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JUSTIFICACION

En 1559 se describe por primera vez el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kduster-Hauser, y es
desde esta fecha que se ha querido implementar diferente técnicas quirdrgicas o no quirdrgicas
para el manejo mas eficaz de pacientes con aplasia de conductos mullerianos.

El principal objetivo ha sido por mucho tiempo la construccion del canal vaginal de manera
que pueda cumplir una funcién adecuada permitiendo asi, que la paciente tenga una vida sexual

normal.

A pesar de que han pasado mas de cuatro siglos, su manejo ha sido casi exclusivo de tipo
quirdrgico, teniendo cambios y avances solo en este campo; y no siempre es complementado
con un manejo completo, llevado por un equipo interdisciplinario en el que tenga una fuerte
participacion el equipo psicoldgico o psiquiatrico, vital en el manejo de estas pacientes desde
su primer diagnostico hasta el alta completa. Aumentando asi el riesgo de estas pacientes, ya
que, al no ser manejadas interdisciplinariamente, tienen un mayor riesgo de falla y abandono
de tratamiento, como se demostrd en un estudio realizado en Inglaterra por L. Liao y col. (Liao,
Conway, Ismail-Pratt, Bikoo, & Creighton, 2011) en el cual se observo: que constituye un
problema de estas pacientes la presencia principal de ansiedad y en menor porcentaje de
depresion debido a la enfermedad y al tratamiento, por esto nuestro estudio se centra en el
analisis de un caso clinico de sindrome de Rokitansky y a través del cual se pueda desarrollar
recomendaciones sobre el manejo de estas pacientes, teniendo entre sus objetivos el crear
procesos a realizar tras el diagndstico para que estas pacientes sean manejadas de la manera

mas adecuada.



Asi también se presenta este caso esperando poder direccionar futuros casos a un manejo
completo para disminuir el riesgo de fracaso del tratamiento quirdrgico, disminuir los niveles
de ansiedad y depresion, y realizar un manejo psicoldgico oportuno alcanzando asi los

objetivos plantados para cada paciente.



TITULO:
Reporte de un caso clinico de Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser tipo Il atendido en
el Hospital Eugenio Espejo. Revision bibliografica y analisis de la importancia de manejo

integral.

RESUMEN:

El sindrome de Rokitansky esta caracterizado por aplasia congénita del Utero y los 2/3 superiores
de la vagina en mujeres cariotipicamente normales (46XX) y con desarrollo fisiolégico normal de
caracteres sexuales femeninos. Se presenta de manera aislada o asociada a otras malformaciones,
principalmente renales y esqueléticas. El sindrome de Rokitansky se presenta en una de cada 4500
a 5000 mujeres. Se diagnostica mayoritariamente en la adolescencia o principios de la adultez,
siendo la manifestacion clinica mas importante incluso Unica la amenorrea. El diagnostico se hace
a traves de la clinica, cariotipo normal y estudios de imagen que demuestren la ausencia uterina y
del canal vaginal, asi como otras malformaciones que pueden estar o no presentes. Los principales
diagnosticos diferenciales son el himen imperforado y la insensibilidad a andrégenos. ElI manejo
debe incluir un equipo multidisciplinario para un manejo integral fisico, psicoldgico y familiar. El
manejo medico puede ser quirdrgico o no quirdrgico. Se presenta el caso de paciente de 21 afios
gue acude por amenorrea primaria, presenta cariotipo 46XX y caracteres sexuales normales, tras
eco renal se encuentra asociacion con ectopia renal de posicion pélvica, se diagnostica sindrome
de Rokitansky tipo Il. Se realiz6 manejo quirdrgico con técnica Mc Indoe para construccion de
neovagina. Por cuestionario HADS se categoriza a paciente con ansiedad y depresion tras manejo

quirdrgico.

Palabras claves:
Mullerian aplasia, Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome, Type Il, MRKH Syndrome, VVon

Mayer-Rokitansky-Kuster Anomaly, Congenital absence of uterus and vagina



INTRODUCCION

La OMS define como malformaciones congenitas a las anomalias estructurales, funcionales, o
trastornos metabdlicos, que ocurren durante la vida intrauterina y se detectan durante el
embarazo, en el parto o en un momento posterior de la vida. Estas pueden ser causadas por
varios factores genéticos, ambientales, socioeconémicos, pero generalmente son de origen

multifactoriales. (OMS, 2015)

Dada la amplia gama de malformaciones y para un mejor manejo, se clasifico las
malformaciones congénitas en anormalidades mayores y menores. La cual depende de la
repercusion anatémica o funcional a que den lugar. Las anormalidades mayores son defectos
que de no ser corregidos comprometen significativamente el funcionamiento corporal o
reducen la expectativa normal de vida. Generalmente tienen un potencial de impacto médico,
quirurgico y psicologico que interfiere con la aceptacion del sujeto en la sociedad; como, por
ejemplo, los pacientes con espina bifida y el onfalocele. Una anomalia menor es una alteracion
con significacion primariamente cosmetica que no compromete la forma o funcionalidad
corporal y que puede ser corregida o no y solo requiere manejo médico. (Mexicana De Pediatria

Medigraphic, Arturo, Fierro, & Tastekin, 2008)

Las malformaciones congeénitas no solo conllevan a la disfuncionalidad que conlleva cada
malformacion, sino que también condicionaran a la inestabilidad psicolégica y emocional del
paciente y de sus familias, por lo que es deber del médico poder tener un manejo

multidisciplinario que permita el adecuado manejo.



Las malformaciones del aparato genital femenino pueden darse por alteraciones en la vida
intrauterina o0 en la extrauterina por detencion o retardo, y la magnitud de la patologia
dependeré del momento en el que se interrumpe el desarrollo normal.

Las anomalias uterinas se dan en el 0,1-2% de mujeres, en el 4% de las mujeres estériles y en

el 1% de las mujeres infértiles. (Haya J, Zapardiel I, & Arrizabalaga M, n.d.)

La importancia del estudio de estas radica en la repercusion que generan en todos los &mbitos
que conforman la salud de estas pacientes; ya que afectaran no solo al aparato genital, sino que
también muchas veces se asociara a otras malformaciones, con repercusiones sobre el futuro
fértil, sexual y obstétrico de la paciente y tendra también un impacto sobre el desarrollo

psicosocial.



MARCO TEORICO

EMBRIOLOGIA DEL APARATO REPRODUCTOR FEMENINO

Para el estudio del desarrollo del aparato genital debemos antes entender el desarrollo fetal y
embrionario por ello expondremos a continuacion un resumen de los procesos importantes que
se llevaran a cabo, desde la fecundacion hasta la formacion completa del aparato genital

femenino.

Tras el coito el 1% de espermatozoides depositados en la vagina sobreviven y tras 7 horas
aproximadamente llegan a tener contacto con el évulo femenino, generalmente en la region
ampular de la trompa uterina donde ocurre la fecundacion la cual corresponde a la fusion de

gametos masculino y femenino.

Tras la fusion del pronucleo femenino y prondcleo masculino, tendremos los resultados de la

fecundacion:

- Restablecimiento del nimero diploide de cromosomas
- Determinacion del sexo: el espermatozoide asigna el sexo al embrion. Pudiendo ser

46XY O masculino y 46 XX embrién femenino.

El cigoto experimenta una serie de divisiones mitéticas que inicia después de 30 de la

fecundacién. Tres dias despueés de la fecundacion entre 12-36 blastomeras se forma la morula;



que estd dividida en una capa interna que forma el embridn y una externa que forma el
trofoblasto.

La mérula ingresa al utero al cuarto dias post-fecundacion, aparece una cavidad dentro de la
morula o cavidad del blastocito, la cual aumenta de tamafio y divide los blastémeros en dos

partes: el trofoblasto y el embrioblasto.

El embrioblasto que se encuentra dentro de la cavidad del blastocito, constituye el primordio
de embridn. Seis dias tras la fecundacion el blastocito se adhiere al endometrio, momento en
el cual en trofoblasto prolifera en dos capas: citotrofoblasto y sincitiotrofoblasto.

El sincitiotrofoblasto invadird el epitelio endometrial permitiendo asi la alimentacion del
embrion. En el séptimo dia se forma en la superficie del embrioblasto el hipoblasto, que

formara posteriormente el endodermo primario.

Durante la segunda semana se forma el saco vitelino y se desarrolla el mesodermo
extraembrionario, a partir del mesodermo se forma el celoma extraembrionario que
posteriormente se convertird en cavidad corionica.

Aparece la cavidad amnidtica entre el citotrofoblasto y en embrioblasto. EI embrioblasto de
diferencia en disco bilaminar (epiblasto e hipoblasto), en la region del hipoblasto y como un
engrosamiento del mismo se forma la lamina precordal que indica la region craneal del

embrién.



Formacién de capas germinativas vy diferenciacion celular y organica inicial

En la tercera semana, se produce el proceso de gastrulacion, y se formara el disco embrionario
trilaminar.

El proceso inicia con la formacion de la linea primitiva que aparece como engrosamiento del
epiblasto en el extremo caudal del disco embrionario, la linea primitiva comenzara a producir
células mesenquimatosas pasara a ser ectodermo embrionario, estas células formaran la
segunda capa germinativa o mesodermo embrionario, mientras que células epiblasticas
desplazan al hipoblasto y formaran el endodermo embrionario. Con excepcién de la membrana
bucofaringea en el resto existe mesodermo entre ectodermo y endodermo.

Durante esta semana se formara también a partir del ectodermo la placa neural, en la placa
neural ser formara un surco o surco neural que forma pliegues los mismo que se unen y forman
el tubo neural. Se formara a partir de células neuroectodérmicas las crestas neurales que daran
origen a nervios craneales y raquideos. Al lado de la notocorda hay mesodermo el cual se
engrosa y dar lugar a las somitas.

Durante esta semana se formara el celoma embrionario que surgen como espacios aislados del
mesodermo lateral, que después daran origen a cavidades corporales, como la cavidad
peritoneal.

Para la formacion de los vasos sanguineos aparecen islotes sanguineos que son espacios dentro
de los agregados de la mesénquima, estos se revisten de endotelio e irdn formando un sistema
cardiovascular primitivo. Al final de la tercera semana el corazon sera un grupo de tubos
cardiacos endocardicos que se unen a los vasos sanguineos. Al finalizar la tercera semana se
fusionan los tubos y forman el primordio tubular de corazén. De las células endoteliales de los
vasos del saco vitelino y alantoides se formaran los hemangioblastos o células sanguineas

primitivas.



PERIODO ORGANOGENETICO

Ocurre entre la cuarta y la octava semana se desarrollara, el primer evento que ocurre es el
plegamiento del embridn, este plegamiento se da en dos planos medio y transversal y también
el plegamiento de la cabeza y cola, estos permiten que el embridn en forma de disco trilaminar
tome una forma tubular en forma de C.

