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RESUMEN

Las anomalias miillerianas son condiciones en las cuales las estructuras derivadas del conducto miilleriano, como las trompas de Falopio, el
utero y los dos tercios superiores de la vagina, estdn ausentes o subdesarrolladas. Una de las formas mds comunes de disgenesia miilleriana es el
sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (SMRKH). En el SMRKH, no se produce un desarrollo adecuado de la porcién miilleriana de la vagina
y el dtero durante la fase embrionaria. Clinicamente, esto se manifiesta como amenorrea primaria, caracteristicas sexuales secundarias normales,
cariotipo 46,XX y una vagina corta, con una profundidad de solo 1 a 2 centimetros.

El diagnéstico de estas condiciones se puede establecer mediante examen fisico, andlisis hormonal y estudios de imdgenes. Estudios indican que
el enfoque de tratamiento inicial preferido es el uso de prétesis vaginales para la dilatacién mediante presién. La cirugia se reserva para casos en

los que el tratamiento clinico no tiene éxito.

El objetivo de este estudio es describir el caso de una paciente joven que experimenté un dolor intenso en la region hipogdstrica, amenorrea
primaria y caracteristicas sexuales secundarias normales. Durante la investigacion diagndstica, se confirmé la presencia del Sindrome de Mayer-

Rokitansky-Kiister-Hauser (SMRKH).

PALABRAS CLAVE: SINDROME DE MAYER-ROKITANSKY-KUSTER-HAUSER, AGENESIA MULLERIANA, CARACTERISTICAS SEXUALES
NORMALES, AMENORREA PRIMARIA, DOLOR HIPOGASTRICO

INTRODUCCION

Las anomalias mullerianas se definen como la ausencia
o hipoplasia de las estructuras derivadas del conducto mu-
lleriano, incluyendo las trompas de Falopio, el utero y los
dos tercios superiores de la vagina. Una variante de esta
anomalia es el Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hau-
ser (SMRKH), que es la disgenesia miilleriana mas comun.
Es la segunda causa mas comun de amenorrea primaria y
se estima que su incidencia es de aproximadamente 1 caso
por cada 4,500 nacimientos de sexo femenino'?2.

El SMRKH puede ser caracterizado por brotes muscula-
res uterinos y trompas uterinas normales, ya sea en su for-
ma completa o en su forma parcial, donde se encuentran
restos uterinos y trompas asimétricas. Fue descrito por pri-
mera vez por Columbus en 1562. Posteriormente, Mayer
en 1829 y Rokitansky en 1838 senalaron las alteraciones
encontradas en autopsias del entonces llamado "utero bi-
partito". Kuster, en 1910, sugirio la terapia quirurgica y en
1962, Hauser describio el sindrome que se caracteriza por
una genitalia externa normal, vagina ausente, atero ausen-
te o rudimentario, trompas uterinas y ovarios normales, y
puede estar asociado con anomalias renales y esqueléticas®.

Una enfermedad rara en la que las pacientes tienen un
cariotipo 46,XX y caracteristicas sexuales secundarias nor-

males, ya que los ovarios estan presentes y funcionales,
pero no hay menstruacion. Su etiologia es desconocida, y
existen hipotesis sobre una posible causa genética®'!.

El sindrome se clasifica en tres formas segun el com-
promiso de las estructuras ademas del sistema reproductor.
El primer tipo, sindrome tipico o tipo I, se caracteriza por
alteraciones restringidas al sistema reproductor. El segundo
tipo, sindrome atipico o tipo II, se caracteriza por la pre-
sencia de asimetria en el Utero y anomalias en las trompas
uterinas. Esta forma puede estar asociada con enfermedad
ovarica, anomalias renales, 0seas y otologicas congénitas. El
tercer tipo, conocido como MURCS, implica hipoplasia o
aplasia uterovaginal, malformaciones renales, 0seas, cardia-
cas y digitales. En los riniones, se pueden encontrar agene-
sia unilateral, rinon en herradura, hipoplasia renal, rinones
ectopicos e hidronefrosis. En cuanto a las anomalias oseas,
estas afectan a las vértebras, siendo mas comunes la fusion
de vértebras, principalmente cervicales, el sindrome de Kli-
ppel-Feil y la escoliosis. También pueden haber alteraciones
cardiacas y digitales, como sindactilia y polidactilia 2.

