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RESUMEN

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (SMRKH) es una patologia
congénita caracterizada por aplasia o agenesia de las estructuras que se desarrollan
en los conductos mullerianos en mujeres genotipica y fenotipicamente normales.
La prevalencia de este sindrome es incierta. Existen solo dos estudios poblacionales
que la evaltan. Presentamos dos casos clinicos, en una adolescente y en una adulta
mayor. Estas pacientes requieren estudios clinicos, epidemiolégicos, hormonales
e imagenolégicos por un equipo multidisciplinario que incluya un psicélogo para
apoyar a la paciente aceptar la situacion, asi como los planteamientos relacionados
a cirugfas posteriores y las consecuencias en la reproduccion.

Palabras clave. Trastornos del desarrollo sexual, Conductos paramesonéfricos

ABSTRACT

Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser syndrome (SMRKH) is a congenital pathology
characterized by aplasia or agenesis of structures that develop from the mullerian
ducts in genotypically and phenotypically normal females. The prevalence of this
syndrome is uncertain. There are only two population-based studies evaluating it. We
present two clinical cases, in an adolescent and older adult woman. These patients
require clinical, epidemiological, hormonal and imaging studies by a multidisciplinary
team that includes a psychologist to support the patient's acceptance of the
situation, as well as considerations related to subsequent surgeries and reproductive
consequences.
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INTRODUCCION

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Klster-Hauser (SMRKH) es una pato-
logia congénita caracterizada por la aplasia o agenesia de estructuras
que se desarrollan de los conductos mullerianos en mujeres genotipi-
ca y fenotipicamente normales®. Su etiologia es desconocida. Estudios
realizados en grupos familiares sugieren la presencia del componente
genético en el primer grado®. Si bien el componente genético del sin-
drome no ha sido estudiado ampliamente®, los genes mas estudiados
corresponden a HOXA y WNT4, los cuales estan implicados en disregu-
laciones de la activacién de la sustancia inhibidora mulleriana®.

La prevalencia de este sindrome es incierta. Existen solo dos estudios
poblacionales que la evaltan. El primero, realizado entre 1953 y 1957,
comunica un caso en cada 10,558 nacimientos femeninos, y el segundo,
de Finlandia, un caso en 4,961 nacimientos®. En el Perd no se encuen-
tran estudios de prevalencia del sindrome, pero una serie de 6 casos y
revision de la literatura fue publicada en el afio 2000©,

Respecto a la clasificacién del SMRKH, existe el tipo | que se caracteriza
fundamentalmente por la aplasia Utero-vaginal, mientras que el tipo Il
esta relacionado con anormalidades extragenitales que, en la mayoria
de casos, son de tipo renal (30% a 40%), asi como, esqueléticos, auricu-
lares o cardiacos en menor porcentaje®”.

A continuacién, presentamos dos casos clinicos de SMRKH, uno en una
adolescente de 16 afios y otro en una paciente de 44 afios, con hallaz-
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gos clinicos similares y que fueron referidas al
Hospital Nacional Docente Madre Nifio San Bar-
tolomé.

Caso 1

Paciente de 16 afios, nulipara, procedente de
Huancavelica, en la sierra centro oeste del pais,
quien no tuvo menarquia y refirié dolor pélvico
crénico en ciclos de 28 a 30 dias desde el inicio
de su pubertad 4 afios antes. El dolor era de tipo
colico, de intensidad 8/10, que disminuia con la
aplicacién de analgésicos. En el examen fisico
presentd dolor de moderada intensidad a la pal-
pacion profunda en hipogastrio, no irradiado y
sin signos de irritacion peritoneal. El desarrollo
mamario era Tanner 4y la distribucion del vello
pubico tipo Tanner 3. En el examen de genitales
externos se evidencié la ausencia de continui-
dad en el introito vaginal (figura 1), himen de ca-
racteristicas normales, uretra permeable y vulva
con labios mayores y menores sin alteraciones.

