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CASO CLINICO

SINDROME DE MAYER-ROKITANSKY-KUSTER-HAUSER DE TIPO FAMILIAR
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El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser consiste en ausencia congénita de la vagina y generalmente del
titero, que traduce una malformacién de los conductos de Miiller, El sindrome se presenia habitualmente en for-
ma esporddica y se ha encontrado asociado a malformaciones del aparato urinario y del sistema musculosquelé-
tico. E] complemento cromosdmico es normal, La ocurrencia familiar de este sindrome es muy sara, ya que hasta
la fecha solamente se le ha desctito en cuatro familias. Se presenta una familia en la que dos miembros pade-
cian el sindrome y otros familiares mostraban sélo alteraciones esqueléticas. Al pavecer ie trata de una anorma-
ltdad en la morfogénesis de la capa mesodérmica, con variable expresividad clinica.

La ausencia congénita de la vagina y frecuentemente
también del dtero constituye el sindreme de Mayer-
Rokitansky-Kiister-Hauser; en ocasiones pueden exis-
tir también malformaciones del aparato urinario y del
sistema musculosquelético.” 2 Este sindrome se pre-
senta en forma aislada y se considera que es la segun-
da causa, en arden de frecuencia, de los casos de ame-
norrea primaria.* Los estudios cromosémicos realizados
en estas pacientes han mostrado que poseen un cario-
tipo normal (46,XX) si bien excepcionalmente * s¢ ha
encontrado mosaicismo 46,XX/45,X. Hasta el mo-
mento actual se desconoce el patrdn de herencia, pero
€] descubrimiento de familias con mis de un miembro

* Académico numerario,

1 Departamento de Endocrinologia y Seccién de Citogenética
Clinica. Hospital de Gineco-Obstetricia No, 1. Instituto Mexica-
no del Seguro Social.

Y| Fallecido.

afectado ha arrojado alguna luz sobre los mecanismos
genéticos involucrados. La ocurrencia familiar del sin-
drome es muy rara y slo se han descrito cuatro fami-
lias afectadas,’ * * ¢ lo cual plantea la posibilidad de
expresividad variable del gen anormal. El propésito
de esta comunicacién es presentar el estudio de una
familia con malformaciones genitourinarias y esque-
léticas. '

Casos clinicos

Caso 1. MEEV.F, de 21 afies, quien asistié a consulta
por presentar amenorrea primaria, Como antecedentes refi-
rié pubarca y telarquia espontinea a los 11 afios de edad.
La exploracién fisica reveldé una paciente con fenotipo fe-
menino, talla de 150 cm., tensién arterial de 120/80 y peso
de 47.5 Kg. Ambas mamas, el vello piibico y el axilar, asi

" comao los genitales externos se catalogaron como normales.
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1 Arbol genealdgico de la familia de las dos hermanas con sin-
drome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser.

La exploracién ginecolégica mostré vagina que terminaba
en fondo de saco, con longitud de 3 cm.; no se encontro el
cuello y no se palpéd Gtero. Una pelvineumografia compro-
"bé ausencia del Gtero, pero los ovarios tenian apariencia
norma). La uwrografia excretora mostré ausencia del sistema
pielocalicial v del uréter izquierdos y la cistoscopia confir-
mé estos hallazgos. Las radiografias de ambos pies revcla-
ron fusidn de las falanges segunda y tercera del quinto ar-
tejo, pero el estudio de la columna vertebral y las manos
no mostrd anormalidades. A la laparoscopia se encontraron
avarios ¥ trompas de Falopio normales, pero ausencia del
atere; uno de los ovarios exhibia un cuerpo lateo reciente.
La paciente fue sometida a cirugia para ampliar la vagina
medizante técnica de Mclndoe, lo cual aparentemente le per-
mite llevar una vida sexual adecuada, con orgasmo normal.

Caso 2. MO.V.F.,, de 23 ados, hermana de la anterior,
que también asistio a consulta por presentar amenorrea pri-
maria. Se recabd el antecedente de obstruccin congénita
bilateral de los conductos lagrimales, que habia sido cotre-
gida quirirgicamente, El desarrollo de los caracteres sexua-
les secundarios habia sido notmal, completindose a los 11
afios de edad. En la exploracién fisica se encontré paciente
con fenotipo femenino normal, con talla de 149 ¢m.,, tensién
arterial de 130/80 y 49 Kg. de pesc. Ambas mamas, el

vello pabico y ¢l axilar asi como los genitales externos se
consideraron normales. Ambas manos presentaban desvia-
cién cubital del quinto dedo. La vagina era un fondo de
saco con longitud de 0.5 cm, sin encontrarse cuello; no se
palpaba el atero, ni lo revelé la pelvineumografia, a la cual
los ovarios cran de apariencia normal. La urografia excre-
tora revelé la ausencia del rifdén izquierde, y moderada
hidronefrosis con hidrouréter del lado contralateral, Las ma-
nos y los pies mostraron las alteraciones descritas en el
cuadro 1. A los rayos X, la columna vertebral era normal,
Se efectud tratamiento quirirgico con la técnica de McIndoe,
logrindose una neovagina que ha permanecido permeable
mediante la aplicacién periédica de un molde,

