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Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome:
A case report

Introduccion

La amenorrea es un motivo de consulta frecuente en
atencion primaria. El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-
Hauser es una rara anomalia congénita del tracto genital.
Se desconoce su etiologia. Generalmente se presenta como
amenorrea primaria en mujeres adolescentes, con genitales
externos y crecimiento normales. Puede asociar otras alte-
raciones, especialmente a nivel genitourinario. Es preciso
realizar pruebas de imagen para confirmar el diagndstico.
No existe consenso en cuanto al tratamiento mas adecuado.
Exige un manejo multidisciplinar y requiere un correcto
asesoramiento y apoyo psicologicos, dado el importante
impacto que causa en la esfera psicosocial, tanto de la
paciente como de sus familiares'-.

Exposicion del caso clinico

Presentamos el caso de una mujer de 16 afnos, que consulto
inicialmente en atencion primaria por no haber presentado
nunca menstruaciones. La paciente presentaba un feno-
tipo femenino. Como antecedentes personales presentaba
un astrocitoma difuso (grado 1) frontal izquierdo en segui-
miento por neurocirugia; se habia desestimado cirugia dada
la estabilidad de dicha lesion. La exploracion fisica revelaba
caracteres sexuales secundarios femeninos normales (esta-
dio 4 de Tanner), con genitales externos también normales.
El resto de la exploracion era normal. En la anamnesis, el
desarrollo puberal habia sido normal. Inicialmente se soli-
cito analitica con perfil hormonal (prolactina, hormonas
tiroideas, FSH, LH, estradiol, testosterona, 17-OH proges-
terona y DHEA-S), que fue normal. Se derivo al servicio de
ginecologia, donde se realiz6 una ecografia abdominal (no
se realizo ecografia transvaginal porque la paciente no habia
tenido relaciones sexuales completas) que fue poco valora-
ble. A pesar de que las determinaciones hormonales fueron
normales, se diagnostico de probable amenorrea central.

http://dx.doi.org/10.1016/j.semerg.2015.09.017

Con dicha sospecha, fue derivada al servicio de endocrinolo-
gia, que incidié en dicha sospecha etioldgica, atribuyéndose
la normalidad de los resultados a error de laboratorio. Se
pauto progesterona y, posteriormente, el servicio de gine-
cologia lo sustituyo por una asociacion de etinilestradiol y
drospirenona. Analiticamente no presentaba hallazgos sig-
nificativos; el test de LHRH era normal.

A pesar del tratamiento hormonal pautado por gineco-
logia, 6 meses después persistia la amenorrea, por lo que
fue valorada de nuevo en dicho servicio. Se incidié en la
exploracion ginecolodgica, apreciandose genitales externos
macroscopicamente normales. Ante la imposibilidad para la
realizacion del tacto vaginal y la resistencia al paso de
la torunda utilizada en la exploracién, se realizé una nueva
ecografia donde no se visualizaba Utero con certeza, por lo
que se le solicité una resonancia magnética nuclear (RMN)
pélvica, en la que se visualizaban ovarios, pero no utero
ni cavidad vaginal (fig. 1). Asimismo se solicité la edad
0sea, que era acorde con la edad cronoldgica. Todo ello era
compatible con probable sindrome de Rokitansky. Con dicho
diagnostico fue derivada a servicio de cirugia plastica para
valoracion de posible tratamiento quirtrgico.

En atencién primaria, se indagd mas a fondo sobre los
antecedentes familiares de la paciente. Tenia una prima
por linea materna de 45 afos que estaba diagnosticada
de sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser. Habia sido
intervenida quirirgicamente mediante laparoscopia, crean-
dose una neovagina mediante la técnica de Vecchietti.

Finalmente, la paciente fue intervenida quirrgica-
mente, también mediante la técnica de Vecchietti,
creandole una neovagina con evolucion posterior satisfac-
toria.

Desde el momento del diagnostico hubo que abordar en
atencion primaria el probable impacto psicosocial que el
diagnostico del sindrome podria conllevar para la paciente y
su entorno. Fue necesario apoyo psicologico, farmacoldgico
y orientacion, tanto para la paciente como para su familia.

