RESUMEN

Se presenta el caso clasico de una adolescente
con diagndstico incidental y tardio de sindrome
de Mayer-von Rokitansky-Kdister-Hauser y lo que
consideramos aspectos fundamentales a tener
en cuenta para favorecer el diagndstico precoz y
manejo de estas pacientes desde el diagndstico
inicial. Incluimos una descripcion detallada de
la técnica quirurgica utilizada para reparar la
anomalia, que consistio en una neovaginoplastia
sigmoidea en tres tiempos sucesivos por la técnica
de Pefia modificada. Recalcamos la importancia
del manejo multidisciplinario que involucra tanto
un equipo médico calificado, como paramédicos y
profesionales del &rea psico-social y de igual forma
involucrar en todos los aspectos, la opinion de la
paciente y sus padres o tutores.
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SUMMARY

The classical case of an adolescent having had
incidental and late diagnosis of Mayer-von
Rokitansky-K(ister-Hauser syndrome is presented,
as are aspects considered fundamental in supporting
early diagnosis and treatment of these patients
from initial evaluation to detailed description
of the surgical procedure. This consisted of a
sigmoid neovaginoplasty on three consecutive
occasions according to modified Pena procedure.
The importance of a multidisciplinary approach
is stressed, involving a team qualified in medical,
paramedical and psycho-social disciplines, as well
as involving the patient and parents in all aspects
of the treatment.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Mayer-von Rokitansky-KUster-
Hauser (MRKH) tiene una incidencia de —
1:5.000 nacidas vivas. Se caracteriza por agene-
sia de Utero y vagina, pero puede variar desde la
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total ausencia de estas dos estructuras, hasta la
presencia de remanentes uterinos (mllerianos)
con o sin tejido endometrial; y del tercio inferior
de la vagina, que puede consistir en simplemente
una pequefa depresion entre los labios, o tener
una longitud de hasta 5 a 6 cm.* Las mujeres que
padecen este sindrome tienen un cariotipo 46 XX
y un fenotipo femenino normal con desarrollo es-
pontaneo de caracteristicas sexuales secundarias,
dado que el tejido ovarico se desarrollay funciona
normalmente. El tratamiento hormonal es innece-
sario ya que la produccion de estrogenos es normal
y de hecho presentan ciclos ovulatorios, asi que
la reproduccion asistida, mediante estimulacion
ovarica, aspiracion de ovocitos y Utero subrogado
es factible.??

Presentamos el caso clasico de una adolescente
con diagndstico incidental de MRKH y lo que con-
sideramos aspectos fundamentales a tener en cuenta
para favorecer el diagndstico precoz y manejo de
estas pacientes.

CASO CLINICO

CA es una paciente de 15 afios y 3 meses de edad
quien consulté por dolor abdominal al servicio
de Urgencias Pediatricas del Hospital Luis Calvo
Mackenna, un hospital pablico universitario de alto
nivel de complejidad en Santiago de Chile.

En ecografia abdominal de rutina se hace el ha-
llazgo incidental de una ectopia renal cruzada, por
lo que se deriva al servicio de Urologia Pediétrica.

Como antecedentes personales relevantes, fue
producto del primer embarazo no moérbido de
madre joven. Parto eutocico a las 39 semanas. Tuvo
un desarrollo puberal fisioldgico con telarquia a
los 8 afios, adrenarquia a los 9 afos, con tasa de
crecimiento pondo-estatural dentro de los percen-
tiles para su edad, pero ain no habia presentado
la menarquia. Destaca dentro de los antecedentes
familiares que su madre presentd telarquia y adre-
narquia a los 8 afos y menarquia los 11 afios de
edad. Padre joven con un desarrollo puberal apa-
rentemente normal.

El examen fisico general de ingreso revela
una adolescente sana en buenas condiciones
fisicas. Las mamas son simétricas, Tanner 5
con complejo areola-pezon desarrollado y de
configuracion usual. Al examen ginecoldgico,
vello pabico Tanner 5, vulva pequefia (por eje
dorsoventral disminuido), sin clitoromegalia. El
vestibulo es corto y con el meato uretral central.
El himen se encuentra reemplazado por mucosa
gruesa, bien estrogenizada con una pequefa
umbilicacion ¢ fosita de 5 mm de profundidad,
en lugar de vagina, ubicada dorsalmente al meato
uretral central. (Figura 1)

Figura 1. Vulva y vestibulo.

