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Presentacion

ste libro es una completa guia practica enriquecida con material auxiliar e ilustrativo especial. Se

trata de un libro imprescindible para todas las personas interesadas o que trabajan en el campo de

la ginecologia infantojuvenil. Escrito por las conocidas expertas en la materia Vincenzina Bruni y
Metella Dei, el libro se basa en su amplia experiencia clinica y pedagogica, y en su capacidad tnica para
transmitir informacién médica compleja de forma sencilla y comprensible.

El libro estd destinado a estudiantes, residentes, fellows de GIJ y especialistas de GIJ para profundizar sus
conocimientos en ginecologia pediatrica y de la adolescencia. El propésito de este libro es ayudar a aplicar
los conocimientos adquiridos a su practica diaria.

Prof® Zana Bumbuliene
Presidenta de la European Paediatric and Adolescent Gynaecology Association

Acerca de este libro

ste libro contiene tres corazones. El primero, late al ritmo de una larga experiencia clinica en el campo

de la ginecologia infantojuvenil. El segundo corazon, late con una actividad formativa igualmente

amplia, especialmente en el seno de la ftalian Society of Child and Adolescent Gynaecology (SIGIA).
El tercer corazon esta representado por la fuerza impulsora de los colegas de la European Paediatric and
Adolescent Gynaecology Association, que han apoyado firmemente la creacion de este texto, junto con las
contribuciones de los amigos de SIGIA que han aportado sugerencias e imagenes.

Este libro pretende ser una guia para el viajero, tenga o no experiencia. La organizacion del texto
prioriza el abordaje clinico sin dejar de mantener una vision basica de la etiopatogenia, el diagndstico y las
lineas terapéuticas. A veces, el punto de partida son los sintomas o signos clinicos, y otras veces puede ser
una patologia, una edad o una situacion concreta. Como en toda guia que se precie, se incluyen numerosas
tablas de resumen y figuras.

Los amplios espacios dedicados a los indicadores anamnésicos y a los elementos de orientacion reflejan
la conviccion de que para todas las dreas de la medicina, pero especialmente para la que se dirige a la edad
del desarrollo, es esencial disponer tanto de datos basados en la evidencia clinica como de una minima
competencia en la recogida y el analisis de narraciones.

Los espacios de profundizacion suelen contener notas sobre embriologia, referencias anatémico-
fisiologicas, aspectos de fisiopatologia endocrina 0 mecanismos de accion de farmacos. Se han disenado
como lugares que los lectores pueden o no elegir explorar, quizs volviendo mas tarde.

La bibliografia se asemeja a una maleta ligera, llena de materiales elegidos subjetivamente: principal-
mente directrices, metaanalisis dignos de mencion, investigaciones exhaustivas de temas relacionados y
algunos sitios web de referencia.

Como ocurre con todas las obras escritas, puede haber exclusiones y afirmaciones que los conocimientos
médicos futuros no defiendan. En cualquier caso, jle deseo un buen viaje!

Los autores
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Canitulo
Anomalias uterovaginales congenitas

Clasificacion y etiopatogenia

estima entre el 6 y el 9 %,; esta variabilidad estd relacionada principalmente con la inclusion o no

de un ttero arcuato en la lista de malformaciones. La prevalencia alcanza el 25 % en sujetos con
infertilidad o abortos recurrentes. En el Capitulo 1, hemos esbozado las patologias malformativas que
suelen diagnosticarse al nacer. Este capitulo se centra en las que aparecen en la adolescencia por falta de
menarquia, obstaculo a la salida de la menstruacion, sintomas dolorosos agudos o ciclicos, o dificultades
en la sexualidad. La asociacion con anomalias de otros sistemas no es infrecuente: la asociacion de la
embriogénesis con anomalias del sistema urinario es bastante frecuente (20-70 %) y la asociacion con el
sistema gastrointestinal (12 %), especialmente en su porcion distal, y el aparato esquelético, también es
frecuente. También existen malformaciones uterovaginales en sindromes especificos asociados a otras
situaciones malformativas (Tabla 5.1).

I a prevalencia de malformaciones uterovaginales en sujetos con historia reproductiva normal se

Tabla 5.1. Sindromes primarios asociados a malformaciones uterovaginales (excluidas las

anomalias uterinas aisladas, para lo cual remitimos a las referencias bibliograficas).

Sindrome Anomalias somaticas Genética y transmision
Al Awadi-Raas- Hipoplasia de extremidades y pélvica, Mutacion del gen WNT74
Rotschild malformaciones faciales, aplasia mulleriana
Antley-Bixler Braquicefalia, craneosinostosis, otras Mutacion del gen FGFR2,
malformaciones esqueléticas, atresia autosomica dominante
vaginal, defectos renales Mutacion del gen POR,
autosoémica recesiva
Bardet-Bied| Retinitis pigmentaria, polidactilia, rifidn Mutaciones de genes BBS1 a
poliquistico, atresia vaginal, hipoplasia BBS18 implicados en la sintesis
uterina, obesidad, retraso mental proteica ciliar, autosdomica
recesivo

Continta
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Tabla 5.1 (cont.). Sindromes primarios asociados a malformaciones uterovaginales (excluidas
las anomalias uterinas aisladas, para lo cual remitimos a las referencias bibliograficas).

Sindrome Anomalias somaticas Genética y transmision
Quistes renales y Anomalias del desarrollo renal, diabetes Mutaciones génicas del factor de
diabetes del adulto de inicio juvenil (MODY) aplasia transcripcion humano 2 (HNF1B),
vaginal, hipoplasia uterina, Utero bicorne autosdmica dominante
Displasia urogenital  Facies de Potter, subdesarrollo pulmonar, ¢ Herencia multifactorial en una

malformaciones de extremidades, displasia base epigenética?
renal, ausencia de Utero

Fraser Criptoftaimos, anomalias nasales y auditivas, =~ Mutaciones en genes RAST,
estenosis laringea, agenesia renal, Utero FREM2, GRIP1
bicorne, retraso mental, atresia vaginal, Autosdmica recesiva
hipertrofia del clitoris con fusion labial

Johansson Blizzard  Microcefalia, retraso del crecimiento, Autosomica recesiva
hipoplasia alar nasal, sordera, hipotiroidismo,
tabique vaginal

Mano-pie-genital Pulgares y dedos gordos cortos, anomalias Mutacion HOXA 13
ureterales y de la salida uretral, fusion Autosémica dominante
mUlleriana incompleta, anomalias
himeneales

McKusick-Kaufman Cardiopatia, polidactilia, imperforacion Mutacion del gen MKKS
himeneal o atresia vaginal distal Autosomica recesiva
(hidrometrocolpos)

Pallister-Hall Hamartoblastoma hipotalamico, defectos Mutacion del gen GLI3

craneofaciales, epiglotis bifida, polidactilia, Autosémica dominante
cardiopatia, defectos renales, atresia vaginal

