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RESUMEN

La malformacién ocasionada por una falla en el desarrollo de los conductos mulerianos ocasiona la ausencia de los 6rganos
sexuales femeninos y es la segunda causa de amenorrea primaria conocida como sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser
(MRKH tipo | o aplasia de conductos miillerianos). Se presenta el caso de una joven de |7 afios con este sindrome y se revisa la
literatura acerca de este tema.
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SUMMARY
A congenital malformation due to the failure in the development of the Miillerian ducts produce the absence of the female organs is the

second most common cause of primary amenorrhea known as Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome (MRKH type I). The case of
a young female of 17 years old with this syndrome is presented and is done the review of the literature regard this syndrome.

Key words: Primary amenorrhea, absent of vagina, miillerian duct aplasia, Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser.

Las malformaciones congénitas del aparato genital feme-
nino suelen ser un desafio para los médicos dedicados a
la pediatria, pues demandan una comprensién clara del
desarrollo embriolégico del aparato genital, y los clinicos
con experiencia en estas enfermedades deben conside-
rar una amplia gama de posibles diagndsticos para saber si
es posible hacer alguna correccién quirdrgica, que exigen
una compleja ejecucién; tal vez lo mas importante sea la
conducta del médico ante el fuerte impacto emocional de
aquellas que estan en su adolescencia ante sus futuras ex-
pectativas, por lo que precisa un manejo cuidadoso que le
permita llevar una vida con expectativas diferentes.

Entre las causas de amenorrea primaria, problema por
el que acudié la adolescente motivo de este articulo, el
sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser, (MRKH
tipo | o aplasia de conductos miillerianos), pero éste
puede estar asociado a defectos en otras areas, como
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renales, auditivas y musculoesqueléticas identificando-
se como MURC o MRKH tipo Il, lo que limita el futu-
ro reproductivo de la mujer y le impide una vida sexual
normal.'? En este reporte se describe un caso clinico y
se informa de la revisién detallada del padecimiento que
condujo al diagnéstico de su problema. En la discusién
de esta paciente se resaltan los aspectos mas relevantes
de este sindrome y su manejo, ya que como en este caso
el diagnéstico en esta adolescente fue por amenorrea y
este sindrome se dice que es la segunda causa de ame-
norrea en las adolescentes.

CASO CLINICO

Una adolescente de |17 anos acude a la consulta externa
de pediatria por amenorrea primaria. A la exploracién
fisica se reconoce un fenotipo femenino con cuello «ala-
do», asimetria facial, flexién de cabeza y cuello hacia la
izquierda, discreta escoliosis y se aprecia un desarrollo
sexual externo completo con estadio de Tanner V,? los
genitales externos de apariencia normal, pero se observé
atresia vaginal con fondo a | cm. Se le solicita perfil hor-
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monal en el que no se encontraron alteraciones. El ultra-
sonido hecho por el ginecélogo mostré una masa pélvica
que se diagnostica como hematémetra. Se interroga a la
paciente que refiere dolor abdominal periédico.

Con esta informacién se decide programar para plas-
tia vaginal pero, al momento de la cirugia se le encuentra
atresia vaginal completa que hace imposible realizar la
plastia. La paciente es referida nuevamente a pediatria
para profundizar su estudio. Se le solicité un nuevo ul-
trasonido abdominal en el que reporta la presencia de
una masa que sugeria un rifndn ectépico con localizacién
pélvica, por lo que se solicita tomografia que confirma
la presencia del rindn ectépico y ademas agenesia renal
izquierda, ausencia de Utero y trompas, asi como la atre-
sia vaginal ya conocida. En una radiografia de la columna

Figura I. Cuello alado, deformacion de Klippel-Feil.

Figura 2. Anormalidades vertebrales, fusién de cuerpos vertebrales.
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cervical y toracica se observé la presencia de hemivérte-
bras y escoliosis y una audiometria tonal y con potencia-
les evocados auditivos de tallo cerebral, se le encuentra
hipoacusia sensorial izquierda profunda.