Durante estas cinco semanas se formaran todos los érganos y sistemas a partir de las tres capas

germinales. (Ver tabla 1)

DERIVADOS DE LAS CAPAS GERMINALES

ECTODERMO

MESODERMO

ENDODERMO

Sistema nervioso central

Tejido conjuntivo

Revestimiento epitelial

Sistema nervioso Cartilago gastrointestinal,
periférico Hueso respiratorio y urinario
Epitelios sensoriales del Musculo liso y estriado Higado
0jo Corazon Pancreas
Oido y Nariz Vasos sanguineos y Parénquima de amigdalas
Epidermis y anexos linfaticos Tiroides
Glandulas mamarias Rifiones Paratiroides

Glandulas subcutaneas
Esmalte dental

Ovarios y testiculos
Membranas serosas

Recubrimiento epitelio de
la cavidad timpanica,

Pleura antro timpanico y tubo
NEUROECTODERMO Peritoneo faringotimpanico
Ganglios raquideos, Bazo
craneales y autobnomos Corteza suprarrenal

Melanocitos
Nervios periféricos
Arcos faringeos
Médula suprarrenal
Meninges
Médula espinal

Tabla 1: S. Castillo, 2016




Cuarta semana: se forma el tubo neural entre somitas opuestos, pero se abre craneal y

caudalmente por los neuropodos. Se formaran también los arcos faringeos, hacia el dia 26 se
pueden observas tres pares de arcos. Se formaran las yemas de extremidades superiores hacia
el dia 26-27, asi como también se veran las foveas Gticas, placodas del cristalino. Al final de

esta semana se veran: las yemas de extremidades inferiores y el cuarto par de arcos faringeos.

Quinta semana: crecimiento de la cabeza supera la de otras regiones como consecuencia del

desarrollo del encéfalo y prominencias faciales. Se desarrollan los rebordes mesonéfricos.
Sexta semana: se desarrollan las placas de las manos y los primordios de dedos. Entre los dos
primeros arcos faringeos se forman los monticulos auriculares este se convertird en meato

acustico externo y luego conducto auditivo externo.

Séptima semana: las extremidades contindan desarrollandose. El intestino se introduce en el

celoma extraembrionario. A finales de esta semana inicia la osificacion de miembros

superiores.

Octava semana: los dedos estan casi separados, pero aun son membranosos, se dan los primeros

movimientos de extremidades e inicia la osificacion de los miembros inferiores.

PERIODO FETAL

Los principales cambios durante el periodo fetal se relacionan con el crecimiento rapido del

cuerpo y la diferenciacién de tejidos, érganos y sistemas.



Semana nueve a la doce: La cara es ancha, ojos separados, orejas de implantacion baja

y los parpados contintan fusionados. Aparecen centro de osificacion en craneo y huesos
largos. Hasta el final de la novena semana genitales externos masculinos y femeninos
son similares, pero al final de la semana doce alcanzan su forma fetal madura. Inicia la

formacion de orina.

Semana trece a la dieciséis: crecimiento longitudinal acelerado. Extremidades se han

alargado y tienen movimientos coordinados. Se evidencian movimientos oculares
lentos. Hacia la semana 16 los ovarios se diferencian y tienen foliculos primordiales.
Entre la semana 12-14 se diferencian ya los genitales externos.

Semana diecisiete a la veinte: Extremidades alcanzan tamafio fetal final y la madre

puede sentir los movimientos sus movimientos. Piel se cubre de vermix caseoso la cual
protege la delicada piel del feto. A final de la semana 20 se observa cejas y cabello, y
toda la piel se cubre de lanugo. Hacia la semana 18 se forma el Utero y se inicia la
canalizacién de la vagina. Se han formado numerosos foliculos ovaricos primordiales

gue contienen ovogonias.

Semana veintiuno a la veinticinco: Aumento notable del peso. La piel es arrugada y

transparente. Movimientos oculares rapidos presentan parpadeo y reaccionan al susto
entre la semana 22-23. En la semana 24 neumocitos tipo Il inician secrecion de

surfactante.

Semana veintiséis a la veintinueve: Pulmones permiten el intercambio gaseoso

adecuado y el sistema cardiovascular también esta suficientemente desarrollado.

Asimismo, el sistema nervioso se ha desarrollado lo suficiente para coordinar



movimientos respiratorios ritmicos. Al final de la semana 28 la médula dsea es el

organo hematopoyético.

- Semana treinta a la treinta y cuatro: Se observa reflejo pupilar a la luz. Piel ha tomado

coloracion rosada y es lisa. Miembros superiores o inferiores son de aspecto rechoncho.

Grasa blanca constituye el 8% del peso corporal.

- Semana treinta cinco a la treinta y ocho: Sistema nervioso realiza ya algunas funciones

integradoras, orientacion espontanea a la luz. Circunferencia abdominal y craneana son
parecidas. Al acercarse el nacimiento se ralentiza el crecimiento. Generalmente los
fetos alcanzan una longitud vertex coxis de 360mm y un peso de 3400 gramos. (Moore,
2013)

DESARROLLO DEL APARATO UROGENITAL

El aparato genital se origina en conjunto con el aparato urinario como aparato urogenital, el
cual proviene de una cresta mesodérmica comdn que se origina en el mesodermo intermedio

embrionario.

Durante el plegamiento del embrion del plano horizontal el mesodermo se separa de las
somitas. Se forma la cresta urogenital como una elevacién del mesodermo a cada lado de la

aorta.

La cresta urogenital formara dos cordones:
-Cordén nefrogeno

-Cordon gonadal



Desarrollo del aparato genital

Hasta la séptima semana no existe diferenciacion sexual, a pesar que el sexo del embrion esta
determinado desde la fecundacion es solo a partir de esta semana que se dara la diferenciacion
del aparato genital.

Embrioldgicamente las gonadas proceden de tres origenes:

1. Mesotelio: epitelio mesodérmico, que reviste pared abdominal posterior

2. Mesénquima subyacente (tejido conjuntivo embrionario)

3. Células germinales primitivas

Desarrollo de la génada indiferenciada

Las gonadas se forman de la proliferacion del epitelio superficial y posterior condensacion del
mesénquima medial de mesonefros que forman los pliegues o crestas gonadales.
Inmediatamente se formaran los cordones gonadales a partir de epitelio.

Los pliegues gonadales se diferenciaran en una corteza externa y una médula interna.
Después de la séptima semana al no recibir la influencia del gen SRY que se encuentra en el
cromosoma Y masculino, la médula de los pliegues gonadales regresiona.

Durante la quinta semana células germinales primordiales en la pared del saco vitelino migran
por movimientos ameboides por el mesenterio dorsal y llegan a las gonadas primarias.

En la sexta semana van a las crestas gonadales y forman los cordones gonadales, estas células

son inductoras del desarrollo ovarico.



El desarrollo de la gbnada indiferenciada depende de la influencia o no del gen SRY codificado
en el cromosoma Y (masculino) el cual expresa en factor inhibidor mulleriano (TDF), la
ausencia de este factor permite el desarrollo de conductos mullerianos y por lo tanto de los

ovarios.

Molecularmente en ausencia del gen SRY no existe la secrecion de factores SF1y SOX9 y por
lo tanto las células de Sertoli no secretaran la sustancia inhibidora milleriana (antimdillerianas)

y por lo tanto no hay regresion de conductos paramesonéfricos.

El desarrollo del embrion femenino no se da solo por omision de este proceso, existen otros

mecanismos implicados. El factor DAX esta involucrado en el desarrollo ovérico, evitando el

desarrollo de las células se Sertoli y de Leyding.

El factor WNT4 contribuye en la diferenciacion del ovario, posteriormente los estrégenos

estimulan también el desarrollo de los conductos de Miiller y de genitales femeninos externos.

Desarrollo del ovario

Los cordones sexuales primitivos se disgregan y forman cumulos celulares irregulares en la
porcion medular del ovario, estos seran luego sustituidos por una estoma vascularizado que
constituira la medula ovérica.

Por otro lado, el epitelio superficial prolifera durante la séptima semana formando cordones
corticales que ingresan al mesénquima. En el cuarto mes estos se disgregan y forman camulos

celulares aislados los cuales daran origen



1. Células germinales primordiales: que originan ovogonias

2. Células epiteliales circundantes: que originan células foliculares

El ovario se identifica a partir de la décima semana. Después del nacimiento no se formara
ninguna ovogonia. Muchas ovogonias degeneran antes de nacer, solo dos millones de estas
aumenta de tamafio y se convierten en ovocitos primarios.

El epitelio superficial se aplana y forma un epitelio germinal, o tunica albuginea.



DESARROLLO DE LOS CONDUCTOS GENITALES

Los conductos genitales intactos durante su evolucion hasta la sexta semana, son los
protagonistas de la diferenciacion sexual. Ante la presencia o ausencia del cromosoma Y,
presentardn cambios evolutivos en su progresion. Los conductos de Miller comienzan su
desarrollo alrededor de la 7° semana de gestacion y se extiende hasta alrededor de la semana

20

Durante el periodo indiferenciado, hasta la quinta o sexta semana, tanto los embriones

femeninos como masculinos poseen ambos conductos genitales:

- Conducto mesonéfrico o de Wolff derivan del mesonefros (rifion primitivo)

- Conducto paramesonéfrico o de Miiller derivan del epitelio de la cavidad celémica

Los conductos mesonéfricos drenaran la orina de los rifiones mesonéfricos jugaran un papel
importante en la formacion del aparato reproductor masculino, que, durante la octava semana,
bajo la influencia de testosterona producida por testiculos fetales el conducto da en su porcion

proximal el epididimo y el resto daré origen al conducto deferente y conducto eyaculador.

En los fetos femeninos los conductos mesonéfricos desaparecen casi por completo y se

mantienen solo como remanentes.

El conducto paramesonéfrico es el que dara origen al aparato genital en el embrién femenino,
este aparece como una invaginacion longitudinal del mesotelio de la cara antero externa de la

cresta urogenital y desemboca en la cavidad abdominal en su porcion craneal.



El conducto paramesonéfrico se divide en tres porciones:

- Porcion craneal: infundibulo, desemboca en cavidad abdominal, formara la tropa

uterina

- Porcién media: cruza el conducto mesonéfrico

- Porcion caudal media: Se une al conducto del lado opuesto, formando el primordio

uterovaginal, inicialmente existe un tabique entre ambos conductos, que

posteriormente desaparece.

- El miometrio se formara de la capa de mesenquima y el revestimiento de peritoneo

formara el perimetrio.

Periodo indiferente Macho Hembra
Tabulos mesonéfricos Conductos eferentes Epooforo
Paradforo

Conducto mesonéfrico (De
Wolf)

Conducto paramesonéfrico
(de Miller)

Desarrollo de la vagina

El primordio uterovaginal llegara al seno urogenital e induce la formacion de bulbos
sinovaginales, los cuales se fusionan y forman la placa vaginal. Posteriormente la placa vaginal
proliferay va alargando la distancia entre el conducto y el seno; las células centrales de la placa

degeneran y forman la luz de la vagina. El alargamiento completo del canal vaginal se da hasta

Epididimo
Conducto deferente
Apéndice del testiculo
Utriculo prostatico

Utero masculino
Tabla 2: (S. Castillo, 2016)

el quinto mes de vida intrauterina.

Conductos de Gartner
Apéndice Vesicular
Trompa uterina
Utero

Vagina (porcion craneal)



Por lo tanto, la cUpula vaginal se origina del conducto paramesonéfrico y la porcion inferior
del seno urogenital. En la porcion caudal permanece una ligera lamina: el himen, constituido

por células epiteliales del seno urogenital al igual que todo el epitelio vaginal.

Desarrollo de las glandulas auxiliares

Las glandulas uretrales y parauretrales (Skene) se desarrollan a partir de yemas que crecen de
la uretra hacia el mesénquima circundante. Las glandulas de Bartholin o vestibulares mayores

se originan de evaginaciones del seno urogenital.

