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ABSTRACT

Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) syndrome, also known as Millerian aplasia, is a rare congenital
anomaly affecting the female genital tract, characterized by the absence of the uterus, cervix and upper
vagina in women with normal appearance, karyotype 46 XX and normal endocrine function. The aim of
the study was to interpret the main risk factors, clinical criteria and diagnosis of MRKH syndrome and
its psychosocial impact through a literature review. A descriptive documentary literature review was
conducted, analyzing articles published between 2019 and 2023 in high-impact journals. Sixteen articles
were identified, including case studies and theoretical sources of information. The syndrome was found to
affect approximately 1 in 4 000 to 5 000 women, with possible genetic basis. Two types are distinguished:
type I, with absence of the uterus and vagina, and type Il, with additional kidney and skeletal malformations.
Diagnosis is made by ultrasound and MRI, and treatment includes the creation of a neovagina through surgical
or non-surgical procedures. The syndrome carries a significant emotional and psychological burden due to
infertility and sexual difficulties. It was concluded that MRKH involves risk factors such as family history,
primary amenorrhea and normal development, requiring a multidisciplinary approach and including treatment
options. In Ecuador, the lack of protocols and awareness presents challenges for those affected. It is vital
to raise awareness of this condition and support research to improve the quality of life of those affected.

Keywords: Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome; Miillerian Aplasia; Female Genital Tract; Reproductive
Organs; Absent Vagina.

RESUMEN

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH), también conocido como aplasia miilleriana,
es una rara anomalia congénita que afecta el tracto genital femenino, caracterizada por la ausencia del
Utero, cérvix y la parte superior de la vagina en mujeres con apariencia normal, cariotipo 46 XX y funcion
endocrina normal. El objetivo del estudio fue interpretar los principales factores de riesgo, criterios clinicos
y diagnéstico del sindrome MRKH y su impacto psicosocial mediante una revision bibliografica. Se llevé a
cabo una revision bibliografica descriptiva documental, analizando articulos publicados entre 2019 y 2023
en revistas de alto impacto. Se identificaron 16 articulos, incluyendo estudios de casos y fuentes teodricas
de informacion. Se encontré que el sindrome afecta aproximadamente a 1 de cada 4 000 a 5 000 mujeres,
con posibles bases genéticas. Se distinguen dos tipos: tipo I, con ausencia del Utero y vagina, y tipo I, con
malformaciones adicionales en rinones y el esqueleto. El diagndstico se realiza mediante ultrasonidos y
resonancia magnética, y el tratamiento incluye la creacion de una neovagina a través de procedimientos
quirdrgicos o no quirdrgicos. El sindrome conlleva una carga emocional y psicoldgica significativa debido a la
infertilidad y dificultades sexuales. Se concluyé que el MRKH implica factores de riesgo como antecedentes
familiares, amenorrea primaria y desarrollo normal, requiriendo un enfoque multidisciplinario e incluyendo
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opciones de tratamiento. En Ecuador, la falta de protocolos y concienciacion presenta desafios para las
afectadas. Es vital concienciar sobre esta condicion y apoyar la investigacion para mejorar la calidad de vida
de las afectadas.

Palabras clave: Sindrome Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser; Aplasia Miilleriana; Tracto Genital Femenino;
Organos Reproductores; Vagina Ausente.

INTRODUCCION

Este estudio sobre la interpretacion del Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) mediante
revision bibliografica sistematica se justifica por la necesidad de recopilar, analizar y comprender a fondo la
informacion relevante para abordar los aspectos clinicos, psicosociales y de manejo de esta rara condicion
médica.

El sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (SMRKH) representa una rara anomalia congénita del sistema
reproductor femenino, que se manifiesta por la ausencia del Utero, cérvix y la parte superior de la vagina
en mujeres con caracteristicas fenotipicas normales, poseyendo un cariotipo 46 XX y una funcion endocrina
regular. Esta condicion afecta aproximadamente a una de cada 4 000 a 5 000 mujeres. A pesar de que la causa
exacta permanece indeterminada, el incremento de reportes sobre casos familiares del sindrome de MRKH
sugiere una posible contribucion genética subyacente."?

