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Resumen

Introduccién: E/ sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH), definido como hipoplasia congénita de las
estructuras derivadas de los conductos de Miiller, se presenta en pacientes de sexo femenino, generalmente con adecuado
desarrollo y con cariotipo 46XX, con una incidencia de 1/5,000, y es la segunda causa de consulta por amenorrea secun-
daria. Cldsicamente se divide en tipo I, 0 aislada, y tipo Il, asociada a otras malformaciones. Se han descrito casos aislados
de MRKH asociados a presencia de tumores anexiales. Caso clinico: Se presenta el caso de una paciente con diagndsti-
co de MRKH tipo Il, con presencia de tumor anexial, que de acuerdo con el indice de Jacobs presenta riesgo de maligni-
dad y que fue tratada en nuestra institucion de acuerdo a las guias internacionales de préctica clinica.
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Adnexal tumor in Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome. Presentation of a clinical
case and review of the literatura

Abstract

Introduction: The Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH), defined as congenital hypoplasia of the structures derived from
the mdillerian ducts, occurs in female patients, usually with proper development and karyotype 46XX, with an incidence of
1/5,000, and is the second cause of consultation by secondary amenorrhea. It is classically divided into type I, or isolated,
and type I, associated with other malformations. There have been described isolated cases of MRKH associated with the
presence of adnexal tumors. Clinical case: A case of a female patient with a diagnosis of type Il MRKH with the presence
of adnexal tumor is presented, which according to Jacobs presents risk of malignancy; she was treated at our institution
according to international clinical practice guidelines.
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Introduccion

El sindrome Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH)
se define como la hipoplasia congénita severa de las
estructuras que derivan de los conductos millerianos,
incluyendo los dos tercios superiores de la vagina, utero
y trompas de Falopio. Se presenta en mujeres con ade-
cuado desarrollo de los caracteres sexuales secunda-
rios, las cuales generalmente presentan un cariotipo
46XX, funcion ovérica y genitales externos normales,
con desarrollo de mamas y vello pubico Tanner 5, y
conducto vaginal de 2 a 7 cm"?.,

La incidencia reportada de este sindrome es de 1 en
4,000 a 5,000 nacimientos femeninos y representa la
segunda causa de consulta por amenorrea primaria.
Aunque la mayoria de los casos son esporadicos, exis-
ten reportes de casos en familiares?.

Este sindrome se ha subdividido en dos tipos: tipo
1, aislado o secuencia Rokitansky, y tipo Il 0 asociacién
MURCS (de las siglas en inglés Mdillerian duct aplasia,
Renal dysplasia and Cervical Somite anomalies).

En el tipo | o secuencia Rokitansky solo se observa
malformacién en utero y vagina. El tipo Il, que consti-
tuye la presentacion mas habitual del sindrome, se
presenta con malformaciones renales (40%), vertebra-
les (20%), cardiacas y sordera (25%); las mas comunes
son: agenesia renal unilateral (23-28%), malformacio-
nes vertebrales cervicotoracicas, con fusion de cuer-
pos vertebrales, asimetria y escoliosis (20%), ectopia
renal uni o bilateral (17%) y rifidn en herradura (4%).
Las malformaciones cardiacas se reportan como las
menos comunes y se ha documentado asociacion con
tetralogia de Fallot y estenosis valvular pulmonar'-.

La etiologia del sindrome MRKH no ha sido identifi-
cada, aunque el espectro de malformaciones sugiere
defecto en el desarrollo de érganos asociados durante
la embriogénesis. Se ha atribuido a una afeccién en el
mesodermo hacia el final de la cuarta semana de ges-
tacion, que culmina en una alteracion en el blastema
de las somitas cervicotordcicas y los conductos proné-
fricos. Estas alteraciones induciran cambios en el me-
sonefros y en los conductos de Wolf y Miller?.

Recientemente se han identificado multiples genes
involucrados en el desarrollo de los conductos miille-
rianos y las estructuras 6seas y renales, de los cuales
los genes HOXA y WNT4 son los mas importantes.

El gen HOXA 10 representa el area de desarrollo
uterino, HOXA 11 esta relacionado con el desarrollo del
segmento uterino inferior y cérvix, y HOXA 13 con el
desarrollo vaginal; ademas, los genes HOX estan aso-
ciados con el desarrollo normal de los rifiones, huesos
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y estructuras vasculares. Por otro lado, la familia de
genes WNT (entre ellos WNT4, WNT5 y WNT7) son
expresados a grandes niveles durante el desarrollo del
tracto genital en modelos murinos. La inactivacién ho-
mocigoética de estos genes ha resultado en todos los
casos en defectos de los conductos de Milller; el WNT4
ha sido identificado en la diferenciacion y crecimiento
celular y en nefrogénesis. Por todo ello, es bioldgica-
mente plausible que las expresiones de estos genes
resulten en las anomalias de MRHK'-.

Existen reportes de casos de tumor anexial en pa-
cientes con MRHK. En 2012, Sézciikler (en Turquia)
reportd un tumor limitrofe del ovario de 12 x 9 cm,
originado en el anexo izquierdo en una paciente de 43
anos con MRHK*. En 2013, Sook Bae (en Korea) re-
portd el caso de una paciente con MRHK que se pre-
sent6 con un tumor anexial de 11.8 x 8.3 cm constituido
por dos cuerpos uterinos rudimentarios, dos ovarios
aparentemente normales y un ovario supernumerario
con células de carcinoma seroso papilar®. En 2010,
Silva (en Sri Lanka) publicé un caso similar en una
paciente de 47 afios con un tumor de 15 x 12 cm, con
resultado de cistadenocarcinoma papilar de ovario®.
Existen dos publicaciones méas antiguas en las cuales
se reporta un caso de cancer de ovario y otro de tumor
de senos endodérmicos del ovario, ambos en pacien-
tes con MRHK"8,

Caso clinico

Mujer de 20 afios de edad, con antecedente de ame-
norrea primaria, sindrome de MRHK asociado a ano
imperforado, ausencia de ventriculo derecho, rifién en
herradura izquierdo con doble sistema colector, cario-
tipo 46XX. Antecedentes quirdrgicos relacionados a
correccion de malformaciones: descenso colorrec-
tal, colostomia, procedimiento de Glenn y ligadura de
hemidcigos.

