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Resumen

El síndrome de Rokitansky es una malformación 

uterina muy poco frecuente que se presenta 

con amenorrea primaria. Su diagnóstico y trata-

miento no siempre es fácil para el médico clí-

nico por lo que el objetivo es presentar un ca-

so clínico de una paciente con este síndrome, 

su diagnóstico, tratamiento y revisión de la lite-

ratura.

Caso clínico: paciente de 20 años, sin antece-

dentes personales a destacar. Nuligesta. Con-

sulta en primer nivel de atención por amenorrea 

primaria y se realiza diagnóstico de anomalía 

mülleriana a expensas de útero hipoplásico. Se 

comenta diferentes opciones de tratamiento y 

cuál se aplicó en este caso.  

Conclusiones: cuando nos enfrentamos a una 

paciente con amenorrea primaria es fundamen-

tal descartar las malformaciones del aparato 

genital ya que es la segunda causa de ameno-

rrea primaria luego de las disgenesias gonada-

les. 

Palabras claves: anomalías müllerianas, ame-

norrea primaria.

Abstract

Rokitansky syndrome is a very rare uterine mal-

formation that presents with primary amenor-

rhea. Its diagnosis and treatment is not always 

easy for the clinical doctor, so the aim is to pres-

ent a clinical case of a patient with this syn-

drome, its diagnosis, treatment and review of 

the literature.

Clinical case: 20-year-old patient, with no no-

table personal history. Nuligesta. Consultation 

at the first level of care for primary amenorrhea 
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and a diagnosis of Müllerian Anomaly is made 

at the expense of a hypoplastic uterus. Differ-

ent treatment options and which one was per-

formed in this case are discussed.

Conclusions: When faced with a patient with 

primary amenorrhea, it is essential to rule out 

malformations of the genital tract since it is the 

second cause of primary amenorrhea after go-

nadal dysgenesis.	

Key words:  Müllerian abnormalities, primary 

amenorrhea.

INTRODUCCIÓN

Las anomalías uterinas así como las vagina-
les, proceden de mecanismos embriológicos 
muy diversos. Se pueden clasificar en tres ti-
pos: aplasias müllerianas, trastornos de la 
fusión de los conductos de Müller y trastor-
nos de la reabsorción del tabique inter mü-
lleriano (Figura 1).

En esta revisión nos limitaremos a las 
aplasias müllerianas. 

El síndrome de Mayer-Rokitansky-Küs-
ter-Hauser es una aplasia mülleriana bilate-
ral parcial y simétrica que se caracteriza por 
presentar, ovarios y trompas normales, úte-
ro reducido a dos cuernos rudimentarios 
unidos por un repliegue peritoneal, vagina 
aplásica y habitualmente lesiones de aspec-
to simétrico.1,2

Existen formas atípicas del síndrome de 
Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser. Las for-
mas simétricas, son poco frecuentes y ana-
tómicamente puede tratarse de una aplasia 
subtotal con falta de los cuernos rudimen-
tarios o de una aplasia menos marcada con 
persistencia de cuernos voluminosos y cana-
liculados. Por otra parte las formas asimétri-
cas, en un lado son iguales al síndrome de 
Rokitansky y en el otro presentan una apla-
sia subtotal o menos marcada.1,2

Figura 1.

Grimbizis GF et al. Hum Reprod 2013;28(8):2032.
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El principal motivo de consulta es por 
amenorrea primaria que puede estar o no 
acompañado de dismenorrea, aunque un 
número no menor puede consultar por difi-
cultad en las relaciones sexuales.1,2

Este síndrome se asocia frecuentemente 
con anomalías urinarias, por lo que en la va-
loración inicial debe incluirse la ecografía del 
aparato urinario.1,2 Además también se pue-
de asociar con anomalías óseas, sobre todo 
de la columna vertebral, por lo que se debe 
incluir también radiografía de columna.1,2

CASO CLÍNICO 

Paciente de 20 años, sin antecedentes per-
sonales a destacar, nuligesta. Consulta en 
centro de primer nivel de atención por ame-
norrea primaria.