Desarrollo de genitales externos

Durante el periodo indiferenciado células mesenquimaticas migran a la cloaca y formaran los
pliegues cloacales. En la region craneal se unen para formar el tubérculo genital el cual en el
caso del embrion femenino no se desarrolla tanto para formar el falo, sino que formara el
clitoris, a su vez se diferenciara una porcion anterior uretral que formara la porcion uretral y
una posterior anal que formara el ano. A los lados de la membrana se formaran pliegues
urogenitales de los cuales se formaran los labios menores, mas externamente los pliegues labio

escrotales formaran los labios mayores. (Sadler, 2004)



ANATOMIA DEL APARATO REPRODUCTOR FEMENINO

Los organos genitales femeninos estas formados por los o abrios, las trompas uterinas, Utero,
vagina y 6rganos externos. Ubicados en la cavidad pélvica y los 6rganos externos se encuentran

frente al pubis.

Ovarios

Organos pares, cumple dos funciones importantes, la primer es la produccion de ocultos y la
segunda o funcion endocrina en la produccién de estrégeno, progesterona y relaxina (esta

ultima solo durante el embarazo).

Ubicacion: pared lateral de la pelvis a nivel de espina iliaca anterosuperior. En la fosa ovarica.
Caracteristicas: antes de la primera ovulacion el ovario es liso y rosado, con el tiempo se vuelve

gris y rugoso, con cicatrices por la ruptura de sus foliculos durante la ovulacion.

Tamarfio: varia con la edad, de 2,5a 4 cm

Peso promedio: 7 gramos

Irrigacion: arteria ovarica y rama ovarica de la arteria uterina, llegan a traves del ilio | ovario.
Inervacion: plexo ovarico

Drenaje linfatico: linfaticos ovarico sanitario desembocan en ganglios linfaticos adrticos

Caras y bordes del ovario:

- Cara interna: cubierta por la trompa de Falopio y relacionada con caras del ileon



- Cara externa: en contacto con peritoneo parietal

- Borde mesoovarico anterior: unido al mesovario orientada a la arteria umbilical
obliterada, aqui se localiza el hilo del ovario por el que ingresa el paquete
vasculonervioso del ovario

- Borde libre o posterior: relacionado a la trompa y adherido al ligamento suspensorio
del ovario.

- Extremo uterino: insercion del ligamento ovérico

Trompas uterinas

Etimoldégicamente proviene del griego "salpinx™ que quiere decir tubo. Permiten la llegada de
los ocultos a la cavidad uterina, y es en esta donde generalmente se da el proceso de
fecundacion.

Tamafo: 10 cm de largo aproximadamente, 2mm de diametro

Localizacion: borde superior libre entre las dos capas del ligamento ancho

Caracteristicas: se encuentra dividida en cuatro porciones.

-Infundibulo: forma de embudo, es la parte abdominal o pélvica de la trompa, recibe al ovulo.
Comunica la cavidad abdominal con el exterior. Posee prolongaciones irregulares o fimbrias
las cuales recogen el ovulo. Es aqui donde generalmente ocurre la fecundacion.

-Ampolla: porcién mas larga y tortuosa, de paredes delgadas.

-Istmo: porcion mas angosta se paredes gruesas

-Intersticio: o porcion uterina, se encuentra en el espesor de la pared uterina, con un diametro

de aproximadamente 1mm en el orificio uterino.



El ovulo toma entre 3 0 4 dias para llegar a la cavidad uterina, y es ayudado por el movimiento
ciliar de células epiteliales y accion peristaltica de la capa muscular.

Utero

Etimolégicamente las palabras para designar el Utero provienen del griego "hystera™ y "metra"

Su funcidn principal es recibir el ovulo fecundado y anidar el producto de la concepcion,
nutriéndolo y permitiendo asi el desarrollo del embrién.

El tamafio, forma y localizacion puede tener variaciones dependiendo de la edad, embarazo y

otros.

En nulipara las paredes del Gtero son gruesas y musculares, tiene forma de pera invertida.

El extremo inferior forma un angulo recto con la vagina (ante verso). El Gtero se encuentra en
la cavidad pélvica, generalmente esta hacia el lado derecho, pero su posicion cambia con el
volumen de la vejiga, que se encuentra debajo y delante, o por la dilatacion del recto ubicado

arriba y atras del Utero.

El Gtero se encuentra en posicion ante vertido, por lo tanto, se extiende hacia adelante y arriba
desde el extremo superior de la vagina, en angulo recto.

En cuerpo del utero se flexiona adelante y abajo en su union con el istmo, esto se conoce como
ante flexion uterina. Existe variaciones de la posicion del Utero pudiendo ser retroverso y
retroflexo.

Tamafo: 8cm de largo, 4 cm de ancho en el lado superior y 2cm de espesor.



Se divide en:

- Fondo: parte més craneal del Gtero, es redondeada permite la entrada de las trompas de

Falopio a la cavidad uterina

- Cuerpo: constituye las dos terceras partes del utero, puede palparse bimanualmente.
Posee dos caras y dos bordes. Su cara vesical Se separa de la vejiga por el saco
uterovesical. La cara intestinal esta separada por el saco rectouterino. Los bordes del

Utero se unen al ligamento ancho ya sus estructuras.

- Istmo: constituye la porcion méas estrecha, mide 1cm aproximadamente, durante el

embarazo forma parte del segmento uterino inferior.

- Cuello: es la parte mas fija del Utero, se extiende desde el istmo hasta el orificio vaginal,

esta constituido por dos porciones:

v’ Porcién supravaginal: se relaciona con el uréter y la arteria uterina

v’ Porcién vaginal: se comunica con la vagina por el orificio del Utero, este orificio

es solo una pequefia depresion en nuliparas y en multiparas es mas grande e

irregular

Estructura del Utero:

Constituido por tres capas



1. Mucosa o endometrio: sufre cambios durante el ciclo menstrual y el embarazo.
Contiene numerosas glandulas que atraviesan la ldmina propia o estrofa endometrial.

Con ausencia de fecundacion esta capa de descama originando la menstruacion, que responde

a la disminucion de estrogeno y progesterona. Si existe fecundacion el cigoto anida es esta

pared y recibird el aporte sanguineo adecuado por la misma para el desarrollo y nutricion del

embrién.

2. Capa muscular: o miometrio, constituye la capa mas gruesa, constituida por fibras

musculares lisas dispuestas en tres capas:

- Externa: fibras longitudinales en forma de capuchon que se prolonga hacia los
ligamentos

- Media: formada por fibras entrelazadas a través de las cuales pasan los vasos
sanguineos, al contraerse produccion vasoconstriccion

- Interna: fibras que constituyen esfinteres a nivel de ambos ostium tubaricos y el orificio

cervical externos

3. Serosa: o perimetrio formado por peritoneo, firmemente adherida al fondo y cuerpo

uterino.

Riego sanguineo: Irrigado principalmente por las arterias uterinas ramas de las arterias iliacas
internas, irrigan también el cuello y la parte superior de la vagina, luego se dirigen hacia arriba
entre las capas del ligamento ancho cerca de los bordes laterales y asi jerga las caras del cuerpo

uterino. Estas arterias aumentaran de tamano durante el embarazo.



El retorno venoso se da por un plexo venoso que va a la par de las arterias uterinas y luego se

anastomosan con la vena hemorroidal superior.

Drenaje linfatico: el drenaje linfatico uterino desemboca en los ganglios lumbares, los ganglios

iliacos externos, hipogastricos y sacros.

Inervacion: recibe fibras autonomas y aferentes por plexos uterovaginales con acompafian a las

arterias uterinas.

Vagina

Cumple funciones de érgano de copula y canal del parto, asi como conducto ex retérico para

la menstruacion.

La vagina es un conducto que va desde el orificio uterino hasta la vulva, sus limites son:
Anterior: vejiga
Posterior: recto

Superior: Utero

Forma: la vagina es plana cuando se encuentra vacia, sus paredes anterior y posterior estan
adosadas con excepcion de la parte superior que forma la ctpula vaginal y tiene forma circular
y el extremo inferior que esta aplanado transversalmente.

Longitud: en promedio 8cm

Relaciones:



Cara anterior: anterior se relaciona de craneal a caudal con la vejiga, los uréteres y la
uretra. Separada de estos 6rganos por tejido conjuntivo. En la porcién del utero se forma
un tabique denso el tabique uretrovaginal.

Cara posterior: en su porcion superior la vagina esta cubierta por peritoneo, que forma
el fondo de saco rectouterino. En la porcion inferior se adosa al recto hasta el plano
perineal, pero separados por el tabique rectovaginal. En los ultimos dos centimetros
superiores a la piel, la vagina se separa del recto, continuando con un trayecto inferior,

anterior y oblicuo.

Bordes laterales: que tienen dos porciones

a. Porcion intrapélvica: corresponde a los dos tercios superior, y posee un tejido

fibroso del espacio pelvirrectal.

b. Porcion perineal: de superior a inferior se relaciona:
= Fasciculos media les del musculo elevador del afio
= Diafragma pélvico y musculo transverso profundo del periné
= Musculo constrictor de la vulva, el bulbo del vestibulo y la glandula

vestibular mayor.

Extremo superior: se inserta en el cérvix, y forma la ctpula vaginal.

Extremo inferior: la vagina se abre en el fondo del vestibulo. En la mujer virgen es

estrecho y esta cerrado por el himen.



El himen es una membrana que se inserta en el borde del orificio vaginal. Tiene formay espesor
variable. Posee cara superior o vaginal que es irregular; una cara inferior que se separa de los
labios menores por el surco ninfohimeneal; y un borde libre habitualmente liso y unido.

Durante el primer coito el himen se desgarra dejando los lobulillos himeneales.

Configuracion interna de la vagina: en su interior la vagina posee pliegues mucosos
transversales, se encuentran mas desarrollados en el tercio inferior. Estos pliegues vaginales
tienden a desaparecer con la edad y los partos. Existen también dos columnas rugosas: una

anterior y una posterior.

Estructura:
Conformada por 3 capas:
- Mucosa: interna, recubierta por epitelio escamoso estratificado, sujeto a cambios por
variacion hormonal.
- Muscular: constituida por fibras de musculo liso, posee dos capas una de fibras
longitudinales superficiales y una capa de fibras circulares profundas.

- Fibrosa: contiene el plexo venoso, y se continta con la fascia pélvica visceral.

Irrigacion: la irrigacion de la vagina se da en tres porciones:
= Superior: por las ramas vaginales de la arteria uterina y la rana cervicovaginal
= Medio: por la arteria vaginal

= Inferior: por la arteria rectal media

Estas arterias forman la arteria acigos de la vagina cuando se anastomosan entre si y con las

del otro lado.



Las venas de la vagina forman el plexo venoso vaginal que superior se una al plexo uterino y
plexo vesical y desembocan en la vena iliaca interna.

Drenaje linfatico: van a la par de arterias uterina y arterias vaginales, y desembocan en los
nodulos iliacos externos.

Inervacion: proviene del plexo hipogéstrico inferior.



MALFORMACIONES MULLERIANAS

Durante la embriogénesis el aparato genital y urinario tiene origen en conjunto como aparato

urogenital, el cual se desarrolla a partir del mesodermo intermedio.