Los procedimientos quirargicos y no quirdrgicos permi-
ten la creacion de una neovagina en las pacientes, brindan-
doles la oportunidad de tener una vida sexual normal. Ade-
mas, mediante técnicas de reproduccion asistida y utero
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de sustitucion, las mujeres pueden tener hijos biologicos?".

En este estudio, presentamos el informe de un caso de
una adolescente de 18 afios con dolor intenso en la parte
superior del pubis, amenorrea primaria y caracteristicas se-
xuales secundarias normales, que se sometio a una investi-
gacion clinica y radiologica que confirmo el diagnostico del
SMRKH. Fue sugerido y aceptado un tratamiento quirargi-
co en acuerdo con la paciente.

REPORTE DE UN CASO

N.E.O, de 18 anos, sexo femenino, raza blanca. Consul-
to al servicio de ginecologia quejandose de dolor intenso
en la region hipogastrica y amenorrea primaria. Refirio ha-
ber buscado atencion médica desde los 14 anos debido a
la queja de amenorrea, pero sin realizar investigaciones por
imagenes. A los 15 afios, comenzo a experimentar disme-
norrea (escala de dolor: 10/10) acompanada de nauseas y
vomitos, dolor en las extremidades inferiores y en la region
lumbar, con recurrencia mensual y una duracion de una
semana cada mes. La paciente volvio a buscar atencion
ginecologica a los 18 anos debido a un empeoramiento
significativo del dolor pélvico que no mejoro con el uso
de analgésicos, incluyendo antiinflamatorios no esteroides
y opioides fuertes. La paciente reportd haber tenido re-
laciones sexuales por primera vez a los 18 anos y nego
dispareunia o sangrado vaginal anormal.

Antecedentes personales incluyen un seguimiento por
queratocono. Niega tabaquismo y consumo de alcohol, y
tiene un estilo de vida sedentario. En cuanto a la medi-
cacion, esta tomando etinilestradiol en combinacion con
ciproterona de forma continua, ademas de analgésicos que
incluyen opioides fuertes.

En el examen fisico general, no se observaron altera-
ciones ni signos de cromosomopatia. La clasificacion del
desarrollo puberal de Tanner mostré un estadio M5 P5. En
la evaluacion ginecoldgica, se observaron pequefios labios
y grandes labios en la inspeccion de la vulva, pero no se
encontro un orificio vaginal permeable (ver figura 1).

PP

Figura 1: Imagen de los genitales externos con presencia de labios me-
nores y mayores sin alteraciones. Ausencia de canal vaginal.

EXAMENES COMPLEMENTARIOS REALIZADOS.

La ecografia pélvica endovaginal muestra un utero de
contornos regulares, con limites precisos, que mide 11,00
x 5,70 x 6,90 cm y tiene un volumen de 224,97 cm3. El
miometrio muestra una textura heterogénea. El canal en-
docervical esta cerrado. Los ovarios bilaterales no muestran
alteraciones. Los rinones son normales. La vejiga se visualiza
sin anormalidades. (Figura 2)

Figura 2: Imagenes obtenidas mediante ecografia abdominal. A: Riflones
normales. B: Gran hematometra.
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Ressonancia magnética de pelvis: vagina colapsada, con
parte proximal y media que contiene material lineal (posible-
mente fibrosis) con una distancia de 5 cm entre el extremo
de la vagina y el atero, con una gran cantidad de material
hematico distendiendo el canal endocervical, sugestivo de
hematocolpo.

Después de discutirlo con la paciente y con el objetivo de
mejorar el dolor ciclico incapacitante, se decidio realizar una
laparotomia para extirpar el Utero rudimentario. También se
programo un seguimiento ambulatorio para la creacion de
una neovagina.