Como antecedente de la enfermedad ac-
tual presentaba dicha sintomatología desde 
los 16 años, con múltiples consultas, no ha-
biéndose realizado el diagnóstico correcto. 
Inicio de relaciones sexuales a los 14 años, 
destacando que nunca presentó dispareu-
nia así como tampoco historia de dismeno-
rrea.

A la exploración física presenta caracte-
res sexuales secundarios normales, con un 
estadio de Tanner V acorde para su edad, 
mamas normales, vulva con labios, introito, 
clítoris y meato urinario de aspecto normal. 
Abdomen sin visceromegalias. 

A la especuloscopia, vagina mucosa nor-
mal, sin tabiques, se destaca la ausencia de 
cérvix uterino. Al tacto vaginal, capacidad 
vaginal normal, longitud de 7 cm, no tratán-
dose útero ni ovarios en fondo vaginal. 

Con planteo de anomalía mülleriana se 
solicitaron los siguientes estudios paraclíni-
cos necesarios para confirmar el diagnósti-
co. 

Se realizó ecografía transvaginal que ob-
servaba por encima de la vagina estructura 
ecogénica de 29 x 18 x 28 mm que podría co-
rresponder en el contexto clínico a un útero 
hipoplásico, no observando claramente cér-
vix uterino, así como tampoco cavidad endo-
metrial. Ambos ovarios estaban presentes 
con aspecto poliquístico (Figura 2).

Se realizó ecografía de aparato urinario, 
ésta no evidenció alteraciones. 

Se realizó resonancia magnética, que no 
identificó útero. 

Figura 2

Útero rudimentario ecografía transvaginal con gel transductor
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Tampoco identificó hemi úteros rudimen-
tarios. Se evidenciaron ovarios de morfolo-
gía normal. No se identificaron alteraciones 
vaginales, tampoco se identificaron altera-
ciones a nivel de aparato urinario, riñón y 
vías excretoras normales (Figura 3).  

Además se realiza radiografía de columna 
lumbar con resultado normal. 

De la analítica en sangre se dosificó, FSH 
y estradiol con resultado normal. Función re-
nal normal. 

Para concluir con la valoración se reali-
zó laparoscopia diagnóstica, confirmando la 
presencia de agenesia uterina, evidenciando 
la presencia de hemi úteros rudimentarios, 
trompas de Falopio con fimbrias de aspec-
to fibrótico. Ambos ovarios de aspecto habi-
tual (Figura 4). 

DISCUSIÓN 

Se define amenorrea como la ausencia de 
sangrado menstrual durante 90 días o más. 

Constituye la manifestación clínica de un 
trastorno subyacente. 

Se clasifican según el momento de su pre-
sentación en primaria o secundaria. 

Amenorrea primaria se define como la 
ausencia de menstruación a los 16 años en 
presencia de caracteres sexuales secunda-
rios normales o cuando la menstruación no 
se ha producido a los 14 años en ausencia de 
caracteres sexuales secundarios. 

El 60% son causadas por anomalías ge-
néticas que afectan el desarrollo genital, el 
40% restante son por trastornos endocrino-
lógicos. 

Por otra parte, la amenorrea secundaria, 
se define como la ausencia de la menstrua-
ción por un período superior a 6 meses en 
una paciente que ya ha tenido menstruacio-
nes.3 Su incidencia es del 0,7%. 