Los elementos constituyentes del aparato reproductivo femenino humano, incluyendo el Utero, cérvix,
la vagina (en sus dos tercios superiores) y las trompas de Falopio, se desarrollan a partir de los conductos
paramesonéfricos, mientras que el tercio inferior de la vagina tiene su origen en el seno urogenital. El SMRKH
se caracteriza por una malformacion de los genitales internos femeninos, con la aplasia o hipoplasia del Utero y
de la vagina, como resultado de una fusion inadecuada o un desarrollo deficiente de los conductos de Miiller.®

La agenesia vaginal completa ocurre en el 75 % de los casos de sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser
(SMRKH), mientras que el 25 % restante puede experimentar una formacion vaginal reducida. Ademas, se
observa que algunas mujeres poseen remanentes de cuernos uterinos que pueden desarrollar leiomiomatosis y
adenomiosis. Aproximadamente un 5 % de las afectadas presenta trazas de tejido endometrial, y raramente,
algunas experimentan menstruaciones acompanadas de dolor colico menstrual ciclico.®

En cuanto a las anomalias asociadas al SMRKH, un 47 % corresponde a irregularidades del sistema urinario,
incluyendo condiciones como la agenesia renal unilateral, rifones pélvicos y en herradura, hidronefrosis e
hidrouréter. Un 12 % de los casos presenta deformidades esqueléticas como vertebras en cufa y anomalias en
costillas, columna y extremidades. Otras alteraciones, como la sindactilia, enfermedades cardiacas congénitas
y hernias inguinales, también se reportan.®

Se distinguen dos variantes del sindrome MRKH: tipo | y tipo Il. El tipo | se define principalmente por la
ausencia de vagina y utero. El tipo Il, por otra parte, incluye malformaciones adicionales que afectan sobre
todo al aparato renal y al esqueleto.®

Las malformaciones asociadas al sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) pueden manifestarse
con la ausencia de un rifidn al nacer, la fusion congénita de vértebras cervicales conocida como anomalia
Klippel-Feil, escoliosis, deficiencias auditivas y anomalias cardiacas. Cuando la aplasia de Utero y vagina es el
Unico hallazgo, se habla de secuencia de Rokitansky o sindrome de MRKH tipo | (aislado). En contraste, cuando
estas aplasias van acompanadas de otras anomalias, se denomina asociacion MURCS o sindrome MRKH tipo 11.®

En la evaluacion diagnostica del sindrome MRKH, se emplea el ultrasonido para investigar la anatomia
vaginal superior y determinar la presencia o ausencia del Utero, asi como para identificar posibles anomalias
renales o vesicales. No obstante, los ultrasonidos pueden ser no concluyentes para diferenciar entre los dos
tipos del sindrome. La resonancia magnética, por su mayor sensibilidad, facilita una evaluacion detallada de las
alteraciones de los conductos de Miiller, que se encuentran en aproximadamente el 90 % de los casos.®

El manejo del sindrome MRKH incluye la creacidon de una neovagina mediante técnicas quirlrgicas y no
quirdrgicas. Los métodos no quirlrgicos, que utilizan dilatadores para la expansion progresiva de la vagina, pueden
causar dispareunia y obstrucciones urinarias como complicaciones. Muchas mujeres optan por las soluciones
quirdrgicas, que a menudo son preferidas por su rapidez y menores dificultades practicas, especialmente ante
restricciones culturales y sociales.?”)

En la ultima década, la investigacion en torno al sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) ha
logrado progresos notables, especialmente en campos como la genética y el tratamiento no quirdrgico, ademas
de explorar el trasplante de Utero como una emergente alternativa para la fertilidad. Se reconoce que el
diagnostico de MRKH genera consecuencias psicosociales significativas, tanto para las pacientes como para sus
familias, enfatizando la necesidad de apoyo psicologico, farmacologico y asesoramiento especializado.”