El procedimiento quirurgico se realizd con una incision
de Pfannenstiel. Durante la cirugia, no se visualizaron las
trompas uterinas, pero se confirmo la presencia de ovarios
bilaterales con apariencia macroscopica normal. Se obser-
vo un uGtero unico distendido por contenido hematico y la
presencia de lesiones compatibles con endometriosis en los
organos pélvicos, sin comunicacion con la vagina y sin la
presencia del cuello uterino. Se realizaron pinzamientos, sec-
ciones y ligaduras de los ligamentos redondos, vasos uteri-
nos, ligamentos cardinales y ligamentos uterosacros. Luego,
se logro liberar por completo el Utero rudimentario después
de liberar la fibrosis que lo conectaba en la region proximal
de la vagina y la parte distal del utero, sin acceso a la vagina.
Al abrir la pieza quirudrgica, el utero presentaba contenido
hematico. (Figuras 3 y 4).

Figura 3: Imagen intraoperatoria de Utero rudimentario con hematéme-
tra. No visualizacion de trompas uterinas. Con presencia de imégenes
hipercromicas sugestivas de lesiones de endometriosis.

Figura 4: Imagenes de utero rudimentario. En la imagen de la izquierda
no hay presencia del cuello uterino. Imagen de la derecha con presencia
de contenido hematico voluminoso.

DISCUSION

El SMRKH es una condicion rara, con una incidencia
de 1:4,500 nacimientos femeninos, siendo la segunda causa
mas comun de amenorrea primaria después de las disge-
nesias gonadales. Se define como la ausencia o hipoplasia
de las estructuras derivadas del conducto miilleriano, que
incluyen las trompas de Falopio, el Gtero y dos tercios supe-
riores de la vagina, considerandose la SMRKH la disgenesia
milleriana mas comun 23,

Los conductos de Miiller y Wolff son los precursores em-
brionarios del sistema reproductor interno tanto masculino
como femenino, coexistiendo de manera indiferenciada en
el embrion hasta que los determinantes genéticos dirigen su
diferenciacion hacia ovarios o testiculos. En el caso de las
mujeres, los conductos de Miller se diferencian en trompas
de Falopio, utero, cérvix y la porcion superior de la vagina'2.
A la vez, los conductos de Wolff se degeneran. Cuando la
formacion y diferenciacion de los conductos de Miiller se
ven comprometidas durante el desarrollo embrionario, pue-
den producirse diversas anomalias miillerianas, que van des-
de variaciones anatomicas menores hasta la total ausencia
de las estructuras que componen el sistema reproductor fe-
menino. Dentro de este espectro de anomalias millerianas,
la mas prevalente es la agenesia vaginal, que se encuentra
en el 90% de los casos de malformaciones. Esta condicion
resulta de un defecto inhibitorio en el correcto desarrollo
embrionario de los conductos paramesonéfricos y puede
estar asociada con anomalias uterinas que varian desde la
agenesia hasta la hipoplasia, duplicacion o incluso un Gtero
normal. Esta variabilidad es caracteristica del SMRKH7,12.
El SMRKH ocurre cuando ambos conductos de Muiller no
se desarrollan correctamente, lo que resulta en un utero ru-
dimentario solido y una falta de formacion de la vagina en
pacientes con cariotipo 46,XX y trompas de Falopio y ova-
rios normales. 23,

La aplasia milleriana y la fusion miilleriana incompleta
estan asociadas con la ocurrencia familiar de los trastornos
mas comunes de la diferenciacion mulleriana en ninas. Aun-
que su causa aun no esta bien definida, parece estar relacio-
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nada con algunos genes. Es evidente que los genes HOX,
una familia de genes reguladores que codifican factores de
transcripcion, son esenciales para el desarrollo adecuado del
conducto de Miiller durante el periodo embrionario, y el gen
WNT4 puede estar involucrado en el desarrollo uterino, ya
que se ha informado de una mutacion en el gen WNT4 en
casos de SMRKH con hiperandrogenismo® .