La paciente fue hospitalizada para estudios. El
dosaje de hormonas (TSH, T3, T4, LH, FSH, estra-
diol, prolactina y testosterona) estuvo dentro de
los parametros normales. Se solicitaron pruebas
de imagenes que no mostraron anomalias rena-
les ni abdominales. La ecografia pélvica mostré
una tumoracién mixta predominantemente soli-
da de 57 x 33 x 35 mm en anexo derecho (figura
2), asi como el ovario derecho de 30 x 19 x 20
mm desplazado a la izquierda, no visualizandose
el ovario izquierdo. En la resonancia magnética
nuclear (RMN) se sefialé un Utero en posicién
intermedia de forma y tamafio normal, con ca-
vidad distendida de 10,4 mm con liquido en su
interior, pequefios quistes de Naboth a ambos
lados de la linea media menores de 8 mm, sien-
do las conclusiones de Utero en posicién inter-
media con serometra y alteracion de la morfolo-
gia cervical. El estudio del cariotipo no present6
alteraciones cromosémicas (46 XX).

Se realiz6 una primera intervencién con exa-
men bajo anestesia, en la que se reconocieron
los labios mayores y menores, uretra e himen
de caracteristicas normales, pero sin orificio
himeneal. Al tacto rectal no se palpé el cérvix,
pero si el cuerpo uterino de 4 x 4 cm laterali-
zado a la derecha. La laparoscopia diagnostica
evidenci6é la presencia de un esbozo uterino
de 4 x 4 x 4 cm, ausencia del cuerno izquierdo
(figura 3), trompa y ovario derecho de 3 x 2 x 1
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cm con un quiste Gardner paratubarico de 2 x
2 cm, trompa izquierda elongada e hipotrofica
en su tercio proximal, adherida en su tercio me-
dio a la pared pélvica, y presencia de quiste de
Gardner adherido a la trompa y ovario izquier-
dos, de 3 x 2 x 1 cm, de aspecto normal. Luego
de un postoperatorio favorable, fue intervenida
5 dias después por laparotomia para extirpar
el hemiltero derecho rudimentario distendido
por hematometra, con salpingectomia bilateral.
Se hall6 agenesia del hemiutero izquierdo y los
ovarios tenian aspecto normal. La paciente evo-
lucion6 favorablemente, quedando pendiente la
cirugia reconstructiva de neovagina.

La paciente estuvo hospitalizada 2 dias, adminis-
trandose analgésicos, y se gestiond su retorno a
Huancavelica. En el seguimiento por via teleféni-
ca en los 2 meses siguientes no sefial6 molestias
ni incidencias.

Caso 2

Una mujer de 44 afios, nulipara, procedente de
la ciudad de Jauja en la sierra centro del Peru,
sin menarquia, refirié un dolor pélvico cronico
en ciclos desde hacia 18 afios, ademas de infer-
tilidad primaria. Hacia 17 afios se le realiz6 en su
localidad una cistectomia derecha. En el examen
ginecolodgico se evidencié la ausencia del canal
vaginal (figura 4), himen de caracteristicas nor-
males, uretra permeable y vulva con labios ma-
yores y menores sin alteraciones.

Se solicitaron pruebas de imagenes que no mos-
traron anomalias renales ni abdominales. En la
ecografia pélvica se describié hematometra con
volumen de 38,87 mL, ausencia del cérvix uteri-
no y ovarios hipotroficos (figura 5).

En la resonancia se informdé un Utero incremen-
tado de volumen con lateralizacién derecha y
alteracion de su morfologia por presencia de ex-
tensa coleccion liquida que distendia la cavidad
endometrial y colapsaba el canal cervical, conun
volumen de 35 mL.

