplasia o agenesia de estructuras 
que se desarrollan de los conductos mullerianos en mujeres genotípi-
ca y fenotípicamente normales(1). Su etiología es desconocida. Estudios 
realizados en grupos familiares sugieren la presencia del componente 
genético en el primer grado(2). Si bien el componente genético del sín-
drome no ha sido estudiado ampliamente(3), los genes más estudiados 
corresponden a HOXA y WNT4, los cuales están implicados en disregu-
laciones de la activación de la sustancia inhibidora mulleriana(4). 

La prevalencia de este síndrome es incierta. Existen solo dos estudios 
poblacionales que la evalúan. El primero, realizado entre 1953 y 1957, 
comunica un caso en cada 10,558 nacimientos femeninos, y el segundo, 
de Finlandia, un caso en 4,961 nacimientos(5). En el Perú no se encuen-
tran estudios de prevalencia del síndrome, pero una serie de 6 casos y 
revisión de la literatura fue publicada en el año 2000(6). 

Respecto a la clasificación del SMRKH, existe el tipo I que se caracteriza 
fundamentalmente por la aplasia útero-vaginal, mientras que el tipo II 
está relacionado con anormalidades extragenitales que, en la mayoría 
de casos, son de tipo renal (30% a 40%), así como, esqueléticos, auricu-
lares o cardíacos en menor porcentaje(3,7).

A continuación, presentamos dos casos clínicos de SMRKH, uno en una 
adolescente de 16 años y otro en una paciente de 44 años, con hallaz-
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gos clínicos similares y que fueron referidas al 
Hospital Nacional Docente Madre Niño San Bar-
tolomé.

Caso 1

Paciente de 16 años, nulípara, procedente de 
Huancavelica, en la sierra centro oeste del país, 
quien no tuvo menarquía y refirió dolor pélvico 
crónico en ciclos de 28 a 30 días desde el inicio 
de su pubertad 4 años antes. El dolor era de tipo 
cólico, de intensidad 8/10, que disminuía con la 
aplicación de analgésicos. En el examen físico 
presentó dolor de moderada intensidad a la pal-
pación profunda en hipogastrio, no irradiado y 
sin signos de irritación peritoneal. El desarrollo 
mamario era Tanner 4 y la distribución del vello 
púbico tipo Tanner 3. En el examen de genitales 
externos se evidenció la ausencia de continui-
dad en el introito vaginal (figura 1), himen de ca-
racterísticas normales, uretra permeable y vulva 
con labios mayores y menores sin alteraciones. 

La paciente fue hospitalizada para estudios. El 
dosaje de hormonas (TSH, T3, T4, LH, FSH, estra-
diol, prolactina y testosterona) estuvo dentro de 
los parámetros normales. Se solicitaron pruebas 
de imágenes que no mostraron anomalías rena-
les ni abdominales. La ecografía pélvica mostró 
una tumoración mixta predominantemente sóli-
da de 57 x 33 x 35 mm en anexo derecho (figura 
2), así como el ovario derecho de 30 x 19 x 20 
mm desplazado a la izquierda, no visualizándose 
el ovario izquierdo. En la resonancia magnética 
nuclear (RMN) se señaló un útero en posición 
intermedia de forma y tamaño normal, con ca-
vidad distendida de 10,4 mm con líquido en su 
interior, pequeños quistes de Naboth a ambos 
lados de la línea media menores de 8 mm, sien-
do las conclusiones de útero en posición inter-
media con serometra y alteración de la morfolo-
gía cervical. El estudio del cariotipo no presentó 
alteraciones cromosómicas (46 XX).