Estndio genélico

En ambos casos, el cariotipo obtenido del cultivo de
leucocitos de sangre periférica mostré componente
46,XX. El drbol gencaldgico se muestra en la fi-
gura 1. Las principales anormalidades encontradas en
la familia se encuentran detalladas en ¢f cuadro 1.

Estudio hormondal

Durante un ciclo de 28-30 dias, s¢ midicron las con-
centraciones plasmaticas de las hormonas estimulantes
del foliculo y luteinizante, asi como de 178-estradiol
y de progesterona, que permitieron establecer que am-
bas pacientes presentaban ciclos ovulatotios normales.
La concentracién de sangre de prolactin, se hallaba
dentro del margen normal (< 20 ng./mL.}.

Discusion
La fisiopatogenia de las malformaciones diversas que
se presentan cn el sindrome de Mayer-Rokitansky-

Cuadro 1 Malformaciones encontradas en las proposits con sindrome Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser y en sus familiares
Edad Columna vertebral Manos Pies Aparato urinario Genitales
(afios)
Caso 1 23 n n Fusion 2a, y 3a. falan- Ausencia rifidn y veé-  Ausencia Otero y va-
ges, o, dedo ter izquierdos gina
Casa 2 2% n Acortamiento 2a. fa-  Fusidon 2a. v 3a. falan-  Auscncia rifidn ¥ uré- Ausencia Gtern y va-
lange, la.'y 50. de- ges, do. dedo ter izquicrdos gina
dos _
Madre 50 n Acortamiento 2a. fa- Fusién 2e. y 3a. falan- n n
lange, 52, dedo ges, 50, dedo
Hermana 27 Lumbarizacién 12D Acortamiento 1a. y Fusion 2z, y 3a. falan- n n
2a, falanges, So. de-  ges, 40. y 50. dedos, fu-
do sidn 24. y 3a. cufias
Hermang 19 Sacralizacidon L5 n
Hermana 13 n n Fusién 2a. y 3a. falan-
ges, So. dedo
Hermano 17 n n Hipoplasia 2a, falange, n n
So0. dedo
Hermane 13 n n Fusitn 2a, y 3a. falan- n n

ges, 50. dedo

n = normal.
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Mesonefsos propiamente dichos

Kiister-Hauser, radica en una alteracién de la capa
mesodérmica, que se reflefa en el desarzollo de las es-
tructuras de ella derivadas (fig. 2). El sindrome pue-
de ocurrir en los dos sexos y las anomalias estructu-
rales con sus variantes de expresividad ocurren tanto
en los casos esporidicos como en los familiares, -
Aunque se ha planteado Ia posibilidad de que casos
aislados puedan cortesponder a una mutacién genética
reciente, ello sélo podri aseverarse en ausencia de otras

Cuadro 2 Familias con el sindrome de

> Epididimo

2 Morfogénesis del aparato genitoutingrio.

malfermaciones en los familiares. Asi, en tres de las
cuatro familias informadas en la literatura (cuadro 2),
sc encontraron asociadas a la ausencia de vagina, mal-
formaciones del esqueleto y del aparato urinario, de-
mostrindose de esta manera la variabilidad de expre-
sidn del gen anormal.

Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser comunicadas en la literatura

‘Malformaciones
Autores Casus  Genitales Osecas Renales Otras
Anger ¥ col.2 1 Ausencia de vagina y dtetre Espina bifida Duplicacién piélica de- No
recha
2 Ausencia de vagina y dtero No No No
3 Ausencia de vagina y atero No No No )
Winter y col.® 1 Ausencia de vagina y Gtero No Ausencia de rifidn iz- Malformacidn ofdo me-
' quierdo dio
2 Ausencia de vagina No Hipoplasia renal derecha Malformacién oido me-
dia
3 ‘Ausencia de vagina No Ausencia renal bilateral 7
4 Ausencia de vagina No Ausencia renal bilateral  Defecto interauricular;
hipoplasia pulmoenar
Jones ¥ col.8 1 Ausencia de vagina y dtero ¢ ? ?
2 Ausencia de vagina y ftero ? ? ?
Griffin y col.? 1 Ausencia de vagina v Gtero Escoliosis Ptosis renal derecha No
2 Ausencia de vagina No Hidronefrosis Ne
Presente informe 1 Ausencia de vaging y dtero  Fusidn de 2a. falange Ausencia de tifidn y uré- No
ter tzquierdos
2 Ausencia de vagina y uUtero  Acortamiento de falange Ausencia de rifién y uré- No

en dedos de la mano
Fusidén de dos falanges
€n pies

ter izquierdos

* Autopsias.
? No estudiado.
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Cuadro 3 Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, Mal-
formaciones renales

