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CASO CcLINICO.
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RESUMEN

Mathias Salazar Robalino,

MD

Dave"ld Chavez Revelo, El sindrome MRKHS (Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser) se refiere a la aplasia congénita
o hipoplasia severa de las estructuras que derivan de los conductos mullerianos, inclu-

MDb yendo los 2/3 superiores de la vagina, el Utero y las trompas de Falopio, en algunos ca-

Enrique Castro, MDC sos se pueden presentar alteraciones de las estructuras éseas y renales. Las pacientes

Antonio Casares, MDd presentan cariotipo femenino 46,XX.y funcién ovdrica eficiente con desarrollo normal
de los caracteres sexuales secundarios.

La incidencia del sindrome MRKHS a nivel mundial ha sido estimada en 1 caso por
cada 4000-5000 recién nacidos femeninos. Es considerado como una condicién es-
porddica que afecta Unicamente a las mujeres sin existir una predisposicion étnica ni
geogrdfica. Se piensa que el modo de herencia es autosémico dominante con pe-
netrancia incompleta y expresividad variable. El diagndstico del sindrome se hard a
través de una historia clinica detallada, exdmenes hormonales que descarten cual-
quier otfro origen de amenorrea, exdmenes de imagen que nos permitan diferenciar la
anatomia pélvica y la realizaciéon de un cariotipo para poder corroborar un genotipo
femenino normal 46,XX. Respecto al tratamiento del sindrome, lo que se busca es la
formacién de una neovagina para poder mejorar la calidad de vida de la paciente.
El tratamiento puede basarse en técnicas quirdrgicas o no quirdrgicas como las dilata-
ciones progresivas. (1)
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Para un andlisis detallado del sindrome, se realiza reporte de un caso clinico de una
paciente femenina de 17 aios de edad con diagndstico de MRKHS, atendida en el
Servicio de Gineco-Obstetricia del Hospital de Especialidades Carlos Andrade Marin
desde el ano 2017.
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MRKHS syndrome refers to the congenital aplasia or severe hypoplasia of the structures that derive from the Mullerian
ducts, including the upper 2/3 of the vagina, the uterus and the fallopian tubes, in some cases there may be alteratfions
of the bone and kidney system. (2) The patients present a female karyotype 46, XX with an efficient ovarian function with
normal development of secondary sexual characteristics. The incidence of MRKHS syndrome has been estimated in 1
case per 4000-5000 female newborns (3). It is considered as a sporadic condition that affects women without an ethnic
or geographical predisposition.

It is thought that the mode of inheritance is autosomal dominant with incomplete penetrance with variable expressive-
ness. The diagnosis of the syndrome will be made through a detailed medical history, hormonal tests that can rule out any
other origin of amenorrhea, imaging tests that allow us fo differentiate the pelvic anatomy and performing a karyotype
exam fo corroborate a normal female genotype 46, XX. (4)(5). Regarding the treatment of the syndrome, what is sought
is the formation of a neo-vagina in order to improve the patient’s quality of life. The treatment can be based on surgical
or non-surgical techniques such as progressive dilatations. (1)

For a detailed analysis of the syndrome, we will report a case of a 17-year-old female patient diagnosed with MRKHS,
treated at the Gynecology-Obstetrics Service in Carlos Andrade Marin specialty Hospital since 2017.

Key words: Primary amenorrhea, gonadal amenorrhea, Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome, uterine agenesis, MRKHS.
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INTRODUCCION

La agenesia de los conductos de Mller ocurre en una de cada 4,000 a 5,000 muje-
res y su expresion clinica mas frecuente es la agenesia Utero-vaginal o sindrome de
Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKHS) (6).

Dicho sindrome se caracteriza clinicamente por presentar amenorrea primaria, que
es el principal problema a ser abordado. La agenesia mulleriana representa la se-
gunda causa de amenorrea primaria con un 15%, siendo superada por las disgene-
sias gonadales con el 43%,(7)

la mdas comun de éstas es el sindrome de Turner (6)(8).
Se estudiara el sindrome MRKHS de manera individual y tomard como guia un caso
clinico estudiado por el Hospital de Especialidades Carlos Andrade Marin.