Discusion

La amenorrea es un motivo frecuente de consulta en aten-
cion primaria. Las causas mas frecuentes de amenorrea se
describen en la tabla 1.

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (también
conocido como aplasia miilleriana) es una rara anomalia
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Figura 1

Resonancia magnética nuclear pélvica sin contraste.
Corte sagital: puede apreciarse la ausencia completa de Utero,
caracteristico del sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser.

congénita del tracto genital. Su incidencia estimada es de
una de cada 5.000 mujeres’?. Se sabe que las alteracio-
nes son el resultado de un desarrollo anémalo (agenesia o
hipoplasia) del conducto miilleriano, pero la etiologia sub-
yacente es desconocida®>. Durante afos fue considerado
una alteracion esporadica. A dia de hoy, la creciente comu-
nicacion de casos familiares hace pensar que pueda tener
una base genética. Esta tampoco ha podido ser aclarada de
manera concluyente. Parece tratarse de un trastorno mul-
tifactorial. En estos casos, se cree que sigue un patron de
transmisién autosémico dominante, con penetrancia incom-
pleta y expresividad variable. Esto sugiere la implicacion de
mutaciones génicas y/o desequilibrios cromosémicos. Esta
descrito que el riesgo de recurrencia en parientes de pri-
mer grado es bajo, pero existe, fluctuando entre un 1-5%.
Tipicamente se manifiesta como amenorrea primaria en una
paciente adolescente, generalmente alrededor de los 15-
17 anos. Estas mujeres presentan un cariotipo 46XX. Su
desarrollo puberal (salvo por la ausencia de menstruacion)
y sus genitales externos, son normales'~®. Las pacientes
presentan agenesia vaginal con desarrollo uterino varia-
ble, pudiendo hallarse un utero rudimentario o ausencia
completa de este. Tanto los ovarios como su funcionalidad
son normales'-®. En un bajo porcentaje de estas muje-
res (2-7%) se aprecia un Utero (rudimentario u obstruido)
con endometrio funcionante®. Aproximadamente el 25-50%
de las pacientes asocian anomalias del tracto genitouri-
nario, tales como agenesia renal unilateral, rindn pélvico
o alteraciones del sistema excretor’”’. Asimismo, un 10-
15% presentan alteraciones esqueléticas a diferentes niveles
(costillas, columna y extremidades). Otras alteraciones aso-
ciadas menos frecuentes incluyen cardiopatias congénitas,
sordera o hernias inguinales y/o femorales’>. En el caso
de nuestra paciente, coexistian el citado sindrome con un
astrocitoma. No hemos logrado encontrar bibliografia en la
que se demuestre una relacion entre ambos procesos, por
lo que podria tratarse de un hallazgo puramente incidental.

Tabla 1 Causas mas frecuentes de amenorrea

Alteraciones anatomicas

- Agenesia miilleriana (sindrome de
Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser)

- Feminizacion testicular (sindrome de Morris)

- Imperforacion de himen

- Septo vaginal transverso

- Sindrome de insensibilidad a andrégenos

- Sinequias intrauterinas (sindrome de Asherman)

- Agenesia vaginal/cervical

- Estenosis cervical

Alteraciones eje hipotalamo-hipéfisis-ovario
Hipotdlamo
- Causa funcional (estrés, ejercicio, nutricional,
enfermedades cronicas)
- Infecciones (tuberculosis, lues, meningitis, encefalitis)
- Enfermedades inflamatorias/infiltrativas
- Radiacion craneal
- Otros sindromes (sindrome de Prader-Willi, sindrome de
Laurence-Moon-Biedl)
- Tumores
Hipdfisis
- Tumores hipofisarios. Otros tumores (meningioma,
glioma, germinoma)
- Sindrome de la silla turca vacia
- Infarto/apoplejia hipofisaria
Ovario
- Disgenesia gonadal
- Agenesia gonadal
- Fallo ovarico precoz (idiopatico, yatrogénico,
autoinmune, genético)

Otros

- Gestacion

- Enfermedad adrenal (hiperplasia adrenal, enfermedad de
Cushing)

- Hipo/hipertiroidismo

- Diabetes mellitus

- Aporte exogeno de androgenos

- Sindrome ovario poliquistico (causa multifactorial)

Fuente: elaboracion propia.