Se realizó una primera intervención con exa-
men bajo anestesia, en la que se reconocieron 
los labios mayores y menores, uretra e himen 
de características normales, pero sin orificio 
himeneal. Al tacto rectal no se palpó el cérvix, 
pero sí el cuerpo uterino de 4 x 4 cm laterali-
zado a la derecha. La laparoscopia diagnóstica 
evidenció la presencia de un esbozo uterino 
de 4 x 4 x 4 cm, ausencia del cuerno izquierdo 
(figura 3), trompa y ovario derecho de 3 x 2 x 1 

cm con un quiste Gardner paratubárico de 2 x 
2 cm, trompa izquierda elongada e hipotrófica 
en su tercio proximal, adherida en su tercio me-
dio a la pared pélvica, y presencia de quiste de 
Gardner adherido a la trompa y ovario izquier-
dos, de 3 x 2 x 1 cm, de aspecto normal. Luego 
de un postoperatorio favorable, fue intervenida 
5 días después por laparotomía para extirpar 
el hemiútero derecho rudimentario distendido 
por hematometra, con salpingectomía bilateral. 
Se halló agenesia del hemiútero izquierdo y los 
ovarios tenían aspecto normal. La paciente evo-
lucionó favorablemente, quedando pendiente la 
cirugía reconstructiva de neovagina.  

La paciente estuvo hospitalizada 2 días, adminis-
trándose analgésicos, y se gestionó su retorno a 
Huancavelica. En el seguimiento por vía telefóni-
ca en los 2 meses siguientes no señaló molestias 
ni incidencias.

Caso 2

Una mujer de 44 años, nulípara, procedente de 
la ciudad de Jauja en la sierra centro del Perú, 
sin menarquia, refirió un dolor pélvico crónico 
en ciclos desde hacía 18 años, además de infer-
tilidad primaria. Hacía 17 años se le realizó en su 
localidad una cistectomía derecha. En el examen 
ginecológico se evidenció la ausencia del canal 
vaginal (figura 4), himen de características nor-
males, uretra permeable y vulva con labios ma-
yores y menores sin alteraciones. 

Se solicitaron pruebas de imágenes que no mos-
traron anomalías renales ni abdominales. En la 
ecografía pélvica se describió hematometra con 
volumen de 38,87 mL, ausencia del cérvix uteri-
no y ovarios hipotróficos (figura 5).

En la resonancia se informó un útero incremen-
tado de volumen con lateralización derecha y 
alteración de su morfología por presencia de ex-
tensa colección líquida que distendía la cavidad 
endometrial y colapsaba el canal cervical, con un 
volumen de 35 mL.

Se realizó examen bajo anestesia, reconocien-
do labios mayores y menores, uretra e himen 
de características normales, vagina de 3 cm de 
profundidad, ausencia del cuello uterino. En la 
apertura de la cavidad se observó adherencias 
parieto-epiploicas múltiples y parieto-uterina 
derecha, cuerno uterino derecho rudimentario 
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Figura 1. Caso 1: genitales externos sin alteraCión. ausenCia de 
Continuidad en el introito vaginal

Figura 4. Caso 2: genitales externos sin alteraCión. ausenCia de 
Continuidad en el introito vaginal

Figura 3. Caso 1: PresenCia del Cuerno uterino dereCho de 4 x 4 x 
4 Cm Con hematometra. ausenCia de hemiútero izquierdo. ovarios 
Presentes de asPeCto normal

Figura 2. Casos 1: tumoraCión mixta anexial dereCha Con Conteni-
do aneCoiCo inFormado Como hematometra

Figura 5. Caso 2: Cuerno uterino dereCho rudimentario de 8 x 6 
Cm Con hematometra en su interior

Figura 6. Caso 2: Cuerno uterino dereCho distendido 6 x 5 x 6 Cm 
Con hematometra. ausenCia de hemiútero izquierdo. ovarios y trom-
Pa izquierda normal. adherenCias Por anteCedente de anexeCtomía 
izquierda.
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de 8 x 6 cm con hematometra de 40 mL, apro-
ximadamente (figura 6), agenesia del cérvix 
uterino, ausencia del cuerno uterino izquierdo, 
ovario y trompa izquierda de apariencia normal, 
ovario y trompa derecha ausente por antece-
dente quirúrgico. 

