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PALABRAS CLAVE Resumen

Sindrome de Rokitansky;
Enfermedad de Paget de
la mama;

Asociacion excepcional

Presentamos el caso de una mujer con sindrome de Rokitansky que presentd
enfermedad de Paget de la mama a los 70 afos de edad. Este es el primer caso recogido en
la literatura con las dos enfermedades coincidentes.
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Abstract

Paget’s disease of the breast and Rokitansky syndrome: an exceptional association

We present the case of a woman with Rokitansky syndrome who developed Paget’s
disease of the breast at the age of 70 years. This is the first report in the literature of the
simultaneous association of these two diseases.

© 2012 SEGO. Published by Elsevier Espaia, S.L. All rights reserved.

Introduccion

Presentamos el caso de una mujer con sindrome de Roki-
tansky que present6 enfermedad de Paget de la mama a los
70 afos de edad. Este es el primer caso recogido en la
literatura con las dos enfermedades coincidentes.

Caso clinico

Mujer de 70 afos, de raza blanca, que consulto en el Servicio
de Ginecologia del Hospital Universitario Principe de Asturias

* Autor para correspondencia.
Correo electronico: vmarcosg@gmail.com (V. Marcos Gonzalez).

por lesion eritematosa en la mama derecha. Como anteceden-
tes personales presentaba sindrome de Rokitansky diagnosti-
cado a los 14 afos e HTA en tratamiento. Como antecedentes
familiares presentaba un padre con cancer de pulmon.

A la exploracion fisica se objetivaba una lesion eritema-
tosa con lesiones sobreafnadidas de rascado de 3 x 6 cm,
parcialmente ulcerada, que afectaba al pezon, la areola y
la unién de cuadrantes internos de la mama derecha. La
mama izquierda era normal. Se palpaba una adenopatia
axilar izquierda de 1 cm, rodadera sin significado patologico.
No se exploraban adenopatias axilares derechas ni supracla-
viculares.

Ante tales hallazgos clinicos, se solicitaron una mamograia,
marcadores tumorales y una biopsia de la piel de la mama. En
la mamografia no se detectaron hallazgos patoldgicos. Los
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marcadores tumorales, CA 15.3 y CEA, se encontraban dentro
de la normalidad. La biopsia de piel concluyé enfermedad de
Paget de la mama derecha.

Ante tal diagnostico, se decidi6 realizar una mastecto-
mia total simple, seguida de una biopsia selectiva del
ganglio centinela, que se informé como negativo para
malignidad. La cirugia transcurrié sin incidencias. El estu-
dio anatomopatologico revelé como diagnostico principal
una enfermedad de Paget de la mama sin evidencia de
carcinoma invasor y sin infiltracion neoplasica en el ganglio
linfatico.

A las 2 semanas de la cirugia, la paciente acudi6 a
urgencias por dolor y eritema en la mama intervenida, que
se tratd de manera ambulatoria con antibiéticos y medidas
sintomaticas. Durante la primera revision posquirtrgica la
paciente manifestd molestias en la region costal y en el
hipocondrio derecho. Se solicitd una ecografia abdominal que
inform6 como probable angioma hepatico, recomendando un
nuevo control ecografico en 6 meses. Actualmente, la paciente
se encuentra asintomatica con revisiones semestrales.

Discusion

Como hemos resefado anteriormente, debemos considerar
que este es el primer caso recogido en la literatura de una
mujer con sindrome de Rokitansky que presenta enfermedad
de Paget de la mama. En el presente estudio se ofrece una
breve revision de ambas afecciones y sus correspondientes
asociaciones.

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH)
consiste en una alteracion en el desarrollo de los conductos
embrionarios de Miiller. Se caracteriza por una aplasia con-
génita del Utero y de los 2 tercios superiores de la vagina'™.
Se presenta en una de cada 4.500 mujeres?.