Dada la naturaleza congénita del SMRKH, que se desarrolla prenatalmente y parece tener un componente
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genético, la condicion no esta asociada con la exposicion a factores de riesgo modificables, como toxinas o
infecciones durante el embarazo. No existe prevencion para esta condicion, que se diagnostica cominmente
en la adolescencia o adultez temprana.

El impacto de la anomalia en el transito de la nifiez a la adultez puede ser abrumador, marcado por la
infertilidad y la afectacion de la vida sexual, que plantean desafios sustanciales en el desarrollo sexual y
la identidad de género. Abordar estas preocupaciones en un ambiente de apoyo fortalece las relaciones
personales. Sin embargo, no es raro que surjan problemas de depresion y pensamientos suicidas, ansiedades
sobre la feminidad, la imagen corporal y la infertilidad post-diagnostico. ®

Entender a fondo el SMRKH es fundamental para proporcionar un cuidado médico adecuado y apoyo
emocional, ademas de fomentar la investigacion y sensibilizacion sobre esta afeccion. Tales esfuerzos son
vitales para mejorar la calidad de vida de las afectadas y abordar las complejidades inherentes a la salud
reproductiva y el bienestar emocional.

El objetivo del estudio es interpretar los principales factores de riesgo, criterios clinicos y diagnostico
del sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (MRKH) y su impacto psicosocial, mediante revision
bibliografica. Para lograr esto, sse revisan exhaustivamente publicaciones cientificas relevantes que orientan
a los investigadores en este campo. También al utilizar citas correspondientes, es posible respaldar nuestras
afirmaciones con evidencia solida y confiable.

METODOS

En este estudio, se llevd a cabo una investigacion de tipo bibliografica descriptiva, cuyo objetivo fue
la identificacion de herramientas de diagnodstico, factores de riesgo y criterios clinicos relacionados con el
sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH). Este enfoque de investigacion se basa en recopilacion y
analisis de informacion disponible en la literatura cientifica, convirtiéndolo en una investigacion documental.
Se ha realizado una busqueda sistematica de datos en diversas fuentes, como Google Académico, Elsevier,
Scielo, Medigraphic, PubMed, ClinicalKey.

Se llevéd a cabo la bisqueda utilizando palabras clave que se centran en las transiciones de unas etapas a
otras de una mujer que ha experimentado debido a una enfermedad, una trayectoria de vulnerabilidad, es
decir, el sindrome de “Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser”. El proceso de busqueda comenzo con la utilizacion de
la palabra clave “aplasia”, después se aiadieron otros términos como “congénita”, “sexualidad” y “anomalias”.

Se procedid a la seleccion de los articulos pertinentes para la investigacion, descartando aquellos que no
abordaban el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser especificamente, dado que este trastorno es una
anomalia congénita que puede diagnosticarse en la pubertad, asi también se descartaron aquellos que no
establecian una conexion clara entre el tema de la investigacion y las posibles complicaciones y métodos de
diagnostico.

Durante el proceso de busqueda, se focalizo principalmente en los articulos que abordaban investigaciones
en mujeres de veinte afos, asi también, en aquellas de tres, nueve y quince afos; pues es de vital importancia
entender como afecta el sindrome de MRKH en distintas edades, de igual manera, fue crucial enfocarse en las
necesidades especificas que se presentan en cada caso.

Fueron escogidos un total de 16 articulos procedentes de diversas bases de datos, los cuales fueron
sometidos a un analisis minucioso con el fin de obtener una compilacion de datos relevantes y eficaces. En esta
recopilacion se incorporaron detalles como el origen de la enfermedad, estudios de casos, factores de riesgos y
criterios clinicos, con el propdsito de destacar como todas estas caracteristicas tienen un impacto en la calidad
de vida de las pacientes, asi como en su bienestar mental.

Es importante sefialar que la eleccion de los articulos no se restringié al idioma espaiol, dado que también
se consideraron publicaciones en inglés. De igual manera, se adoptaron las normas de estilo Vancouver para
llevar a cabo la citacion y la confeccion de las referencias bibliograficas.