Con la informacién recabada se integra el diagndstico
de sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser tipo
Il. La paciente actualmente se encuentra programada
para vaginoplastia en el Servicio de Uroginecologia (Fi-
guras | a 4).

COMENTARIOS

Es conveniente recordar cémo se generan los defectos
que caracterizan este sindrome, por lo que cabe recordar
que los conductos miillerianos y wolffianos son el primor-
dio de los sistemas reproductivos internos en el sexo mas-
culino y en el femenino, y que estas estructuras coexisten
en el embrién indiferenciado hasta que los genes sexuales

J .

Figura 3. Tomogrdfia axial computarizada que muestra ausencia
de vagina.

Figura 4. Tomogrdfia axial computarizada que muestra rifion de-
recho en localizacion pélvica.
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detonan la diferenciacién de los ovarios o testiculos. Los
conductos miillerianos se diferencian en trompas de Falo-
pio, Utero, cérvix y la parte superior de la vagina, mientras
que los conductos wolffianos se degeneran. En el hombre
la produccién testicular de hormona antimiilleriana y an-
drégenos, conducen la transformacién de los conductos
wolffianos en conductos deferentes y vesiculas seminales.
Cualquier disrupcién de estos procesos embrionarios da
lugar a las malformaciones del sistema reproductivo, sean
éstas asociadas o no, a otras alteraciones.

CRITERIOS DE DIAGNOSTICO

Hay dos tipos de sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-
Hauser (MRKH): el tipo | o secuencia de Rokitansky y
tipo Il o asociacién MURCS (con aplasia de conductos
miillerianos, displasia renal y anomalias en somitas cervi-
cales). El sindrome de MRKH se le conoce como CAUV
(ausencia congénita de Utero y vagina), como MA (apla-
sia miilleriana), o GRES (sindrome genital-renal-oido).

El sindrome de MRKH se caracteriza por aplasia con-
génita del Utero y de los 2/3 superiores de la vagina, en
mujeres con desarrollo normal de caracteres sexuales
secundarios y con cariotipo normal de 46 XX.

Otras malformaciones asociadas (tipo Il a asociacién
MURCS) son:

* En el rindn: agenesia unilateral, rindn ectépico o ri-
fién en herradura

* En el sistema 6seo, en particular en las vértebras:
anomalia de Klippel-Feil y vértebras fusionadas (prin-
cipalmente cervicales, escoliosis)

¢ Defectos auditivos

* Y rara vez, anomalias cardiacas y digitales como sin-
dactilia o polidactilia

EPIDEMIOLOGIA

Se estima una incidencia de | en 4,500 recién nacidos
de sexo femenino. En la mayoria de los casos parece ser
esporadica, pero se han descrito casos reiterados en una
familia. La transmisién parece ser de caracter autosémi-
co-dominante, con un grado incompleto de penetrancia
y de expresividad variable, lo que sugiere que la preva-
lencia podria ser subestimada. El MRKH tipo | es menos
frecuente que la asociacion MURCS.

PRINCIPALES CARACTERISTICAS DEL SINDROME
DE MRKH

La primera sefal clinica es la amenorrea primaria en
pacientes que presentan un fenotipo femenino normal,
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cariotipo femenino con ovarios normales y funcionales,
sin signo alguno de exceso de andrégenos.

A la exploracion fisica revela una pubertad completa
con caracteres sexuales secundarios femeninos norma-
les (vello pubico y desarrollo mamario Tanner V) y los
genitales externos normales, pero una exploracién cui-
dadosa permite reconocer la reducida longitud o pro-
fundidad del canal vaginal.*

A la exploracién anatémica es necesario definir a qué
tipo corresponde el sindrome de MRKH. Asi, la aplasia
completa de Utero en presencia de dos cuernos rudi-
mentarios unidos por una capa peritoneal o las trom-
pas de Falopio normales, corresponde al sindrome de
MRKH tipo I. El tipo |l se caracteriza por hipoplasia ute-
rina simétrica, acompanada de aplasia de uno de los dos
cuernos, o por una diferencia de tamanos de los cuernos
rudimentarios asociados con hipoplasia de una o de las
dos trompas.