Aunque la mayoria de los casos son esporadicos, el
creciente numero de casos familiares, el patron de malfor-
maciones congénitas involucradas en el sindrome y la aso-
ciacion con reordenamientos cromosomicos indican que
factores genéticos pueden desencadenar el desarrollo del
sindrome. El modo de transmision mas comunmente suge-
rido para el SMRKH es el autosémico dominante con pe-
netrancia incompleta y expresividad variable debido a una
Unica mutacion génica. La asociacion de la disgenesia mii-
lleriana con varias anomalias extragenitales sugiere que los
principales genes de desarrollo fetal y diferenciacion sexual,
como HOX, WNT y aquellos que codifican la hormona an-
timulleriana y su receptor, pueden estar involucrados en el
desarrollo del sindrome. Para los familiares de primer grado,
el riesgo de recurrencia es del 1 al 5%?23

Por lo general, las malformaciones mullerianas son asin-
tomaticas durante la infancia y, en su mayoria, se detectan
en la adolescencia, con un diagnostico promedio entre los
15 y 18 anos, lo que refleja el diagnostico tardio tipico de
estas anomalias congénitas.”.

La presentacion tipica se caracteriza por amenorrea pri-
maria, que puede ir acompanada o no de colicos menstrua-
les, junto con quejas de dolor en la parte baja del abdomen,
la region lumbar o la pelvis. Estas pacientes suelen tener un
desarrollo puberal normal, incluyendo desarrollo mamario
y crecimiento de vello pubico, lo que las clasifica como de
género femenino puro, pero no experimentan menstruacion
y no presentan signos de virilizacion. En la mayoria de los
casos, se encuentra un esbozo de vagina en el segmento
distal, lo que guia la indicacion de tratamiento. El examen
ginecologico puede revelar la ausencia del canal vaginal o
una vagina acortada®>’,

En los casos en que ocurre agenesia vaginal con desarro-
llo uterino normal (6-10%), el diagnostico puede realizarse
de manera temprana. La presencia de un utero funcional
con obstruccion en la salida del flujo menstrual puede resul-
tar en la acumulacion de sangre en la cavidad uterina, lo que
se conoce como hematometra. Esto se caracteriza por la pre-
sencia de dolor pélvico y lumbar bajo intermitente con una
periodicidad de aproximadamente 3-4 semanas. Esta forma
atipica y rara de presentacion del SMRKH se manifiesta con
un desarrollo puberal normal, estado endocrino y genitales
externos normales, y comienza a experimentar episodios de
dolor intenso en la parte baja del abdomen y la zona lum-
bar, intermitentes y mensuales, que son compatibles con la
presencia de hematometra, a la edad de 13 anos. De esta
manera, es posible realizar un diagndstico temprano.”'!.

En presencia de sospecha clinica, el examen fisico mi-
nucioso es el primer y esencial paso para establecer el diag-

nostico de la sindrome mencionada anteriormente. En este
examen se observa el desarrollo de los caracteres sexuales
secundarios en un estadio normal para el sexo y la edad, la
vulva con una formacion normal y la ausencia total o parcial
de la vagina. El cariotipo generalmente revela 46XX, y los
examenes de imagen de la pelvis confirman la presencia de
ovarios normales y un utero rudimentario. La ecografia, in-
cluso a través de la pared abdominal en la region suprapubi-
ca, puede ser suficiente en muchos casos. Si persisten dudas,
se puede realizar una resonancia magnética para obtener
un diagnodstico mas preciso, ya que esta tiene una mayor
sensibilidad y especificidad en la evaluacion del sindrome.
Estos examenes mostraran en su mayoria la presencia de
una agenesia uterina simétrica o asimétrica y la completa au-
sencia o marcada hipoplasia solo de las porciones superiores
y medias de la vagina. Dado que se origina a partir de un
precursor embrionario diferente, la tercera parte inferior de
la vagina generalmente esta presente y puede tener diferen-
tes profundidades (2-7 cm). La laparoscopia solo se indica
cuando la evaluacion mediante los dos métodos anteriores
es insatisfactoria y cuando sea posible, esta laparoscopia ayu-
dara a definir la conducta terapéutica®>’.