REPORTE DEL CASO CLINICO

Corresponde al caso de una paciente femenina de 17 anos, diagnosticada del
sindrome de Mayer-Rokitansky-KUster-Hauser (MRKHS) por el servicio de Gineco-obs-
tetricia del Hospital de Especialidades Carlos Andrade Marin.

Su desarrollo fisico vy fisioldgico fueron normales; sin embargo, a la edad de 13 anos
no tuvo manifestacion del inicio del ciclo menstrual; por lo tanto, acudié a consulta
en la que se establecio retraso benigno de la menarca.

Un ano después, mas alld del evidente desarrollo de caracteres sexuales secunda-
rios, mantenia amenorrea primaria. Acudié al servicio de ginecologia en el que se
cumplié con estudios ecosonograficos y resonancia magnética contrastada. El meé-
dico indico la presencia de Utero hipopldsico, sugiriendo un probable sindrome de
MRKHS.

Es importante senalar que la chica presentd perfiles hormonales normales todo el
tiempo, con adecuado funcionamiento del eje hipotdlamo-hipdfisis-ovario.

Cumplidos 15 anos, fue referida al servicio de ginecologia del Hospital de Especia-
lidades Carlos Andrade Marin en el que se sometid a nuevos exdmenes tanto hor-
monales, radioldgicos, ecosonograficos, mismos que corroboraron la funcionalidad
ovdarica y agenesia uterina, asi como genitales externos y caracteristicas sexuales
secundarias acorde a su edad y sexo.

Para tener mas indicios, se realizd un estudio cromosdmico en sangre periférica que
mostrd un cariotipo femenino normal, 46,XX.

Dados los antecedentes, evolucion y los exdmenes mencionados, se confirma el
diagndstico de MRKHS. A continuacion, se exponen los resultados de los exdmenes
hormonales e imagenoldgicos de la paciente.
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EXAMENES DE LABORATORIO

FIGURA 1

RECOPILACION DE ESTUDIOS REALIZADOS A LA PACIENTE A LARGO
SEGUIMIENTO CLINICO, EXTRAIDO DE HISTORIA CLINICA

Ferfil Hormonal
LT T Pl ERITT 17032007 12112008

FT3 28 ng'ml

FT4 1.5 ng/ml 118 ng/dl 1.2 ng'dl

TSH 1.3 alll/ml 1.75 wlilYml 154 ulil'ml 162 ullliml.
[ GH 11.7 ulllmlL

FRL 26 g/l 20,55 ng'ml 158 mg/el 13.70 ng/ml

LH 57 mULl‘ml 24 mULml 1332 mUL'ml
[ FSH 5.3 mUl‘ml 3.4 mLULiml 4.5 mUlFml
[ Estradiol 4.1 ppiml 36,7 pg/el 50 ppiml

Prpcsterims 027 rg/mi 0.27 ng/'ml

Testoslerons 34 ngidl

Ecografia pélvica 22/11/2016

Figura 3: Ecografia pélvica realizada el 21/1 12016 que reporta:

S¢ reporta un ovane derecho de 3.1 cm de largo x 1,6 cm de ancho. El ovario izquierdo mide de largo 3,3 cm x 1,3 em de ancho,
Ambas estructuras de caracteristicas normales, No se evidencia la estructura wierina.
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Resonancia magnética de pelvis simple y contrastada 29/05/2018

Figura 4: Imagen por resonancia magnética el 29/05/2018 que reporta:

Vejiga en replecion parcial, sin engrosamientos focales de la pared. Ovarios presentes con pequefios foliculos, el
ovario derecho mide 2.3 cm en su didmetro mayor y el izquierdo 2,5 em. No se visualiza el dtero. Canal vaginal
permeable. Recto sin alteraciones. Fosas isquiorectales libres.