Se han formulado diversas hipotesis a lo largo de la historia
para explicar su origen. Sin embargo, hoy dia la etiologia
continda siendo desconocida®?.

Se han descrito genes con intensa actividad durante el
desarrollo temprano embriolégico, como la familia Wnt (Wnt
4, Wnt 5, Wnt 7) y la familia HOX (HOXA10, HOXA11,
HOXA13). Sin embargo, su papel en el sindrome de MRKH
no ha sido demostrado en seres humanos'2. El gen WNT4
parece ser esencial para la diferenciacion inicial de los
conductos de Miiller y de los rifiones. Este acontecimiento
pone de manifiesto el origen embrionario comun de los
conductos de Miiller y del mesonefros'2.

El signo mas frecuente es la amenorrea primaria. El
prototipo de mujer con sindrome de MRKH que observaremos
en nuestra consulta serd una mujer joven, con desarrollo
normal de los caracteres sexuales secundarios, funcién ova-
rica normal y cariotipo 46xx">"“.

En un 6-10% de los casos existe tejido endometrial en la
cavidad uterina produciendo hematometray dolor abdominal
ciclico a consecuencia del correcto funcionamiento ovarico®.

La asociacion entre disgenesia gonadal y el sindrome de
MRKH es infrecuente. Parece tratarse de una coincidencia,
independientemente de la existencia de anomalias cromo-
somicas®.

Podemos diferenciar dos tipos de sindrome de MRKH.

El tipo 1 se caracteriza por la aplasia congénita de Uteroy
de los dos tercios superiores de la vagina, de manera

aislada’>*. El tipo n es mas frecuente. En él podemos

encontrar malformaciones asociadas. Las mas frecuentes
son las renales, las del tracto urinario y las esqueléticas.
En menor medida han sido descritas malformaciones cardia-
cas y auditivas. Se conoce como asociaciéon miillerian renal
cervical somite (MURCS) o sindrome genital, renal, ear,
skeletal (GRES)"2.

En la exploracion fisica observaremos una vagina
corta y la ausencia de Utero. La ecografia abdominal
confirmara la aplasia uterina, con anejos morfoldgica-
mente normales. La RM es mas sensible y mas especifica.
Puede identificar las malformaciones renales y/o vertebrales
asociadas' >,

El diagnéstico diferencial deberemos realizarlo con aque-
llas afecciones que producen amenorrea primaria en mujeres
con caracteres sexuales secundarios normales. Estas son las
siguientes: atresia vaginal aislada, tabique vaginal transverso
o himen imperforado'-3.

El tratamiento generalmente se demora hasta que la
paciente es sexualmente activa. El tratamiento no quirtrgico
incluye dilatadores progresivos para crear una vagina funcio-
nal1’3’4’7.

Los métodos quirdrgicos persiguen la creacion de una
neovagina. Existen diversas técnicas. Una de ellas es la
vaginoplastia con colon sigmoide. Se trata de un procedi-
miento seguro, con resultados estéticos aceptables y escasas
complicaciones. Ofrece ventajas frente a otros tejidos ya que
el colon sigmoide produce la lubricacién adecuada, es resis-
tente al traumatismo coital, proporciona un corto periodo de
recuperacion y no requiere dilataciones progresivas’. El
apoyo psicologico es un arma terapéutica importante en
estas pacientes debido al malestar psiquico que produce
dicha alteracion®>*7.

Nuestra paciente fue diagnosticada de sindrome de MRKH
a los 14 afos de edad, siendo la amenorrea primaria el signo
por el que consulto. Se trataba de un sindrome de MRKH tipo 1,
no asociandose a ninguna malformacion. Se planteo la crea-
cion de una neovagina durante su juventud pero el temor a la
cirugia la hizo desestimar esta opcion. Tanto el diagnodstico
como el seguimiento posterior fueron realizados de manera
extraclinica, disponiendo Unicamente del testimonio apor-
tado por la paciente. Actualmente, refiere llevar una vida
normal.