Se realiz6 examen bajo anestesia, reconocien-
do labios mayores y menores, uretra e himen
de caracteristicas normales, vagina de 3 cm de
profundidad, ausencia del cuello uterino. En la
apertura de la cavidad se observé adherencias
parieto-epiploicas mdultiples y parieto-uterina
derecha, cuerno uterino derecho rudimentario
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FiGURA 1. CAso 1: GENITALES EXTERNOS SIN ALTERACION. AUSENCIA DE
CONTINUIDAD EN EL INTROITO VAGINAL
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FiGurA 3. CAso 1: PRESENCIA DEL CUERNO UTERINO DERECHO DE 4 X 4 X
4 CM CON HEMATOMETRA. AUSENCIA DE HEMIUTERO 1ZQUIERDO. OVARIOS
PRESENTES DE ASPECTO NORMAL

FiGurA 4. Caso 2: GENITALES EXTERNOS SIN ALTERACION. AUSENCIA DE
CONTINUIDAD EN EL INTROITO VAGINAL
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FiGura 5. Caso 2: CUERNO UTERINO DERECHO RUDIMENTARIO DE 8 X 6
CM CON HEMATOMETRA EN SU INTERIOR
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FiGura 6. Caso 2: CUERNO UTERINO DERECHO DISTENDIDO 6 X 5 x 6 cm
CON HEMATOMETRA. AUSENCIA DE HEMIUTERO 1ZQUIERDO. OVARIOS Y TROM-
PA IZQUIERDA NORMAL. ADHERENCIAS POR ANTECEDENTE DE ANEXECTOMIA
IZQUIERDA.
o
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de 8 x 6 cm con hematometra de 40 mL, apro-
ximadamente (figura 6), agenesia del cérvix
uterino, ausencia del cuerno uterino izquierdo,
ovario y trompa izquierda de apariencia normal,
ovario y trompa derecha ausente por antece-
dente quirurgico.

La paciente estuvo hospitalizada 2 dias, con evo-
lucion favorable y se le dio de alta médica con
indicaciones.

Acudié a control luego de una semana de la in-
tervencion, para retirar los puntos, sin molestias
ni incidencias.

DiscusioN

Las caracteristicas del dolor presentado por am-
bas pacientes son correlatos frecuentes en estos
casos y se explican porque la paciente no identi-
fica su problema hasta que se percata de la au-
sencia de la menstruacién y del dolor asociado,
comparable con la periodicidad menstrual. Este
periodo de aparente normalidad se explica por
la presencia de un cariotipo normal 46,XX sin al-
teraciones fenotipicas identificables y una fun-
cién ovarica normal®. En nuestro segundo caso,
la paciente fue intervenida quirurgicamente ha-
cia 18 afios en el arearural donde vive, por quiste
anexial complicado probablemente relacionado
a un quiste endometridsico en el anexo derecho
como consecuencia de la agenesia cervical que
impedia la salida del flujo menstrual. No hubo
estudio de la patologia de fondo de la paciente,
se volvio a presentar la coleccién menstrual y se
formo un hematometra. Esta paciente era casa-
da, tenfa aspiraciones de procrear, pero no tuvo
acceso a un médico especialista para estudio de
su infertilidad. El dolor ciclico con duracion se-
mejante a la de un periodo menstrual puede ser
correlacionado con la acumulaciéon hematica in-
trauterina por inexistencia del canal vaginal.

La publicacién de Medina y Rechkemmer® en el
Peru presenta casos con rifion pélvico en herra-
dura o agenesia renal. En nuestros dos casos, la
ecografiaylaresonancia no mostraron hallazgos
similares. Esta situacion se correlaciona con el
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reporte de Nguyen® en el que se menciona que
la resonancia magnética nuclear (RMN) mostré
un canal vaginal aplasico sin identificacion del
cérvix o del utero; los ovarios y los érganos veci-
nos no evidenciaron anomalias. Dicha serie tam-
poco informé sobre anomalias esqueléticas pre-
sentes, las cuales son frecuentes de acuerdo con
la literatura, pero no se evidenciaron en nues-
tros casos. Otro aspecto informado frecuente-
mente es la presencia de quistes ovaricos®#9,
En nuestra primera paciente se observé quistes
de Gardner paratubaricos.

