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Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser-syndrom
Morten Herlin & Michael Bjørn Petersen

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH)-syndrom er 
en medfødt anomali, der er karakteriseret ved mang-
lende udvikling eller underudvikling af uterus og de 
øvre to tredjedele af vagina hos piger med normale se-
kundære kønskarakteristika og normal karyotype 
(46,XX) [1]. Patienterne henvender sig typisk med pri-
mær amenoré, og hos de fleste opdages lidelsen i 16-
19-års alderen [2]. Andre symptomer er dyspareuni og 
nedre abdominale smerter (ofte cykliske). I en ameri-
kansk opgørelse var uterovaginal agenesi den næsthyp-
pigste årsag til primær amenoré [3], og lidelsen bør ha-
ves in mente hos alle patienter med primær amenoré og 
normale sekundære kønskarakteristika.

FOREKOMST

I 1917 estimerede John E. Engstad forekomsten af vagi-
nal agenesi til en ud af 5.000 kvinder ud fra sine blot ni 
patienter [4]. Forekomsten af MRKH-syndrom er i dag 
fortsat sparsomt undersøgt, og der er kun publiceret to 
populationsbaserede prævalensundersøgelser i littera-
turen. I en finsk undersøgelse fra 2001 med 77 patien-
ter estimerede man prævalensen til en ud af 4.961 le-
vendefødte piger [5]. I en ny dansk, registerbaseret 
undersøgelse var prævalensen en ud af 4.982 levende-
fødte piger, baseret på 138 patienter født i årene 1974-
1996 [2]. Det forventes således, at 500-650 kvinder i 
Danmark har MRKH-syndrom, af dem er 15-20% 
endnu ikke debuteret med amenoré og er derfor udiag-
nosticerede.

HISTORIE OG KLASSIFIKATION

Beskrivelser af vaginal obstruktion går langt tilbage i 
historien til f.eks. Albucasis (936-1013) og Avicenna 
(980-1037) [6]. Den første beskrivelse af uterovaginal 

agenesi tilskrives Realdus Columbus, der i sit hovedværk 
De Re Anatomica (Om anatomien, 1562) beskrev til-
standen vulva rara [7]. Han skrev (frit oversat): »Kvin-
dens vulva var ikke forskellig fra andre kvinders. Ute-
rus og collum kunne dog ikke findes i abdomen, og hun 
havde hverken sædveje eller testes. Når kvinden havde 
samleje med sin mand, beklagede hun sig«. Det var dog 
først senere og mere detaljerede beskrivelser af August 
F.J.K. Mayer (1829), Karl F. von Rokitansky (1838), 
Hermann Küster (1910) og Georges A. Hauser (1961), 
der ledte til syndromets navn [8-11].

MRKH-syndromet klassificeres traditionelt i tre 
grupper: Type I (isoleret) uden andre misdannelser, 
type II (atypisk) inkluderer nyre- og adnexmisdannel-
ser og Müllerian agenesis, renal agenesis, cervicothoracic 
somite dysgenesis (MURCS)-association med både nyre- 
og skeletmisdannelser. I nyere litteratur grupperes type 
II og MURCS-association under ét og omfatter alle pa-
tienter med ekstragenitale misdannelser. Fordelingen 
af type I og type II/MURCS-association er hhv. 55-65% 
og 35-45% [2, 12].

ÆTIOLOGI OG GENETIK

Ætiologien ved MRKH-syndrom er ukendt. Centralt for 
embryopatogenesen er agenesi/aplasi af de müllerske 
gange, der hos pigefostre normalt udvikler sig til sal-
pinges, uterus og øvre del af vagina fra 5.-6. gestations-
uge. Tidligere har man undersøgt teratogene årsager 
(f.eks. thalidomid) pga. flere tilfælde af diskordante 
tvillingepar [1, 13, 14]. Man har dog ikke påvist nogen 
sammenhæng. Modsat er der rapporteret om flere fa-
miliære tilfælde, inklusive slægtninge med andre 
uterovaginale anomalier eller ekstragenitale misdan-
nelser, der er associeret med MRKH-syndrom [2, 15]. 
Man søger nu efter genetiske årsager, hvilket domine-
rer den igangværende forskning. Med baggrund i re-
gressionen af de müllerske gange hos drengefostre har 
man undersøgt overekspression af antimüllersk hor-
mon (AMH) som mulig årsag. Undersøgelser af AMH-
promotoren og andre relevante kandidatgener har dog 
overvejende været uden resultat [16, 17]. Genet WNT4 
er til dato det eneste, der sikkert er associeret med 
uterovaginal agenesi [18]. WNT4-mutationer er rap-
porteret hos flere kvinder, der i tillæg til manglende in-
terne genitalia havde hyperandrogenisme, hvorfor det 
betragtes som en separat enhed. Ved genomiske meto-
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 ▶ Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser 

(MRKH)-syndrom er karakteriseret ved 

manglende udvikling eller underudvik-

ling af uterus og øvre vagina hos 

kvinder med normal hunlig karyotype 

(46,XX).