Prune belly (viente  Escaso desarrollo muscular abdominal con Varias mutaciones descritas;

en ciruela pasa) abdomen arrugado, quistes renales, Utero hipdtesis de un posible origen no
bicorne, hipoplasico o ausente genético también
Schinzel-Giedion Dismorfismo facial, malformaciones de las Mutacién del gen SETBP1
extremidades, cardiopatias, hipertricosis, implicado en diferenciacion del
hidronefrosis, hipoplasia de labios mayoresy  ectodermo
menores, hipoplasia uterina Autosdmica recesiva
Velocardiofacial Fenotipo muy variable: paladar hendido, Delecion 22g,11 2
(o secuencia movimientos faciales asimétricos, Autosémica dominante
DiGeorge) cardiopatias, hipocalcemia, hipoplasia
mulleriana
Wolf-Hirschhorn Microcefalia, cardiopatias, retraso del Delecion 4p

crecimiento, ausencia de Utero

Mientras que en las formas polimalformativas, la etiopatogenia suele estar relacionada con alteracio-
nes genéticas conocidas, en las anomalias urogenitales aisladas la patogenia no esta del todo clara. La
morfogénesis de los 6rganos genitales es un proceso complejo en el que influyen elementos genéticos,
factores intrauterinos con actividad morfogénica, hormonas y fuerzas mecanicas. Recordemos que el ttero
y la vagina derivan principalmente del mesodermo de los conductos de Miiller (véase el Capitulo 3). Por
el contrario, las porciones vaginales inferior y vulvar derivan predominantemente, aunque no de forma
exclusiva, del ectodermo. Los ovarios y probablemente la porcion distal de las trompas de Falopio tienen
un origen diferente. Alrededor de la séptima semana de vida intrauterina, una invaginaciéon del epitelio
celémico adquiere las caracteristicas del mesodermo gracias al efecto del gen Wnt4 y otros genes. Los
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conductos de Miiller derivan de este tejido y acaban extendiéndose en dos estructuras en espejo laterales
a los conductos de Wolff. Contindan hasta alcanzar distalmente el seno urogenital (Figura 3.3). El gen
Lhx1 estd implicado en este fenémeno. Cada conducto de Wolff actia como inductor y guia el desarrollo
del conducto de Miiller ipsilateral (la falta de su efecto inductor es la base del fracaso en el desarrollo de
un hemittero) antes de retroceder en direccion craneal, permaneciendo fisiolégicamente con pequenos
nidos celulares dentro de las estructuras vaginales distales. Los conductos de Wolff también dan lugar
al brote ureteral, que tiene un efecto inductor sobre la diferenciacion del futuro parénquima renal, por
lo que los danos en este proceso determinan tanto la disgenesia renal como la atresia vaginal, asi como
los defectos uterinos. Los dos conductos de Miuller se adhieren y fusionan en la linea media, avanzando
en direccion caudo-craneal (hasta alrededor de la novena semana) y dando lugar a la porcion distal del
canal vaginal, el cuello uterino y el Gtero. En esta fase del desarrollo intervienen factores de transcripcion
de la familia de genes Homeobox. La porcion no fusionada de los conductos de Miiller forma la mayor
parte de las trompas de Falopio. A nivel distal, las c€lulas del seno urogenital migran hacia la anomalia
vaginal de origen milleriano, volviéndose progresivamente mas huecas, mientras que la membrana,
que lo cierra distalmente, se perfora. El gen BMP4 (proteina morfogenética 6sea 4) desempena un
papel importante en la diferenciacion del canal vaginal. Posteriormente, el tabique medio se reabsorbe
alrededor del quinto mes de vida intrauterina, avanzando en direccion caudo-craneal para formar una
cavidad unica. Otro inductor esencial es el gubernaculo (Figura 1.9), compuesto por fibras musculares,
que condiciona la unicidad de la cavidad y la forma y posicion del futuro dtero; también sufre regresion,
quedando a nivel vestigial en el ligamento redondo. Posteriormente, la diferenciacion especifica del
epitelio que recubre la cavidad uterina y el miometrio difiere del mesénquima circundante. Incluso la
vagina, en inicio revestida de epitelio miilleriano, por induccién de metaplasia o colonizacion de células
de derivacion urogenital, estd cubierta de epitelio plano estratificado. Sin embargo, atin necesitamos
un mapa completo de los loci genéticos implicados en estos procesos de diferenciacion, que son la
base de diversos tipos de herencia. En efecto, ademds de la exposicion a determinantes ambientales,
intervienen moduladores epigenéticos (es decir, modificaciones adquiridas por factores ambientales
en el modo de expresion o transcripcion del material genético). Algunas anomalias aisladas de los
conductos millerianos parecen hereditarias con una modalidad poligénica-multifactorial: por ejemplo,
los defectos de fusion uterina mediana tienen una mayor prevalencia en familiares de sujetos afectados.
En la hipoplasia de Miiller (o MRKHS), existen pruebas de transmision monogénica y poligénica y casos
no genéticos. Los antecedentes de malformaciones uterovaginales asociadas al uso materno de DES o
talidomida nos han mostrado la posibilidad de efectos transplacentarios de sustancias quimicas con
accion de disruptores endocrinos.

Un conocimiento minimo de las etapas del desarrollo intrauterino y de la diferenciacién del aparato
uterovaginal es fundamental para comprender los cuadros clinicos (Figura 5.1).

'l
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\ ) k )
ORGANOGENESIS ) FUSION RESORCION DEL TABIQUE
Agenesia, hipoplasia, Utero Utero bicorne o didelfo Utero septado o arcuato

unicorne

Figura 5.1. Etapas de la morfogénesis uterovaginal y déficits consiguientes.
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» Clasificaciones de las malformaciones uterovaginales

Las propuestas de clasificacion de las malformaciones uterovaginales han sido multiples a lo largo
del tiempo y se han basado en varios criterios. Resumimos las mds recientes e histéricamente mas
importantes:

La clasificacion de Rock y Schlaff (1985), basada principalmente en criterios quirdrgicos, también
incluye las malformaciones vaginales. Distingue cuatro clases:
1. Disgenesia de los conductos de Miiller (incluido el sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser).
2. Trastornos de la fusion vertical (entre los conductos de Miiller y el seno urogenital).
3. Trastornos de la fusion lateral (alteracion de la fusion de los conductos de Miiller o falta de
reabsorcion del tabique medio).
4. Situaciones y asociaciones inusuales.

Clasificacion de Gidwani (1999) de las malformaciones vaginales. Distingue tres clases principales
con sus subclases.

1. Anomalias transversales (obstructivas y no obstructivas).

2. Anomalias longitudinales (obstructivas y no obstructivas).

3. Estenosis/anomalias iatrogénicas.

Clasificacion de Acién (2004 revisada en 2011) basada en el origen embriologico de los distintos
organos; también incluye anomalias complejas. Se refiere a 5 clases:

1. Agenesia o hipoplasia de toda la cresta urogenital (Gtero unicorne con agenesia de utero,
trompa, renal contralateral).
Anomalias mesonéfricas (ausencia del conducto de Wolff y del brote ureteral con agenesia renal).
Anomalias millerianas aisladas.
Anomalias del seno urogenital (cloaca persistente, seno urogenital persistente).
Malformaciones complejas. Para cada 6rgano, se propone una puntuacion creciente en fun-
cion de la gravedad del cuadro clinico.

EANE S

La clasificacion VACUAM, propuesta por Oppelt et al. en 2005, se inspira en la TNM y se abrevia
como VCUAM, es decir, V = vagina; C = cuello uterino; U = Gtero; A = anexos; M = malformaciones
asociadas. La descripcion de la malformacion se obtiene con una evaluacion numérica creciente
(partiendo de 0 en ausencia de patologia) para cada 6rgano. De este modo, es posible clasificar
cualquier malformacion, aunque con cierta dificultad de aplicacion.