Cualquier alteración en el eje hipotálamo-
hipófiso-gonadal puede ser causa tanto de 
amenorrea primaria como secundaria.3

Las anomalías müllerianas se definen co-
mo malformaciones uterinas congénitas que 
surgen del desarrollo inadecuado de los con-
ductos müllerianos. Estas pueden tener una 
variedad de presentación clínica que va de 

Figura 4

Laparoscopia diagnóstica

Figura 3
A - Vagina con gel transductor 
B - Vejiga 
C - Útero rudimentario
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asintomático a pérdida del embarazo en el 
primer y segundo trimestre, mala presenta-
ción fetal, desprendimiento de placenta, res-
tricción de crecimiento intrauterino, disme-
norrea, dispareunia y dolor pélvico crónico.4

La agenesia de Müller, también conocida 
como aplasia de Müller, síndrome de Mayer-
Rokitansky-Küster-Hauser, agenesia vaginal, 
tiene una incidencia de 1 por 4500-5000 mu-
jeres.5 Es causada por el insuficiente desa-
rrollo embriológico de los conductos de Mü-
ller que como resultado podemos encontrar 
agenesia o atresia del tercio distal de la vagi-
na, el útero o ambos. 

Los ovarios, dado el desarrollo embrio-
lógico diferente, son típicamente normales 
en estructura y función, explicando el desa-
rrollo normal de los caracteres secundarios, 
aunque pueden encontrarse en ubicaciones 
no habituales. 

La asociación con malformaciones uro-
genitales se debe al desarrollo embriológico 
de los conductos de Müller. (Ian y Mesonéfri-
co).4 Dato de gran importancia en el manejo 
inicial (Figura 5).

El motivo de consulta más frecuente en 
las pacientes que presentan agenesia mülle-
riana es la amenorrea primaria. Presentan-
do desarrollo mamario, vello corporal y ge-
nitales externos normales, así como estatu-
ra normal. 

La vagina está presente como pequeña 
cavidad rasante o puede ser normal con au-
sencia de cuello uterino en el fondo de es-
ta, como es el caso de la paciente analizada.

En pacientes que se presentan con ame-
norrea primaria y vagina inferior acortada, 
los diagnósticos diferenciales incluyen, obs-
trucción vaginal y anomalías uterinas, en-
tre ellas himen imperforado, tabique vaginal 
transversal o atresia cervical.6

Las pacientes que presentan cariotipo 45 
XY con fenotipo de XX, pueden consultar por 
amenorrea primaria, pueden presentar au-
sencia de útero e incluso el síndrome de in-
sensibilidad a los andrógenos.6

La evaluación inicial de estas pacientes 
incluye, pruebas de laboratorio que com-
prenden determinación de testosterona li-
bre, FSH y estradiol. 

Figura 5  

a. Migración de los conductos paramesonéfricos7          

b. Desarrollo de mesonefro y paramesonefro7

Imagen extraída de: Revisión pictográfica de las anomalías de los conductos de Müller por resonancia magnética. 
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Además imágenes, resonancia magnética 
(RM), ecografía ginecológica y ecografía de 
aparato urinario.6

La RM es una herramienta fundamental 
en la evaluación de la anatomía útero-va-
ginal y en el diagnóstico no invasivo de las 
anomalías müllerianas, permitiendo una 
adecuada caracterización y clasificación, pa-
ra lo cual el radiólogo debe conocer la ana-
tomía, embriología y clasificación de estas 
anomalías.7

Como ya se explicó, es mandatorio reali-
zar ecografía de aparato urinario en pacien-
tes con anomalías müllerianas. Múltiples es-
tudios han confirmado la presencia de has-
ta un 30% de asociación de malformaciones 
renales.8,9

Otras de las anomalías que se pueden 
asociar en un 10-30% son las esqueléticas, 
por ejemplo escoliosis, hipoplasia de la mu-
ñeca entre otras, por lo tanto debe incluirse 
en la valoración inicial una radiografía de co-
lumna en pacientes asintomáticas.9

La laparoscopia diagnóstica puede ser 
necesaria para el diagnóstico y tratamiento 
de las pacientes que manifiestan dolor pél-
vico. 

Las pacientes pueden manifestar dolor 
por ovulación o endometriosis, pudiendo 
mejorar con tratamiento hormonal. Además 
pueden manifestar dolor por menstruación 
retrógrada frente a la presencia de endome-
trio activo, ausencia de cuello uterino y (exis-
tencia) de cuernos obstruidos. 