La enfermedad de Paget de la mama es una neoplasia
maligna del complejo areola-pezon. Puede presentase aso-
ciado a un carcinoma ductal in situ, invasivo o aislado sin
tumor subyacente® ",

Representa un 0,5-4% de todos los carcinomas mamarios.
La incidencia ha aumentado en las Ultimas décadas como
consecuencia del cribado mamografico en mujeres asinto-
maticas. Sin embargo, este hecho ha implicado un descenso
en el hallazgo de un carcinoma ductal in situ o invasivo
subyacente® ",

La etiopatogenia de la enfermedad se basa en dos hipo-
tesis histologicas. La primera es la teoria epidermotrépica. Se
basa en que las células de Paget derivan de un carcinoma
mamario subyacente. Las células de Paget y el carcinoma
ductal subyacente comparten el mismo perfil inmunohisto-
quimico y la misma expresion génica® """ 12,

La teoria intraepidérmica mantiene que las células de
Paget surgen de células multipotenciales en la capa basal
epidérmica o en la unién dermis-epidermis®'""'2,
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Los estudios revisados afirman que cualquiera de ambas
hipétesis puede desarrollar enfermedad de Paget mama-
r.iz_18,11,12.

La paciente habitualmente consulta por cambios eccema-
tosos progresivos del complejo areola-pezén y/o prurito
persistente®'%'2, Su similitud clinica con enfermedad
benigna conduce a un frecuente retraso en el diagndstico®.
Nuestro caso comenzd con problemas locales e inmediata-
mente se inicio el estudio, siendo la mamografia normal, si
bien la biopsia de la zona nos llevo al diagndstico de la
enfermedad.

El diagnostico de la enfermedad de Paget de la mama se
realiza clinicamente con confirmacion histologica mediante
una biopsia incisional de un fragmento que abarque piel del
pezon y la areola. Una vez confirmado el diagnoéstico, se
realizaran las pruebas de imagen necesarias para descartar
cancer subyacente, ya sea in situ o infiltrante. En nuestro
centro se efectla inicialmente una mamografia, reservando
la ecografia y la RM para aquellos casos en los que existen
dudas diagnésticas o recomendacion por parte del Servicio de
Radiologia.

El alto porcentaje de mujeres diagnosticadas de enfer-
medad de Paget de la mama en los afos posteriores a la
maternidad hace que surja una nueva hipétesis. El proceso
inflamatorio que conllevan el embarazo y la lactancia puede
contribuir a la progresion de la enfermedad. Su elevada
frecuencia en mujeres con mayor nimero de hijos puede
reflejar la presencia de una mayor susceptibilidad a la infla-
macion en mujeres multiparas'.

El tratamiento estandar de la enfermedad mamaria de
Paget tradicionalmente ha sido la mastectomia. Sin embargo,
actualmente la cirugia conservadora de la mama junto con
radioterapia es el tratamiento de primera eleccion, tanto en
tumores invasivos como no invasivos, siempre y cuando el
tumor cumpla los requisitos habituales de cirugia conserva-
dora®'2. En nuestro caso, se opto por la mastectomia porque
la paciente eligi6 esa alternativa. Actualmente, la técnica
del ganglio centinela esta siendo empleada en esta enfer-
medad®.

El pronodstico depende de la naturaleza del tumor mamario
subyacente, siendo los factores pronosticos mas importantes
el tamano y la presencia de adenopatias. Las pacientes que
tuvieron una mastectomia han presentado la misma supervi-
vencia a largo plazo que aquellas que se sometieron cirugia
conservadora® 191",

Debemos interpretar estos resultados con cautela, ya que
esta asociacion no ha sido descrita en la literatura hasta
ahora y puede ser fruto de la casualidad. Sin embargo, si se
observan mas casos como este, podremos establecer nuevas
lineas de investigacion en un futuro.
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