La clasificacion de consenso de 2013 de la European Society of Human Reproduction and
Embryology (ESHRE) y la European Society for Gyneacological Endoscopy (ESGE) tiene una base
anatémico-embriologica. Agrupa las principales anomalias uterinas de origen embriol6gico comin
en seis clases con subclases de gravedad creciente (Figura 5.2a); las anomalias cervicales y vaginales
se clasifican independientemente en subclases con importancia clinica. La clase de Gteros normales
incluye aquellos con una linea recta o curva entre los dos orificios, pero con una convexidad media
por debajo que no supera el 50 % del grosor de la pared. La clase de los tteros dismorficos incluye
los que tienen un perfil normal, excepto sus cavidades (excluidos los septos), que son anormales y, a
menudo, de tamafo reducido. La clase 3 incorpora todos los defectos de fusion y se caracteriza por
la anomalia del perfil inferior con una convexidad externa superior al 50 % del grosor de la pared.
La clase 4 incluye todas las situaciones de formacion unilateral del ttero, y la clase 5 situaciones
de aplasia, divididas segin la presencia o ausencia de cavidades funcionales en cualquier cuerno
rudimentario. Al mismo tiempo, las anomalias cervicales y vaginales coexistentes (Figura 5.2b) se
clasifican diferenciando los cérvix septados, dobles y aplasicos y las vaginas con septos longitudinales
(obstructivos 0 no), septos transversales o aplasia. Esta clasificacion tiene la ventaja de comprender
las formas complejas y permitir una buena descripcion de la situacion cérvico-vaginal.
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Clase UO - Utero normal
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Clase U2 - Utero tabicado
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a) parcial b) completo
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a) parcial

Clase U4 - Hemiutero
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a) con cavidad b) sin cavidad

rudimentaria
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Clase U6 - casos sin clasificar

Clase U5 - Utero aplasico

Clase U1 - Utero dismorfico

Y

b) infantiles

c) otros

\\V/

Clase U3 - Utero bicorne

b) completo ¢) septado bicorporal

o

b) sin cavidad

Figura 5.2a. Clasificacion de consenso ESHRE/ESGE para el Utero.

CO0 Cuello uterino normal

VO Vagina normal

C1 | Cuello uterino septado V1 | Tabique vaginal longitudinal no obstructivo
C2 | Cuello uterino doble normal V2 | Tabique vaginal longitudinal obstructivo
c . . . Tabique vaginal transversal y/o himen

5 Aplasia cervical unilateral V3 imperforado

C4 | Aplasia cervical V4 | Aplasia vaginal

Figura 5.2b. Clasificacion de consenso ESHRE/ESGE para cérvix y vagina.
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La clasificacion de 2021 de la American Society of Reproductive Medicine se basa en la division
en nueve categorias:

Agenesia mulleriana, agenesia cervical, Gtero unicorne, ttero didelfo, Gtero bicorne, Gtero tabicado,
tabiques vaginales longitudinales, tabiques vaginales transversales, anomalias complejas. No obstante,
se tiene en cuenta que las anomalias miillerianas representan un espectro continuo de alteraciones
del desarrollo (Figura 5.3) y pueden combinarse, apareciendo algunas en multiples categorias. Por
lo tanto, sobre una base descriptiva, se trata de una clasificacion eficaz insertada en un soporte
electronico interactivo que facilita la comparacion entre anomalias similares y la orientacion hacia el
diagnéstico. Ademas, en el sitio de referencia (asrm.org/education/asrm-mac-2021), los elementos
educativos estan relacionados con las variantes, similitudes, presentaciones, imagenes y tratamiento
para cada categoria.
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Figura 5.3. Clasificacion ASRM.



Anomalias uterovaginales congénitas

ERO SEPT. TABIQUE VAGINAL TRANSVERSA

Longitud del septo > 1 cm
Angulo del septo < 90°

Arcuato/Longitud normal
<Tcm éngulo >90°

UTERO TABICADO PARCIAL UTERO NORMAL/ARCUATO UTERO DE ROBERT TABIQUE VAGINAL MEDIO
T - =, 77 ’P"q
b l\ . 5 \\\\I' f?
\ } Vi MY i v R 9
3 ! |
(4 \ Y /
\JL/
UTERO’TABICADO COMPLETO UTERO'TABchDO COMPLETO UTERO SEPTADO COMPLETO, ! L
CON CERVICES DUPLICADOS CON CERVIXTABICADO Y CERVICES DUPLICADOS Y
Y TABIQUE VAGINAL TABIQUE VAGINAL HEMIVAGINA OBSTRUIDA
LONGITUDINAL LONGITUDINAL Der/Izq ROENESIAVAGINAL DISTAL

(\x 7 F\T':,\’f?

J,, ‘ " )'Jﬁ
J

g \ \ r{

II
TABIQUE VAGINAL

LONGITUDINAL DE LONGITUD
VARIABLE

HEMIVAGINA Der/Izq
OBSTRUIDA Y UTERO
DIDELFO

HEMIVAGINA Der/Izq OBSTRUIDAY
UTERO SEPTADO COMPLETO CON
CERVICES DUPLICADOS

TABIQUE VAGINAL LONGITUDINAL

““W

SEPTO VAGINAL LONGITUDINAL
DE LONGITUD VARIABLE Y
UTERO DIDELFO

TABIQUE VAGINAL LONGITUDINAL

DE LONGITUD VARIABLE Y UTERO HEMIUTERO, CERVIX Y VAGINA UTERO BICORNE CON TRACTO

TABICADO COMPLETO CON CONTRALATERALES Der/Izq COMUNICANTE DERECHO E

CERVIX DUPLICADO SEPARADOS Y PERMEABLES IZQUIERDO Y TABIQUE VAGINAL
TRANSVERSAL

ANOMALIAS COMPLEJAS

UTERO DIDELFO CON
HEMIUTERO COMUNICANTE
Y ATRESIA CERVICOVAGINAL
UNILATERAL D/ |

UTERO BICORNE CON CAVIDADES
ENDOMETRIALES BILATERALES
OBSTRUIDAS

Ry ’_:’?/?
CBRTTY

(hJE
W

‘ u!

HEMIVAGINA, HEMIUTERO Y CERVIX
UNICO Der/Izq OBSTRUIDOS CON

|

1

AGENESIA DEL ISTMO UTERINO

Figura 5.3. Clasificacion ASRM. (Continuacion)




Ginecologia infantojuvenil

Consideremos las patologias congénitas que suelen diagnosticarse en la pubertad o pospubertad (Tabla 5.2).
La Figura 5.4 muestra la incidencia porcentual de malformacion uterovaginal en nuestra experiencia, que
no se corresponde con la de la poblacion adulta. Los sintomas o situaciones clinicas que pueden hacer
sospechar una anomalia congénita de Miiller son variados (Tabla 5.3). Para mayor claridad, utilizamos el
criterio de sintomatologia de inicio para tratar los distintos casos malformativos.

Tabla 5.2. Patologias congeénitas en la pubertad o pospubertad.

Hipoplasia mdlleriana o sindrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser
Himen imperforado

Atresia 0 agenesia vaginal aislada

Tabiques vaginales transversales

Atresia o disgenesia cervical Formas obstructivas
Anomalias obstructivas complejas: sindromes OVHIRA
Tabiques vaginales longitudinales

Cuernos rudimentarios funcionales (asociados a hipoplasia mlleriana o
Utero unicorne)

Tabla 5.3. Presentaciones clinicas de las malformaciones uterovaginales en el periodo petri- y
pospuveral.

