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Resumen

ANTECEDENTES: La asociacion MURCS en una afeccién rara que comprende altera-
ciones de los conductos de Milller, aplasia renal y malformaciones esqueléticas, sobre
todo cervicotoracicas. La mayor parte se diagnostica en la adolescencia por ameno-
rrea primaria y el tratamiento requiere de la participacion de varios especialistas.
CASO CLINICO: Adolescente de 14 afios, con antecedente de rifidn en herradura diag-
nosticado en la etapa prenatal. Al nacimiento, se apreciaron: paladar ojival, epicantoin-
terno y puente nasal amplio. El cariotipo reportado fue 46XX. Acudié a consulta debido
a la falta de menstruaciones. Exploracion fisica: talla baja, cuello corto, con escoliosis.
Mamas y vello pubico en Tanner Ill. El ultrasonido reporté: ectopia renal cruzada y au-
sencia de utero. Con la resonancia magnética pudo concluirse que se trataba de un
caso derifidn Unico intrapélvico y agenesia Utero-vaginal. Se explicaron alos padres la
enfermedad y las recomendaciones para el tratamiento futuro de la paciente.
CONCLUSION: La asociacién MURCS debe sospecharse en todas las pacientes con
agenesia de Utero o vagina, o alteraciones renales. El ultrasonido y la resonancia mag-
nética tienen alta sensibilidad diagndstica. El tratamiento debe ser individualizado y
multidisciplinario, enfocado en aliviar los sintomas ginecoldgicos y urolégicos, favore-
cer la funcién sexual, brindar alternativas de fertilidad y apoyo psicoldgico.

PALABRAS CLAVE: Asociacion MURCS; sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser
tipo Il; aplasia o disgenesia miilleriana.

Abstract

BACKGROUND: The MURCS association is a rare pathology that includes alterations
of the Miillerian ducts, renal aplasia and skeletal malformations, especially cervicotho-
racic. Most are diagnosed in adolescence due to primary amenorrhea and treatment in-
volves several specialists. The objective of this report is to expose the case of a patient
with this association and to prepare for comprehensive treatment.

CLINICAL CASE: 14-year-old adolescent with a history of horseshoe kidney diagnosed
prenatally. At birth, a high-arched palate, internal epicanthus and broad nasal bridge
were noted; a karyotype was requested, which reported 46XX. She came for primary
amenorrhea. Physical examination: short stature, short neck with scoliosis. Breasts
and pubic hair in Tanner Ill. Ultrasound reports crossed renal ectopia and absence
of uterus. Magnetic resonance imaging concludes: single intrapelvic kidney and ute-
ro-vaginal agenesis. The pathology is explained to the parents and recommendations
for the patient's future treatment are presented.

CONCLUSION: CURCS association should be suspected in all patients with agenesis of
the uterus and/or vagina, or presence of renal alterations. The studies of choice such
as ultrasound and magnetic resonance imaging have high diagnostic sensitivity. Treat-
ment should be individualized and multidisciplinary, focused on relieving gynecological
and urological symptoms, promoting sexual function, providing fertility alternatives and
psychological support.

KEYWORDS: MURCS Association; Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser syndrome type II;
Mullerian Aplasia-Dysgenesis
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ANTECEDENTES

Las alteraciones derivadas de los conductos milllerianos in-
cluyen diversas malformaciones que pueden ser menores o
incluir agenesia de Utero y vagina. Una de las mas conocidas
es el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser que se
caracteriza por ausencia de Utero y las dos terceras partes
superiores de la vagina. La incidencia de este sindrome
aislado (tipo I) se estima en 1 caso por 4000 nacidas vivas,’
pero también puede estar asociado con otras malformacio-
nes (MRKH tipo Il), con una incidencia de 1 caso por cada
50000 mujeres.?