Hasta la sexta semana las gdnadas tanto masculinas como femeninas permanecen
indiferenciadas, es solo a partir de la séptima semana por ausencia de gen SRY del cromosoma
Y, y como resultado de la no produccion de factor antimulleriano que continua el desarrollo de
conductos paramesonéfricos o mullerianos; los cuales formaran las trompas uterinas, Utero y

vagina.

En el embrién femenino los conductos paramesonéfricos aparecen como una invaginacion
longitudinal del epitelio de la cresta urogenital. Este consta de tres porciones una craneal que
desemboca en la cavidad abdominal y que formara la trompa, una porcién intermedia que cruza
el conducto mesonefrico, y una porcion caudal medial que se une a su par del otro lado

constituyendo asi el primordio uterovaginal.

Este primordio presenta en el inicio de su desarrollo un tabique uterino que por apoptosis
inducida por el gen bcl2 desaparece para dejar vacia la cavidad uterina. La porcion distal del
primordio formara los bulbosinovaginales los cuales se unen al seno urogenital y alargaran la
distancia entre ellos para la formacion de las porciones superiores del canal vaginal; por lo
tanto, la ctpula vaginal tendra origen para mesonéfrico mientras la porcién distal del canal

vaginal se origina del seno urogenital.



Las alteraciones que ocurren durante este proceso del desarrollo de conductos mullerianos y
paramesonéfricos dan como resultados las malformaciones congénitas mullerianas.

Para la clasificacion de estas malformaciones se han desarrollado cuatro sistemas de
clasificacion, hasta 2013 la clasificacion de la Sociedad Americana de fertilidad.

En 1988 la Sociedad Americana de fertilidad clasifico las malformaciones mullerianas en:
hipoplasia/agenesia, Utero unicorne, Utero bidelfo, dtero bicorne, Utero septado, Utero arcuado,
y malformaciones relacionadas a dietilestilbestrol. (Begueria, Checa, & Castillo, 2009) (Ver
Graf:1)

Dentro del grupo de agenesia e hipoplasia mulleriana la principal entidad reconocida es el
sindrome de Rokitansky, originada por la falla del desarrollo del conducto de Miller antes de

su union con el seno urogenital determinando la falta de formacion de Gtero y vagina.
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Figura 1. Clasificacién de la Sociedad Americana de Fertilidad (1988)

GRAFICO 1: (Begueria et al., 2009)

En el 2013 se observo que las tres clasificaciones previas tenian varias limitaciones clinicas,
de complicidad y exactitud con el diagnostico, por esto, la Sociedad Europea de reproduccion
humana y embriologia (European Society of Human Reproduction and Embriology — ESHRE)

en conjunto con la Sociedad de ginecologia endoscépica (European Society for Gynaecological



Endoscopy — ESGE) formaron un grupo de trabajo llamado CONUTA (por sus siglas en inglés

CONgenital UTerine Anomalies) cuya meta fue el desarrollo de un nuevo sistema de

clasificacion para las anomalias congénitas del tracto genital femenino que permita una mejor

orientacion clinica basada en la anatomia del tracto genital femenino. (Grimbizis et al., 2013)

El sistema de clasificacion ESHRE/ESGE tiene las siguientes caracteristicas generales:

e Laanatomia es la base para la clasificacion sistematica de anomalias.

e Las desviaciones de la anatomia uterina derivadas del mismo origen embriol6gico son

la base para el disefio de las clases principales.

e Las variaciones anatomicas de las principales clases que expresan diferentes grados de

deformidad uterina y son clinicamente significativa son la base para el disefio de las

principales subclases.

e Las anomalias cervicales y vaginales se clasifican en subclases complementarias

independientes. (Grimbizis et al., 2013)
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Figure 2 ESHRE/ESGE dassification of uterine anomalies: schematic representation (Class U2: internal indentation >50% of the uterine wall thick-
ness and external contour straight or with indentation <<50%, Class U3: external indentation >50% of the uterine wall thickness, Class U3b: width of
the fundal indentation at the midline > 150% of the uterine wall thickness).

Gréfico 2: (Grimbizis et al., 2013)



En el Gréfico 2 encontramos las clases principales del sistema de clasificacion, dividido en 6
clases de malformaciones uterinas, perteneciendo el sindrome de Rokitansky a la clase 5U que
es la aplasia uterina. En cuanto a la subclases o clases co-existentes el sindrome de Rokitansky

pertenece a la subclase V4 — C4 con aplasia cervical y vaginal.

i‘@ }.'-"Sh re ESHRE/ESGE classification
= Female genital tract anomalies
Uterine anomaly Cervical [ vaginal anomaly
Main class Sub-class Co-existent class
uo MNormal uterus s rabbyl e
U1 Dysmorphic uterus 2. T-shaped c1 Septate cervix
b. Infantilis
c. Others c2 Double ‘normal” cervix
u2 Septate uterus a. Partial G Unilateral cervical aplasia
b. Complete
4 Cervical aplasia
u3 Bicorporeal uterus  a.Partial
b. Complete
c. Bicorporeal septate Vo Normal vaging

U4 Hemi-uterus a. With rudimentary cavity vi Longitudinal non-obstructing
(communicating or not horn) voginal septum
b. Without rudimentary cavity (horn Longitudinal obstructing
W’itht_)LIt r_au.itv,u’no horn}. L vz vaginal septum

us Aplastic a. With rudimentary cavity (bi- or v Transverse vaginal septum
unilateral horn) and/or imperforate hymen
b. ‘_Wlthout rudllmentan,' cavity “)I-.DI' va Vaginal aplasia
unilateral uterine remnants; aplasia)

U6 Unclassified malformations

u C v

Tabla 3: (Grimbizis et al., 2013)

A mas de esto “El desarrollo del aparato urinario frecuentemente se encuentra afectado, ya que
comparten el mismo origen embrioldgico. Cuando existe una interrupcién o desregulacion en
este proceso dindmico, puede ocurrir un amplio espectro de anomalias.

Estas malformaciones tienen una variada expresion clinica que puede ser de hallazgo casual en
las formas leves hasta presentarse como una amenorrea primaria, como en las agenesias
uterovaginales. Entre ambos existe un variado espectro de formas de presentacion como
dismenorrea, algia pelviana, presencia de hematocolpos y/o hematometra, spotting, dispareunia

o trastornos de la fertilidad.” (Carlota et al., 2007)



SINDROME DE ROKITANSKY

El sindrome de Rokitansky se caracteriza por aplasia congénita del Utero y los 2/3 superiores
de la vagina en mujeres cariotipicamente normales (46XX) y con desarrollo fisiol6gico normal
de caracteres sexuales femeninos que puede estar o no acompafiado de malformaciones

esqueléticas o renales.

Las malformaciones uterinas y vaginales pueden ir desde ausencia total de Utero y vagina a la
presencia de remanentes mullerianos con existencia o no de tejido endometrial. La vagina
puede estar completamente cerrada, como una depresion en los labios menores o tener una

longitud de 5-6 cm.

La primera descripcion de ausencia congénita de vagina data de 1559. Mayer en 1829 describe
la alteracion como parte de las multiples malformaciones de recién nacidos muertos.
Rokitansky, (1838), y Kster (1910), describieron el sindrome por separado. En 1958 Halser
estudio las anomalias asociadas.(Ginecologica, Hernandez Alcantara, Hernandez-Sanchez, &
Mesa Arrebola, n.d.)

Podemos distinguir dos tipos, tipo | o forma tipica y tipo 1l o complejo MURCS (por sus siglas
en inglés: mullerian duct aplasia renal dysplasia and cervical somite anomalies.) Las

caracteristicas correspondientes podemos ver en la tabla 1.

Epidemiologia

Las malformaciones mullerianas en general tienen prevalencia del 1% en la poblacion general

y de un 3% en pacientes con problemas reproductivos. (Begueria et al., 2009)



El sindrome de Rokitansky se presenta en una de cada 4500 a 5000 mujeres. Siendo el tipo Il
el mas comin. No existe asociacion racial. El diagnostico se da principalmente en la
adolescencia o inicio de la adultez. Segun un estudio realizado por Oppelt et al. en el afio 2006
evidenciaron que la forma tipica se presentaba en el 47% de los casos, la forma atipica en un
21% y la forma MURCS en un 32% de los casos. (Pizzo et al., 2013)

“Las anomalias mas frecuentes son: agenesia renal unilateral en 23-28%, rifion ectdpico en 7%,

rifion en herradura e hidronefrosis en 4%”. (Soriano et al., 2012)

Tipo 1 Tipo 2

- Aplasia simple de - Aplasia simple de Gtero y vagina: remanentes uterinos asimetricos
tero y vagina: -hipoplasia o aplasia de y trompas uterinas

remanentes

uterinos simétricos  Asociado a otras malformaciones:

-Ovarios y trompas  Renales
uterinas normales - Agenesia Renal
- Rifidn pélvico
- Uréteres duplicados
- Rifiones en herradura
- Mal rotacion

Esqueléticas
- Escoliosis
- Cunfa Vertebral
- Espina bifida
- Fusiones vertebrales
- Sacralizacién de L5
- Lumbalizacion de S1
- Vertebra supernumeraria

- Sindéctilia

- Hipoplasia eminencia tenar

- Hernias femoral e inguinal

- Lesiones cardiacas congénitas

- Sordera
Tabla 4: (S. Castillo. 2016, modificado de (Mejia, Rojas, & Suarez, 2015))



Etiopatogenia

Embrioldgicamente ocasionado por la falla en el proceso de organogénesis comprendido entre
el dia 29 a 56, en el cual un embridn fenotipicamente femenino normalmente desarrollara los
conductos paramesonéfricos apareciendo como una invaginacion longitudinal del epitelio de
la cresta urogenital. Este consta de tres porciones una craneal que desemboca en la cavidad
abdominal y que formara la trompa, una porcién intermedia que cruza el conducto mesonéfrico,
y una porcion caudal medial que se une a su par del otro lado constituyendo asi el primordio

uterovaginal.

Este primordio presenta en el inicio de su desarrollo un tabique uterino que por apoptosis
inducida por el gen bcl2 desaparece para dejar vacia la cavidad uterina. La porcion distal del
primordio formara los bulbosinovaginales los cuales se unen al seno urogenital y alargaran la
distancia entre ellos para la formacién de las porciones superiores del canal vaginal; por lo
tanto, la clpula vaginal tendra origen para mesonéfrico mientras la porcién distal del canal

vaginal se origina del seno urogenital.

Las alteraciones producidas en este proceso del desarrollo, y especificamente la agenesia de

primordio llevara como consecuencia la ausencia de Utero y vagina en diferentes grados.

Durante este mismo periodo los conductos mesonéfricos originaran el sistema renal, proceso

que también se ve alterado en algunas pacientes con Rokitansky.

A pesar de que se ha considerado como una malformacion ocasional el sindrome de Rokitansky
y de etiologia aln desconocida, se ha reportado asociacion familiar con herencia autosémica
dominante con capacidad de penetrancia incompleta y expresividad variable. (Pizzo et al.,

2013)



En algunos estudios se han visto involucrados los genes: WT1, WNT4, PAX2, HOXAY,

HOXA13, LHX1, HNKFIB, KLHL4, SHOX.

