Syndrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser associé a une dysgénésie gonadique :
a propos de 2 cas
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Introduction :

Le syndrome Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) est caracterisé par une aplasie congenitale de l'utérus et des
deux tiers superieurs du vagin. Les ovaires sont habituellement normaux avec un statut hormonal normal et un caryotype
46XX. On decrit 2 cas inhabituels de MRKH : un premier associé a un syndrome de Turner(ST) et un deuxieme associée a
une dysgénesie gonadique 46,XX.

Observations:

Observation 1 : une patiente agée de 16 ans issue d'un mariage consanguin et d'une grossesse menee a terme, a
consulté pour retard staturo-pondéral et pubertaire. Elle avait un poids de 47kg pour une taille de 147cm(-2DS). Un
syndrome dysmorphique était objectivé a 'examen avec un pterygium colli et un cou court. Elle présentait une aménorrhée
primaire avec stade de Tanner a S1P1A1. Un bilan hormonal a montré une FSH a 107 et une LH a 31 avec cestradiolemie
iInférieure a 10 avec un caryotype 45,X. Les ovaires ainsi que l'uterus etaient absents ' e par
resonnance magnetique (IRM) et une exploration par ccelioscopie sont prévues.

Observation2 : une patiente agee de 21 ans a consulté pour
ameénorrhée primaire sans notion de consanguinité parentale

ni cas similaire dans la famille. La patiente éetait issue d’'une

grossesse menée a terme sans dystocie et avait une croissance
normale en absence de syndrome malformatif. Le stade de Tanner

était S1P1A1. Un bilan hormonal a montré un hypogonadisme
hypergonadotrope une FSH a 55 et une LH a 23 avec cestradiolemie

a 10 avec caryotype 46,XX en absence de matériel chromosomique Y.
Une échographie et une imagerie par resonnance magnetigue (figure 1)

faites ont montre I'absence de gonades et des derivés mulleriens. Fiqure 1: coupe sagittale de
Le diaghostic de MRKH était porté avec absence de malformations associées. 'IRM monirant [absence de

Une oestrogenothérapie a été conduite chez les deux patientes avec
bonne évolution.

Discussion et conclusion :

MRKH est I'une des causes les plus frequentes d’'aménorrhée primaire (1). Cette affection se caractérise par une agénesie
de l'utérus et du vagin avec des organes genitaux externes normalement développés et peut étre associé a des
malformations urologigues ou squelettigues. Le caryotype montre habituellement une formule 46,XX.

L'association d'une dysgénesie gonadique au MRKH est decrite peu de fois dans la litterature. Mais le lien
étiopathogénigue reste mal élucidé. Plusieurs genes etaient incriminés notamment le gene de I'hormone anti-mullerienne
ou de son recepteur. Mais jusqu’a ce jour aucune mutation n'a été isolee(2). Les mutations du gene WNT4 est responsable
de l'integrité des dérives mulleriens mais ne semble pas non plus responsable du MRKH. D’autres hypotheses de
perturbations de la structure du chromosome X ou l'incriminations des perturbateurs endocriniens étaient posees (3). Dans
une revue de la littérature, 23 cas de MRKH associés a une dysgenésie gonadique parmi lesguels 3 ont une méme
présentation que le syndrome de Tuner. Aucune correlation génotype-phenotype n’a pu étre établie (2). Il n'y a pas de
facteurs de risques prédisposant a cette association.

Une partie du chromosome X ou du facteur de transcription pourrait jouer un role dans la regulation du développement
sguelettique, génital, urinaire et gonadique. La déletion ou la mutation de ce gene régulateur ou de son produit pourrait étre
responsable de la coexistence de |la dysgenésie gonadigue et du MRKH.

La substitution hormonale est systematique et reste la seule possibilite théerapeutique afin d’'assurer un bon developpement
des caracteres sexuels secondaires et de prevenir I'ostéoporose. Alors que jusqu’a ce jour la fonction reproductive reste
sans recours.
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