Los criterios de inclusion que se utilizaron para agrupar los articulos cientificos fueron:

1. Relevancia tematica, pues los articulos debian abordar el sindrome MRKH como diagnostico,
tratamiento, consecuencias médicas o aspectos psicosociales

2. Calidad del articulo, se prefirieron articulos publicados en revistas cientificas que proporcionan
informacion confiable y sélida

3. Fecha de publicacion, se incluyeron articulos publicados en un periodo de interés de investigacion
que abarcaba desde el 2018 hasta el 2023, sin embargo, se incluyeron pocos articulos que revelaran
la trayectoria y los datos significativos.

Los criterios de exclusion utilizados para agrupar los articulos cientificos fueron:

1. Irrelevancia tematica, se excluyeron articulos que no trataban especificamente el sindrome MRKH o
temas directamente relacionados con él, como estudios sobre condiciones médicas no relacionadas.

2. ldioma, se excluyeron articulos en otros idiomas que no fueran espanol o inglés, asi también como
articulos de baja calidad o que carecian de rigor metodologico adecuado.
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RESULTADOS

De los 16 articulos que se examinaron en el marco de esta revision bibliografica, se encontré que 8 de ellos
se presentaban informes de casos, mientras que los restantes 8 se consideraron como fuentes teodricas de
informacion.

En el estudio de caso realizado por Ray Umesh, se describe el diagndstico y manejo de una mujer de 25
anos con amenorrea primaria y relaciones sexuales dolorosas. La paciente se sometio a una evaluacion medica
que incluyo pruebas de laboratorio y una resonancia magnética de la pelvis, revelando una agenesia del Utero,
cuello uterino y dos tercios proximales de la vagina, ademas de agenesia del rifon izquierdo. El tratamiento
incluyd asesoramiento psicoldgico para ayudar a la paciente a enfrentar las implicaciones emocionales en su
diagnostico, de igual manera, se programo un procedimiento quirdrgico destinado a crear una neovagina para
mejorar la calidad de vida de la paciente. En conclusion, se presenta un caso de sindrome MRKH tipo 2 con
genitales externos normales, pero ausencia de Utero, vagina y cuello uterino que puede ocurrir con funcion
endocrina normal y caracteristicas sexuales secundarias.®

En el estudio de caso realizado por Mathias Salazar Robalino, se involucra a una paciente de 17 afios,
diagnosticada con el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser en el Hospital de Especialidades Carlos
Andrade Marin. A pesar de un desarrollo fisico y fisioldgico normales, la paciente no experimento el inicio del
ciclo menstrual a los 13 afos, lo que llevo a la sospecha de amenorrea primaria. Después de un ano y a pesar de
tener caracteristicas sexuales secundarias desarrolladas, la paciente continudé con amenorrea, lo que condujo
a una evaluacion con estudios de imagen que revelaron un Gtero hipoplasico.®

Esrelevante destacar que la paciente mantuvo niveles hormonales normales, lo que indicaba un funcionamiento
adecuado del eje hipotalamo-hipdfisis-ovario, asi como el analisis cromosémico en sangre periférica que mostro
un cariotipo femenino normal de 46 XX. Se concluye que, al realizar una evaluacién mas exhaustiva a los 15
anos de la paciente que confirmé la funcionalidad ovarica y la agenesia uterina, junto con genitales externos
y caracteristicas sexuales secundarias apropiadas para su edad y género, del mismo modo la historia clinica,
evolucion y los resultados de los examenes confirmaron el diagnostico de MRKH. (19