Diagndstico

Clinico

La amenorrea primaria constituye el principal motivo de consulta de estas pacientes, siendo la
segunda causa de amenorrea primaria después de disgenesia gonadal (Del, Mufioz, Noguero,
& Martin, 2011), las cuales presenta cariotipo femenino sin alteraciones, desarrollo e
caracteres secundarios sexuales femeninos, Tanner adecuado para la edad. Genitales externos
sin alteraciones con una vagina corta de 2-7 o0 ausencia total de esta en la que solo se
evidencia pequefia hendidura en el introito que no permite el ingreso del cotonete en el

examen fisico. Los ovarios son normales manteniendo niveles normales de estrégenos.

Al tacto rectal tenemos la ausencia de aparato genital interno o, todo lo més, un tracto fibroso
que se dispone transversalmente en la pelvis menor, que es el Gtero no desarrollado. A veces,
existen bulbos uterinos rudimentarios bilaterales, que, segin su tamafio, pueden contener tejido
endometrial, en general inmaduro, pero, en excepcionales ocasiones, con indicios de respuesta
ciclica. A veces, pueden palparse los ovarios. Se han descrito mdaltiples alteraciones
ginecoldgicas asociadas, como leiomiomas, dolor pélvico crénico, Utero aplasico ectdpico y

endometriosis”. (Ginecoldgica et al., n.d.)

Laboratorio y pruebas complementarias

Laboratorio



Niveles séricos de LH Y FSH se encuentran en niveles normales, indicando la funcion ovarica
adecuada. Niveles de testosterona se encuentran en niveles normales.
El examen de cariotipo se realiza para descartar alteraciones del cromosoma X o insensibilidad

a los andrégenos, en el sindrome de Rokitansky tenemos cariotipo femenino normal 46XX.

Imagen

Entre las herramientas diagndsticas de imagen para el sindrome de Rokitansky tenemos:
- Ecografia
- Resonancia magnética
- Laparoscopia

- Pielografia

Ecografia:
- Laecografia siendo una herramienta de facil acceso es de gran ayuda diagndstica
- Se observa la ausencia de vagina e Utero, asi como la longitud del canal vaginal, aso
como podremos observar la presencia de ovarios normales.
- Se puede usar para identificar duplicacion uterina y obstruccion tubérica.
- Observar malformaciones renales o vesicales asociadas.

- Puede ser necesario un ultrasonido transperineal, transrectal, abdominopelvica.

Resonancia magnética:
- Permite imagenes de planos superficiales y profundos
- Esmas sensible para encontrar el canal vaginal y permite observar de la cavidad uterina,
permitiendo aclarar imagenes no obtenidas por ecografia.

- Mejora la evaluacion de estructuras peritoneales y si existe cérvix.



- Permite reconocer la presencia de malformaciones vertebrales
- En un estudio realizado por A. Pizzo y col. en 2013 vio que la resonancia tenia una
sensibilidad y especificidad casi del 100% con buena correlacion a la clinica en

pacientes con sindrome de Rokitansky.

Laparoscopia:
- El diagnéstico definitivo mediante la laparoscopia, que mostrara la ausencia de Utero y
canal vaginal y la presencia de los ovarios, quizas en una posicion. (Ginecoldgica et al.,
n.d.)
- Puede realizarse el manejo quirargico al momento del diagnostico.
Pielografia:

- Permite el diagnostico de otras malformaciones en el sistema urinario. (Kirsch, 2016)

Diagnostico diferencial

Al ser la amenorrea primaria el primer e incluso Unico motivo de consulta, constituye el dato
clinico de mayor importancia para el diagnostico diferencial en pacientes con sindrome de

Rokitansky.

La amenorrea primaria se define como “la ausencia de menarquia, o primera regla, a los 14
afios, con retraso del crecimiento o ausencia de desarrollo de los caracteres sexuales
secundarios, o0 a los 16 afios con desarrollo y crecimiento normales y presencia de caracteres
sexuales secundarios.”(Rodriguez Jiménez & Hernandez De La Calle, 2015) La amenorrea
puede originarse en el aparato genital, en el eje hipotalamo hipofisis gonada o por causa

sistémica.



Para la clasificacion de amenorreas en 2010 el Grupo de Interés de Endocrinologia
Reproductiva (GIER) lo organizo en compartimentos que permiten su mejor estudio. (Ver

organigrama 1)
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Organigrama 1: (Rodriguez Jiménez & Hernandez De La Calle, 2015)

“Las amenorreas centrales cursan con niveles bajos de estradiol y normales o bajos de
gonadotropinas. La de causa ovarica, por fallo ovarico precoz cursan con niveles bajos de
estradiol y elevados de gonadotropinas. EI SOP es una compleja endocrinopatia con perfil
hiperandrogénico. La amenorrea genital es una patologia organica y por tanto los niveles

hormonales son normales.” (Rodriguez Jiménez & Hernandez De La Calle, 2015)

Causas de amenorrea primaria

Causas ovaricas
- Disgenesia gonadal pura

- Sindrome Turner

Causas uterinas



- Sindrome de Rokitansky
- Himen imperforado

- Sindrome de insensibilidad a los androgenos

Causas hipotalamo-hipofisarias
- Retraso constitucional
- Craniofaringioma
- Hiperprolactinemia

- Hipopituitarismo

Causas sistémicas
- Alteraciones enddcrinas: hipotiroidismo, Sindrome de Cushing

- Enfermedades cronicas de larga evolucion: diabetes

Para el diagnostico entre las patologias que presentan amenorrea primaria serd de mucha
importancia una historia clinica completa que incluya antecedentes familiares y personales
completos que incluya antecedentes prenatales, el examen fisico con examen genital completo
y meticuloso que incluya tacto rectal, valorar crecimiento adecuado con medicion de talla y
peso y calculo de IMC, asi como desarrollo de caracteres sexuales femeninos. Los parametros
de laboratorio de mayor aporte en el diagndstico seran glucosa, insulina, prolactina, TSH, T4,
E2, FSH, progesterona, BHcG y un cariotipo. En estudios de imagen el ultrasonido vaginal es

de primera linea, nos permite llegar al diagndstico como primera prueba de imagen.
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Algoritmo diagndstico en amenorrea primaria  (Picado, n.d.)

A continuacidn, se describen las patologias que cursan con amenorrea primaria mas
desarrollo de caracteres sexuales secundarios normales, y que constituyen los principales

diagnosticos diferenciales del sindrome de Rokitansky.

Disgenesia gonadal

Es el trastorno del desarrollo embrionario que impide la maduracién completa del tejido
gonadal en su diferenciacion. Puede ser pura 46 XX, pura 46XY (sindrome de Swyer) o mixta.
Estas pacientes presentan habitualmente talla normal o alta, genitales internos femeninos y
gonadas disgenéticas (streak gonads).

Insensibilidad a los andrégenos




Llamado también sindrome de feminizacion testicular, es un pseudohermafroditismo
masculino causado por mutaciones en el gene para el receptor andrégeno. La Insensibilidad a
los.andrdgenos es un desorden recesivo ligado al cromosoma X en el cual los machos afectados
tienen genitales femeninos externos, desarrollo mamario, vagina ciega, el Utero ausente, anexos
femeninos, y testiculos abdominales o inguinales. La insensibilidad parcial a los andrégenos
causa hipospadias y micropene con ginecomastia, asi el sindrome no puede ser confundido con

el sindrome de Rokitansky. (Morcel, Camborieux, & Guerrier, 2007)

Sindrome de Mayer-Rokitansky-  Sindrome de Disgenesia

Kister-Hauser Marris gonadal 46XY
Fenotipo Femenino Femenino Femenino
Desarrollo ++ 4+ -
mamaric
Pelo ++ - +/-
pubisfaxilar
Vagina Norhipoplasica Si Si
Gonada Cvario Testiculo Disgenesica
Utero Nofrudimentario MNo Si
Testosterona Baja Niveles vardn Baja
LH Normal MNormal Alta
FSH Normal MNormal Alta
Estradiol Naormal Moderadamente Bajo

bajo

Cariotipo 46XX 4BXY 46XY
Patrén Qcasional Recesivo X Recesivo X
herencia
Otras 30% renales, 12% esquelsticas
anomalias

Fuenta: Madificada de Speroff.

Tabla 5: (SEGO, 2013)

Himen imperforado

Es la malformacion mas frecuente de la vagina. Defecto embrioldgico en el que la vagina que
sobresale del seno urogenital, no se canaliza por completo. La mayoria se diagnostican en la
menarquia, con ciclos menstruales dolorosos sin hemorragia genital, hallandose la vagina

distendida por la sangre menstrual acu- mulada (hematocolpos), que puede aumentar y



distender el utero (hematometra) y las trompas (hematosalpinx), en forma de masas
abdominales palpables. Rara vez, previa ala menarquia, se acumulan secreciones vaginales de
tipo mucoide, producidas por estimulacion hormonal, y aparece un hidrocolpos. El tratamiento
es la incision en cruz sobre la membrana himeneal, y si existe demasiada mucosa, se extirpa

parcialmente para evitar futuras estenosis.

Manejo
Previo a las distintas alternativas terapéuticas disponibles para la agenesia midilleriana es

necesario hacer algunas acotaciones basicas.

Pacientes con sindrome de Rokitansky a menudo presentan ansiedad y estrés asociado a su
patologia. Es por ello que todo manejo sea quirurgico o no quirdrgico se acomparie de una
consulta psicoterapéutica y este acompafie el proceso de la paciente.

El objetivo principal del tratamiento es ofrecer a la paciente una neovagina que le permita una

vida sexual normal y que requiere los menores cuidados posibles.

El médico debe realizar su mejor esfuerzo para controlar el impacto inicial de la noticia y evitar
que se transforme en una amenaza para las metas terapéuticas trazadas. El bienestar mental y
la cooperacion de la paciente son vitales para el éxito de cualquier tratamiento. (Navarro,

Carranco, Hernandez Estrada, & Osete, 2012)

El médico debe dejar en claro que la condicién de la paciente no altera la “naturaleza”
femenina, ya que su funcidn ovarica es absolutamente normal. Se deben aclarar las dudas de la
paciente sobre su fertilidad, La imposibilidad de llevar a cabo un embarazo por la ausencia de

Gtero es el aspecto mas dificil de aceptar.



En cuanto al tiempo de realizacion de la neovagina es electivo de cada paciente, méas en

pacientes adolescentes, existe consenso entre cirujanos pediatras, urélogos pediatricos y

ginecdlogos de que se debe diferir la creacion de neovagina hasta la adolescencia tardia, esto

disminuiria la tasa de fracaso del tratamiento.

Manejo no quirdrgico

Dilatacion vaginal: Constituye la primera linea en el tratamiento, con una tasa de éxito
entre 75%-85% Yy una baja tasa de complicaciones. La técnica méas usada es la técnica
de Frank usada desde 1938, consiste en el uso de dilatadores de Hegar, requiere la
existencia de por lo menos un esbozo vaginal, se inicia con el uso del dilatador los por
lo menos 20 minutos al dia siendo lo ideal 2 horas al dia, y se contina con el aumento
gradual del grosor y longitud del dilatador. Por lo general toma 6 meses
aproximadamente hasta obtener una longitud y ancho vaginal funcional. Entre las
principales causan de falla de este tratamiento tenemos la fatiga de la paciente, a falta
de comodidad, y la falta de tiempo. Entre las ventajas tenemos: no requiere
hospitalizacion, es costo efectivo, control total de la paciente, menor morbilidad y
complicaciones asociadas al tratamiento, permite la creacion de una vagina con
lubricacion normal, asi como también de requerir manejo quirtrgico tendra un mejor
manejo con el dilatador que es también requerido postquirdrgico. (Londra, Chuong, &

Kolp, 2015).