Inicia padecimiento en 2013 con dolor abdominal
generalizado, tipo cdlico, para el cual recibid tratamien-
to sintomatico, sin mejoria. Posteriormente presenta
aumento de intensidad del dolor, durante periodos mas
prolongados. Valorada inicialmente con tomografia
computarizada (TC), en la que se reporta tumor anexial
de 6.9 cmy Ca 125 sérico de 216 U/ml, motivo de envio
a nuestra institucion. Dichos estudios solo referidos, no
se contd con imagen o reporte.

En la exploracion fisica, paciente con Eastern Coo-
perative Oncology Group (ECOGO), Karnofsky 100%,
neuroldgicamente integra y bien conformada. Presenta
soplo holosistélico, auscultable en todos los focos
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cardiacos. Cicatriz quirdrgica en térax, linea media.
Mamas péndulas, simétricas, sin lesiones palpables.
Abdomen plano, depresible, blando, con tumor palpa-
ble en meso e hipogastrio de 13 cm de eje mayor, no
doloroso, de bordes regulares. Dedos de manos en
palillo de tambor (Fig. 1). Tacto vaginal con canal vagi-
nal de 3 cm. No se palpa cérvix.

De acuerdo con las guias de practica clinica (Dodge,
et al., 2012; NCCN, 2015)°"'y los recursos de nuestra
institucion, la paciente fue valorada con Ca 125, el cual
se reportd en 286 U/ml, y una TC simple y con
contraste intravenoso, en la cual se identificd: lesion
multiquistica en pelvis (Fig. 2), con presencia de sep-
tos gruesos, de 7.4 x 13 cm, de aspecto neoplasico,
ectopia renal, doble sistema colector, no se observd
utero (Fig. 3).

Dentro de la valoracion se utilizé el indice de riesgo
de cancer de Ovario (RMI) propuesto por Jacobs, Tin-
gulstad y las Guias NICE'>", en el cual se da valor a
las caracteristicas del ultrasonido, estado menopadusi-
co y nivel de Ca 125, de tal forma que aplicando el
indice de riesgo (RMI = U x M x Ca 125) a nuestra
paciente, RMI = 3 x 1 x 286 = 858. Segun los reportes
de Jacobs y Tingulstad, con un corte de 200 este in-
dice de riesgo tiene una sensibilidad y especificidad
del 85y 97% y del 71 y 92%, respectivamente’ ',

La paciente fue tratada con laparotomia explorado-
ra con examen transoperatorio de acuerdo con las
guias de practica clinica'®'’, con hallazgo de utero
rudimentario sin continuidad a genitales externos. Ane-
xos derecho sin datos macroscépicos de malignidad
(Fig. 4). Se realizé salpingooforectomia izquierda, con
histerectomia de utero rudimentario (Fig. 5). Reporte
de examen transoperatorio: quiste endometridsico mul-
tiloculado de 7 x 3.5 x 4 cm compatible con cuerpo
uterino.

Reporte histopatoldgico definitivo: quiste endometrio-
sico de cuerpo uterino (Fig. 6).

Discusion

El sindrome de MRKH es raro, solo se presenta en
1 de cada 4,000 a 5,000 nacimientos femeninos, y se
caracteriza por agenesia o hipoplasia de la vagina su-
perior y el Utero (tipo | o secuencia Rokitansky), y en
la mayoria de los casos asociado a otras malformacio-
nes, principalmente renales, dseas y cardiacas (tipo Il).
No se ha identificado la causa de este sindrome, aun-
que por investigaciones genéticas se ha sugerido que
participan los genes HOX y WNT, los cuales estan
estrechamente relacionados con la embriogénesis

Figura 2. TC de lesion multiquistica con septos gruesos en
pelvis.

Figura 3. TC de Ectopia renal, rifidn en herradura, doble
sistema colector, ausencia uterina.



Figura 4. Imagen intraoperatoria de anexo derecho, sin
caracteristicas de sospecha para neoplasia.

Figura 6. Fotografia microscopica de quiste endometriésico
de cuerpo uterino.
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renal, vascular y de los conductos millerianos. Aunque
existen reportes en los cuales se presentan pacientes
con MRKH y tumores anexiales, no existe relacién en-
tre estas dos patologias, por lo que el sindrome no
confiere un riesgo elevado para neoplasias de anexos;
sin embargo, estas pacientes por lo general expresan
un cariotipo de 46XX, con funcién ovérica normal, por
lo que presentan el mismo riesgo para cancer de ovario
que la poblacién general.

Conclusion

Se presenta una paciente de 20 afios con MRHK y
tumor anexial palpable, con elevacion de Ca 125y ca-
racteristicas sospechosas de malignidad por TC. De
acuerdo con el RMI (858), tiene gran riesgo de cancer
de ovario. El tratamiento estandar en estas pacientes
debe ser igual al de aquellas con tumores anexiales
sin comorbilidades, mismos que estan descritos en las
guias de practica clinica.
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