En este punto se plantean los diagndsticos de
amenorrea primaria, Sindrome de Mayer-von
Rokitansky-Kister-Hauser y ectopia renal cruzada.
Se complementa el estudio mediante ecografia
abdomino-pélvica que informa un rifion izquierdo
no ubicado en la fosa renal sino en el hipogastrio
por delante y a la derecha de la columna vertebral.
Su forma se adapta al contorno del cuerpo vertebral
y mide 8,1 cm de longitud. El rifion derecho es
eutdpico y de morfologia y tamafio normal. A nivel
pelviano no es posible identificar dtero, ni estructuras
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miillerianas. Los ovarios son de caracteristicas
puberales usuales.

Se realiza resonancia magnética nuclear (RMN)
que confirma los hallazgos ecograficos y el diagnos-
tico inicial. (Figura 2)
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Figura 2. Resonancia magnética nuclear. Corte coronal.
Ectopia renal cruzada. Notese rifion izquierdo pélvico y
cruzado a la derecha.

Después de una adecuada evaluacion psico-
l6gica y multidisciplinaria y por eleccion de la
paciente, se lleva a cirugia, donde se realiza una
neovaginoplastia sigmoidea en tres tiempos su-
cesivos, dentro de la misma intervencion, donde
ademas se confirma la presencia de ovarios de
caracteristicas normales y la ausencia de rudi-
mentos Mullerianos.

La primera etapa quirdrgica en posicion genu-
pectoral, por abordaje transperineal sagital posterior
pre-rectal, mediante una modificacion de la técnica
de Pefia,*® con el cual se labra un trayecto desde el
periné hasta el fondo de saco de Douglas, dejando
una guia en dicho lugar. (Figura 3)

La segunda etapa en decubito supino, median-
te laparotomia mediana infraumbilical, aislando,
preparando y rotando 180°, 10 cm de sigmoide
con preservacion del mesenterio, formando una
bolsa ciega, creando asi una neovagina sigmoidea,
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Figura 3. Guia posicionada hasta el fondo de saco de
Douglas.

la cual es fijada a la guia transperineal previamente
rescatada a través del peritoneo del fondo de saco
de Douglas (figura 4) y anastomosis termino-ter-
minal de colon.
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Figura 4. Neovagina sigmoidea lista para ser descendida
e interpuesta hasta el periné.

La tercera etapa, en posicion de litotomia en la
cual se rescata la neovagina por via perineal y se
sutura a la mucosa vaginal circundante y se recons-
truye el periné. (Figura 5)
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Figura 5. Tercera etapa quirtrgica. Posicion de litoto-
mia. Sutura del extremo distal de la neovagina y recons-
truccion del periné.

La paciente evoluciona satisfactoriamente en el
postoperatorio inmediato dandose alta al tercer dia
postoperatorio. En controles subsiguientes se verifi-
ca patencia y permeabilidad vaginal, con resultados
cosmetico y funcional excelentes.

DISCUSION

El caso presentado es un buen ejemplo de lo tipica-
mente tardio del diagnostico de MRKH. Aln cuan-
do no fue nuestro caso, el diagnostico generalmente
se hace en el proceso de un estudio por amenorrea
primaria. La edad promedio al diagndstico es de
15 a 18 afios.®” Debe, por este motivo, recalcarse la
importancia de un examen ginecoldgico cuidadoso
en todas las nifias desde el momento del nacimiento
y en casos seleccionados el examen rectal puede ser
una herramienta invaluable para descartar la ausen-
cia del Utero.® Por la variabilidad en la longitud del
canal vaginal, es importante tener en cuenta que un
examen fisico en apariencia normal, no descarta por
completo el diagnostico de MRKH.!

El Colegio Americano de Obstetras y Gineco-
logos (ACOG)? recomienda que la primera valora-
cion ginecoldgica de una nifa se haga entre los 13
y 15 afios de edad, siendo ésta una inmejorable y
temprana oportunidad, ademas, para instruir a la
adolescente y a sus padres en salud reproductiva
y hacer intervencion a nivel primario, incluyendo
problemas del desarrollo sexual y reproductivo, mas
que enfocado a patologia en particular.