D’ Alberton y Santi reportaron que el uso del coito como método de dilatacion vaginal
(método funcional) tiene un 95%, Motta and D’ Alberton realizaron un estudio en 108

pacientes, de las cuales 55 se sometieron a un procedimiento quirtrgico con una tasa



de satisfaccion con el tratamiento fue del 76% versus 53 pacientes que realizaron el

método funcional y se observé una tasa de satisfaccion del 83%. (Pizzo et al., 2013)

Ingram propuso una variacion que consiste en utilizar el propio peso de la mujer como
presion dilatadora y acoplar un dilatador a una especie de “silla de bicicleta”, sobre la
cual la paciente debe sentarse y continuar con sus actividades mientras se ejecuta la
terapia. Sus resultados son comparables, e incluso mejores, a la técnica original sin

aumentar la morbilidad asociada. (Navarro et al., 2012)

Manejo quirdrgico

Utilizado cuando la dilatacion vaginal ha fracasado o cuando la paciente rechaza el manejo

conservador. Existe dos subcategorias en el manejo quirargico métodos de traccion y métodos

a base de injerto.

Técnica de McIndoe: es uno de los procedimientos quirtrgicos mas utilizados, consiste
en tres fases: el primero proporciona la diseccion del espacio rectovesical, el segundo
proporciona la colocacién de un injerto de piel autéloga, y el tercero la dilatacion
continua y ampliacién con el uso de un tutor vaginal. EI primer paso esta basado en el
corte transversal de hoyo de retrohimenal, con una diseccién siguiente de espacio
rectovesical. Por consiguiente, esto es visible el rafe medio, que una vez cortado,
permite alcanzar el tejido peritoneal. En este punto, un corte sobre las fibras de
musculos pubianos rectales es hecho para levantar el didmetro para entrar en la vagina.
Se hace una solapa de dermis y epidermis (por lo general sacado de gliteo) es aplicado
sobre un tejido de apoyo; ademas, esto cabe en la vagina durante un periodo necesario

para asegurar la radicacion. Por lo general, este periodo dura 7-10 dias y posteriormente



es supervisado para descartar complicaciones como son infeccién, hematomas y
posibles areas necraticas. Tiene como desventajas que requiere de continuar con el tutor
vaginal o con relaciones sexuales para evitar la fibrosis entre paredes y el cierre del

canal. (Pizzo et al., 2013)

Vaginoplastia Williams: Utiliza una aleta vulvar para hacer un tubo vaginal. Requiere
dilatacion durante un largo periodo, y la neovagina tiene un angulo fisiolégicamente

anormal. Como ventaja no dafa la uretra o el recto. (Kirsch, 2016)

Neovagina intestinal: Es la técnica mas agresiva utiliza un segmento aislado de los
intestinos durante la vagina. EI segmento aislado conserva su aporte vascular a través
del mesenterio intacta sigmoide es generalmente el segmento de intestino preferido, ya
que mas facilmente se puede movilizar al perineo de una manera libre de tension; los
pacientes que se han sometido esta técnica reconstructiva reportan un alto grado de

satisfaccion.

Procedimiento de rotacion flap: Se utiliza el muslo pudendo, recto interno miocutaneo,
los labios menores, y otras solapas fascio cutaneas. Las desventajas de estas técnicas
incluyen extensas cicatrices de la piel en el sitio del injerto del donante y la necesidad

de diligencia paciente en el &ngulo de dilatacion posquirargico. (Kirsch, 2016)

Técnica de Vecchietti: Basada en la traccion del manguito vaginal por medio de un
aparato especialmente disefiado para esto, que se “ancla” en el abdomen en el area
suprapubica. La fase de invaginacion comienza inmediatamente en el postoperatorio y

continda a una velocidad de 1 a 1.5 cm al dia hasta alcanzar maximo 10a 12 cm (7a 8



dias). Después se prosigue con el uso de dilatadores vaginales. La tasa de
complicaciones del procedimiento es baja y su éxito es comparable con las otras

modalidades terapéuticas analizadas. (Gamboa & Veronica, 2015)

En la tabla cinco veremos un resumen de todas las técnicas y la comparacion de los

parametros principales a tener en cuenta para su eleccion.

Davadon/ Williams/ Mc Indoe Vecchietti/ Sigmoid
Adamyan Creatsas Modified vaginoplasty
Vecchietti
Surgical Perineal + Perineal Perineal Perineal + Perineal +
approach Laparotomy/ Laparotomy/ Laparotomy
laparoscopy laparoscopy
Technical A portion of the A symmetrical |Creation of a canal | A dilatation | A transresected
remarks pelvic peritoneum is | U-shaped between the olive is placed | sigmoid segment is
used to create the  |incision inthe  |urinary bladder  |inthe vagina | pulled down fo the
vaginal canal. vulva, which and rectum, which |and a introitus, and the
extends down |is covered with connected end is closed to
The vaginal apex is |to the skin grafts from | traction create a blind
formed by the peritoneum buttocks or groins. |device is pouch,
approximation of | creating a attached to
the fibromuscular | canal, which is | A prosthetic the external | End-to-end sigmoid
streaks. covered with | tamponade is pelvic wall, for | re-anastomosis.
the perineal | placed in the new | 7-9 days.
flap. space during a
week,
Type of Peritoneum Perineal skin Skin None/ Bowel segment
vaginal Oxide
covering cellulose
tissue
Postsurgical Yes Yes Yes Yes No
use of dilator
Vaginal 1012 cm 5-7cm 7-9cm 6-9cm 6-8cm
depth
Advantage |Good lubrication  |Local surgery. | Satisfactory Normal Preferred by
that allows intercourse. vaginal pediatric surgeons.
satisfactory Intercourse is mucosa.
intercourse. allowed after 6 | Intercourse is
months. allowed after Intercourse is
Intercourse is 6 months. allowed after
allowed after 1 3 months.
month.
Potential No compliance with |Hair growth | Discomfort with | Discomfort | Chronic vaginal
problems  |the use ofa inside the the dilatator with the discharge and odor.
dilatator. neovagina. device. dilatator and
traction Potential
Vaginal Scarsindonor | devices. intraepithelial
dryness. sites. neoplasia and
carcinoma in the
Flap rejection. graft.

TABLA 6: (Sophie De Wilde, Herrmann, Larbig, & De Wilde, n.d.)



DESCRIPCION Y PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina, 21 afios, mestiza, soltera Nacida en Manabi y residente en Los Rios, nivel
de instruccién: Secundaria, ocupacion estudiante, diestra, ORH+.

Como antecedentes antenatales: producto segunda gesta, planificado, madre recibe hierro,
acido fdlico durante el embarazo, 8 controles prenatales normales.

Antecedentes neonatales: nacida por parto cefalovaginal a las 39 semanas sin complicaciones,
peso y talla adecuado a la edad gestacional. llanto inmediato, inmunizaciones completas.
Antecedentes postnatales: Lactancia exclusiva hasta 12 meses, Sedestacion a los 8 meses sin
apoyo, Gateo 8, Monosilabos a los 8 meses, deambulacion 12 meses sin apoyo, Control de
esfinteres a los 18 meses,

Paciente no refiere antecedentes patoldgicos personales, no alergias, antecedentes
ginecologicos: telarca: 8 afios, pubarca: 10 afios, menarquia: no. Habitos: Se Alimenta 3 veces
al dia con dieta rica en carbohidratos, Miccion 4 veces al dia caracteristicas normales,
Defecatorios 2 veces al dia normales. No refiere antecedentes quirdrgicos. No refiere

antecedentes patologicos familiares.

Paciente consulta por amenorrea. Paciente acude por primera vez hace 3 afios a médico privado
por ausencia de menarquia por lo que acude a facultativo quien cataloga como amenorrea
primaria, acude a varios médicos privados en la ciudad e Quevedo, donde refiere le dicen que
requiere RMN porgue no tiene Utero, acude a Hospital Padre Carolo en el sur de Quito, donde
le envian a centro de salud para que pueda realizarse RMN para confirmar diagnéstico de
agenesia uterovaginal, ingresa a HGOI donde se realiza RMN y se confirma diagndstico de

sindrome de Rokitansky y en enviada a HEE para manejo quirurgico.



Al Examen Fisico: paciente con medidas antropométricas: Peso: 47.2 kg. Talla: 1.39 cm IMC:
24.42 normal. Signos vitales: FC: 81 Ipm, FR: 18 rpm y temperatura: 36. 4° C, Saturacion
oxigeno: 96%.

Paciente de sexo femenino cuya edad aparente concuerda con la real, consciente, respuesta
verbal adecuada, marcha eubasica, movimientos corporales espontaneos. Piel y Faneras:
coloracion rosada, no cianético, himeda, sensibilidad normal. Pelo: acorde con edad y sexo
Cabeza: normo cefélica, implantacion del pelo normal, simetria facial. Ojos: sin patologia.
Oidos: Agudeza auditiva normal, Conductos auditivos externos y membranas timpanicas,
integras, coloracion normal, no congestién, abombamientos o retracciones, sin presencia de
secreciones o cuerpo extrafio. Nariz sin patologias aparentes. Boca y Faringe: Labios himedos
sin lesiones, faringe no congestiva, Paladar: integro y de aspecto normal. Mucosa bucal:
himeda, amigdalas no hipertréficas. Cuello: movilidad conservada, tiroides grado: 0 A, no
nodulaciones ni masas palpables.

Torax: respiracion normal, ruidos cardiacos ritmicos, normofonéticos, R1 y R2 presentes, no
presencia de soplos ni arritmias. Mamas con desarrollo Tanner 4. Abdomen: No distendido,
peristalsis y ruidos hidroaéreos presentes, no doloroso a la palpacion superficial ni profunda,
no se palpa visceromegalias. Region Lumbar: pufio percusion izquierda y derecha negativa, no
se evidencia escoliosis. Extremidades: sin patologia.

Genitales: Femeninos externos adecuados para su edad, vagina con presencia de labios mayores
y menores, himen imperforado no permite paso de cotonete de examinacion, vello pabico en
Tanner 4.