Examen: cariotipo en sangre periférica — Laboratorio de Genética. 2018/11/27

Cariotipo en sangre periferica:
Resultado:

Femenino normal, se descartan alteraciones cromosdmicas numericas y

estructurales.
Cariotipo:
46,XX
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DISCUSION

Se trata del andlisis del caso clinico de una muijer diagnosticada con sindrome MR-
KHS, valorada desde edad temprana, sin antecedentes personales o familiares de
importancia, cuyo origen fue asistir a consulta por amenorrea primaria. Tras la reali-
zacion del examen fisico y exdmenes complementarios se le diagnosticod el sindro-
me MRKHS.

Esta patologia se presenta en pacientes con genotipo y carecteres sexuales secun-
darios correspondientes a fenotipo femenino. Asi, la agenesia de Utero y vagina son
la causa de la amenorrea primaria, tipico de quienes padecen esta enfermedad.
Vale decir que el eje hipotdlamo-hipdfisis-ovario se encuentra totalmente normal ya
qgue los ovarios se desarrollan de manera adecuada. Es por eso, que para el diag-
nostico adecuado de este sindrome se debe realizar una adecuada exploracion
fisica complementando con un estudio hormonal integral para validar el correcto
funcionamiento ovdarico. Los exdmenes de imagen corroborardn la ausencia de Ute-
ro y de la porcion superior de la vagina. El cariotipo determinard si el complemento
cromosomico sexual es femenino 46,XX

La amenorrea primaria, ante la ausencia, fanto de menarquia a la edad de 15 anos,
como del desarrollo de caracteres sexuales secundarios en mujeres menores de 13
anos, es el problema principal por el cual quienes tienen sindrome de MRKHS acu-
den a la consulta médica. La agenesia mulleriana representa la segunda causa de
amenorrea primaria con un 15% (6), superado por la disgenesia gonadal, especifi-
camente el sindrome de Turmer con un 43% (®).

Comparando el algoritmo diagndstico que propone Klein & Poth,(11), para evaluar
a las pacientes con amenorreq, el Hospital de Especialidades Carlos Andrade Marin
cumple correctamente con el orden secuencial de los exdmenes a realizar. Se pue-
de observar a fravés de la evolucion de la paciente hasta su diagndstico definitivo.

anas

En un inicio la paciente acude a la consulta médica por presentar amenorrea pri-
maria. Como se menciond inicialmente, dentro de la historia clinica no existen ante-
cedentes de importancia. La anamnesis no reporta dolor abdominal de ningun tipo
por lo cual se puede descartar anomalias de cardcter obstructivo como el tabique
vaginal transverso y el himen imperforado. Dichas malformaciones representan del 3
al 1% de las causas ligadas con la amenorrea primaria (8).

Al examen fisico se evidencia caracteres sexuales secundarios de acuerdo a la edad
segun la escala de Tanner, lo cual permite asumir la existencia de ovarios desarro-
llados de manera normal anatdémica y funcionalmente. (@) Tampoco hay signos de
hiperandrogenissno como hirsutisso pudiendo descartar femporalmente un sindro-
me de ovario poliquistico. (10). Los exdmenes de laboratorio con resultados hormo-
nales dentro de pardmetros normales permitieron descartar el origen endocrino de
la amenorreq.
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Posteriormente se redlizaron los exdmenes de imagen para confirmar la agenesia
uterina y presencia de ovarios.(1 1) En varias ecosonografias de la paciente, los repor-
tes indican la sospecha de la presencia de un posible Utero que podria variar desde
un Utero hipopldsico hasta un Utero bicormne. Se sabe que aproximadamente un 90%
de las pacientes con el sindrome MRKHS posee un desarrollo rudimentario de las es-
tructuras derivadas de los conductos paramesonéfricos, incluso un 7% de este grupo
puede desarrollar un endometrio funcional. (12)(13)

Con estos resultados ecogrdficos que presentan dafos ambiguos, la paciente es
sometida a una resonancia magnetica, como sugiere el algoritmo diagndstico, con
la finalidad de poder descartar cualguier otra malformacion mulleriana. Este estudio
confirma la ausencia uterina.