+

 sangrado ntermenstrual | ——~ |
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@ Himen imperforado @ Tabique vaginal

@ Atresia vaginal @ CAH
© Hipoplasia miilleriana @ AIS
. @ Didelfo Q Bicorne
12% didelfo @ Septado © Complejo

39% hipoplasia
miilleriana

Figura 5.4. Incidencia porcentual de la deteccién de patologia malformativa uterovaginal en el Child and Adolescent
Gynaecology Center de Florencia, Italia.

Hipoplasia de Miiller o sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuister-Hauser (MRKHS)

Prevalencia estimada 1:4500. Existe cierta familiaridad: se ha descrito una mayor prevalencia en gemelos
monocigoticos y dicigdticos. La causa subyacente de la enfermedad es probablemente una herencia
poligénica relacionada con microdeleciones o expresion anormal de genes implicados en la organogé-
nesis uterovaginal. Sin embargo, la herencia autosémica dominante con penetrancia incompleta también
puede ser un factor contribuyente en los casos con agenesia renal asociada. Se ha descrito una variante
con aplasia mulleriana e hiperandrogenismo relacionada con mutaciones en el gen WNT4. La aplasia
de Miller también se describe en asociacion con otros cuadros sindromicos (Tabla 5.1) y trisomia en
mosaico del cromosoma 7. También puede estar presente en la embriopatia por talidomida. Se caracteriza
por la ausencia de la porcion vaginal distal y del cuello uterino y un marcado hipodesarrollo uterino: la
bolsa vaginal residual es de tamano variable, en algunos casos incluso totalmente ausente, y el himen
no es claramente visible. Sin embargo, entre el 7 y el 10 % de los casos presentan un ttero casi normal
o un utero tabicado o un cuerno rudimentario funcionante. La funcién ovdrica y el cariotipo suelen ser
normales; se describe ectopia ovarica en la zona suprapélvica o incluso inguinal, y la agenesia unilateral
es rara. Esta anomalia surge de un defecto en la interaccion entre los conductos de Wolff y Miiller, que
persisten como remanentes separados. Los remanentes del conducto de Wolff suelen estar representados
por bandas fibrosas que conectan cualquier brote uterino con localizaciones muy variables. Ademds,
puede haber uno o varios brotes uterinos rudimentarios de tamafo variable que, si se cavitan, provocan
sangrados peritoneales.

El MRKHS se distingue en:

1. Forma tipica (44 % de los casos) con hipoplasia uterovaginal variable sin otros defectos congénitos.

2. Forma atipica (56 % de los casos) asociada a anomalias congénitas anexiales, renales, esqueléticas,
cardiacas y deficiencias auditivas. Este segundo tipo se ha dividido en formas con anomalias ovaricas
y renales y formas con otros defectos congénitos, denominadas asociacion MURCS (malformaciones
urinarias, renales, cardiacas y esqueléticas). En la Tabla 5. 4, se describen las anomalias asociadas
descritas en la literatura.




Ginecologia infantojuvenil

La presentacion tipica es la amenorrea primaria
en un sujeto con progresion normal de los signos
puberales. El cuadro debe considerarse en el diag-
nostico diferencial del retraso puberal secundario a
hipogonadismo funcional (enfermedad celiaca, acti-
vidad fisica intensa), hidrocefalia obstructiva, otras
patologias centrales que permiten un proceso de
maduracién parafisiolégico (véase el Capitulo 11),
o disgenesia gonadal sin signos fenotipicos evi-
dentes. En raras ocasiones, la sospecha diagnostica
surge en primer lugar por un examen ginecologico
o ecogrifico por dolores pélvicos ciclicos. En este
caso, la actividad endometrial en un tutero poco
desarrollado puede provocar con el tiempo una
endometriosis pélvica. También se describe la
posibilidad de una hernia inguinal que contenga el
ovario o un conducto miulleriano residual.

El examen delos genitales externos (Figura 5.5),
si es preciso, permite destacar la presencia de un
pequertio canal vaginal, aunque variable y sin salida,
mediante el uso de un microcatéter lubricado pasado
suavemente a través del aditus vaginal. Una situa-
cién similar puede presentarse en sujetos 40,XY
con insensibilidad androgénica completa (CAIS, por
sus siglas en inglés). Sin embargo, el vello pubico y
axilar suele estar ausente o ser muy escaso (véase la
Tabla 10.8) y, con frecuencia, la estatura es superior
a la media. En ocasiones mas raras, la deficiencia
de 17-o hidroxilasa/17,20-liasa en sujetos 40,XY
también incluye un utero ausente y una vagina mas
corta debido a una masculinizacion incompleta.

El examen ecografico transabdominal o trans-
perineal de la region pélvica pone de manifiesto ova-
rios de funcionamiento normal, aunque a menudo
situados craneal y lateralmente a las arterias iliacas.
Se documenta la ausencia de un ttero de desarrollo
adecuado (Figura 5.6); pueden destacarse uno o
dos brotes uterinos rudimentarios no desarrollados,
a veces con revestimiento endometrial visible o
pequenias acumulaciones de sangre. Es mas pro-
bable que el ttero subdesarrollado no funcional
escape a la evaluacion ecogrifica (Figura 5.7). El
cuello uterino estd ausente. Es aconsejable una
evaluacion simultinea de los dos rifiones. Una vez
realizado el diagnostico de sindrome de MRKH, son
imprescindibles otros estudios de imagenologia
para evaluar el grado de hipoplasia y la extension
de la anomalia a otras localizaciones extragineco-
logicas. La IRM tiene un papel fundamental para
facilitar el resalte de ovarios situados mas alld de
la pelvis, de pequenos conductos miillerianos resi-
duales no desarrollados funcionando o no; puede
tener limitaciones en la localizacion de cuernos
uterinos situados lateralmente, por encima de los
musculos psoas. Puede estar indicada una radiogra-
fia de la columna cervical y tordcica para resaltar las

Tabla 5.4. Anomalias congénitas asociadas

al MRKHS.

Malformaciones tubaricas

Hipoplasia ovarica
Agenesia renal

Rifdn pélvico/ectopico
Malrotacion renal

Rifidn duplex

Rindn en herradura
Malformaciones ureterales

Anomalias de la vena cava inferior y otros vasos
pélvicos

Escoliosis

Anomalias de la columna cervical y toracica:
hemivértebras, fusion de vértebras cervicales
(anomalia de Klippel-Feil)

Estenosis valvular pulmonar o defecto de septo
interauricular

Deficiencias auditivas (tanto sensoriales como
de conduccion)

b

Figura 5.5. Genitales externos en una nifa con hipoplasia
mulleriana. Foto cortesia del Dr. Tiziano Motta.



anomalias asociadas, un ecocardiograma y un control
por IRM del distrito urinario.