A partir de 1948 a la fecha se han descrito alteraciones aso-
ciadas con la agenesia Utero-vaginal, sobre todo anomalias
renales que se encuentran en 25 al 50% de todos los casos
de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser.2En 1976 Griffin descri-
bid que existian, al menos, 17 series reportadas, por lo que
se habian acumulado 560 casos, de los que el 34% tenian
alteraciones renales y el 12% alteraciones esqueléticas.*
En 1979 Duncan y colaboradores reportaron 30 casos con
esta asociacién y adoptaron el acrénimo MURCS, por sus
siglas en inglés para aplasia del conducto de Miiller (MU),
aplasia renal (R) y displasia de las somitas cervicotoracicas
(CS). Concluyeron que todas tenian talla baja (menor a 153
cm), con aplasia o hipoplasia del conducto de Miiller (96%),
agenesia o ectopia renal (80%) y anomalias cervicotoracicas
(80%).

Su causa se desconoce, quiza sea heterogénea, con varias
hipétesis propuestas sin evidencia suficiente para estable-
cer una verdadera causa. La mayoria de los casos reporta-
dos han sido esporadicos; sin embargo, existen algunos con
recurrencia familiar." La diversidad del cuadro clinico hace
suponer que existen casos que no se reportan debido a que
los defectos son menores. Se han propuesto mutaciones del
gen WNT4, pero no hay suficientes casos que sustenten esta
teoria.® Los reportes mas recientes proponen anomalias
cromosomicas, como las duplicaciones intersticiales o las
deleciones, aun sin evidencia contundente.”®

Si bien la causa no es precisa, la alteracion primaria ocurre
en la cuarta semana de la embriogénesis, periodo en el que
los nefrotomos y las somitas cervicotoracicas del mesoder-
mo paraxial tienen una relacion estrecha.

El diagndstico puede sospecharse tempranamente, inclu-
so desde la etapa prenatal si hay alteraciones renales o
esqueléticas; sin embargo, suele establecerse en la ado-
lescencia, pues el 85% consultard por amenorrea primaria.®

Del 2 al 30% de las mujeres pueden padecer dismenorrea,
distensién abdominopélvica o dolor con amenorrea, cuando
hay rudimentos uterinos con estenosis cervical o falta de
union con la vagina; incluso algunas de estas mujeres pue-
den resultar con leiomiomatosis y adenomiosis.®

La atencion médica debe ser multidisciplinaria e individua-
lizada y es de suma importancia conocer las recomenda-
ciones que deben darse a las pacientes y a sus familias. La
mayor parte de los articulos abordan de manera efimera el
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tratamiento, es por eso que el objetivo central de este trabajo
es reportar el caso de una paciente con asociacion MURCS,
en virtud de que hay pocos casos comunicados en México
y exponer las directrices para el tratamiento integral.

CASO CLINICO

Adolescente de 14 afios, que acudioé a consulta debido ala
amenorrea primaria. Antecedentes relevantes: embarazo
conseguido mediante técnicas de fertilizacion in vitro. Du-
rante la etapa prenatal se le diagnosticé riidén en herradura.
En los primeros dias de nacida el ultrasonido reporté: ec-
tasia pielocalicial y requirio cateterismo. En la exploracién
neonatal se apreciaron fisuras palpebrales antimongoloides,
paladar ojival, epicanto interno, puente nasal amplio y geni-
tales externos femeninos. El cariotipo 46XX, sin alteracio-
nes estructurales. La valoracién audioldgica fue normal. A
los 8 y 10 afos requirié cateterismo ureteral por sintomas
urolégicos. La radiografia de columna cervicotoracica por
escoliosis, tomada a los 12 anos, reporté una fusion costal
posterior derecha del primero al cuarto arco, hemivértebras
C6,C7y T1, ademas de fusion de los cuerpos vertebrales
de C2 y C3. Ausencia de apdfisis espinosas de C5 hasta
C7. Figuras 1y 2

Exploracion fisica al momento de la consulta: fenotipo feme-
nino, sin rasgos faciales anormales, talla 1.46 m, delgada,
cuello cortoy con ligera desviacion derecha de la columna
cervical. Desarrollo puberal de mamas y vello pubico en Tan-
ner lll. No obstante encontrarse en su rango de edad para
esperar la menarquia, se decidid indicar los estudios para
confirmar la asociaciéon MURCS debido a los antecedentes
de alteraciones renales y cervicales.