Al establecer el diagnostico del SMRKH, es importante
considerar y descartar diagnosticos diferenciales en situacio-
nes en las que la paciente presenta amenorrea primaria y
caracteres sexuales secundarios desarrollados, como en la
ausencia congénita de Utero y vagina, la atresia vaginal ais-
lada con sindrome de insensibilidad a los androgenos y el
tabique vaginal transverso con himen imperforado>'.

La investigacion en el caso descrito, en concordancia con
la literatura, continu6 después de los examenes fisicos y gi-
necologicos que plantearon la sospecha de una posible mal-
formacion del aparato genital. Se realizo una ecografia pélvi-
ca vaginal que confirmo la hipotesis diagnostica de agenesia
segmentaria de la vagina y la trompa de Falopio (variante
Rokitansky) y una gran hematometra. Es decir, se encontré
la presencia de agenesia vaginal con hematometra y regiones
anexiales integras (ovarios normales).

El diagnostico en estos casos no esta completo sin la in-
vestigacion de posibles malformaciones sistémicas asociadas,
que son evidentes en los casos de la forma atipica del sin-
drome. En la investigacion del caso presente, se realizo una
ecografia renal-vesical, que, al no mostrar hallazgos anorma-
les, excluy6 la asociacion con malformaciones ureterovesica-
les. Dado la ausencia de otras malformaciones, la paciente
presentaba una variante probable del sindrome SMRKH ¢”.

Este es un sindrome que tiene un gran impacto psicologi-
co en las mujeres jovenes afectadas, no solo debido a sus ma-
nifestaciones clinicas, sino también debido a su interferencia
en la vida sexual y en la capacidad de concebir. Es importan-
te destacar que las alteraciones psicologicas causadas por las
alteraciones anatomicas que la caracterizan pueden generar
angustia, ansiedad y consecuencias en la calidad de vida de
las pacientes después de la confirmacion del diagnostico. La
infertilidad es uno de los aspectos mas dificiles de aceptar.
Por lo tanto, se requiere un enfoque multidisciplinario para
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abordar adecuadamente estos casos. El tratamiento no solo
implica la reparacion de los defectos anatomicos congénitos,
sino también una evaluacion multidisciplinaria que incluya
apoyo psicologico como parte integral del mismo>”.

El tratamiento anatomico recomendado para esta con-
dicion es la creacion de una neovagina, ya sea de forma
quiruargica o no quirurgica, lo que puede permitir a estas pa-
cientes llevar una vida sexual normal. Cuando se elige la via
quirurgica, se pueden eliminar los remanentes uterinos para
evitar la endometriosis en el futuro. Para aquellas pacientes
que desean tener hijos, se les debe alentar a considerar la
adopcion y se les debe presentar la posibilidad de tener hijos
biologicos a través de técnicas de reproduccion asistidas,

El método de Frank y la neovaginoplastia quirdrgica
(método de Vecchietti) son las opciones mas cominmente
citadas en la literatura para el tratamiento del sindrome de
Rokitansky. En la Division de Ginecologia Clinica del De-
partamento de Obstetricia y Ginecologia del Hospital das
Clinicas de la Facultad de Medicina de la Universidad de
Sao Paulo, la primera opcion de tratamiento para esta sin-
drome es el método de Frank, que consiste en la dilatacion
progresiva del canal vaginal con un molde rigido de acrilico.
Cuando la paciente sigue el método correctamente, se pue-
de lograr una vagina apta para el coito en un promedio de
seis meses>'>.