Si se llevan a cabo, los valores de gonadotropinas
y estradiol son naturalmente normales en los cuadros
tipicos y en la mayoria de los atipicos. La testosterona
se encuentra en el rango de los valores peripubertales
femeninos; no obstante, se ha comprobado que en
casi el 60 % de los sujetos con MRKHS persisten en el
tiempo niveles de androgenos superiores a los normales
sin evidencias clinicas evidentes. El cariotipo es 46,XX,
pero su determinacion rara vez es necesaria para el
diagnostico diferencial. Comunicar el diagnoéstico a
quienes quizas esperaban una respuesta farmacologica
a la hipotesis de un retraso en la maduracion puberal
es dificil. Requiere gradualidad y empatia para com-
prender el sentimiento de pérdida y su gravedad. Las
pacientes deben asumir la imperfeccion fisica debida
a la falta de un 6rgano, la imposibilidad de embarazo,
las dificultades para iniciar una vida sexual condicio-
nada por las técnicas de restauracion de una vagina,
Figura 5.6. Aspecto ecografico transabdominal de o incluso el obstdculo para un manejo mas autonomo
un sujeto con MRKHS: obsérvese la ausencia de Utero de la propia salud y sexualidad. A veces, la anomalia
visible y la presencia de ovarios en posicion normal. se vive como una amenaza para la identidad femenina
Foto cortesia de la Dra/GildalDiFaolo: de la adolescente y con un sentimiento de culpabilidad
por parte de la madre. La chica y los padres suelen
tener dudas y preocupaciones diferentes; por eso, en
ciertos €asos, es necesario programar momentos de
asesoramiento por separado para acogerlos de manera
adecuada y ofrecerles las explicaciones solicitadas.
Los métodos para crear una neovagina adecuada y los
tiempos relativos deben proponerse exhaustivamente,
pero también, en concreto, cuando la chica inicia
una relacion de pareja en la que surge por primera
vez el asunto de la actividad sexual. Puede ser util el

Figura 5.7. Ecografia transvaginal de un sujeto material disponible en sitios especificos de informa-
con MRKHS: hallazgo de un contorno uterino de cion sanitaria, asociaciones de pacientes y familiares,
2 cm x 7 mm. Foto cortesfa del Dr. Paolo Innocenti. y el asesoramiento sexologico especializado sobre el

tema en la fase de iniciacion de la actividad sexual.

Existe un consenso general en que la creacion de una neovagina, sea cual sea la técnica, debe reali-
zarse cuando la propia nifia puede participar de forma motivada en el procedimiento, ademas de expresar
su consentimiento. Por lo tanto, la primera linea de tratamiento no es invasiva y se basa en la autodilatacion
progresiva (método de Frank). Se utilizan dilatadores de tamano creciente con una estrecha supervision
inicial, que se introducen normalmente 3 veces al dia durante 20 minutos y durante dos o tres meses. Es
importante dar explicaciones detalladas y ensenar a insertar el dilatador en direccion descendente y luego
ascendente en la orientacion de un canal vaginal normal, con una cuidadosa supervision que sirva de guia
y refuerzo motivacional. El éxito del método de Frank esta estrechamente ligado a la preparacion psicol6-
gica de la nifa. En el caso de la actividad sexual, los tiempos requeridos son mas cortos. Se describen casos
en los que la neovagina se cred exclusivamente mediante el coito. Es esencial saber cuando es el momento
adecuado para empezar (para ello es importante contar con ayuda psicologica competente). La tasa de
éxito oscila entre el 85y el 90 % debido a los posibles abandonos de la terapia; por eso, es importante
prever las dificultades de cumplimiento. Entre las complicaciones descritas se encuentran la dilatacion del
meato uretral y, en raras ocasiones, el prolapso de la cipula vaginal. Los estudios de seguimiento sexologico
informan de relaciones sexuales indoloras con un grado de satisfaccion sexual no muy diferente al de la
poblacion general, teniendo en cuenta que la propia situacion clinica repercute en el nivel emocional y en
las reacciones de ansiedad. Una neovagina con el método de Frank ofrece algunas ventajas para un posible
trasplante de utero posterior, ya que la microbiota vaginal es normal.
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Todavia puede ser necesaria una laparoscopia
operatoria (Figura 5.8) por la duda de que existan
brotes uterinos rudimentarios funcionantes. En caso
de dificultad para seguir el tratamiento no invasivo, se
puede pensar en un método quirdrgico para formar
una neovagina, enviando a la paciente a centros
de experiencia, que preliminarmente también pue-
den reevaluar la opcion no invasiva. Sin embargo,
es importante destacar que incluso las opciones
quirdrgicas requieren dilatacion posoperatoria o
coito regular para garantizar resultados satisfacto-
rios a distancia. Remitimos a las entradas bibliogra-
ficas para un tratamiento especifico, resumidas en
la Tabla 5.5.

Figura 5.8. Vista panordmica de la pelvis en una nifa con
MRKHS. Foto cortesia del Dr. Tiziano Motta.

Tabla 5.5. Principales técnicas de vaginoplastia.

Técnica Caracteristicas

Williams (Creatsas mod.) Utilizacion de un pliegue cutaneo de los labios mayores para crear una
bolsa perineal

Abbe-Mc Indoe Creacion de un canal entre la uretra y el recto comenzando en el plano
perineal e insercion de injertos cutaneos. Posteriormente, se usaron
membranas amnidticas, mucosa bucal y dermis artificial

Sigmoidectomia Abordaje laparoscopico para la creacion de un anillo sigmoide con
pedunculo vascular, transposicion al perineo, y anastomosis del asa con
el introito vaginal

Vecchietti mod. Formacion del canal vaginal con dilatadores acrilica en oliva o pequenos
colocados en contacto con el vestibulo por traccion progresiva de los
hilos de sutura en el interior del espacio vesicorrectal y anclados en la
pared abdominal. Los hilos se retraen un cm al dia durante 7 dias para
formar el canal vaginal con posterior reepitelizacion a partir de la mucosa
del vestibulo

Davydov Diseccion del espacio rectovesical con movilizacion del peritoneo, sutura
del peritoneo al introito vaginal y cierre de la boveda de la neovagina

La tasa de éxito de las distintas técnicas de vaginoplastia se sitia entre el 84 y el 90 %, pero es muy
dificil comparar los estudios relacionados con la satisfaccion sexual, dada la falta de homogeneidad de las
series. No obstante, los seguimientos sexologicos son generalmente positivos. En ocasiones, existe alguna
dificultad en la lubricacion; sin embargo, esto es mas evidente en los sujetos que presentaban inicialmente
una falta de formacion del vestibulo vaginal con ausencia de formacién de las glandulas de Bartolino.

Las opciones para la maternidad son la adopcion, el recurso a una madre con vientre en alquiler
portadora de la gestacion en la forma de un embrién obtenido mediante fecundacion iz vitro (con alguna
dificultad mayor que en sujetos sanos para recuperar ovocitos maduros), o trasplante de utero (UTx),
que, aunque todavia es un procedimiento experimental, ha demostrado la posibilidad de dar a luz hijos
bioldgicos. La experiencia al respecto nos dice que la cirugia para el donante es muy exigente, mientras
que lo es menos para quien recibe el 6rgano. Por supuesto, el rechazo es posible a pesar de las terapias
inmunosupresoras que se mantienen incluso durante el embarazo. Por lo general, el trasplante se retira al
cabo de 5 anos para interrumpir el tratamiento.



Anomalias uterovaginales obstructivas

El diagnostico de las patologias obstructivas del tracto genital se hace urgente en presencia de falta de
menarquia con un desarrollo normal de los caracteres sexuales secundarios, dolores pélvicos ciclicos
o sintomas de retencion urinaria o de estimulacion excesiva, alteraciones del peristaltismo intestinal, a
veces una masa lumbociatica o abdominopélvica palpable. El nivel de obstruccion puede variar: himen
imperforado, tabiques vaginales transversales, agenesia o atresia vaginal distal o proximal, atresia cervical o
disgenesia. En caso de dolor pélvico ciclico, el diagnostico diferencial debe hacerse con la torsion ovarica
y los sintomas dolorosos extragenitales (véase el Capitulo 18).