Neuroldgico: Paciente consciente, orientado en tiempo lugar y persona, vigil, memoria

conservada, no irritable, lenguaje compresible. Glasgow: 15/15



EXAMENES COMPLEMENTARIOS

Biometria Hematica: (19/04/16)

Leucocitos 10530 x103
Hematocrito 40.1%
Hemoglobina 13.20 g/dI
Monocitos 6.94%

Eosinofilos 1.06%

Linfocitos 16.93%

Neutrdfilos 75.03%

Basofilos 0.04%

Monocitos absolutos 0.73 x103
Eosinofilos absolutos 0.11 x103
Linfocitos absolutos 1.78 x103

Neutréfilos absolutos 7.90 x103

Emo: (19/04/16)
Color: amarillo claro
Densidad: 1.030

PH: 6.0

Proteinas: negativo

Glucosa: negativo

SEDIMENTO:

Leucocitos: 3-4 x campo

Cilindros: NO

Basofilos absolutos 0
Gloébulos rojos 4280,000
MCV 93.8

MCH 30.8

MCHC 32.9

MPV 7.3

Plaquetas 212,000
Hemostasia: (19/04/16)
TP:12.80

TTP: 43

INR: 0.99

Cetonas: negativo
Urobilindgeno: normal
Bilirrubina: negativo
Hemoglobina: negativo

Nitritos: negativo

Cristales: NO

Hematies: NO



Bacterias: ++

Biometria Hemética: (18/05/16)

Leucocitos 1135 x103
Hematocrito 39.80%
Hemoglobina 14.10 g/dI
Monocitos 5%

Eosinofilos 0.40%

Linfocitos 19.60%

Neutréfilos 74%

Basofilos 0.60%

Monocitos absolutos 0.57 x103
Eosinofilos absolutos 0.04 x103
Linfocitos absolutos 2.23 x103

Neutréfilos absolutos 8.39 x103

Quimica Sanquinea (18/05/16)

Glucosa: 126
Nitrogeno Ureico (BUN) 32.10

Creatinina 0.73

Hormonales
BETA ESTRADIOL: 34.92
Prolactina 34.97

FSH 5.54

Cariotipo: 46xx (técnica de bandas G)

Basofilos absolutos 0.07
Globulos rojos 4580,000
MCV 85.90

MCH 30.80

MCHC 35.40

MPV 9.70

Plaquetas 315,000
Hemostasia: (18/05/16)
TP:12.80

TTP: 43

INR: 0.99

Inmunoserologia:

HBsAQ: No reactivo
Hepatitis B: negativo

VDRL: No reactivo

TSH: 1.93
FT4:1.34

LH:11.07



ESTUDIOS DE IMAGEN

Eco pélvico: (29/04/15) (HOSPITAL PADRE CAROLO)

Utero anteverso central con didmetro de 45x23x30mm, volumen de 17cc, miometrio
homogéneo

Endometrio: 7mm, ovario derecho: 2.9cc ecograficamente normal, ovario izquierdo: no

valorable, fondo de saco de Douglas libre

ECO TRASRECTAL (23/02/16) (HEE)

Vejiga poco distendida pared regular, uretra en su trayecto y pared sin alteraciones, hacia
la region posterior limita con region rectal, no se observa imagen que sugiera presencia
de trayecto vaginal tampoco presencia de Utero. Rifion en region pélvica derecha de
aspecto normal en su morfologia. Se visualiza ovario con quistes foliculares, espacio recto

vesical libre.

Imagen 1(Tomada de historia clinica)



Imagen 2(Tomada de historia clinica)

Imagen 3(Tomada de historia clinica)

RMN simple de pelvis (15/05/16)

Ausencia congénita de Utero, sin embargo, en el plano parasagital izquierdo se define una
imagen sugestiva de aparente Utero hipoplasico de 10x6mm de diametros. Se aprecia
también en plano sagital imagenes que podria corresponder a canal vaginal atrésico.
Presencia de labios menores. Vejiga de buena capacidad y morfologia. Ovario derecho:

con didmetros 3x2cm en cuya cortical se observan varias formas foliculares de pequefio.



Ovario izquierdo: con diametros 2.5x2 cm en su estructura se observan imagenes

sugestivas formaciones foliculares corticales.

A nivel del lado derecho de la pelvis mayor se identifica una estructura que corresponde
a rifion ectopico por su morfologia y caracteristicas de su estructura, con didmetro de
8.5x3 cm con ubicacion oblicua y que en plano sagital se proyecta por delante del
promontorio de la columna sacra, determina compresion sobre el contorno postero
superior derecho de la vejiga; este rifion presenta un espesor del parénquima de 1.5 cm
con una relacion cortico- medular conservada, adecuada interfase de sefial entre el
parénquimay el seno renal. En el rastreo a nivel del abdomen superior se observa ausencia
de rifidén derecho en su ubicacion habitual. La ampolla rectal presenta adecuada amplitud

y espesor de pared.

Paciente el dia 18 de mayo de 2016 ingresa a hospitalizacion del Hospital de
especialidades Eugenio Espejo para realizacion de cirugia programada: realizacion de
neovagina por técnica Mc Indoe, previamente se le explico a la paciente las opciones de
tratamiento, asi como también se realizé firma de consentimiento informado en el cual se
le explico las posibles complicaciones de la cirugia como son: hemorragia, shock, sepsis,

dafo de 6rgano vecino.

En la hospitalizacion se realiza valoracion por cirugia plastica para realizacion de injerto
de piel para conformacion de neovagina. El dia 20 de mayo de 2016 paciente ingresa a
quiréfano en buenas condiciones hemodinamicas, exadmenes de laboratorio sin
alteraciones, se realiza profilaxis antibidtica (Cefazolina 2gramos previo a la cirugia),

enema evacuante (dos veces 12 horas previo a cirugia) y medidas antitrombdticas.



Se realiza técnica de realizacion de neovagina por técnica Mc Indoe. Teniendo como
hallazgo el procedimiento quirtrgico: ausencia total de vagina, tabique himeneal sin

perforacidn, espacio laxo recto vaginal sin fibrosis.

Imagen 5(Tomada de historia clinica)

Imagen 6(Tomada de historia clinica)



Imagen 8(Tomada de historia clinica)

Imagen 9(Tomada de historia clinica)



Imagen 9(Tomada de historia clinica)

Paciente sin complicaciones intraoperatorias, hemodindmicamente estables es llevada a
cuidados postoperatorios donde se maneja con antibi6ticos, analgésicos, antieméticos,
protector gastrico, cuidados de enfermeria, catéter vesical, tutor vaginal y valoracion con

examenes de laboratorio seis horas posteriores a la intervencion quirdrgica.

La evolucion clinica de la paciente es favorable, con resultados normales en laboratorio
de control, es llevada a la hospitalizacion. En los dias posteriores a la cirugia paciente en
buenas condiciones, con manejo analgésico, antibiético, antieméticos, protector gastrico,
cuidados de enfermeria, catéter vesical, tutor vaginal. Cirugia plastica realiza curacién
cada 24 horas en area del muslo donde se tomé el colgajo para el injerto. Se retira zona
vesical 24 horas previas al alta.

La paciente recibio el alta tras una estancia hospitalaria de nueve dias, siete
postquirurgicos. Previa el alta se realizd educacion de utilizacion de tutor vaginal y

manejo de piel en seccién donde se tomo el colgajo.

Un mes después se realiza control en consulta externa del hospital. Paciente refiere

molestias al uso de tutor y dolor leve en vagina. No refiere molestia en muslo de donde



se tom0 el colgajo. Al examen fisico retraccion de neovagina de 6¢cm, no sangrado no
signos de infeccion. Muslo: cicatrizacion buena con formacion progresiva de nueva piel,
sin signos de infeccion.

Se envia a paciente a continuar con tutor vaginal, mas dilatacion tres veces al dia con
consolador para mejorar elasticidad del canal y evitar nuevas retracciones.

Se realiza a la paciente encuesta HADS encontrandose una puntuacién de 13 para
ansiedad y de 10 para depresion. Paciente en la valoracion se encuentra con llanto labil,
y dudas sobre el futuro manejo de la retraccion. Se habla con la paciente para que tenga

seguimiento psicoldgico mas paciente rechaza la intervencion psicoldgica.



DISCUSION

Se present0 el caso de una paciente de 21 afios sin antecedentes de importancia la cual
acude a la consulta por amenorrea primaria, y a la cual tras examen fisico y

complementarios se diagnostica sindrome de Rokitansky.

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser pertenece a las malformaciones de
conductos de Miller, los cuales se forman principalmente durante el periodo
organogénico del desarrollo intrauterino. EI mecanismo especifico por el cual se da una
alteracion del desarrollo de la porcion media y distal de los conductos paramesonéfricos
es aun desconocida. Dicha alteracion determina la aplasia congénita del utero y los 2/3
superiores de la vagina en mujeres cariotipicamente normales (46XX) y con desarrollo
normal de caracteres sexuales femeninos y la misma puede presentarse de manera aislada
0 asociada a otras malformaciones, principalmente renales y esqueléticas. Diagnosticada
en su mayoria en la adolescencia (15-18 arfios), siendo la manifestacion clinica més
importante incluso Unica la amenorrea, ya que la presencia de otros sintomas como dolor
pélvico o hematocolpos por presencia de cavidad uterina rudimentaria es raro, en el caso
de nuestra paciente el diagndstico se realiz6 con motivo de consulta amenorrea primaria

y la edad de diagndstico pasa la media estadistica (15-18 afios)(Navarro et al., 2012).

Segun la OMS se considera enfermedad rara cuando afecta a menos de 5 de cada 10.000
habitantes. Existen cerca de 7.000 enfermedades raras que afectan al 7% de la poblacion
mundial (OMS). EIl sindrome de Rokitansky es considerado una enfermedad congénita
mayor rara con una prevalencia de 1 en 5000. Las malformaciones congénitas no solo

conllevan a la disfuncionalidad propia de la malformacion, sino que también



condicionaran a la inestabilidad psicolégica y emocional del paciente y de sus familias,
por lo tanto debe ser manejado desde un inicio con un equipo completo, multidisciplinario
que ofrezca a estas pacientes un manejo de salud integral, que incluya también a las
familias de estas pacientes, como se habia mencionado la mayoria de estas pacientes son
diagnosticadas antes de los 18 afios y por lo tanto debe ser considerado de manejo
pediatrico, y en muchos casos seran los padres quienes tomaran papel principal en la

decision del manejo.

La etiopatogenia de sindrome de Rokitansky es aun desconocida, pero al existir varias
teorias en cuanto a su origen y a la asociacion de algunos factores (familiares, genéticos
y ambientales) que influirian en la aparicion de este sindrome, se considera probable que
el sindrome tenga una etiologia poligénica multifactorial que altera el desarrollo de
conductos muillerianos entre la cuarta y la duodécima semanas de gestacion (Escobar,
Gryungarten, & del Rey, 2007), por ello juega un papel importante la historia clinica de
estas pacientes; la cual; deberd tener una historia preconcepcional y prenatal lo mejor
detallada que nos permita observar la existencia quizas de factores asociados a la
aparicion de la patologia. Tomando el caso de la paciente tenemos una historia
preconcepcional y prenatal completa obtenida de la paciente y la madre de la paciente, y
a pesar de que la literatura sefiala que podria existir una asociacion familiar con herencia
autosdmica dominante con capacidad de penetrancia incompleta y expresividad variable
(Pizzo et al., 2013); no se encuentran factores ambientales o antecedente familiares que

tengan una posible asociacion con la alteracion del proceso de desarrollo en esta paciente.