El ultrasonido renal reporté ectopia renal cruzada, de apa-
riencia fusionada con el uréter distal Unico. El ultrasonido
pélvico reportd la ausencia del Utero y de los ovarios. El
perfil hormonal se informé con: FSH 4.39 mUIl/mL, LH 2.89
mUI/mL, estradiol 80.5 pg/mL, androstenediona 1.27 ng/mL,

Figura 1. Escoliosis cervicotoracica.
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Figura 2. Fusién de vértebras cervicales C2 y C3. Ausencia de apdfisis
espinosas (flecha).

Figura 3. Ausencia de Utero. Sin evidencia de imagenes que sugieran la
existencia del canal vaginal, hipointensidades lineales fibrosas interpues-
tas entre el tejido graso (flecha).

testosterona total 0.2 pg/mL, prolactina 14.2 ng/mL, TSH
1.1 mUI/mL. La resonancia magnética reporto: ausencia
de utero, ambos ovarios con desplazamiento cefalico, sin
evidencia de imagen que sugiriera el canal vaginal (Figura
3). Rifidn unico intrapélvico parasagital izquierdo (Figura 4)
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Figura 4. Rindn Unico intrapélvico, de predominio parasagital izquierdo
(flecha).

con diagndstico por imagen tomografica de ectopia renal
cruzada y agenesia Uterovaginal.

Seintegré el diagndstico de asociacion MURCS, se explicé la
afeccion a los padres y se expusieron las recomendaciones
actuales para la atencion integral; sin embargo, decidieron
posponer todo tipo de tratamiento ginecoldgico y psicold-
gico hasta que la paciente cumpliera la mayoria de edad.
En la actualidad permanece en vigilancia anual del urélogo.
Los padres aceptaron compartir el material y aceptaron que
se publicara el caso.

DISCUSION

La asociacion MURCS es una enfermedad congénita rara.
En 1993 Striibbe y colaboradores hicieron una revision de 91
pacientes con sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hau-
ser y encontraron 34 pacientes con anomalias renales."
Griffin y Mahajan reportaron en sus series un porcentaje
de alteraciones renales parecido, 43 y 28%, respectivamen-
te.#12 En 2006 Oppelt y su grupo conjuntaron 18 series de
pacientes con Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser con 521
casos, 32% con anomalias renales y 12% con asociacion
MURCS.? Un estudio multicéntrico mas reciente del 2021
con 1055 pacientes reportd que el 69.6% tenian sindrome
de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser tipo | y el 30.4% tipo
I1.'3 Por lo anterior se sugiere que todas las pacientes con
agenesia Utero-vaginal deben ser estudiadas para descartar
otras alteraciones, sobre todo renales. Pero si se diagnos-
tica primero alguna malformacion renal asociada con alte-
raciones esqueléticas es necesario investigar la integridad
del uteroy la vagina; como sucedio en la paciente del caso.

El diagndstico puede sospecharse en etapas muy tem-
pranas, desde el periodo fetal, neonatal o en la infancia.
En la paciente del caso se diagnosticé riidn en herradura
prenatalmente, pero se consideré malformacion unicay el
diagndstico definitivo se establecié en la adolescencia. Al
igual que la mayoria de las pacientes consulté por ameno-
rrea primaria.

Los casos clinicos reportados mas recientemente describen
un cuadro clinico variado, con amenorrea primaria hasta el
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85%, alteraciones renales 18%, malformaciones esqueléti-
cas 13%, dolor pélvico 4%, infertilidad 2% y en muy pocos
casos el diagndstico se establecié durante la necropsia.'*%
La edad promedio al diagnéstico es de 16 afos, en la pa-
ciente del caso fue a los 14 afos.