Imperforacion himeneal

No se encuentra propiamente entre las malformaciones uterovaginales, pero puede dar sintomatologia sola-
pada. La incidencia es de aproximadamente 1:1000. Se describen casos familiares, pero lo mas frecuente es
que sea esporddica. Suele diagnosticarse en el momento del nacimiento por la presencia de mucocolpos vy,
a veces, de hematocolpos (véase el Capitulo 1), pero, sobre todo en nifias de otros paises, puede tratarse de
una aparicion tardia ocasional en la infancia (Figura 5.9) o en la pubertad. En el momento de la menarquia,
se manifiesta con la aparicion de dolores abdominopélvicos ciclicos de intensidad creciente con posibles
sintomas urinarios compresivos. El diagnoéstico es clinico: la inspeccion de los genitales externos revela
una protrusion contenida en el borde himeneal (Figura 5.10). La ecografia transabdominal o transperineal
confirma la presencia de una coleccion sanguinea en el tracto genital: hematocolpos (Figura 5.11) seguido
de hematometra y hematosalpinx. Recuerde, para el diagnostico diferencial, que los niveles de Ca 125
y Ca 19.9 estan elevados en estas situaciones. También se describe la asociacion entre himen imperforado y
tabique longitudinal uterocervical. Un diagnostico diferencial preciso de la atresia vaginal distal es esencial
antes de la cirugia.

La correcciéon quirurgica implica una incision para vaciar la mucosidad, las secreciones o la sangre
retenida. Posteriormente, se amplia segiin un patréon de elipse o rombo con la extirpacion del exceso
de tejido himeneal (himenectomia) y la posterior sutura con puntos sueltos. Sin embargo, también se
proponen abordajes mas conservadores del tejido himeneal (himenotomia) para contextos étnicos en los
que el valor de la virginidad es muy relevante, con incision central e introduccion de Foley, que se deja
colocado durante dos semanas. También hay experiencias con la utilizacion del laser.

Recordemos que también se describen casos de himen microperforado con hematocolpos secundarios
a estenosis de las vias de salida de la sangre menstrual.

Figura 5.9. Evidencia de mucocolpos por ecografia y por IRM. Foto cortesia del Dr. Paolo Innocenti.
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Atresia/agenesia vaginal aislada

Figura 5.11. Hematocolpos relacionados con la imper-
foracion himeneal.

Figura 5.10. Imperforacion himeneal. Foto cortesia del
Dr. Gabriele Tridenti.

Es una afeccion rara con una prevalencia descrita entre 1:4000 y 1:1000 sujetos; se han descrito agregaciones
familiares de casos que pueden presentarse en diversos cuadros polimalformativos (Tabla 5.1). Suele afectar
al tracto distal, mientras que la agenesia del tracto proximal se asocia de manera predominante a MRKHS,
CAIS o atresia cervical. Se deriva de la deficiencia de los factores que determinan la cavitacion de la parte
distal del canal vaginal, que es sustituida por tejido fibroso. Puede asociarse a la ausencia del himen; la
vagina proximal, el cuello uterino y el Gtero suelen ser normales. La inspeccion del introito solo revela una
ligera tumefaccion o ausencia de introito vaginal. La evaluaciéon ecografica permite el diagnéstico dife-
rencial de agenesia vaginal relacionada con hipoplasia miilleriana y CAIS, destacando la cavidad uterina y la
porcion vaginal distal llena de sangre. El abordaje translabial-transperineal, con exploraciones horizontales y

verticales, ayuda a medir la distancia entre el himen
y el canal vaginal permeable (Figura 5.12), dife-
renciando asi el cuadro de la disgenesia cervical.
La IRM puede dar una estimacion mds precisa de la
extension de la atresia.

La cirugia se ve facilitada por la presencia de
hematocolpos y se realiza mediante incision trans-
versal en el interior del anillo himeneal, diseccion
de la zona fibrosa hasta la region vaginal superior
distendida, drenaje e identificacion de la mucosa del
canal vaginal proximal (la ecografia intraoperatoria
puede ser de ayuda). Posteriormente, se procede a
extension “pull-through” del tejido vaginal hasta el
introito y sutura con puntos sueltos hasta el borde
himeneal. Se recomienda el uso de profilaxis anti-
bidtica y un dilatador vaginal durante varios meses,
que solo debe retirarse para orinar, defecar y limpiar.

Uretra

Vagina

Figura 5.12. Esquema de visualizacién de los érganos
pélvicos en el abordaje transperineal.




Anomalias uterovaginales congénitas

Solo es posible posponer la intervencion con supresion de la menstruacion mediante estroprogestinas
continuas o analogos de la GnRH en caso de duda sobre el cumplimiento del uso de dilatadores o dificultad
de envio a centros adecuados. Los procedimientos de drenaje deben evitarse antes de la cirugia definitiva
debido al riesgo de infeccion y formacion de tejido cicatricial.

Tabiques vaginales transversales

Tienen una incidencia estimada entre 1:9000 y 1:30 000. En el 46 % de los casos son proximales, en el 35 %
intermedios y en el 19 % distales. Tipicamente, los septos estan revestidos en su pared distal por epitelio esca-
moso y en la pared proximal por epitelio cilindrico miilleriano. Recordemos que, a veces, incluso los septos
microperforados pueden dar mucocolpos o hematocolpos y también piocolpos a través de los fordmenes.
También es posible detectar incidentalmente evidencias de colecciones pélvicas en el canal vaginal aguas
arriba del tabique durante la infancia. En la pubertad, se manifiestan por dolor ciclico, distension abdomi-
nopélvica y signos de compresion. Desde el punto de vista de la objetividad clinica, el examen morfologico
de los genitales externos es normal; en caso de sospecha diagnostica, es posible con un microcatéter lubri-
cado realizar un sondaje cauteloso del canal vaginal que haga perceptible el obsticulo. La ecografia pélvica
transabdominal o transperineal-translabial muestra hematocolpos y hematémetra; en ocasiones mds raras,
alguna localizacion endometridsica secundaria, prevalente en las localizaciones septales distales. También se
ha propuesto una sonocolpografia con instilacion de suero salino a través del aditus vaginal, puede asociarse
un abordaje transperineal. La IRM puede definir mejor la localizacion y el grosor del septo. Es esencial
identificar el cuello uterino para diferenciar entre un tabique vaginal distal y una agenesia cervical.

La cirugia debe planificarse en manos expertas, basindose en los datos de imagenologia relativos a
la localizacion y el grosor. En la presencia de los tabiques del tercio medio e inferior, se procede por via
vaginal; en el caso de los tabiques microperforados, se puede utilizar un foramen para pasar una sonda de
Foley que sirve de guia de traccion a la incision.