Otras malformaciones asociadas con el tipo Il incluyen
defectos del tracto urinario superior, anomalias esquelé-
ticas y otoldgicas, rara vez se reportan malformaciones
cardiacas. También hay casos de ovario poliquistico o
tumores ovaricos descritos en mujeres con cariotipo
normal. Ademas se ha descrito la aplasia o ausencia de
derivados miillerianos, en casos de disgenesia gonadal o
agenesia, en pacientes con XY o X0 con fenotipo feme-
nino. En estos casos los defectos no se consideran como
parte de MRKH o MURCS.

MALFORMACIONES ASOCIADAS AL
SINDROME DE MURK TIPO lI

Malformaciones urinarias. A los defectos en el tracto
urinario superior corresponden 40% de los casos con
sindrome de MRKH. La agenesia renal unilateral se ob-
serva en 23 a 28% y a la ectopia de uno o ambos rifiones
corresponde el 7% vy a la hipoplasia renal y al rinén en
herradura e hidronefrosis 4%. Ademas informan casos
con agenesia renal bilateral con ausencia de Utero y ovi-
ductos en fetos abortados, lo que refuerza la idea que
la aplasia miilleriana es la causa principal del sindrome
de MRKH, podria ser una manifestaciéon de una displasia
renal hereditaria, al menos en algunos casos.*¢
Anormalidades esqueléticas. Entre las anormalidades
observadas, el defecto de las vértebras es el méas fre-
cuente (30-40%). La malformacién vertebral asociada
a MURCS es la escoliosis (20%), las anomalias verte-
brales (asimétricas, fusionadas o en cuna), la asociacién
Klippel-Feil (fusién en especial de dos vértebras cervi-
cales, cuello corto) y/o la deformidad de Sprengel con
malformaciones costales o agenesia de éstas y la espina
bifida. En las malformaciones de un segmento de la cara
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son comunes braquimesofalanges, la ectrodactilia, el do-
ble pulgar, la ausencia de radio, la displasia atriodigital
(sindrome de Holt-Oram) y la asimetria facial.”

Deficiencias auditivas asociadas. Los defectos auditivos
(o sordera) se asocian en el 10 a 25% de los pacientes
con MURCS; a menudo el oido medio es el mas afectado
presentandose anquilosis estapedial y en casos severos
se registran defectos neurosensoriales. También se re-
portan pacientes con pérdida auditiva por displasia del
meato auditivo o mal desarrollo o implante de oreja.??

Malformaciones cardiacas. Son menos frecuentes en
asociaciéon con el sindrome de MRKH, pero se han re-
portado malformaciones de la ventana aortopulmonar,
defectos de tabique septal, estenosis de la valvula pul-
monar y tetralogia de Fallot.

TRATAMIENTO

Usualmente éste se retrasa hasta que la paciente vaya
a iniciar su actividad sexual. Puede ser quiruirgico o sin
cirugia, pero adaptado a las necesidades de la joven,
su motivacién personal y las opciones disponibles. Por
ejemplo, la operacién ideada por Vecchietti es un pro-
cedimiento mixto: quirdrgico y no quirurgico, para crear
una neovagina; éste se ha venido haciendo en paises de
Europa en los dltimos 20 afos.'®!!

Independientemente de la correccién quirurgica es
particularmente necesario el manejo especializado del
problema psicolégico por el que atraviesan las mujeres
con agenesia miilleriana, pues una mujer joven a la que
le descubren estas malformaciones congénitas llega a
desarrollar ansiedad, al verse afectada en su feminidad
e imagen fisica.