El Ultimo paso fue realizar en la paciente un estudio cromosdémico en sangre periféri-
Ca para determinar su genotipo; el resultado de este estudio fue un cariotipo feme-
NiNO normal, 46,XX

Con los datos obtenidos se corrobord la sospecha diagnoéstica inicial de un sindrome
MRKHS tipo 1, es decir con ausencia de malformaciones extra genitales. El Grupo
de Interés de Endocrinologia Reproductiva de la revista lberoamericana de Fertilidad
senala en sus estudios sobre el andlisis de la amenorrea que la anamnesis vy la ex-
ploracion fisica son, sin duda, de extrema importancia y que probablemente en el
80- 85% de las ocasiones se puede llegar al diagndstico empleando estas dos herra-
mientas diagndsticas (14). Si ademds tenemos la opcidn de practicar una ecografia
y exdmenes hormonales basales, practicamente el caso quedard orientado en mds
del 90% de ocasiones. (15)

Con el diagnostico ya establecido, se debe iniciar el fratamiento enfocandonos en
un Mmanejo infegral. Tomando en un primer lugar el aspecto psicosocial de la pao-
ciente antes de establecer cualquier abordaje quirirgico o no quirdrgico. En un ini-
cio la paciente y sus familiares delben ser orientados sobre el prondstico en la vida
reproductiva de la paciente y ser asesorados psicoldogicamente en todo momento.
Este aspecto es algo que no se tomd en cuenta en el manejo integral de nuestra
paciente, siendo un factor decisivo en la eleccion terapéutica.,

En el estudio realizado por Heller-Boersma et al (2009) (15), detalla que recibir el
diagnostico de MRKHS y las implicaciones que esto tiene para sus vidas sexuales y
reproductivas crea una gran amenaza para el sentido de si mismas, llevandolas a
cuestionar su identidad como mujer y experimentar una sensacion de confusion con
respecto a su genero, sus cuerpos y roles sociales como sexuales. Esta amenaza da
lugar al desarrollo de auto-creencias negativas, con muchas muijeres viendose a si
mismas como defectuosas e incluso inferiores. Los tratamientos quirdrgicos o dilata-
dores a menudo se experimentan Como vergonzosos Yy pueden servir para perpetuar
o fortalecer estas creencias. Si bien la creacion exitosa de una neovagina mejora
algunas de estas dificultades, el sindrome MRKHS a menudo parece tener un impac-
to negativo duradero en la vision de estas muijeres sobre si mismas. En particular, la
infertilidad asociada con MRKHS puede servir para perpetuar el sentido defectuoso
de si mismas.
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En la entrevista a la paciente se realizd el test de Hamilton, que tfiene la finalidad
de esclarecer si hay un estado de depresion. En la paciente la puntuacion fue de
10 puntos sobre 52, lo cual indica una depresion ligera segun la escala utilizada. Se
confirma que existe un problema activo de depresion por [0 cual es necesario un
acompanamiento mds estricto en el area psicoterapéutica.

Abordando el fratamiento enfocado en el desarrollo de la neovagina, se van a dis-
poner de dos opciones, el manejo quirdrgico y no quirdrgico. Por su gran porcentaje
de éxito que varia entre 78 al 92%, (13) y ser una opcidn no invasiva, los métodos
enfocados en las dilataciones progresivas deberian ser considerado como la prime-
ra eleccion terapeutica. Estos resultados se fundamentan con el estudio realizado
por Morcel, Lavoué, Jaffre & Paniel (16), donde se propone comparar el grado de
safisfaccion a nivel sexual y funcional en pacientes diagnosticadas del sindrome MR-
KHS que fueron sometidas tanto a técnicas quirlrgicas como no quirdrgicas para el
desarrollo de una neovagina. De las 40 mujeres que se inscribieron en el estudio, 20
fueron fratadas por el método de Frank, mientras que otras 20 a través de técnicas
quirdrgicas, 12 casos mediante vaginoplastia sigmoidea y 8 casos mediante el pro-
cedimiento Davydov.