 ▶ I en ny dansk registerbaseret under-

søgelse har man identificeret en nati-

onal kohorte af 168 patienter og har 

estimeret prævalensen til ca. en ud af 

5.000 levendefødte piger.

 ▶ Den igangværende forskning koncen-

trerer sig om kliniske forsøg med liv-

modertransplantation og om at finde 

den genetiske årsag til 

MRKH-syndrom.
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der som microarray har man fundet rekurrente deletio-
ner eller duplikationer i forskellige loci; 1q21.1 
(RBM8A), 16p11.2 (TBX6), 17q12 (LHX1), 22q11 og 
Xp22 (SHOX). Der er endvidere rapporteret om punkt-
mutationer i RBM8A, TBX6, LHX1 og WNT9B [17]. 
Disse genetiske forandringers betydning er dog fortsat 
usikker, da de til dato kun er rapporteret hos få patien-
ter. Det er derfor håbet, at man ved at undersøge større 
patientkohorter med nye genomiske metoder som 
exomsekventering bedre kan afdække genetikkens fak-
tiske betydning for MRKH-syndrom.

DIAGNOSTIK OG SYNDROMOLOGI

Udredning af patienter med MRKH-syndrom fremgår af 
Tabel 1. Patienterne har hyppigst primær amenoré og 
skal under hensyntagen til alder og blufærdighed un-
dersøges gynækologisk. Herved finder man normale 
genitalia externa og en blindt endende vagina, der ikke 
sjældent fejltolkes som isoleret vaginal atresi eller hy-
men imperforatus. Efterfølgende foretages der UL-
skanning, der viser agenesi af uterus og vagina. Diag-
nosen sikres endeligt ved MR-skanning af det lille bæk- 
ken (Figur 1), hvilket betragtes som guldstandard [12, 
19]. Diagnostisk laparoskopi kan komme på tale ved 
fortsat uafklaret diagnose og ved uforklarede nedre ab-
dominalsmerter og behov for fjernelse af et uterusrudi-
ment.

Med billeddiagnostikken skal man også afklare, om 
patienten har andre misdannelser. De fleste patienter 
(90%) har to normale ovarier [2] og ovulerer. MRKH-
syndrom er associeret med ekstragenitale misdannel-
ser, hvoraf nyremisdannelser er hyppigst (32-34% af 
patienterne). De omfatter bl.a. nyreagenesi, ektopisk 
nyre og dobbeltanlæg [2, 12]. Alle patienter bør have 
undersøgt nyrerne, da nyreanomalier oftest er asymp-
tomatiske. Øvrige anomalier rammer skelettet (12%), 
hjertet (1-4%) og hørelsen (2%) [2, 12], der udredes 
ved relevant klinik. I sjældne tilfælde forekommer 
MRKH-syndrom som led i svære misdannelseskomplek-
ser som vertebral, anal atresia, cardiac, tracheo-esopha-
geal, renal and limb (VACTERL)-association [20].

Der skal foretages kromosomanalyse for at differen-
tiere MRKH-syndrom (46,XX) fra androgent insensitivi-
tetssyndrom (46,XY) eller Turners syndrom (45,X). 
Endelig måles niveauet af de reproduktive hormoner, 
follikelstimulerende hormon, luteiniserende hormon 
og østradiol, samt androgenstatus. Hyperandrogenisme 
kan være tegn på WNT4-syndrom. Videre genetisk ud-
redning med microarray foretages ikke rutinemæssigt.

BEHANDLING AF VAGINAL AGENESI

Til behandling af vaginal agenesi er der mange forskel-
lige metoder, hvis mål er at muliggøre penilt-vaginalt 
samleje. De nonkirurgiske metoder omfatter selvdilata-
tion (Franks metode) og coital dilatation (d’Alberton); 

den sidstnævnte kan anvendes af patienter med en fast 
partner og regelmæssigt coitus. Ved Franks metode an-
vender man dilatorer (f.eks. Hegar) af tiltagende 
længde og diameter. Dilatationen foretages dagligt og 
følges ambulant af en gynækolog eller specialuddannet 
sygeplejerske igennem de 1-2 år, som behandlingen ty-
pisk varer. De hyppigste problemer er lav komplians og 
komplikationer i form af smerter, prolaps samt uretral 
dilatation (sjældent). Lav komplians forekommer især i 
begyndelsen af forløbet og kan hos nogle afhjælpes 
med hyppigere ambulante kontroller eller forceret dila-
tation i generel anæstesi for at bedre udgangspunktet 
for den videre selvdilatation.