Es de mucho valor el andlisis légico de la historia clinica de este caso, la cronologia de
los eventos que llevaron desde el motivo de consulta al diagnéstico cumplen un rol muy

importante. El principal motivo de consulta de la paciente es la amenorrea primaria, por



lo tanto, seré este el punto de partida para el diagndstico. Segun la American Society for
Reproductive Medicine del 2008 sefiala que la amenorrea no debido a causas fisioldgicas
es aproximadamente 3-4%. Segun la OMS la amenorrea primaria tiene una incidencia del
0.1%, y de estas el sindrome de Rokitansky constituye el 6.66% siendo la segunda causa
de amenorrea. Comenzando por el interrogatorio observamos que la paciente habia
consultado previamente varios facultativos en afios anteriores por ausencia de menarquia,
se cataloga como amenorrea primaria y se sugiere RMN, cabe aqui mencionar que existe
un retraso en el diagnéstico debido principalmente al lugar de residencia y al sistema de
salud del canton, ya que en el cantén Quevedo el sistema de salud publico no cuenta con
resonancia magnética, y este constituye un problema de salud a nivel nacional no solo en
este caso sino en muchas otras patologias. Paciente aparte de la amenorrea no presentaba
ningun otro sintoma sugerente del diagnostico, es importante siempre en estas pacientes
al momento de realizar la historia clinica confirmar la presencia o no de sintomas
asociados, el dolor pélvico ciclico es un sintoma que a veces puede pasar desapercibido
por las pacientes dependiendo de su intensidad, mas constituye un punto clave en el
diagnostico diferencial entre sindrome de Rokitansky y patologias obstructivas del canal
vaginal, principalmente himen imperforado. EI himen imperforado es una patologia
infrecuente (aproximadamente 0.1%)(Palacios & Leon Angelica, 2011), puede
acompafiarse de otras malformaciones urogenitales, como agenesia renal y por lo tanto
puede también confundirse con sindrome de Rokitansky. El dolor ciclico en las pacientes
con himen imperforado se relaciona a hematocolpos, hematometra o hematosalpinx lo
que ocasiona el dolor pélvico ciclico, mas en el sindrome de Rokitansky también se ha
observado casos, asociados a hematocolpos-hematometra dependiendo claro de la
extension de la malformacion, la ecografia y la RMN constituyen las herramientas que

nos permitira el diagnostico. Se considera a la RNM el "Gold standard"” no invasivo con



sensibilidad del 100%; mientras la ecografia tridimensional con sensibilidad del 92%
(PEREZ AGUDELDO, 2007), en esta paciente se realizé diagnostico diferencial con himen
imperforado, ya que al examen fisico no permitia el ingreso del cotonete de inspeccion,
maés este se descartd con la realizacion del eco y la RMN que confirma la ausencia de

canal completa del vaginal.

En la antropometria de esta paciente encontramos que tiene talla baja, se ha observado
que varios casos de sindrome de Rokitansky pueden presentarse con talla baja, que puede
estar asociada con malformaciones esqueléticas que se presentan en un 12-50% de las
pacientes con Rokitansky, de estas un 30-40% corresponde a malformaciones vertebrales
principalmente escoliosis (20%) o fusionamiento vertebral (Soriano et al., 2012). Mas en
nuestra paciente no se realizé ningln examen complementario como medicion de
hormona de crecimiento e imagenes para descartar otras patologias esqueléticas o
endocrinoldgicas asociadas, y esta constituye una limitacion para el caso en el estudio de

la estatura baja de la paciente.

En los examenes complementarios de la paciente nos llamas la atencion, un valor de
126mg/dl en la glicemia, como se menciond antes como causas de amenorrea tenemos el
sindrome de ovario poliquistico, que puede cursan con resistencia a la insulina, mas
generalmente la amenorrea de estas pacientes es secundaria y cursan con otros sintomas
como hirsutismo, obesidad hasta acantosis nigricans que no se encontraban en la paciente
y por ecografia observamos ovarios de apariencia normal, a mas de esto tomaremos como
referencia que en otro laboratorio tenemos valor de glicemia de 98, mas se sugiere un

nuevo control en la préxima cita para descartar patologia asociada.



Con la realizacién del cariotipo, en el caso de la paciente 46XX, se descartan otras
patologias con insensibilidad a los andrégenos, sindrome de Morris, hermafroditismo o

sindrome de Turner.

En cuanto al manejo y como se habia mencionado, el principal paso que este tipo de
pacientes deberian seguir es la intervencion del equipo psicoldgico en conjunto con el
médico (Navarro et al., 2012), idealmente se buscard un diagndstico temprano siendo
fundamental el rol del pediatra para pesquisarlo a través de una muy buena historia clinica
y un muy buen examen fisico, que permita un manejo temprano y completo de estas
pacientes. En nuestra paciente no se realizd intervenciones por un psicélogo o psiquiatra

previa a la realizacion de la plastia.

La primera linea de tratamiento en estas pacientes por su baja tasa de complicaciones y
un 75%-85% (Londra et al., 2015) de exito es el manejo no quirdrgico con manejo de
dilatadores (Navarro et al., 2012), mas tiene la limitacion de necesitar un esbozo vaginal
que permita el uso de dilatadores progresivos, al no ser este el caso de nuestra paciente
no fue posible realizar el manejo con dilatadores. Por lo que se discutio con la paciente

para la realizacion de manejo quirdrgico.

En cuanto al manejo quirargico las dos técnicas mas utilizadas en la actualidad son la
vaginoplastia por técnica de Abbe-Mcindoe y la vaginoplastia intestinal. Por técnica
Mclndoe se observo en un estudio con 23 pacientes al realizarles después de 12 meses el
test de indice de funcion sexual femenina todas alcanzaron puntajes satisfactorios para
calidad de vida sexual. En sus desventajas tenemos una tasa de complicaciones del 14%

(Soriano et al., 2012), comunmente presentan en estenosis vaginal ya que requiere el uso



continuo de dilatadores por 6 meses a 1 afio y tiene problemas con cicatrices antiestéticas
en el sitio de toma del injerto. La vaginoplastia intestinal puede cursar con exceso de mal
olor y diversas formas de colitis. (Altez, Molina, Ortega, Angulo Resumen, & Angulo,
2013). Por técnica de vaginoplastia intestinal con técnica Vecchietti se observé un 98%

de existo con una vida sexual adecuada (Soriano et al., 2012).

Ninguna de las técnicas es perfecta y aplicable en todos los casos. Varias operaciones se
han reportado, pero la falta de consenso sobre los criterios para la seleccion del
tratamiento sefialar una necesidad real para estudios comparativos que permitan una
eleccion de técnica quirtrgica mas certera (Liao et al., 2011). El objetivo del tratamiento
quirdrgico es crear una vagina adecuada para una vida sexual normal, que idealmente

requiera los menores cuidados posibles. (Jiménez & Quintal, 2012).

El manejo quirdrgico como se menciono anteriormente en la paciente se realizo
Vaginoplastia McIndoe con injerto de piel del muslo obteniéndose una profundidad
vaginal de aproximadamente 12cm. Se eligio esta técnica por tener buenos resultados,
tener una buena experiencia en su realizacion, con la formacion de un canal vaginal de
similar longitud al obtenido por otras técnicas (7-9cm) (Sophie De Wilde et al., n.d.), y
permite el coito en un periodo de seis meses. Ademas el hospital cuenta con servicio de
cirugia plastica con conocimiento del procedimiento para la toma del injerto de piel y
posterior manejo y control, En cuanto a la ectopia renal no se realiz6 mas intervenciones
ya que su funcidn renal es adecuada con valores de creatinina 0.73 y BUN 32.10 y un
eco renal en el cual se observa el rifion derecho en pelvis mayor conun espesor del

parénquima de 1.5 cm con una relacién cortico- medular conservada, adecuada interfase



de sefial entre el parénquimay el seno renal., mas se recomienda realizar seguimiento

en futuras consultas.

Se realiz6 la educacion del manejo del tutor a la paciente y tras el alta se agenda cita para
un mes después por parte de ginecologia, no se realiza manejo por parte de psicologia,
este es un factor de riesgo para fallos en el manejo de la paciente, como se habia
mencionado el manejo interdisciplinario deberia formar parte del manejo integral de la
paciente, y constituye un pilar para evitar fallas en el tratamiento. La falta de manejo
psicoldgico y psiquiatrico no solo es un problema observado en estas pacientes, sino mas
bien constituye una falla en casi el 100% de los pacientes de todo tipo de patologias,
haciendo que el manejo de los pacientes no llene las expectativas del concepto de salud
integral. En nuestro caso podemos comprobarlo en la realizacion de la escala HADS
donde encontramos ansiedad y depresion en la paciente tras un mes del manejo
quirargico, mas al no tener una evaluacion pre quirargica no podemos saber si estas dos
condiciones se encontraban previas a la intervencién quirurgica o aparecieron tras la
cirugia, en un estudio realizado en Inglaterra se observo que las mujeres intervenidas a
procedimientos de reconstruccion vaginal tienen mayores niveles de ansiedad que las que
no se sometieron a algun procedimiento (Liao et al., 2011). Mas en el mismo estudio se
observo que en cuanto a la calidad de vida sexual las mujeres con sindrome de Rokitansky
a pesar desafios fisicos y psicoldgicos de la enfermedad de por vida, alcanzan una funcion
sexual completamente normal después de una variedad de intervenciones, mas sugiere
mas estudios al respecto para poder tener resultados con fuertes niveles de confianza.

(Liao et al., 2011)



Todos los estudios, al igual que tras el completo analisis de este caso, sugieren que se
requieren intervenciones psicoldgicas especificas que permitan reconocer y manejar la
ansiedad, depresion y otros trastornos psicoldgicos posibles; no solo en el sindrome de
Rokitansky sino en todas las dificultades y patologias sexuales. Constituye también un
problema el alcance limitado que se presenta en el Hospital Eugenio Espejo, asi como en
otras entidades, que a menudo no poseen capacidad de seguimiento de los pacientes, y la
inversion requerida para tratamientos psicologicos integrados es pobre o nula, y mas aun

en lugares geograficamente alejados de las ciudades principales del pais.



CONCLUSIONES

Las alteraciones que ocurren durante este proceso del desarrollo de conductos
mullerianos y paramesonéfricos dan como resultados las malformaciones
congeénitas mullerianas.

El sindrome de Rokitansky se caracteriza por aplasia congénita del Gtero y los 2/3
superiores de la vagina en mujeres cariotipicamente normales (46XX) y con
desarrollo fisiolégico normal de caracteres sexuales femeninos que puede estar o
no acompafado de malformaciones esqueléticas o renales.

El ultrasonido es un método diagnostico sencillo con bajo costo que valora
parametros Utiles para el diagnostico en los primeros niveles de atencion.

La resonancia magnética es el Gold estandar para determinar la morfologia
precisa de las estructuras pelvicas y sus malformaciones asociadas.

El reconocimiento a temprana edad permite un manejo mas adecuado y completo,

por eso cumple un papel esencial el pediatra y el ginecélogo.



RECOMENDACIONES

v' Como ya lo mencionamos el equipo de manejo del Sindrome De Mayer-
Rokitansky debe ser multidisciplinario, se recomienda este compuesto por medico
ginecologo, el pediatra y el psicologo.

v’ Para alcanzar una atencion medica integral y de calidad de debe realizar una
historia clinica completa, minuciosa y detallada de cada uno de los pacientes,
prestando la importancia necesaria al examen ginecolégico para asi detectar de
manera oportuna la patologia.

v’ Se recomienda un seguimiento de la paciente a largo plazo para conocer la eficacia
del método utilizado, su calidad de vida sexual, la posibilidad reproductiva con
técnicas alternativas de reproduccion asistida o de adopcion.

v’ Tras el estudio realizado en Inglaterra, sugerimos se implemente como guia es uso
de escala HADS pre quirurgica y postquirdrgica para valorar y comparar la
presencia 0 no de ansiedad pre quirdrgica y postquirirgica, asi mismo se
recomienda el uso de la escala de indice de funcidn sexual femenina un mes tras

el inicio de relaciones sexuales para valorar la calidad de vida sexual.
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