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Resumo: Introducdo: A disgenesia gonadal com fenétipo feminino é definida como anomalia no
desenvolvimento dos ovarios ocasionando desde insuficiéncia ovariana até agenesia de gbnadas
com graus variados de hipogonadismo e desenvolvimento puberal. A sindrome de Mayer -
Rokitansky - Kuster- Hauser € uma forma congénita de agenesia mulleriana caracterizada por
atrofia vagina e anomalias uterina e tubdrias. As pacientes apresentam cariétipo 46,XX e
caracteres sexuais secundarios normais devido a presenca de ovéarios funcionantes. Relatamos
caso raro da coexisténcia entre essas entre duas condicOes. Descricdo do caso: Paciente,
feminina, 10 anos e 4 meses, encaminhada para avaliacdo clinica devido a auséncia de
desenvolvimento de mamas e ndo visualizagdo de Utero e ovarios em ultrassonografia pélvica.
Ao exame fisico, fenttipo feminino, estadiamento de Tanner | para desenvolvimento mamério e
Il para pélos pubianos Auséncia de estigmas e anormalidades clinicas. Exames laboratoriais
revelaram hipogonadismo hipergonadotroéfico associado a ndo visualizacdo de Utero e ovarios a
ressonancia magnética de pelve e cariétipo 46, XX. Pesquisa de fracGes de Y pelo método de
FISH, mostrou-se negativa. Comentérios: A associacao de disgenesia gonadal com a sindrome de
Mayer - Rokitansky - Kuster- Hauser € uma condicdo rara e tende a ser incidental, ndo
caracterizando um padréo de anormalidade cromossdmica conhecido.
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