La paciente estuvo hospitalizada 2 días, con evo-
lución favorable y se le dio de alta médica con 
indicaciones.

Acudió a control luego de una semana de la in-
tervención, para retirar los puntos, sin molestias 
ni incidencias.

dIscusIón

Las características del dolor presentado por am-
bas pacientes son correlatos frecuentes en estos 
casos y se explican porque la paciente no identi-
fica su problema hasta que se percata de la au-
sencia de la menstruación y del dolor asociado, 
comparable con la periodicidad menstrual. Este 
período de aparente normalidad se explica por 
la presencia de un cariotipo normal 46,XX sin al-
teraciones fenotípicas identificables y una fun-
ción ovárica normal(1). En nuestro segundo caso, 
la paciente fue intervenida quirúrgicamente ha-
cía 18 años en el área rural donde vive, por quiste 
anexial complicado probablemente relacionado 
a un quiste endometriósico en el anexo derecho 
como consecuencia de la agenesia cervical que 
impedía la salida del flujo menstrual. No hubo 
estudio de la patologia de fondo de la paciente, 
se volvió a presentar la colección menstrual y se 
formó un hematometra. Esta paciente era casa-
da, tenía aspiraciones de procrear, pero no tuvo 
acceso a un médico especialista para estudio de 
su infertilidad. El dolor cíclico con duración se-
mejante a la de un período menstrual puede ser 
correlacionado con la acumulación hemática in-
trauterina por inexistencia del canal vaginal. 

La publicación de Medina y Rechkemmer(6) en el 
Perú presenta casos con riñón pélvico en herra-
dura o agenesia renal. En nuestros dos casos, la 
ecografía y la resonancia no mostraron hallazgos 
similares. Esta situación se correlaciona con el 

reporte de Nguyen(8) en el que se menciona que 
la resonancia magnética nuclear (RMN) mostró 
un canal vaginal aplásico sin identificación del 
cérvix o del útero; los ovarios y los órganos veci-
nos no evidenciaron anomalías. Dicha serie tam-
poco informó sobre anomalías esqueléticas pre-
sentes, las cuales son frecuentes de acuerdo con 
la literatura, pero no se evidenciaron en nues-
tros casos. Otro aspecto informado frecuente-
mente es la presencia de quistes ováricos(6,8,9). 
En nuestra primera paciente se observó quistes 
de Gardner paratubáricos.

En estos casos, la ecografía tiene un rol orien-
tador fundamental en el estudio no solo gine-
cológico, sino también la evaluación abdominal 
y renal para identificar y describir la estructu-
ra de los órganos sexuales femeninos y buscar 
malformaciones en otros órganos, con mayor 
frecuencia las renales seguidas por las óseas y 
cardiovasculares(9).  Ello permitirá establecer la 
probable clasificación del síndrome. Finalmente, 
la RMN define las estructuras orgánicas en cues-
tión, para preparar el acto quirúrgico. 

En el caso 1, habiéndose confirmado el diag-
nóstico por imágenes con la RMN se planteó la 
alternativa quirúrgica, así como la construcción 
de una neovagina cuando la paciente iniciara 
su vida sexual. Si bien la terapia hormonal pue-
de impedir la menstruación y atenuar el dolor 
cíclico, la presencia de un hemiútero rudimen-
tario derecho y agenesia del hemiútero izquier-
do inclinaron el balance riesgo/beneficio hacia 
la extirpación de las estructuras mencionadas. 
La construcción de una neovagina con procedi-
mientos como los de McIndoe y la vaginoplastia 
intestinal(10) con resultados satisfactorios, aún 
requieren evaluación a largo plazo, quedando 
postergada en nuestra paciente para cuando 
ella decida iniciar su función sexual. En el caso 2, 
la paciente tenia actividad sexual sin molestias, 
a pesar de solo contar con el extremo distal del 
canal vaginal.  

Se debe fomentar la investigación de la preva-
lencia del SMRKH en el Perú, así como el rol de 
los genes involucrados.
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