Rifidn ectdpico

Agenesia

Anormalidades de uréter y pelvicilla
Rifion solitario fusionado

Rotacién anormal

En la familia motivo del presente informe, las dos
mujeres afectadas tenfan el mismo tipo de alteracido
genitourinaria, pero diferente anormalidad esqueléti-
cz. En los familiares de estos dos casos, sélo se encon-
traton alteraciones 6seas de muy variable magnitud.
Esto se podtia interpretar como una combinacién de
dos tipos de malformaciones que ocurren en Ja misma
familia; sin embargo, también se ha propuesto que
tanto las alteraciones genitourinarias. como las esque-
léticas podrian cotresponder 2 un mismo gen anor-
mal.! Colateralmente, se confirmé que la funcidn ovi-
rica no se modifica en ausencia del Gteto, ya que estas

Cuadro 4 Anomalias esqueléticas

Extremnidades
Sindactilia
Acortamientos de dedos
Luxacién de cadera

Columna vertebral
Escoliosis
Espina bifida
Sacralizacion de lumbares
Lumbarizacion de sacras
Dieformidad de Klippel-Feil

Otras
Costilla supernumeraria
Hipoplasia costal
Paladar hendido
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pacientes s¢ mantienen ovulando durante su época re-
productiva.’® En casos en que si existe tero, después
de reparar [a vagina han ocurrido embarazos.** Al res-
pecto, se conviene en realizar la plastia quirirgica de
l2 vagina cuando las pacientes lleven vida sexual acti-
va con €l objeto de mantener la permeabilidad.

El estudio de esta familia indica que ante un caso
de ausencia de vagina deben buscarse en forma ruti-
naria: 1) otras anomalias de las estructuras detivadas
del aparato de Miiller; 2) malformaciones del apara-
to renal (cuadro 3) y musculosquelético {(cuadro 4);
3) otros miembros de la familia, incluyendo a los
hombres, que puedan estar afectados.

REFERENCIAS

1. Griffin, J. E.; Edwards, C.; Madden, J.; Harrod, I. y
Wllson, L D.: Corrgem:al absence of ihe vagina. T}Je a-
yer-Robitansky-Kiister-Hanser tyndrome. Ann. Intetn, Med
75:224, 1976.

2. Anger, D. v Hemet, J.: Forme familiale du syndrome de
Rokitaniky-Kister-Hanser. Bull. Fed. Soc. Gyn. Obstet. 18:
229, 1966.

3. Ross, G. T. y Van de Wiele, R. L.: The ovaries. En: Texr-
book of endocrinology, 5a. ed. Williams, R. M. (Ed.): Fi-
ladelfia, W. B. Saunders Co. 1974,

4. Scott, R. B.; Cameron, J. 5. y Ogg, 5.: XO/XX morsaicism
in the Rokitansky-Kiister-Hauser syndrome. Lancet 2:1380,
1971,

5. Winter, J.; Kohn, G.; Nellman, J. W, y Wagner, 8.: 4 fa-
miliad syndrome of rendd, genital and middle ear amomalies.
J. Pediat. 72:88, 1968.

8. Jones, H. y Mermut, 8.: Pamiial eccurrence of congenital
absence of the vagina. Amer, J. Obstet, Gynecol. 114:1100,
1972,

7. Turunen, A, y Unnerus, C.: Spinal changes in patienis with
congenital aplasia of the vagina. Acta Obstet. Gynec. Scand,
46:99, 1569.

8. Oschner, M. (i.; Brannan, W. y Goddier, E. H.: Absemt
vay deferens aisociated with renal agenesia. JAMA. 222
1055, 1972.

9. Baird, P. A. y Lowrty, R. B.: Absent vagina and the Kiip-
pel-Feil anomaly. Amer, J, Obstet, Gynecol. 118:290, 1974,

10. Shane, M. J.; Wilson, E. A.; Schiff, 1.; Naftolin, F, y Phil,
D.: A preliminary report on gomadotropin responsivity in
the Rokitansky-Kiister-Hanser syndrome. Amer. J. Obstet.
Gynecol, 127:326, 1977,

11. Pilkington, J. W.: Pregnancy and spomtaneous delivery fol-
lowing operation for congenital atresia of the vagina. Amer.
J. Obstet. Gynecol. 78:804, 1959.

SEGISMUNDO RODRIGEZ-RODRIGUBZ Y COL.