En el articulo de Gielenny Honores, se describe a una paciente femenina de 17 afios en el Hospital Tetfilo
Davila que presenta amenorrea primaria con resultados negativos en la prueba de BHCG y un ultrasonido
pélvico que indica hipoplasia uterina, a través de la anamnesis, la paciente reporta ciclos menstruales
regulares y dispareunia. En el examen fisico, se encuentra una apariencia fenotipicamente femenina con una
estatura de 155cm, peso de 48kg y un indice de masa corporal (IMC) de 20. Se identifican también caracteres
sexuales secundarios femeninos normales y genitales externos normales. " El ultrasonido pélvico revela ovarios
hipoplasicos y la ausencia de Utero, lo que lleva a la realizacion de una resonancia magnética pélvica que
confirma la agenesia uterina. Los resultados de los examenes hormonales, que incluyen FSH, LH, estradiol,
prolactina, TSH y T4L, se encuentran en valores normales y cariotipo 46 XX. Se concluye que, el sindrome
MRKH puede ser diagnosticado gracias a ultrasonidos y resonancias magnéticas que facilitan la evaluacion en
situaciones de agenesia uterina.

En el estudio de caso de Arce Segura, se expone a una paciente de 16 anos que inicialmente consulto en
atencion primaria debido a la ausencia de menstruaciones. A pesar de su apariencia femenina y desarrollo
puberal normal, los analisis hormonales iniciales, que incluyeron prolactina, hormonas tiroideas, FSH, LH,
estradiol, testosterona resultaron normales, también se le realizd una ecografia abdominal poco concluyente
debido a la falta de experiencia sexual. A pesar de los resultados normales, persistia la amenorrea incluso
después del tratamiento hormonal; una nueva evaluacion ginecoldgica revelo genitales externos normales, pero
se encontrd una resistencia al tacto vaginal, también una resonancia magnética pélvica confirmé la ausencia de
Utero y cavidad vaginal, ademas en la historia familiar de la paciente se descubrié que una prima materna tenia
el mismo padecimiento. En conclusion, los antecedentes familiares y los resultados comprueban el diagnostico
de sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, ademas la paciente fue referida para cirugia plastica, donde
se le realizo una neovagina utilizando la técnica de Vecchietti, asi también, se abordaron el impacto psicosocial
en la paciente y su familia.?

Entre los factores de riesgo asociados con el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH), se
destacan antecedentes familiares de la condicion, la amenorrea primaria, asi como el desarrollo fisico y
fisiologico normal de las pacientes, lo que a menudo enmascarara la presencia de trastornos reproductivos. Los
hallazgos en estudios de imagen, como ecografias y resonancias magnéticas, desempefan un papel crucial en
la identificacion de anomalias uterinas o vaginales. En la mayoria de los casos, a pesar de la amenorrea, los
niveles hormonales, como FSH, LH, estradiol, prolactina suelen ser normales indicando el buen funcionamiento
adecuado del eje-hipotalamo-hipofisis-ovario. &2

Los factores de riesgo en el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser se encuentra en la tabla 1.
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Tabla 1. Factores de riesgo que influyen en el sindrome Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser

Factores de riesgo

Factores genéticos En varios casos, se mencionan antecedentes familiares con diagnodstico
de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser sugiriendo una posible predisposicion
genética.

Desarrollo embrionario La causa subyacente del MRKH es una alteracion en el desarrollo embrionario,
lo que lleva a la ausencia o subdesarrollo del Utero y la vagina.

Amenorrea primaria Ausencia de la menstruacion en la edad esperada.

Desarrollo fisico normal Muchas pacientes presentan un desarrollo fisico normal, incluyendo

caracteres sexuales secundarios femeninos normales y genitales externos
normales, esto enmascara trastornos reproductivos.

Funcion hormonal normal A pesar de la amenorrea, los niveles hormonales, como FSH, LH, estradiol,
prolactina indicando un funcionamiento adecuado del eje hipotalamo-
hipofisis-ovario.

Hallazgos en estudios de imagen Los estudios de imagen, como ecografias y resonancias magnéticas, son
esenciales para identificar anomalias uterinas o vaginales.

Los criterios clinicos principales para el diagnostico del sindrome de MRKH incluyen la agenesia vaginal, que
se caracteriza por la ausencia total o parcial de la vagina, ademas de la ausencia uterina distintiva, ya que
los pacientes carecen por completo de Utero o presentan un Utero subdesarrollado e inutilizable, a pesar de
estas anomalias las personas con MRKH suelen experimentar un desarrollo normal de los caracteres sexuales
secundarios, como mamas, vello pubico y axilar y otros rasgos femeninos.®'"

Los criterios clinicos para diagnosticar el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser se encuentra en la
tabla 2.