La resolución de esta complicación es 
la extracción de los componentes uterinos 
obstruidos ya sea unilateral o bilateral.10

Es fundamental incluir el soporte psicoló-
gico, dado que muchas de las pacientes que 
presentan una anomalía mülleriana experi-
mentan depresión y ansiedad, sobre todo 
por la infertilidad.11  

En cuanto al tratamiento, el objetivo de 
este es crear una vagina adecuada para una 
vida sexual normal. Para ello se cuenta con 
técnicas quirúrgicas y no quirúrgicas, que no 
son perfectas ni aplicables en todos los ca-
sos. Se recomiendan las técnicas no quirúr-
gicas como tratamientos de primera línea, 
ya que su tasa de éxito es mayor de 90%.10,12

Se destaca del caso clínico, que la pacien-
te presentaba capacidad vaginal normal, si 
bien es sabido que uno de los motivos de 
consulta más frecuentes es la dispareunia, 
dado el acortamiento de la vagina a conse-
cuencia del desarrollo embrionario altera-
do de esta como se ha mencionado anterior-
mente.

El tratamiento no quirúrgico, en los casos 
de agenesia vaginal, consiste en la formación 
de una neovagina a través de presión aplica-
da sobre el esbozo vaginal, utilizando dilata-
dores progresivamente mayores. Requiere 
de una mujer altamente motivada, con bue-
na adherencia al tratamiento, condiciones 
fundamentales para el éxito de éste.13 

Por otra parte, el tratamiento quirúrgico 
está indicado en las pacientes donde fraca-
sa el tratamiento no quirúrgico. Existen múl-
tiples técnicas quirúrgicas. La decisión del 
momento y el tipo de cirugía dependen de 
la paciente. 

La técnica de Abbe-McIndoe es uno de los 
procedimientos quirúrgicos más utilizados. 
Se realiza una disección cuidadosa entre la 
vejiga y el recto formando una cavidad don-
de se inserta un “molde” vaginal recubierto 
con injertos cutáneos.14

Otra alternativa es la vaginoplastia por 
expansión tisular y la vaginoplastia por trac-
ción (técnica de Vecchietti), que se puede 
realizar por laparotomía o laparoscopia.15,16

El tratamiento instruido en la paciente 
luego de confirmado el diagnóstico, fue con-
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tactarla con equipo de salud mental espe-
cializado y derivación a policlínica de fertili-
dad, valorando opciones como la subroga-
ción uterina o como es sabido en otros me-
dios, el trasplante uterino que se encuentra 
en vías de desarrollo.

CONCLUSIONES

Cuando nos enfrentamos a una paciente con 
amenorrea primaria es fundamental descar-
tar las malformaciones del aparato genital 
ya que es la segunda causa de amenorrea 
primaria luego de las disgenesias gonadales. 

Estas pacientes, en conjunto con los pa-
dres, deben asesorarse y controlarse con 
equipo multidisciplinario que incluya ginecó-
logo especializado en estas patologías, pe-
diatra y equipo de salud mental. Ya que es-
tas patologías repercuten no solo en la es-
fera reproductiva, sino que además deter-
minan dificultad en el ejercicio adecuado de 
la sexualidad, y afectan el esquema corpo-
ral, destacando que generalmente se diag-
nostican en la adolescencia, momento del 
despertar sexual. En paciente con ameno-
rrea primaria es fundamental el diagnóstico 
precoz, incluso en el control ginecológico pe-
diátrico se utiliza como valoración general la 
ecografía ginecológica abdominal para diag-
nosticar precozmente alteraciones del apa-
rato genital.

La ausencia de vagina y útero presenta 
un gran impacto para la paciente y sus pa-
res, siendo la esterilidad primaria el aspecto 
más delicado de aceptar. 

La elección del tratamiento dependerá 
del tipo de agenesia y la oportunidad de este 
depende meramente de la paciente. 
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