Esta paciente debié haber llamado la atencion
tiempo antes del momento de la consulta inicial,
ya que en primera instancia, su madre habia tenido
un desarrollo puberal muy similar al suyo, pero
con menarquia a los 11 afios; y su padre habia te-
nido también un desarrollo puberal aparentemente
normal. Adicionalmente, la paciente tuvo un inicio
de pubertad a los 8 afios y mas de 6 afios después,
a pesar de haber seguido un desarrollo fisioldgica-
mente ordenado, no habia presentado menarquia,
hecho que es definitivamente anormal, si tenemos
en cuenta que el orden le los eventos fisioldgicos
del desarrollo puberal son, primero aceleracion
del crecimiento pondo-estatural, seguido por el
desarrollo mamario, la adrenarquia y por ultimo la
menarquia; esta secuencia de eventos en promedio
tarda 4,5 afios (1,5 — 6 afios). El intervalo prome-
dio entre la telarquia y la menarquia son 2 afios y
la edad promedio de la menarquia es de 12,8 afios.
A pesar de que la edad de inicio de la pubertad se
esta adelantando, no parece ser asi para la edad de
la menarquia.’® Gaete y colaboradores reportaron
un inicio de la pubertad aun mas temprano en la
poblacion chilena estudiada, con un 14% de nifias,
por lo demas sanas, con inicio de la pubertad entre
los 7 y 8 afios de edad.*

Lo otro que llama la atencion, es que el estudio
ultrasonogréfico inicial no incluye unavaloracion del
contenido pélvico. Es importante ante el hallazgo
de malformaciones renales u 6seas, buscar malfor-
maciones urogenitales adicionales y viceversa. En
MRKH la incidencia de malformaciones mayores
de las vias urinarias es ~ 15%. Si incluimos las
malformaciones menores, como la ectopia renal,
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la incidencia aumenta a un ~ 40%. Presentan
ademas, anormalidades esqueléticas en ~ 5 a 10%;
generalmente se trata de alteraciones de la columna
vertebral: vértebras cuneiformes, fusiones, cuerpos
vertebrales rudimentarios y vértebras supernumera-
rias, aun cuando las extremidades y costillas también
pueden estar comprometidas. Raras veces se asocia
a anormalidades de los huesos del oido medio y a
malformaciones cardiacas.’?

La mayoria de las veces es posible llegar al diagnds-
tico con base en una alta sospecha clinica y un prolijo
examen fisico y ginecoldgico, sin embargo, los estudios
imagenoldgicos y la laparoscopia son un complemento
valioso para el diagnostico de anormalidades asociadas
y de lamorfologia precisa de las estructuras pélvicas. La
RMN parece ser el mejor método imagenoldgico para
detectar estructuras de la linea media o estructuras
dilatadas, pero puede no identificar todos los rema-
nentes millerianos. En pacientes que se presentan,
especialmente con dolor pélvico ciclico la laparoscopia
puede ser Util para la evaluacion de remanentes uterinos
y la etiologfa del dolor pélvico.”?

En imagenes de RMN, la agenesia uterina y la
hipoplasia pueden ser mejor caracterizadas en los
cortes sagitales, mientras que la agenesia vaginal se
aprecia mejor en los cortes transversales. La agenesia
se demuestra como la no identificacion del Gtero,
mientras que la hipoplasia se observa como mio-
metrio con sefial de baja intensidad en imagenes en
T2, con anatomia zonal pobremente delimitada; la
cavidad endometrial y el miometrio se encuentran
de tamafio disminuido.*®

La agenesia Mlleriana pudiera confundirse con
el Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA), en
el cual podria haber también un conducto vaginal
corto y ausencia de Gtero. EI SIA es més probable
en pacientes con vello pabico y axilar ralo. Se llega
al diagnostico definitivo mediante la determinacion
del cariotipo, ya que las pacientes con SIA poseen
un cariotipo 46XY.*?