Tabla 2. Criterios clinicos para el diagnodstico del sindrome Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser

Criterios clinicos

Agenesia vaginal Ausencia total o parcial de la vagina es una caracteristica clave del MRKH,
se confirma mediante un examen pélvico, evaluacion visual, RMN, ecografia.

Agenesia uterina Ausencia total o subdesarrollo del Utero, se verifica mediante técnicas de
imagen, como la ecografia transvaginal, RMN.

Cariotipo 46, XX Las pacientes con MRKH generalmente tienen un cariotipo tipico de 46, XX,
lo que significa que tiene dos cromosomas sexuales X, se confirma mediante
las pruebas de cariotipo (46, XX)

Pruebas hormonales Se realizan analisis de sangre para verificar los niveles hormonales, que
generalmente son normales.

Luego de revisar la literatura académica relacionada con el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser,
se ha notado que, a pesar de la existencia de investigaciones y recursos sobre esta condicion, sigue siendo una
afeccion poco comdn y en gran medida pasada por alto en términos de diagnostico. Es evidente la necesidad de
llevar a cabo mas investigaciones enfocadas en métodos de diagnostico que permitan una deteccion temprana
y precisa del MRKH.

Asimismo, se requiere investigar a fondo las opciones de tratamiento, tanto conservadoras como quirdrgicas,
para las mujeres que padecen esta condicion, estos estudios podrian servir como una referencia valiosa para
garantizar un tratamiento mas oportuno y eficaz, que podria resultar en la creacion de un protocolo estandar
en Ecuador para el manejo y resolucion del sindrome MRKH. La disponibilidad de la informacion actualizada y
directrices contribuiria de manera significativa a la atencion y el apoyo brindado a las personas afectadas por
el MRKH en el pais.

DISCUSION
Los autores consideran que este estudio es importante por varias razones:

1. Rareza del sindrome: el MRKH es una anomalia congénita rara que afecta el tracto genital femenino,
lo que justifica la necesidad de recopilar y analizar informacion actualizada y relevante sobre este
tema.

2. Comprender los factores de riesgo y diagnostico: la revision bibliografica sistematica permite identificar
y comprender los principales factores de riesgo, criterios clinicos y métodos de diagnostico asociados
con el MRKH. Esto es crucial para mejorar la deteccion temprana y el manejo de la condicion.
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3. Impacto psicosocial: el estudio busca comprender el impacto psicosocial del MRKH en las personas
afectadas. La revision sistematica proporciona informacion detallada sobre las implicaciones
emocionales y psicoldgicas de vivir con esta condicion, lo que puede guiar el desarrollo de estrategias
de apoyo y tratamiento efectivas.

4. Carencia de protocolos y concienciacion: la falta de protocolos y concienciacion sobre el MRKH, subraya
la importancia de realizar una revision sistematica para identificar las lagunas en el conocimiento y
las necesidades no cubiertas en el manejo de esta condicion en contextos especificos, como en el caso
mencionado de Ecuador.

El sindrome de Mayer- Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) es una condicion poco comin que afecta a las
mujeres, y aln se encuentra en proceso de investigacion para mejorar su diagnostico y tratamiento. Es esencial
desarrollar investigaciones que analicen enfoques preventivos para evitar que esta condicion se manifiesta,
permitiendo asi establecer pautas de manejo efectivas para abordar posibles casos. Al hacerlo, se contribuye
no solo a la atencion médica de las afectadas, sino también a la mejora de su calidad de vida a largo plazo,
reconociendo la importancia de brindarles el apoyo y cuidado que merecen.

A través de una revision exhaustiva de la literatura, Sanchez, ha determinado que es esencial adoptar un
enfoque multidisciplinario para abordar el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (MRKH). Este trastorno
congénito, caracterizado por la agenesia o aplasia del Utero y de los dos tercios superiores de la vagina en
mujeres con cariotipo 46, XX, sigue siendo objeto de investigacion en busca de estrategias diagndsticas y
terapéuticas mejoradas.