Se requiere un alto grado de sospecha para llegar
al diagnostico precoz de esta enfermedad. Las pacientes
diagnosticadas antes de la pubertad, generalmente son diag-
nosticadas de manera incidental, tras estudio por otros
problemas de salud al nacimiento o en la infancia. Por otra
parte, el diagnostico puede verse retrasado por la presencia
de tabues sociales.

La valoracion de estas pacientes exige la realizacion de
pruebas de imagen?*7:8, La ecografia debe realizarse para
confirmar la ausencia de Utero y la presencia de ovarios, asi
como para la evaluacion de los rinones. Sin embargo, tiene
una fiabilidad limitada. Esta enormemente influenciada por
la experiencia del radidlogo que la lleva a cabo (es operador-
dependiente) y, por otra parte, esta descrito que cuando
dicha prueba se realiza en varias ocasiones puede dar lugar
a confusiones. Por ello, si existe dificultad para la visuali-
zacion de las citadas estructuras, se deberia realizar otra
prueba de imagen mas reveladora, como es la RMN. Esta es
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Gtil para valorar la funcionalidad del endometrio en los casos
en que se halle Utero. El diagnéstico diferencial incluye la
insensibilidad a andrdgenos, la presencia de un septo vagi-
nal transverso, la agenesia vaginal distal aislada y el himen
imperforado® 372,

Actualmente no existe un consenso en cuanto al trata-
miento ideal de estas pacientes. Este deberia ir encaminado
a la creacion de una vagina funcionante. Antes de acometer
cualquier terapia debemos asegurarnos de que la paciente
ha madurado psicolégicamente, pudiéndose requerir para
ello una valoracion psiquiatrica/psicologica. El tratamiento
no quirdrgico con dilatadores presenta un alto indice
de éxito, tanto a nivel funcional como por la satisfaccion de
las pacientes. La cirugia puede estar indicada en casos
en que la terapia no quirtrgica haya fracasado, o cuando
la paciente la prefiera como tratamiento inicial. La téc-
nica mas utilizada por los ginecélogos es la vaginoplastia
de Mcindoe?. Otros procedimientos menos invasivos, como
la técnica de Vecchietti, que se realiza via laparoscopica,
han mostrado Ultimamente resultados prometedores. Sin
embargo, la mejor opcion quirtrgica sigue dependiendo de
la experiencia del equipo que la realiza y de las preferen-
cias de la paciente. Después de la creacion de la neovagina
las pacientes pueden llevar una vida sexual normal. Sin
embargo, hemos de tener en cuenta que el lograr una vagina
anatomicamente intacta, por si solo, no asegura el éxito del
tratamiento. El diagnostico genera un importante impacto
en la esfera psicosocial, tanto en la paciente como en los
familiares, por lo que se debe complementar el manejo con
asesoramiento y apoyo psicoldgico, antes incluso de tomar la
decisién de iniciar cualquiera de las terapias descritas’ 2. Las
pacientes afectas por este sindrome presentan importantes
tasas de depresion y ansiedad. Por norma general asocian
alteraciones de la autopercepcion y de la identidad sexual,
y ven enormemente obstaculizado el establecimiento y man-
tenimiento de relaciones interpersonales’. La infertilidad es
uno de los aspectos mas dificiles de asimilar’”-'°. Compar-
tir dichos sentimientos con grupos de apoyo se ha mostrado
beneficioso'. Las respuestas de la familia son variables y se
ha demostrado que el apoyo familiar es beneficioso, por lo
que se recomienda incentivarlo’.

Este sindrome exige un manejo multidisciplinar, que
implica a multitud de profesionales del ambito sanitario,
que deberan tener siempre en consideracion las opiniones
y anhelos del paciente, y de sus familiares y allegados mas
proximos?7-10,
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