La extirpacion del tabique es esencial para evitar la reestenosis y otras cicatrices. Ademas, un hematocolpos
facilita la cirugia, ya que amplia de forma natural el tejido vaginal distal disponible para una anastomosis. Para
los septos del tercio inferior, también existen experiencias de extirpacion por laser. Para los septos del tercio
superior, la realizacion de una anastomosis puede requerir un primer tiempo laparoscopico de movilizacion
del ttero e introduccion desde el fondo de una guia que pase a la cavidad y al endocérvix hasta el septo;
tras la reseccion, se realiza un procedimiento de “puil-through” para lograr una reanastomosis de la mucosa
vaginal. Puede ser necesario un trasplante de piel si la cantidad de mucosa vaginal no permite la anastomosis.
En cuanto al grosor, una incisién y una anastomosis entre la mucosa superior e inferior son suficientes en el
caso de septos finos. En el caso de septos gruesos, para evitar restricciones cicatriciales perpendiculares al
canal vaginal recién formado, se recomienda una pldstica con incision y sutura en Z de los colgajos vaginales.
Alguien sugiere las sangrias con estroprogestinas o progestinas continuas y el uso de un dilatador para reducir
el septo. En cualquier caso, posteriormente debe colocarse un molde vaginal cavitado. Las modalidades de
extirpacion del tabique, la creacion de la anastomosis vaginal y el seguimiento tras la intervencion son funda-
mentales para evitar la dispareunia debida a una estenosis secundaria o en el lugar de la sutura.

En todos los sujetos operados de patologias obstruc-
tivas del tracto vaginal, es alta la posibilidad de mantener
areas de adenosis vaginal distales a la obstruccion; es
decir, areas del epitelio cilindrico (Figura 5.13) originadas por
residuos mullerianos tanto en islas superficiales contiguas
al revestimiento escamoso como por debajo de la mucosa.
Estas dreas pueden, con el tiempo, dar lugar a atipias
celulares con posibilidad de transformacién neoplasica
posterior y, por lo tanto, requieren un seguimiento a partir
de la posadolescencia.

Figura 5.13. Areas de adenosis vaginal que
se extienden desde el cuello uterino hasta los
fornices. Foto cortesia de la Dra. Gilda Di Paolo.
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Atresia-disgenesia cervical

Se trata de un espectro de malformaciones raras, cuyo diagnéstico correcto es fundamental. Hablamos
de atresia cervical en ausencia de cuello uterino y tracto vaginal superior (es posible la asociacion con
anomalias uterinas como ttero tabicado o unicorne). Al mismo tiempo, existen diversas formas de disgenesia
cervical (Figura 5.14). El inicio sintomdtico también suele producirse en el momento de la menarquia, con
dolores abdominopélvicos ciclicos y aciclicos y signos de distension uterina. Es posible la formacion de
una endometriosis secundaria. El examen ecografico muestra hematometra, hematosalpinx y, a veces,
la presencia de sangre intraperitoneal. La ecografia transrectal ayuda a definir mejor el cuadro clinico. La
resonancia magnética puede aclarar la morfologia del ttero, los residuos cervicales y el canal vaginal y
localizar con mayor precision la acumulacion de sangre.

1. Cuerpo cervical intacto con obstruccion
del orificio externo

2. Cuerpo cervical presente, pero con
estrechamiento en su porcién intermedia

3. Elcuello uterino esta representado
Unicamente por bandas fibrosas

4. Fragmentacion del cuello uterino
desconectado del cuerpo uterino
(asociacion con atresia vaginal y posible
asociacion con hipoplasia uterina)

Figura 5.14. Diversas formas de disgenesia del cuello uterino (mod. da Rock et al. 2010).

Si los resultados de los abordajes quirtrgicos fueron insatisfactorios en el pasado, con numerosos
fracasos de los intentos de anastomosis uterovaginal o uterovestibular y shock séptico, hoy en dia, en
centros altamente especializados se realizan intervenciones de cervicoplastia, es decir, la creacion de un
canal cervical epitelizado mediante injerto de mucosa o piel. La intervencion se basa en la evaluacion de la
cantidad de tejido cervical identificable y la presencia o ausencia de un orificio cervical que proteja contra
las infecciones ascendentes. Si hay escasos contornos cervicales y atresia vaginal asociada, la cirugia se hace
mas compleja e implica la realizacion de una anastomosis uterovestibular. Esta intervencion requiere un
abordaje laparoscopico, que consiste en introducir una sonda endouterina para tirar del Gtero hacia abajo
y un abordaje vaginal para suturar. Es una intervencion con cierto riesgo de complicaciones infecciosas.
No obstante, con el tiempo, la porcion terminal del dtero sufre una metaplasia y se convierte en secretor
de moco con un efecto protector. También se han registrado embarazos a término en sujetos con agenesia
cervical tras la cirugia. Como alternativa a la cirugia, también se ha propuesto ofrecer una terapia hormonal
supresora con estroprogestinas o andlogos de la GnRH combinada con una “terapia add-back” durante
varios afos, con el fin de conservar el dtero para un proyecto de reproduccion asistida con cesirea, siempre
que la situacion uterina lo permita.



Anomalias uterovaginales congénitas

Anomalias obstructivas complejas

Suelen manifestarse por dismenorrea o dolor pélvico cronico y con obstrucciones parciales a la salida de
la sangre menstrual. Por lo general, se asocian a duplicidad uterina y septos longitudinales vaginales o cer-
vicales. Cuando existe una hemivagina ocluida, casi siempre hay agenesia u otra anomalia renal
ipsilateral, y el hemitrigono suele estar ausente. El acronimo en inglés OHVIRA (hemivagina obstruida
con anomalia renal ipsilateral [Obstructed Hemivagina with Ipsilateral Renal Anomaly)) se acuné para este
grupo de malformaciones. A la hemivagina ocluida puede asociarse un utero didelfo (el llamado sindrome
de Herlyn-Werner-Wunderlich), menos frecuentemente un septo o utero bicorne-bicollis o bicorne con
septo cervical. Ademas, también se describe la posibilidad de duplicidad uterina y atresia cervical ipsilateral
o de la presencia de un quiste de Gartner comunicante a nivel cervical (el quiste de Gartner es un residuo
de Wolff) o de insercion de un uréter ectopico en la hemivagina ocluida.

En todas estas situaciones, hay menarquia normal, con dismenorrea y empeoramiento del dolor pélvico
en ciclos posteriores por la formacion de una coleccion en una hemicavidad vaginal que puede no comu-
nicar con la otra 0 comunicar con una microperforacion. En este Gltimo caso, se produce manchado inter-
menstrual por drenaje parcial y también es posible la formacion de un piocolpos. En la exploracion fisica,
a veces es visible una masa que sobresale desde el fornix vaginal lateral hasta el aditus vaginal. En raras
ocasiones, puede estar indicada una vaginoscopia para aclarar la situacion morfolégica. La evaluacion
ecografica (Figura 5.15 a,b) muestra hematocolpos y hematometra unilateral, a veces focos de endome-
triosis secundaria y anomalias renales. Por lo tanto, se sugiere un estudio complementario por IRM que
pueda ofrecer una mejor caracterizacion de la imagen desde un punto de vista coplanar y de la localizacion
y extension de las colecciones sanguineas (Figura 5.16). Recordemos que, incluso en estas patologias, el
Cal25 puede estar aumentado.

Figura 5.15a. Hematémetra y hematocolpos en la  Figura 5.15b. Continuidad entre la coleccién de
hemivagina ocluida. Foto cortesfa del Dr.PaocloInnocenti.  sangre uterina y vaginal.