Los tres criterios diagndsticos para integrar esta asociacion
son:

1. Aplasia congénita del Gteroy la parte superior (2/3) dela
vagina en mujeres con desarrollo normal de caracteres
sexuales secundarios y un cariotipo normal de 46, XX.
La agenesia vaginal completa ocurre en el 75% de los
casos mientras que el 25% restante tiene una vagina
reducida.’

2. Alteraciones renales: agenesia unilateral, ectopia o rifién
en herradura. El rifdn ectdpico es la alteracién mas
frecuente 40-50% (con rindn contralateral normal 30%,
ausente 12%). Agenesia renal 43%. Anomalias de la
pelvis renal o uréteres 12%. Atrofia renal 5%.42"22

3. Alteraciones esqueléticas. La afeccion mas comun es
la escoliosis en la columna cervical (17%), pero suelen
ser diversas, como agenesia de toda la vértebra, hemi-
vértebras segmentadas, fusion vertebral o vértebra en
bloque (anomalia de Klippel-Feil) 4%.42324

La paciente del caso cumpli6 con los tres criterios: ausencia
de Utero y vagina, ectopia renal, escoliosis y malformaciones
vertebrales, ademas, talla baja.

Los defectos auditivos suelen manifestarse en el 10 al 25%
de los casos?®y otras malformaciones menos comunes,
como el ano imperforado o la atresia anal.?®

El ultrasonido pélvico transabdominal es el estudio de
primera eleccién para evaluar a las pacientes con sospe-
cha de alteracion miilleriana. Sin embargo, la resonancia
magnética es el estudio mas sensible y especifico. Debe
practicarse cuando los hallazgos ecosonograficos no sean
concluyentes o, bien, para confirmar el diagndstico. Ade-
mas, tiene la ventaja de reconocer si existen rudimentos
uterinos que no pudieron identificarse en el ultrasonido.
Permite una evaluacion precisa de la aplasia uterina y se
pueden identificar malformaciones renales y esqueléticas
asociadas.?® Otros estudios, como la cistoscopia, la vagi-
noscopiay la laparoscopia estan reservados para evaluar
la anatomia cuando existan anomalias complejas y difici-
les de diagnosticar.

Los estudios de laboratorio, como los perfiles hormonales
y el cariotipo, son de utilidad para excluir diagndsticos dife-
renciales, sobre todo en la agenesia uterina. El diagndstico
diferencial debe establecerse en las pacientes con ameno-
rrea primaria, como en el caso de atresia vaginal aislada,
sindrome de Turner, sindrome de WNT4 o sindrome de in-
sensibilidad a los andrégenos.?*En la paciente del caso, el
estudio hormonal reporté valores normales.

El tratamiento de las pacientes con asociaciéon MURCS debe
ser individualizado y multidisciplinario, puede requerir la
participacion de varios especialistas: pediatra, genetista,
radidlogo, ginecodlogo, urélogo, ortopedista, neurélogo y
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psicoélogo. Debe estar enfocado en cuatro aspectos funda-
mentales: aliviar los sintomas ginecolégicos o uroldgicos,
favorecer la funcion sexual, exponer las alternativas de fer-
tilidad y, lo mas importante, brindar el apoyo psicolégico.

Es importante inspeccionar los genitales externos con el
consentimiento de la paciente y, en su caso, de los padres
para evaluar el clitoris, los labios mayores y menores, sobre
todo el introito, que puede tener un rodete himeneal normal
y una vagina de longitud variable, pero a menudo menor de 2
cm; o bien, sin rodete himeneal cuando la aplasia vaginal es
completa.? La longitud vaginal puede evaluarse de manera
digital, o bien con sonda urinaria, o dilatador de Hegar.