El método de eleccion aun depende de las preferencias
del cirujano. Entre las posibles técnicas se encuentra el pro-
cedimiento de Vecchietti o neovaginoplastia de traccion, que
no requiere injerto de tejido externo y se puede realizar por
laparoscopia; sin embargo, el procedimiento conlleva posi-
bles complicaciones relacionadas con los hilos de traccion
colocados en el espacio vesicorectal y un posible prolapso
vaginal posterior. La técnica de Davydov en tres etapas im-
plica la movilizacion del peritoneo abdominal, la fijacion del
peritoneo en el introito vaginal y el cierre que sutura la parte
superior de la nueva vagina. Aunque el procedimiento de
Davydov es ventajoso en términos de granulacion y cicatri-
zacion en la neovagina, el tejido de la neovagina no tiene
lubricacion y el procedimiento conlleva el riesgo de lesiones
intestinales y de la vejiga. La neovaginoplastia intestinal ge-
neralmente utiliza el colon sigmoide y proporciona tejido
lubricado con un excelente suministro de sangre; sin embar-
go, el procedimiento requiere una anastomosis intestinal y
esta asociado con complicaciones, incluyendo secrecion va-
ginal significativa, ileo posoperatorio, obstruccion intestinal,
ulceracion intestinal, riesgo de malignidad y colitis. El pro-
cedimiento de Mclndoe permite un enfoque vaginal para
crear la neovagina. Se han utilizado varios tipos de injertos
para la técnica de Mclndoe, incluyendo injertos autologos de
piel, tipicamente de las nalgas o el muslo, amnio, peritoneo
(procedimiento de Davydov), tejido vaginal autologo in vitro
y colgajos miocutaneos de labios o gracil. En este procedi-
miento, modificamos el area donante, que es el abdomen,
lo que permite el cierre primario y una cicatriz discreta. Con
el fin de evitar la estenosis y lograr una fijacion adecuada
del injerto en el area receptora y evitar el cizallamiento, uti-

lizamos una espuma de poliuretano. Se han utilizado varios
materiales para hacer estos moldes vaginales: un molde de
condon lleno de algodon, una bolsa de polietileno llena de
lana de vidrio, un stent vaginal inflable, un molde de con-
don expandible al vacio, Surgi-Stuf, material ORFIT "S", un
molde de poliestireno. Con esta técnica quirdrgica logramos
una neovagina anatémica y funcionalmente adecuada8,14.

Existe una variedad de intervenciones disponibles, op-
ciones que pueden incluir intervenciones quirdrgicas o no
quirdrgicas que permiten la creacion de una neovagina en
las pacientes. Cualquiera que sea la modalidad elegida, el
tratamiento debe proporcionar una vagina anatomica y fi-
siologicamente normal, con una longitud adecuada que ase-
gure una vida sexual adecuada. Sin embargo, esto solo debe
iniciarse cuando la paciente desee iniciar su vida sexual. En
este caso, lo mas relevante es la necesidad de revertir el
cuadro clinico del hematometra. Asi, en el presente caso,
se tomaron opciones terapéuticas basadas en tres puntos
diferenciados: tratamiento del hematometra via histerecto-
mia por laparotomia, nueva intervencion ante el deseo de
proporcionar una vida sexual funcional y la imposibilidad de
quedar embarazada>”’.

CONCLUSION

El presente caso presentado es una variante de SMRKH,
en la cual el utero esta preservado, las caracteristicas sexua-
les estan dentro de los rangos habituales, sin presencia de
malformaciones sistémicas asociadas, lo que tiene un gran
impacto en la vida de la paciente.

Es evidente la dificultad inherente al diagnostico del es-
pectro de malformaciones miillerianas. Entre las cuales, des-
cribe una condicion que requiere un diagnostico temprano
principalmente en la clinica, donde la ecografia puede ser
suficiente en muchos casos para confirmar el diagnostico. Si
hay alguna duda, la resonancia magnética se debe realizar en
conjunto. En esta investigacion podemos identificar qué tipo
de malformacion miilleriana tiene el paciente, por lo que
se puede proponer una adecuada planificacion quirurgica
o intervenciones no quirurgicas, incluyendo una valoracion
multidisciplinaria, debido al gran impacto psicologico de es-
tos pacientes.
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