Se les realizd el cuestionario estandarizado FSFI (indice de funcion sexual femenina)
donde se encontrd que el grado de safisfaccion en el dmbito sexual y funcional fue
similar después del abordaje quirdrgico y no quirdrgico. Por lo tanto, se concluyd
que el método no invasivo de dilataciones progresivas deberia ser propuesto como
terapia de primera linea. Sin embargo existe un limitante anatomico que debe ser
fomado en cuentq, la paciente debe contar con un esbozo vaginal que le permita
hacer uso de los dilatadores vaginales de forma gradual. (17)

Otro estudio que busca esclarecer cual tratamiento es el dptimo para las pacientes
con hipoplasia vaginal, es el desarrollado por Callens, Cuypere, Sutter & Monstrey,
(17) se trata de un metaandlisis que abarca un total de 190 estudios realizados des-
de el ano de 1898 hasta el 2013 donde se estudia a pacientes diagnosticadas
del sindrome de insensibilidad completa a los andrégenos y el sindrome MRKHS.(18)
Cabe recalcar que ambos sindromes padecen de hipoplasia vaginal.

Dentro del estudio se considera el éxito anatémico cuando la longitud vaginal es
mayor o igual a los 7 cm 'y el éxito funcional relacionado con la satisfaccion durante
el coito. Todas las técnicas quirdrgicas arrojaron tasas de exito anatémico significa-
tivamente mds altas. Se observan tasas superiores al 90% versus el 75% después de
técnicas de dilatacion vaginal, independientemente del diagndstico subyacente o
la longitud inicial vaginal. (19)(13)

La vaginoplastia de tracciéon parece tener las tasas de éxito anatdmico 99%) y
funcionales mds altas (96%), mientras que los procedimientos a través de injerto de
piel y los procedimientos que involucran al intestino, tienen resultados discretamen-
te inferiores con una tasa de éxito anatémico del 83% y funcional del 95% (13). En
general, las tasas de complicaciones fueron significativamente mas bajas dentro de
los grupos de dilatacion vaginal no quirdrgica en comparacion con las diferentes
técnicas quirdrgicas. (20)
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En conclusiéon, debido a la baja tasa de complicaciones fisicas y a una probabilidad
general de éxito del 75%, la dilatacion vaginal no quirdrgica como tratamiento de
primera eleccion parece estar justificada (18)

CONFLICTO DE INTERES

Los autores de este reporte de caso clinico declaran no tener conflictos de intereses
con ninguna institucion financiera, publica, privada o entidades sin dGnimo de lucro.

CORRESPONDENCIA

mathiassalazar70@gmail.com
editor@revistafecim.org

CONCLUSIONES

* El sindrome MRKHS se caracteriza por la aplasia congénita o hipoplasia severa de
las estructuras que derivan de 1os conductos mullerianos, incluyendo los 2/3 superio-
res de la vagina, el Utero y las trompas de Falopio, ademds en algunos casos pue-
den verse involucradas estructuras dseas y renales.

e La incidencia del sindrome MRKHS ha sido estimada en 1 caso por cada 4000-
5000 recién nacidos femeninos. Se piensa que el modo de herencia es autosdémico
dominante con penetrancia incompleta y expresividad variable.

*El ultrasonido es una herramienta diagnostica fundamental para el estudio inicial
del sindrome, sobre todo en los primeros niveles de atencion.

*La resonancia magnética es considera como el estandar de oro para la visualiza-
cion de la anatomia pélvica y confirmar la ausencia de Utero o presencia de estruc-
turas rudimentarias derivadas de los conductos paramesonéfricos.

*La dilatacion vaginal no quirdrgica puede ser considerada como la primera elec-
cion de fratamiento para pacientes con el sindrome de MRKHS debido a la baja tasa
de complicaciones fisicas y la probabilidad general de éxito del 75%.(19)(0)

* El acompahamiento psicoterapéutico es de fundamental importancia para la pa-
ciente y su familia para lograr un total y correcta comprension del prondstico repro-
ductivo y terapéutico de la paciente. (19)
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