En estos casos, la ecografia tiene un rol orien-
tador fundamental en el estudio no solo gine-
cologico, sino también la evaluacién abdominal
y renal para identificar y describir la estructu-
ra de los 6rganos sexuales femeninos y buscar
malformaciones en otros érganos, con mayor
frecuencia las renales seguidas por las 6seas y
cardiovasculares®. Ello permitira establecer la
probable clasificacion del sindrome. Finalmente,
la RMN define las estructuras organicas en cues-
tion, para preparar el acto quirurgico.

En el caso 1, habiéndose confirmado el diag-
néstico por imagenes con la RMN se planted la
alternativa quirdrgica, asi como la construccion
de una neovagina cuando la paciente iniciara
su vida sexual. Si bien la terapia hormonal pue-
de impedir la menstruacién y atenuar el dolor
ciclico, la presencia de un hemidtero rudimen-
tario derecho y agenesia del hemiutero izquier-
do inclinaron el balance riesgo/beneficio hacia
la extirpacién de las estructuras mencionadas.
La construccién de una neovagina con procedi-
mientos como los de McIndoe y la vaginoplastia
intestinal"® con resultados satisfactorios, aun
requieren evaluacion a largo plazo, quedando
postergada en nuestra paciente para cuando
ella decida iniciar su funcién sexual. En el caso 2,
la paciente tenia actividad sexual sin molestias,
a pesar de solo contar con el extremo distal del
canal vaginal.

Se debe fomentar la investigacion de la preva-
lencia del SMRKH en el Perd, asi como el rol de
los genes involucrados.



Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser: comunicacion de dos casos

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1.

Liszewska-Kapton M, Strézik M, Kotarski £, Bagtaj M, Hirnle

L. Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome as an inter-
disciplinary problem. Adv Clin Exp Med. 2020;29(4):505-11.
doi:10.17219/acem/118850

Jacquinet A, Millar D, Lehman A. Etiologies of uterine malfor-
mations. Am ] Med Genet. 2016;170(8):2141-72. doi:10.1002/
ajmg.a.37775

Triantafyllidi VE, Mavrogianni D, Kalampalikis A, Litos M, Roidi
S, Michala L. Identification of Genetic Causes in Mayer-Roki-
tansky-Kuster-Hauser (MRKH) Syndrome: A Systematic Review
of the Literature. Children (Basel). 2022;9(7):961. doi:10.3390/
children9070961

Londra L, Chuong FS, Kolp L. Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser
syndrome: a review. Int] Womens Health. 2015;7:865-70.
doi:10.2147/WH.S75637

Herlin MK, Petersen MB, Brannstrom M. Mayer-Rokitans-

ky-Kuster-Hauser (MRKH) syndrome: a comprehensive update.

Orphanet Rare Dis. 2020;15:214. doi:10.1186/513023-020-
01491-9

Medina R, Rechkemmer A. Sindrome de Mayer-Rokitansky:
Presentacion de seis casos y revision de la literatura. Rev Peru
Ginecol Obstet. 2000;46(4):341-3. doi:10.31403/rpgo.v46i919

Fontana L, Gentilin B, Fedele L, Gervasini C, Miozzo M. Genetics
of Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) syndrome. Clin
Genetics. 2017;91(2):233-46. doi:10.1111/cge.12883

Nguyen BT, Dengler KL, Saunders RD. Mayer-Rokitansky-Kus-
ter-Hauser Syndrome: A Unique Case Presentation. Military
Med. 2018;183(5-6):€266-e269. doi:10.1093/milmed/usx066

Herlin M, Bjern AMB, Rasmussen M, Trolle B, Petersen MB. Pre-
valence and patient characteristics of Mayer-Rokitansky-Ks-
ter-Hauser syndrome: a nationwide registry-based study. Hum
Reprod. 2016;31(10):2384-90. doi:10.1093/humrep/dew220

Altez C, Molina E, Ortega F, Angulo D. Neovagina con revesti-
miento peritoneal por laparascopia. Rev peru ginecol obstet.
2013;59(1):55-7. doi:10.31403/rpgo.v59i21

Rev Peru Ginecol Obstet. 2024;70(4) 5