Der er i litteraturen beskrevet flere forskellige kirur-
giske metoder til at danne en neovagina. Den hyppigst 
anvendte er Abbe-McIndoe-metoden, hvor man sva-
rende til vaginas placering operativt tildanner et hul-
rum, der efterfølgende beklædes med et delhudstrans-
plantat. Dette indgreb er, foruden risikoen for 
operationskomplikationer, forbundet med stor risiko 
for skrumpning af vaginaltoppen, og det er nødvendigt 
med efterfølgende livslang dilatation. Andre kirurgiske 
metoder er intestinal vaginoplastik (Baldwin), perito-
neal vaginoplastik (Davydov), vulvavaginoplastik 
(Williams/Creatsas) og kirurgisk forceret dilatation 
(Vecchietti). Sidstnævnte foretages laparoskopisk i 
bl.a. Tyskland og er en minimalt invasiv kirurgisk me-
tode med lovende resultater [21]. 

Valg af behandling er fortsat omdiskuteret, da tidli-
gere undersøgelser er af meget variabel kvalitet, og det 
er svært at gennemføre randomisering. Endelig er der 
ikke konsensus om definitionen af et succesfuldt be-
handlingsresultat, hvor man foruden det anatomiske 

TABEL 1

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser-syndrom: basal udredning og fund.

Udredning Hyppigste fund

Gynækologisk undersøgelse Normale genitalia externa
Blindt endende vagina, typisk 1-3 cm dyb
Uterus kan ikke palperes

Billeddiagnostik

UL-undersøgelse af genitalia interna: transvaginalt/ 
perinealta

Uterovaginal agenesi/aplasi og som regel 2  
normale ovarier

Hos 4% ses hæmatometra pga. menstruerende  
uterusrudiment

MR-skanning af det lille bækken Bekræfter diagnosen endeligt

Nyrer/urinveje: UL-skanning eller som led i MR-skanning Nyremisdannelser påvises hos ⅓

Biokemi

Kromosomanalyse/karyotype 46,XX

FSH og LH Normalt niveau i henhold til cyklus

Østradiol Eugonadisme

Androgenstatus Normale niveauer for kvinder

FSH = follikelstimulerende hormon; LH = luteiniserende hormon.
a) Kan alternativt foretages transabdominalt eller -rektalt. 
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resultat også bør inkludere kvalitative mål (f.eks. Fe-
male Sexual Function Index). Callens et al definerede i 
en metaanalyse et succesfuldt anatomisk resultat som 
en vaginaldybde på ≥ 7 cm og fandt, at kirurgisk be-
handling gav en succesrate på > 90% mod 78% ved di-
latation [22]. De konkluderede dog, at de få bivirknin-
ger ved dilatationsbehandling retfærdiggør denne som 
førstevalg. Det er i overensstemmelse med anbefalin-
gen fra American College of Obstetricians and 
Gynecologists, der siden 2002 har anbefalet dilatation 
som førstevalg [23].

PSYKOSEKSUELLE ASPEKTER VED MAYER- 

ROKITANSKY-KÜSTER-HAUSER-SYNDROM

MRKH-syndrom har store psykoseksuelle konsekvenser 
for patienterne, om end disse endnu er sparsomt un-
dersøgt. Diagnosen introducerer en lang række proble-
mer i relation til seksualitet, at finde en kæreste og den-
nes reaktion på diagnosen, mulighed for penilt-vaginalt 
samleje og ønsket om at blive mor [24]. Endelig kom-
pliceres dette af, at diagnosen ofte stilles sent i puberte-
ten, hvor mange oplever øget psykisk sårbarhed. Det er 
derfor vigtigt, at patienten henvises til en gynækolog/
sexolog med særlig erfaring inden for diagnostik og 
rådgivning af patienter med MRKH-syndrom. Det er 
endvidere vigtigt at få afdækket et evt. behov for psyko-
loghjælp, særligt i kriser (f.eks. når diagnosen stilles, og 
der sker brud med en kæreste). Mange patienter har fø-
lelsen af at stå helt alene med diagnosen, og det kan for 
nogen hjælpe at få kontakt med andre patienter. Der 
eksisterer p.t. ikke en patientforening i Danmark, men 
den norske forening »MRKH Norge« er veletableret 
med et stort internationalt netværk og har flere patient-
fora, herunder for danske patienter.