SIMILITUDES DE LAASQCIACION DE MURC
CON OTROS SINDROMES

La aplasia uterovaginal deberia ser tomada como pun-
to de inicio para hacer el diagnéstico del sindrome de
MRKH, ya que las malformaciones asociadas pueden
confundir al clinico y hacer un diagnéstico equivocado.
Por otro lado, el hecho de encontrar en un paciente
anormalidades miillerianas con caracteristicas predomi-
nantes de otro sindrome, puede confundir al clinico. Por
lo que el empleo del término anormalidades o anomalias
miillerianas debe evitarse, ya que se refiere a malforma-
ciones diversas, desde variaciones anatdbmicas menores
hasta aplasia total de algunas estructuras.

La mayoria de los defectos de la asociacién de
MURC se observa en varias combinaciones, como
las descritas en la asociacién de VATER (defectos
vertebrales, atresia anal, fistula traqueoesofagica o

Rev Mex Pediatr 2010; 77(3); 123-127

126

atresia esofagica, displasia radial, defectos renales).
Ambos sindromes tienen en comun varios defectos,
principalmente los renales, vertebrales y del miem-
bro superior, pero son entidades distintas; aunque
también la frecuencia de defectos renales es casi la
misma en ambos sindromes. La displasia uterovagi-
nal como principal caracteristica de la asociacién de
MURGC, es rara en los pacientes con el sindrome de
VATER. Finalmente, puede haber discrepancias en las
caracteristicas de ambos sindromes, que no se en-
cuentran en casos con MURC pero son frecuentes en
el sindrome de VATER, como fistula traqueoesofagica
con atresia esofagica y atresia anal. Otra fuente de
confusién es con el sindrome de Winter, descrito en
la literatura como sindrome renal, genital y anoma-
lias de oido medio. En estos pacientes se encuentra la
estenosis bilateral de los canales auditivos externos,
pero el diagndstico se hace después de que aparece
una amenorrea primaria y se encuentra atresia vaginal
y en examenes ulteriores se les encuentra agenesia
renal unilateral. En los reportes citados, las anomalias
genitales se describen en la atresia vaginal distal, la
que es diferente de la aplasia miilleriana del sindrome
de MRKH; hasta en las formas leves de este sindrome,
sé6lo se encuentra ausente el segmento superior de
la vagina. Ademas mientras en la aplasia miilleriana,
total o parcial, la esterilidad es irreversible, la atresia
vaginal se puede corregir quirdrgicamente y permitir
el embarazo.

También se ha descrito el sindrome MRKH asociado
a otros, especialmente con la displasia renal hereditaria y
el espectro fascio-auriculo-vertebral (Goldenhar) en mu-
jeres con cariotipo normal o caracteres sexuales secun-
darios normales. En la adisplasia renal hereditaria (HRA),
se puede observar agenesia renal unilateral o bilateral, y
hay casos descritos en la misma familia. Las anomalias
miillerianas rara vez se encuentran y aparentemente son
manifestaciones secundarias del sindrome aqui descrito;
consisten en anormalidades minimas como utero didel-
fo, Utero unicorne, y se pueden corregir mediante cirugia
para permitir el embarazo.'?

Cabe pues concluir en que el sindrome de MRKH o
MURC es la segunda causa de amenorrea primaria, en
pacientes con fenotipo femenino y desarrollo completo
de genitales externos. Su asociacién con otras alteracio-
nes vertebrales, auditivas y renales hace necesario un
detallado estudio de los pacientes para planear su condi-
cién clinica futura y funcionamiento sexual. La alteracién
mismay la condicién de infertilidad hacen que su manejo
involucre varias disciplinas: ginecologia, urologia, pedia-
tria, genética, psicologia y trabajo social. La vaginoplastia
es la correccién quirdrgica de eleccién.
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