El tratamiento del MRKH debe ser abordado
por un equipo multidisciplinario con experiencia en
este tipo de patologia. Debe ser precedido por una

adecuada evaluacion y consejeria tanto a la paciente
como a sus padres o cuidadores, prestando especial
atencion a los aspectos psico-sociales, asi como a la
correccion de laanormalidad anatomica. La coope-
racion de la paciente, asi como su estado mental,
son vitales para el éxito de la creacion de unavagina
funcional * El momento preciso de la correccion
anatomica, bien sea quirdrgico o no quirdrgico, es
puramente electivo, por lo que no debe crearse una
vagina durante la infancia. Es un reto tanto para la
paciente, sus padres y para el clinico, después de la
creacion quirdrgica de una vagina, el pedirle a la
nifa que utilice un dilatador vaginal. Estudios de
seguimiento a largo plazo han demostrado que las
neovaginas creadas durante la infancia tienen una
alta tasa de falla y de necesidad de reoperacion.’
Si se les da la opcion de elegir, algunas pacientes,
incluso, optan por nunca someterse a la creacion
de una neovagina.

La creacion de una neovagina se puede lograr
tanto por medios quirdrgicos como no-quirdrgicos.
El objetivo de cualquier método es el de crear un
canal vaginal de un diametro, longitud y angulo
apropiados para permitir el coito. Adicionalmente,
deberia tener una secrecion normal, suficiente para
permitir la lubricacion y requerir de un minimo de
cuidados. Desde luego que ninguno de los muchos
métodos descritos posee todas estas caracteristicas
juntas, cada uno tiene ventajas y desventajas.®

En el presente caso se optd por la interposicion
de sigmoide, fundamentado en la eleccion de la
paciente y en las posibles ventajas que en su caso
conferia, dado que no era una candidata dptima para
la creacion no quirdrgica de una vagina, ya que el
canal vaginal estaba limitado a una diminuta fosita
y el vestibulo era muy corto. Estamos conscientes
de que la técnica empleada es compleja y requiere
de un entrenamiento adecuado, que incluye un
manejo adecuado del colon sigmoide, una gran me-
ticulosidad para lograr preservar la vascularizacion
del asa una vez rotada y descendida y finalmente
es necesario conocer a cabalidad la técnica sagital
posterior prerectal, ya que existe el riesgo potencial
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de lesionar uretra, vejiga y recto. A pesar de ser un
procedimiento invasivo, el colon sigmoide era una
opcion optima, debido a su proximidad al periné,
la relativamente facil movilizacion de su pediculo
vascular y su didmetro apropiado, favoreciendo la
utilizacion de un segmento de tan solo 10 cm de este
para la creacion de la neovagina. Adicionalmente,
tiene las ventajas de no requerir hospitalizacion
prolongada, ni dilataciones posoperatorias, como
sucede con la técnica de Abbe-Mclndoe. La secre-
cion mucoide tiene sus problemas si se opta por
una longitud mayor de intestino, como lo es una
mucorrea exagerada, en cambio facilita el coito
por la lubricacion natural y el resultado cosmético
es excelente.

Debido a que actualmente se utilizan segmentos
mas cortos de colon (8 a 12 cm), la secrecidn excesiva
de moco no es inconveniente. Ademas, las pacientes y
su familia son instruidas para realizar irrigaciones de
la neovagina después de la cirugia con suero fisiologi-
co y posteriormente solo de acuerdo a la necesidad.
Se ha observado que con el tiempo, la cantidad de
secrecion disminuye y deja de ser un problema. Por
otro lado, ya que los segmentos de intestino utiliza-
dos tienen pediculo vascular, ademas de ser anclados
durante el procedimiento, el prolapso es un problema
infrecuente. Se favorece también el procedimiento a
edades més tempranas.t’

Dada la baja prevalencia del MRKH, la canti-
dad limitada de modelos experimentales y la gran
cantidad de aproximaciones terapéuticas y trata-
mientos quirdrgicos y no quirdrgicos propuestos,
es intuitivo concluir que aun no se ha escrito la
ultima palabra acerca del manejo de esta entidad,
y son definitivamente necesarios mayores y me-
jores estudios de seguimiento a largo plazo, que
esperamos ver en afios venideros, con un poder
estadistico suficiente para permitirnos formular
recomendaciones veraces basadas en evidencia.
Entretanto, seria sensato decir que el MRKH lo
debemos tener siempre presente en el estudio de
amenorrea primaria, ya que éste es su segunda
causa, después de la disgenesia gonadal.®
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