Dada su baja prevalencia, es fundamental reunir conocimiento a partir de casos clinicos, como los dos que se
presentan en este estudio, para comprender en profundidad las manifestaciones del sindrome. La laparoscopia
se usa como una herramienta fundamental, como endocrinologia, reproduccion asistida y nefrologia, se
garantiza un abordaje integral de la condicion, permitiendo a las pacientes recibir la atencion necesaria y
mejorando su calidad de vida en el proceso. "

Seglin Colmenares, se destaca la importancia de un enfoque terapéutico integral para abordar el sindrome
de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser. Aunque la etiologia de este trastorno congénito es alin desconocida, se ha
propuesto diversas hipotesis, incluyendo factores genéticos y teratdgenos. Este sindrome, con una probabilidad
de 1 en cada 4 000-20 000 nacimientos femeninos, conlleva malformaciones en los conductos de Mller, y
puede estar asociado a las anomalias en otros drganos, como el sistema urinario, esquelético y cardiopatias
congénitas.

Desde el punto de vista médico y psicologico, el diagndstico temprano y un abordaje multidisciplinario
son cruciales; en cuanto a la creacion de una vagina funcional en estas pacientes, se han explorado métodos
no quirdrgicos, como la dilatacion activa y pasiva, seguidos de vaginoplastia en casos necesarios. La atencion
psicoldgica es esencial para que estas mujeres alcancen una calidad de vida plena y comprendan que la ausencia
de un Utero no les impide convertirse en madres a través de la adopcion o el Utero subrogado. Por lo tanto,
es fundamental realizar una evaluacion ginecologica temprana en recién nacidas para detectar posibles casos
de MRKH y brindar el apoyo necesario tanto a las pacientes como a sus familias, reconociendo el impacto
emocional que conlleva este diagnostico.(

Bubishate, determina que el sindrome MRKH es una condicidon que se origina en una falla en el desarrollo
de los conductos de Milller y resulta en la ausencia del Utero, a menudo acompanada de anomalias sistémicas,
siendo clasificado en subtipos A y B. En el tipo B, se observan anomalias renales, esqueléticas, cardiacas y
auditivas, lo que lo denomina la asociacién MURCS. A pesar de las variaciones clinicas, los pacientes con MRKH
presentan caracteristicas sexuales secundarias normales, perfiles hormonales tipicos y cariotipos normales.

En casos de MRKH con anomalias renales, se reportan situaciones diversas, como la agenesia renal, la
ectopia renal, y la formacion de rifion en herradura. La mayoria de los casos de MRKH son esporadicos, aunque
se registran algunos casos familiares con patrones de herencia autosémica dominante, los cuales pueden
manifestar expresividad variable y penetrancia incompleta. A la fecha, se ha documentado un caso de MRKH
con un rifion pélvico ectopico Unico y obstruccion de la union pieloureteral (UPJ), tratado con pielovesicostomia
abierta, y otro caso con rifiones pélvicos ectopicos bilaterales y obstruccion bilateral de la UPJ, que se manejan
mediante cirugia bilateral, que incluye una pieloplastia desmembrada y un switch ureteral. El manejo de estas
anomalias renales en pacientes con MRKH requiere una evaluacion y tratamiento especializados, teniendo en
cuenta la variabilidad de las presentaciones clinicas. "

Por Gltimo, el estudio de caso realizado por Mykhailo Medvediev sobre “creacion quirlrgica de neovagina
utilizando restos de cuello uterino en una paciente con sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser” afirma
que este caso es el primero que se publica sobre la exitosa creacion de una neovagina mediante anastomosis
cervicovulvar. Aunque previas publicaciones en Fertility and Sterility discuten diversas técnicas quirdrgicas,
como la anastomosis uterovaginal laparoscépica en el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser con cuerno
funcional, el procedimiento de Ruge asistido por laparoscopia para la creacion de una neovagina en pacientes
con dicho sindrome y la evaluacion del amnios en la creacion de neovagina en mujeres con sindrome de
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Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, que involucraban variantes de vaginoplastia con aloinjerto, distension vaginal
(procedimiento de Vecchietti) o el uso de tejidos nativos (técnica de Davydov).®

