ANALISE DO FENOTIPO E MALFORMAGCOES ASSOCIADAS A SINDROME DE
ROKITANSKY: UMA REVISAO SISTEMATICA

Introducdo: A sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) é uma condi¢cédo
congénita rara que acomete o sistema reprodutor feminino, caracterizada pela auséncia do
Utero e da porcao superior da vagina em mulheres com cariétipo 46,XX e funcéo ovariana
preservada. Pode se manifestar de forma isolada (tipo I) ou associada a malformacdes
extragenitais (tipo 1), principalmente renais e esqueléticas. A amenorreia primaria constitui o
principal sinal clinico, sendo a sindrome diagnosticada em aproximadamente 1 a cada 4.500
recém-nascidas. Objetivo: Avaliar a prevaléncia e a distribuicdo das malformacdes
extragenitais associadas a Sindrome de MRKH. Método: Revisdo sistematica realizada nas
bases PubMed, Scopus, Web of Science e SciELO, considerando artigos publicados entre
janeiro de 2012 e agosto de 2024. Foram identificados 273 estudos utilizando descritores
relacionados a Rokitansky, malformacgdes e fen6tipo. Apos triagem no Rayyan e aplicacdo
do fluxograma PRISMA, 11 artigos preencheram os critérios de inclusdo. Foram excluidos
trabalhos em idiomas diferentes de inglés, portugués ou espanhol, bem como aqueles
indisponiveis na integra. Aspectos éticos: Por se tratar de revisdo sistematica, sem
envolvimento direto de seres humanos, o estudo esta dispensado de submissao ao Comité
de Etica em Pesquisa, conforme a Resolugdo CNS n° 674/2022, capitulo IX. Resultados: A
maioria dos estudos foi conduzida na Europa, com destaque para a Alemanha (n=5).
Identificaram-se como malformacdes mais prevalentes as renais e esqueléticas. Em seis
estudos, as alteracdes renais predominaram, variando de 5,1% a 57,6% dos casos, sendo a
agenesia renal unilateral a mais frequente. Em cinco estudos, destacaram-se as alteragfes
esqueléticas, especialmente escoliose, com prevaléncia entre 19,5% e 65%. Foram também
descritas malformacg@es auditivas (18,2%—19,2%), cardiacas (14%-28%) e, mais raramente,
oculares (25%), neurolégicas, anorretais, esofagicas, hérnia inguinal e distlrbios
enddcrinos. Concluséo: A Sindrome de MRKH apresenta fen6tipo heterogéneo, com
predominio de malformagfes renais e esqueléticas, além de envolvimento auditivo, cardiaco
e, em menor frequéncia, neuroldgico. A caracterizacdo dessas anomalias € essencial para o
diagnostico precoce e para o manejo clinico multidisciplinar, reforcando a necessidade de
estudos genéticos que aprofundem a compreenséo de sua etiologia.

Palavras-chave: Rokitansky; Anormalidades Congénitas; Fenétipo.



