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Entre las causas más frecuentes de amenorrea 
primaria se encuentran la disgenesia gonadal y la 
aplasia mülleriana. La agenesia de los conductos 
de Müller puede presentarse en forma aislada o 
acompañarse de anomalías en varios aparatos y 
sistemas y ocasionalmente formar parte de síndromes 
reconocidos con anomalías múltiples, tales como, 
el síndrome TAR (trombocitopenia más aplasia 
radial), síndrome Roberts, síndrome Bardet-Biedl, 
síndrome McKusick-Kaufman, síndrome AL-Awadi, 
síndrome Fascio-Auriculo-Vertebral, síndrome Wolf-
Hirschhorn, entre otros (1).  Por tanto, se recomienda 
la evaluación integral y oportuna de las pacientes con 
este tipo de defecto (2,3), para detectar y clasificar las 

alteraciones asociadas (4) y así realizar el diagnóstico 
adecuado que permita el asesoramiento a la paciente y 
al grupo familiar acerca de la patogénesis, pronóstico, 
opciones terapéuticas, medidas preventivas y riesgo 
de recurrencia.  

Como parte de la agenesia de los conductos de 
Müller, el síndrome Mayer-Rokitansky-Küster-
Hauser (MRKH) clínicamente se caracteriza por 
ausencia o hipoplasia congénita de trompas uterinas, 
útero y agenesia de los dos tercios superiores de 
la vagina, en pacientes femeninas que presentan 
amenorrea primaria, características sexuales 
secundarias normales y cariotipo 46,XX (5). Este 
síndrome generalmente se acompaña de otras 
anomalías (53 %-64 %) que comprometen el aparato 
urinario (15 %-40 %) (3,6) y el sistema esquelético 
(10 %-28 %) (3,7), entre otras. 
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