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RESUMEN

Los Trastornos del Desarrollo Sexual (DSD) son condiciones congénitas que afectan el
desarrollo sexual cromosémico, gonadal o fenotipico. Uno de los DSD mas comunes
es el Sindrome de Insensibilidad a los Andrégenos (SIA), con una prevalencia de
1:60,000 nacimientos vivos. Se caracteriza por genitales externos de apariencia
femenina, ausencia de Utero y ovarios, y presencia de testiculos intraabdominales en
individuos con cariotipo 46,XY. Presentamos el caso de una mujer de 29 afios con un
diagnéstico inicial de sindrome de Rokitansky, que posteriormente fue confirmado
como SIA mediante secuenciacion genética, se realizd6 gonadectomia profilactica
para prevenir la malignidad. Este caso resalta la importancia de un diagnéstico
oportuno para prevenir complicaciones como tumores gonadales y problemas
psicolégicos relacionados con la identidad de género. La intervencién temprana y el
manejo adecuado son fundamentales para el bienestar fisico, sexual y emocional de
las pacientes con SIA.

Palabras clave: Sindrome de Insensibilidad a los Andrégenos, Trastornos del
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ABSTRACT

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) syndrome is a rare congenital
malformation characterized by agenesis or hypoplasia of the uterus and the upper
third of the vagina, in patients with a forty-six, XX karyotype and normal secondary
sexual development. We present the case of a 12-year-old female patient with
primary amenorrhea and hypogastric pain. Imaging studies revealed hematometra
secondary to distal vaginal obstruction. Magnetic resonance imaging and laparoscopy
confirmed the presence of a functioning hypoplastic uterus, absence of the cervix,
and a short vaginal canal, findings consistent with type | MRKH. Emergency surgical
drainage was performed. Comprehensive management of this syndrome requires
a multidisciplinary approach for diagnosis, surgical intervention, and psychological
support, due to its reproductive, emotional, and social impact.

Keywords: Amenorrhea, abnormalities, Mullerian Ducts, Peru. (Medical Subject
Headings NLM)

INTRODUCCION

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (MRKH) es una anoma-
lia congénita caracterizada por la ausencia o el desarrollo incompleto
del Utero y de los dos tercios superiores de la vagina, en mujeres con
cariotipo femenino normal (46,XX) y desarrollo adecuado de los caracte-
res sexuales secundarios. Clinicamente, se manifiesta como amenorrea
primaria y, en algunos casos, puede estar asociado a anomalias renales,
esqueléticas y otras malformaciones sistémicas(2.

Se estima que el sindrome MRKH afecta aproximadamente a 1 de cada
4,500 a 5,000 nacimientos femeninos vivos, constituyendo la segunda
causa mas frecuente de amenorrea primaria®. En el contexto peruano,
aunque no se dispone de estudios epidemiologicos a gran escala, se han
documentado casos clinicos que subrayan la importancia de considerar
este diagnostico ante la presencia de amenorrea primaria en pacientes
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con desarrollo puberal normal®.

Este sindrome se clasifica en dos tipos. El tipo |,
o forma tipica, se presenta como una aplasia ais-
lada del conducto de Muller, con ausencia congé-
nita del Utero, cérvix y los dos tercios superiores
de la vagina, sin anomalias asociadas. En cambio,
el tipo I, o forma atipica, se asocia con malfor-
maciones renales, vertebrales y, ocasionalmente,
auditivas o cardiacas, ademas de la aplasia mu-
lleriana®®).

El diagndstico del sindrome MRKH requiere un
enfoque integral que incluya estudios de imagen
como la resonancia magnética, ecografia pélvica,
laparoscopia exploratoria, evaluacién anatomo-
patolégica de los ovarios y analisis de cariotipo®.
Actualmente, no existe un tratamiento curativo
especifico; por ello, el manejo debe ser multidisci-
plinario, enfocado en el abordaje médico, quirur-
gico y psicologico, de acuerdo con las necesida-
des individuales de cada paciente®. Se obtuvo el
consentimiento informado por escrito de la ma-
dre de la paciente para la publicacion del presen-
te reporte de caso, garantizando la confidenciali-
dad de la informacién y con fines exclusivamente
académicos.

