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A sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (MRKH) é definida por auséncia ou hipoplasia
grave de Utero e porgdo proximal da vagina, incide em 1:4500 recém-nascidas e pode ser
classificada em forma isolada (tipo 1) ou concomitante a anomalias renais, esqueléticas,
cardiovasculares e outras (tipo Il ou associacdo MURCS: Mullerian duct aplasia, Unilateral
Renal agenesis, and Cervicothoracic Somite anomalies). A etiopatogenia € pouco
compreendida e a frequéncia possivelmente subestimada, pela variabilidade clinica e a
similaridade com outros quadros malformativos associados a anomalias genitais. Neste
trabalho foi avaliada uma amostra de pacientes com hipétese inicial de sindrome de MRKH, a
partir da consulta aos registros dos atendimentos ambulatoriais do Grupo Interdisciplinar de
Estudos da Determinagdo e Diferenciacdo do Sexo (GIEDDS) de 1999 a 2012. Foram
selecionados 14 casos, sendo os prontuarios analisados conforme protocolo para coleta de
dados que incluiu tipo de anomalias e resultados da investigagdo clinico-laboratorial. O
diagnostico clinico foi confirmado nas 14 pacientes, quatro classificadas no tipo | e 10 no tipo II;
amenorréia primaria foi o motivo principal de encaminhamento; todas tinham exame de
cariotipo sem alteracbes relevantes, além de FSH e LH normais, exceto uma, com provavel
disgenesia gonadal pura associada. A caracterizacdo dessa amostra devera fundamentar
projeto para ampliar o estudo genético-clinico de pacientes com diagndstico inicial da sindrome
de MRKH.
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