Una paciente con utero hipoplasico, con cuello uterino este-
nético o pobre unién con la vagina, suele requerir la vagino-
plastia, drenaje uterino y la dilatacién cervical en el momento
que haya dolor pélvico o distension abdominal.?”

Los beneficios y riesgos potenciales de las intervenciones
quirdrgicas deben evaluarse con las pacientes y, en la ma-
yoria de los casos, con sus padres, teniendo un enfoque de
respecto a sus deseos, creencias y tradiciones culturales.
Debe respetarse el tiempo suficiente entre el diagnésticoy
la decision del tratamiento de la aplasia vaginal.

En el momento en que la paciente exprese interés en su
vida sexual deben informarsele las alternativas disponibles,
explicar los métodos quirdrgicos y no quirdrgicos de alar-
gamiento vaginal. No se recomienda este tratamiento en
nifias, pues primero deben comprender su condicién y saber
que el procedimiento puede ser largo, complejo y doloroso.

El método no quirdrgico para crear una neovagina consiste
en: dilatacion instrumental, que debe proponerse de primera
intencidn, no causa cicatrices y conserva una lubricacién
vaginal normal. Si el cumplimiento es adecuado, los resul-
tados funcionales son buenos en menos de seis meses por-
que mas del 85% de los casos refieren relaciones sexuales
satisfactorias y dependera de la motivacion y constancia
de cada paciente. Puede ser un proceso que lleve un largo
tiempo, desde dos meses hasta mas de dos afios.?* También
esta condicionado a la longitud vaginal inicial, que puede
serde0.5a7 cm.”

En caso de fracaso o rechazo del método de dilatacién ins-
trumental puede recurrirse a diferentes técnicas quirdrgicas
que, generalmente, requieren dilataciones posoperatorias.
La principal limitacion es que muy pocos cirujanos practican
este tipo de procedimientos.

En los casos de deseo reproductivo es importante orientar
a las pacientes explicandoles las técnicas de reproduccion
asistida, con gestacion subrogada o, bien, la adopcién o el
trasplante de Utero, cuya técnica ha tenido casos exitosos
en Europa desde el 2014.2

El tratamiento de las malformaciones vertebrales estéa en-
focado en el control del dolor y medidas conservadoras. Se
han reportado casos de hipoperfusion o eventos trombéti-
cos que pueden ocasionar infartos. El tratamiento quirurgi-
co se justifica en casos especificos cuando el movimiento
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cervical esta asociado con lesiones de la médula espinal o
con infartos por hipoperfusién.?

Cuando las alteraciones renales ocasionan un deterioro de
la funcion es necesaria la consulta con el urélogo parauna
evaluacion detallada. En algunos casos pueden ser nece-
sarias multiples intervenciones, incluso, la nefrectomia. El
pronéstico dependera de la funcién renal y de las alteracio-
nes de cada paciente.

Como parte de la atencién médica integral es necesaria
una evaluacion psicoldgica porque el diagnéstico de esta
enfermedad puede ser devastador para algunas pacientes,
desde el momento en que se concientizan que no van a
tener nunca una menstruacion ni concepcidén natural, eso
puede causarles un trauma, ansiedad y, en ocasiones, baja
autoestima. En la actualidad existen grupos de apoyo inter-
nacionales, como AMAR (Asociacion de Apoyo a Mujeres
con Aceptacion del sindrome de Rokitansky) en Espana, o
MAYNA, en Argentina, en donde varias mujeres pueden com-
partir su historia para ayudar a otras con este diagnéstico,
incluso en forma virtual.

CONCLUSIONES

La asociacion MURCS es una enfermedad rara, con una
gran diversidad de manifestaciones clinicas. No existe auin
una evidencia que demuestre su causa. Identificar las alte-
raciones involucradas es fundamental para una adecuada
atencion médica. El diagnéstico tiene una gran repercusion
psicoldgica en la paciente y su familia. Conocer las reco-
mendaciones para el tratamiento permite dar una informa-
cién completay clara para el futuro de las mujeres con esta
enfermedad.
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