CAso cLiNIco

Paciente de sexo femenino, de 12 afios, sin ante-
cedentes patoldgicos personales ni familiares de
relevancia, acude al Servicio de Emergencia de
Ginecologia del Hospital Nacional Ramiro Prialé
Prialé, en la ciudad de Huancayo, por presentar
dolor abdominal de inicio insidioso, intensidad
severa, caracter continuo, localizado en la fosa
iliaca izquierda y que irradia hacia la linea media
del hipogastrio, sin alivio con analgésicos con-
vencionales. No refiere menstruaciones previas
(amenorrea primaria).

Alexamen fisico general destaca facies con rasgos
dismérficos leves, evidenciando hipertelorismo e
implantacion baja de pabellones auriculares. Los
caracteres sexuales secundarios corresponden al
estadio Il de Tanner, con desarrollo mamario inci-
piente y vello pubico escaso.

En la exploracion abdominal se palpa una masa
en la region hipogastrica, de bordes definidos,
consistencia firme, dolorosa a la palpacién pro-
funda, sugestiva de contenido liquido o hematico
retenido. El examen ginecoldgico externo eviden-
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cia un himen de forma circular festoneada, de
bordes regulares, con un orificio himenial per-
meable de aproximadamente 8 mm de diametro.
A la introduccion cuidadosa de hisopo estéril, se
constata un canal vaginal de apenas 3 cm de pro-
fundidad, con resistencia distal, lo que sugiere la
presencia de un tabique vaginal transversal.

Se solicitan estudios complementarios, cuyos re-
sultados son los siguientes:

+ Cariotipo: 46, XX (femenino normal).
« Hormona luteinizante (LH): 0.02 mIU/mL.

« Hormona foliculoestimulante (FSH): 1.55 mIU/
mL.

+ Grupo sanguineo: A Rh positivo.

+ Hemograma: dentro de parametros normales,
sin signos de anemia o infeccion.

Se ampliaron los estudios diagnosticos mediante
imagenes médicas.

La ecografia pélvica evidenci6 una formacién de
aspecto quistico, alargado, con refuerzo poste-
rior y contenido liquido de apariencia en “vidrio
esmerilado”, con paredes de 4,6 mm y sin flujo en
el estudio Doppler. La lesion se encontraba en el
anexo izquierdo y se extendia hacia la linea me-
dia, sugiriendo un Utero con contenido hematico
retenido.

Posteriormente, se realiz6 una tomografia com-
putarizada (TC) de abdomen y pelvis, con y sin
contraste endovenoso, que mostré una estructu-
ra compatible con Utero aumentado de tamafio,
ligeramente lateralizado hacia la izquierda, con
contenido endometrial hiperdenso (272 UH) que
condicionaba adelgazamiento del miometrio, ha-
llazgos compatibles con hematometra. Con el fin
de descartar malformaciones estructurales aso-
ciadas, se efectud una radiografia abdominopél-
vica, que no evidencié alteraciones musculoes-
queléticas ni renales.

Para una mejor caracterizacion anatdémica, se
complementa con una resonancia magnética
(RM) de pelvis, la cual evidencio distension de la
cavidad uterina por una colecciéon liquida com-
patible con hematometra o serometra, proba-
blemente secundaria a una obstruccion vaginal
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IMAGEN 1. ELABORACION PROPIA. ECOGRAFIA ABDOMINAL, SE
EVIDENCIA EL UTERO CON CONTENIDO LIQUIDO EN APARIENCIA “VIDRIO
ESMERILADO".