El enfoque presentado en este caso parece ser mas viable en situaciones de cuello uterino distendido
conservado, ya que induce un menor trauma en comparacion con la extirpacion cervical. Esto se debe a la
resistencia y lubricacion inherentes del epitelio cervical, que ya esta presente y no requiere tiempo para la
epitelizacion. o

En el analisis de la literatura médica, se observa una escasa informacion acerca del empleo de esta técnica
en Ecuador, principalmente debido a la falta de un protocolo de manejo establecido en el pais para el sindrome
de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser. No obstante, en naciones mas avanzadas desde el punto de vista médico,
la utilizacion del método de creacion de una neovagina, como la anastomosis cervicovulvar, es una practica
comun y bien establecida para abordar esta condicion.

Siguiendo el precedente de investigaciones previas en Ecuador,”'® se sugiere la creacion de un protocolo
especifico para el tratamiento del sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, enfatizando la importancia
critica de integrar consideraciones éticas en su desarrollo, tal como se resalta en otros estudios ecuatorianos.
(¥ La inclusion de principios éticos cobra especial relevancia en el tratamiento de este sindrome debido a sus
caracteristicas Unicas y a las sensibilidades que implica.

Las peculiaridades del sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, incluyendo sus repercusiones fisicas,
emocionales y psicosociales en las pacientes, exigen un enfoque compasivo y holistico que aborde no solo los
aspectos médicos sino también el bienestar integral de la paciente. La ética médica, centrada en la autonomia
del paciente, la no maleficencia, la beneficencia y la justicia, juega un papel crucial en la configuracion de
tratamientos que respeten los derechos y la dignidad de las mujeres afectadas.

En este contexto, es fundamental que los protocolos de tratamiento se disefien con una comprension
profunda de las necesidades individuales, promoviendo la toma de decisiones compartida y asegurando el
acceso equitativo a opciones de tratamiento innovadoras y compasivas. Esto incluye, pero no se limita a,
consideraciones sobre la privacidad, el consentimiento informado y el apoyo psicolégico, subrayando la
necesidad de un cuidado que trascienda lo puramente clinico para abrazar un enfoque que priorice el respeto
por la persona en su totalidad.

CONCLUSIONES

En conclusion, el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser es una rara anomalia congénita del tracto
genital que afecta a mujeres con cariotipo 46 XX y estado endocrino normal, caracterizada por la ausencia
congénita del Utero, cérvix y parte superior de la vagina. Existen dos tipos principales de sindrome MRKH:
tipo |, que implica la ausencia de desarrollo de Utero y vagina, y tipo Il, que se asocia con malformaciones
adicionales que afectan otros sistemas del cuerpo.

Los factores de riesgo asociados con el MRKH incluyen antecedentes familiares de la condicion, amenorrea
primaria y desarrollo fisico y fisiologico normal, lo que a menudo dificulta el diagnostico temprano. Asi también,
el diagnostico del sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser se basa en criterios clinicos que incluyen la
agenesia vaginal y la ausencia uterina, junto con un desarrollo normal de caracteres sexuales secundarios.

El abordaje del MRKH requiere un enfoque multidisciplinario que incluye atencion médica, psicologica y
social, asi como opciones de tratamiento tanto quirlrgicas como no quirdrgicas para crear una neovagina. La
deteccion temprana y el apoyo emocional son fundamentales para mejorar la calidad de vida de las pacientes.

En Ecuador, el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) enfrenta desafios significativos debido
a la falta de un protocolo de manejo establecido y una escasa informacion sobre opciones de tratamiento
avanzadas. Se requiere una mayor concienciacion y desarrollo de pautas de atencién médica especificas para
mejorar la calidad de vida de las mujeres afectadas por el MRKH en el pais.
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