INFERTILITET OG LIVMODERTRANSPLANTATION

MRKH-syndrom medfører absolut uterinfaktorinfertili-
tet. Patienternes muligheder for at blive biologiske 
mødre er derfor få, idet man i den nugældende danske 
lovgivning ikke anerkender aftaler om rugemoderskab 
(børneloven §31) og ikke tillader danske læger at med-
virke til befrugtning af en rugemor (lov om assisteret 
reproduktion §13).

Den eneste kurative fertilitetsbehandling er livmo-
dertransplantation (UTx), hvor patienten modtager en 
fungerende uterus fra en donor (f.eks. patientens mor). 
I 2014 blev det første kliniske forsøg rapporteret af læ-
ger på Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Göteborg. 
Brännström et al havde foretaget UTx med levende do-
norer hos ni kvinder (heraf otte med MRKH-syndrom) 
[25]. Den 4. september 2014 blev det første barn født 
af en kvinde efter UTx [26], og frem til denne artikels 
tilblivelse er i alt fem børn født. Den svenske gruppe 
har for nylig opnået tilladelse til at gennemføre yderli-
gere ti UTx med robotassisteret teknik. I USA har man i 
Dallas og Cleveland i 2016 gennemført hhv. fire og en 
UTx, hvoraf de fire mislykkedes [27, 28]. I England er 
der planlagt gennemførelse af ti UTx fra donorer, der 
opfylder hjernedødskriteriet. I flere andre lande er man 
undervejs (f.eks. Tjekkiet og Kina), hvorfor man i 2016 
stiftede International Society for Uterus 
Transplantation.

UTx som fertilitetsbehandling har i sin natur en 
række etiske problemstillinger, da der er tale om et for 
to patienter (recipient og donor) risikofyldt kirurgisk 
indgreb, der foretages på ikkelivreddende indikation. 
Indikationen er derimod ønsket om reproduktion. 
Endvidere kræver UTx immunsuppression, så længe 
kvinden har ønske om graviditet (herefter kan graften 
fjernes). Selvom immunsuppression under en gravidi-
tet efter anden transplantationskirurgi i reglen tåles 
[29], er det endnu ikke undersøgt ved UTx. UTx kræver 
derfor nøje overvejelser sammenholdt med de eksiste-
rende alternativer i forhold til både recipient, partner, 
donor, barnet og samfundet [30].

KONKLUSION

MRKH-syndrom er kendetegnet ved manglende udvik-
ling eller underudvikling af uterus og vagina hos kvin-
der og forekommer hos en ud af 5.000. Syndromet har 
store konsekvenser, der vedrører seksualitet og inferti-
litet. Årsagen til MRKH-syndrom er endnu ukendt, men 
det er håbet, at man med nye genomiske metoder kan 
kortlægge genetikkens betydning. Endelig har igang-
værende kliniske forsøg med livmodertransplantation 
givet håb for en fremtidig fertilitetsbehandling hos 
disse patienter.

FIGUR 1

Sagittalt MR-skanningsbillede af pelvis og nedre abdomen hos en 

patient med Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH)-syndrom 

[15] (med tilladelse). Der ses komplet agenesi af uterus og vagina 

samt en solitær ektopisk placeret nyre i det lille bækken, hvilket er 

foreneligt med type II (atypisk) MRKH-syndrom.



5

Vidensk ab

KORRESPONDANcE: Morten Herlin. E-mail: m.herlin@rn.dk

ANTAGET: 25. januar 2017

PUBLIcERET På UGESKRIFTET.DK: 27. marts 2017

INTERESSEKONFLIKTER: ingen. Forfatternes ICMJE-formularer er tilgæn-
gelige sammen med artiklen på Ugeskriftet.dk

SUMMARY
Morten Herlin & Michael Bjørn Petersen:

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome

Ugeskr Læger 2017;179:V10160744

Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH) syndrome is a 

congenital anomaly characterized by uterovaginal agenesis 

in females with normal secondary sex characteristics and 

normal karyotype (46,XX). The prevalence of MRKH syndrome 

is one in 5,000 live female births as recently confirmed by a 

nationwide population-based study in Denmark. This review 

kaleidoscopically summarizes the current knowledge of the 

history, genetics, diagnostics, treatment of vaginal 

agenesis, psychosexual aspects, and fertility options in 

MRKH syndrome.
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