IMAGEN 2. ELABORACION PROPIA: RADIOGRAFIA ABDOMINAL PELVICA,
NO SE EVIDENCIARON MALFORMACIONES ASOCIADAS (MUSCULOES-
QUELETICAS NI RENALES)

distal. No se identificaron anomalias renales ni
esqueléticas®'?. Los hallazgos fueron compati-
bles con hipoplasia severa o agenesia parcial de
la vagina, sugestiva del sindrome de Mayer-Roki-
tansky-Kuster-Hauser tipo 1™,

La paciente no ha sido intervenida quirdrgica-
mente , . Se optd por manejo médico con supre-
sion menstrual en esquema continuo indicado
por Ginecologia, con el objetivo de evitar el san-
grado uterino y prevenir el dolor pélvico ciclico.
Desde el inicio del tratamiento, la paciente refiere
disminucion progresiva del dolor, actualmente
asintomatica, afebril y con actividad cotidiana
acorde a su edad. En controles a 1y 4 semanas
se documentd buena adherencia y tolerancia al
farmaco, sin efectos adversos clinicamente re-
levantes (no cefalea intensa, no metrorragia in-
tercurrente, no sintomas vasomotores significa-

tivos). La ecografia de seguimiento no evidencio
colecciones nuevas ni distension de cavidad. Se
mantiene seguimiento multidisciplinario (Gineco-
logia y Psicologia), con educacién sobre signos de
alarma (dolor pélvico progresivo, fiebre, sangra-
do anormal) y revaluacién periddica para definir
el momento oportuno de la correcciéon anatémi-
ca seglin madurez puberal, anatomia residual y
preferencia de la paciente y su madre

DiscusioN

La presentacion clinica de nuestra paciente —
amenorrea primaria con desarrollo puberal
normal y dolor pélvico ciclico— coincide con lo
descrito para el sindrome de Mayer-Rokitans-
ky-Kuster-Hauser (MRKH), donde el diagnostico
suele establecerse en la adolescencia y el dolor
aparece cuando existe tejido endometrial funcio-
nante u obstruccién distal"?. Este fenotipo encaja
dentro del espectro del MRKH tipo I, aunque en
la mayoria de las series la aplasia uterina es mas
extensa; cuando se conserva cavidad hipoplasica
funcionante, el dolor ciclico por retencion hema-
tica (hematédmetra) es un hallazgo esperable y ex-
plicalanecesidad de descompresién temprana®™.
En concordancia con lo reportado, la analitica ge-
neraly el perfil gonadotrépico mantienen valores
propios de la pubertad, dado que los ovarios son
funcionantes, lo cual ayuda a diferenciar MRKH
de otras causas de amenorrea primaria con insu-
ficiencia gonadal™®.En cuanto a la evaluacién por
imagenes, la resonancia magnética se mantiene
como el método de eleccién para delinear con
precisién la anatomia mulleriana residual, carac-
terizar la cavidad uterina y el canal vaginal, y des-
cartar malformaciones asociadas; la ecografia y
la tomografia pueden sugerir el diagnostico, pero
la resonancia ofrece mayor rendimiento para la
planificacion terapéutica®®'. En nuestro caso, la
secuencia eco/TC y la confirmacién por resonan-
cia de una cavidad uterina distendida por obs-
truccion distal con canal vaginal corto respaldan
los hallazgos descritos en cohortes de centros
especializados™ .La ausencia de malformacio-
nes renales o esqueléticas, frecuente en el tipo
|, sugiere ademas un pronostico funcional mas
favorable que en formas complejas™. Respecto
al manejo, la literatura coincide en priorizar un
abordaje multidisciplinario que contemple alivio
del dolor, descompresién quirlrgica temprana
para prevenir endometriosis secundaria e infec-
cion, y estrategias de supresién hormonal como
puente hasta la correccion definitiva; nuestra
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evolucion posoperatoria inmediata es concor-
dante con estas recomendaciones‘®.En sintesis,
el caso aporta al resaltar que, aun dentro del
MRKH tipo |, puede existir Utero hipoplasico fun-
cionante con obstruccion distal que condiciona
hematémetra y dolor ciclico; la correlacién clini-
co-radiolo6gica dirigida y la intervencion oportuna
permiten optimizar resultados y planificar la re-
construccion y consejeria reproductiva de mane-
ra individualizada®®.
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