Figura 5.16. Utero didelfo con hemivagina ocluida.
Foto cortesfa del Dr. Paolo Innocenti.
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En cuanto al tratamiento, en primer lugar, es necesario realizar una gran incision para permitir un
drenaje adecuado de los fluidos presentes en la hemivagina y, a continuacion, proceder a una escision
vaginal ampliada del tabique a través de un resectoscopio, con cuidado de no comprometer el cuello
uterino o los cérvix. A continuacion, se realiza una marsupializacion de la hemivagina imperforada, que
se sutura al tejido sano. Puede asociarse a la extirpacion de cualquier tabique uterino. En el caso de
presencia de piocolpos, la situacion infecciosa puede comprometer la reparacion quirdrgica, por lo que
es aconsejable realizar primero el drenaje y, posteriormente, la exéresis. Si existen zonas de adenosis en la
pared del tabique extirpado, el riesgo de reobstruccion es mayor. Ademds, en estos sujetos, el seguimiento
de posibles dreas de adenosis residual es esencial.

Tabiques vaginales longitudinales

La mayoria de las veces, se encuentran en el plano sagital; a veces, en el plano coronal. Deben diferenciarse
de un himen septal (Figura 5.17). La asociacion con la duplicacion uterina es frecuente: en el 75 % de los
casos, un utero didelfo; en el 25 %, un ttero tabicado. Pueden manifestarse como dispareunia o con dolor a la
insercion de tampones. La decision de intervenir o no debe discutirse con la nifa en funcién de los sintomas.

L

Figura 5.17. Tabique vaginal longitudinal sagital (izquierda) y tabique himeneal (derecha).
Fotografia cortesia del Dr. Gabriele Tridenti.

Anomalias uterinas

El diagnéstico en la adolescencia de la anomalia uterina aislada puede hacerse tras una ecografia por
dismenorrea u otras indicaciones o investigaciones relacionadas con una anomalia renal y, a veces, durante
una intervencion quirtrgica. Por lo tanto, esbozamos los cuadros clinicos y los aspectos diagnosticos.
Utero tabicado o septado: es la malformacion uterina mds frecuente, alcanzando casi el 55 % de
las anomalias miillerianas. El fondo del Gtero suele tener una configuracion tipica o simplemente alisada
o ligeramente céncava, pero hay dos cavidades con endometrio funcionante divididas por un tabique mis o
menos largo. En raras ocasiones, el ttero tabicado puede asociarse a dos cérvix. La ecografia transabdo-
minal, pero sobre todo la ecografia transvaginal en fase secretora y en corte transversal, muestra la doble
cavidad, pero no suele definir el perfil del fondo. Se ha propuesto la evaluacion con la vejiga semillena y
en fase secretora, buscando los orificios tubdricos y trazando una linea ideal de conjuncién entre estos. Si
el vértice del contorno externo del fondo uterino estd a una distancia = 10 mm, el ttero es probablemente
tabicado; si la distancia es menor o el mismo vértice estd por debajo de la linea entre los dos orificios,
probablemente es bicorne o didelfo (Figura 5.18). En la actualidad, para la definicion diagnéstica de las
malformaciones uterinas, se utiliza principalmente la ecografia 3D. Esta ofrece (en TV pero también en
TA) la posibilidad de evaluar el Gtero en varios planos, ademads de los dos planos ortogonales estandar: es
posible una adquisicion de volumen que incluya también el plano coronal (es decir, en la seccion frontal) y
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Figura 5.18. Evaluacion ecogréfica de la distancia entre el fondo del Utero y la linea interostial.

Figura 5.19. Imagen de TV transversal
(izquierda) y con reconstruccion 3D
(derecha) de Utero tabicado. Foto cortesia
de la Dra. Gilda Di Paolo.

esto consigue reconstruir claramente en la misma imagen tanto las caracteristicas de la cavidad endometrial
como el perfil del fondo y la estructura miometrial que rodea la cavidad (Figura 5.19). También se puede
obtener una reconstruccion similar, aunque con mayor dificultad, en lo que se refiere al cuello uterino
y al canal vaginal. La ecografia 3D también es capaz de estimar la longitud del tabique uterino. Por este
motivo, la ecografia 3D, en manos expertas, se considera hoy el criterio de referencia en la evaluacion de
las anomalias miillerianas, reduciendo el uso de la IRM, que ha demostrado una buena concordancia. La
ecografia 4 D también proporciona informacion similar en tiempo real.

Utero bicorne: presencia de dos cuernos uterinos divergentes que pueden fusionarse a varios niveles
del cuerpo o istmo; en sus variantes, representa alrededor del 10 % de las anomalias uterinas y puede unirse
a un doble cuello uterino vy, en alrededor del 25 % de los casos, a un tabique vaginal longitudinal, a veces
con hemivagina atrésica y anomalias urinarias ipsilaterales. La ecografia TA (siempre preferentemente en fase
secretora) es solo indicativa, mostrando, con una vejiga semidistendida, una conformacion anémala del fondo
uterino. Con la realizacion del examen por TV, se visualiza un fondo bilobulado en la exploracion transversal
por la presencia de una hendidura externa en la linea media > 1 cm que separa dos cuernos que contienen
endometrio (con un dngulo de unos 30°). La ecograffa 3D, especialmente con la reconstruccion en plano
coronal, permite identificar con precision la morfologia y el nivel de fusion de los dos cuernos uterinos.
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Utero didelfo: desarrollo de dos hemitteros independientes y no comunicantes, con cérvix relativos,
a veces parcialmente fusionados; en el 75 % de los casos, coexiste un tabique vaginal longitudinal. La
agenesia renal se produce en el 80 % de los sujetos. Representa el 5 % de las anomalias miillerianas, y si
la hemivagina imperforada estd presente, se manifiesta con los sintomas ya descritos al tratar las anomalias
complejas. El examen ecogrifico en la fase secretora puede hacer sospechar el cuadro de malformacion,
destacando dos cuernos uterinos divergentes con doble eco endometrial. La evaluacion por TV facilita el
reconocimiento, destacando en la exploracion transversal la presencia de dos cuernos uterinos divergentes
con muesca externa amplia y profunda (con un angulo > 60°). Ademds, en este caso, la ecografia 3D asume
un valor diagndstico igual al de la IRM.

Utero unicorne: es un hemititero asociado a una
sola trompa y un solo ligamento redondo; repre-
senta el 20 % de todas las anomalias miillerianas
y es mas frecuente en el lado derecho. En el 65 %
de los casos, pueden estar presentes residuos del
otro hemiutero en forma de cuernos uterinos
comunicantes o no con un endometrio activo en
cerca del 50 % de los casos. En el 40 % de los casos,
pueden encontrarse anomalias renales, incluida la
agenesia, en el mismo lado que un cuerno rudi-
mentario. La ecografia transabdominal no siempre
pone de manifiesto la anomalia: el hallazgo de un
cuerpo uterino laterodesviado, a veces de tamano
reducido, puede ser un elemento de sospecha.
La ecografia transvaginal, sobre todo durante la
segunda fase del ciclo menstrual, puede revelar no
solo el desplazamiento del dtero de la linea media,
sino también un aspecto cilindrico del 6rgano, con un revestimiento endometrial en forma de “platano” o
de hoz en la exploracion longitudinal (Figura 5.20). También puede visualizarse un cuerno rudimentario,
con estructura isoecoica respecto al cuerpo uterino, que debe considerarse en el diagnéstico diferencial
con posibles miomas, adenomiomas o neoplasias anexiales; ayuda la posible presencia de endometrio
(imagen en “goteo”). El examen debe completarse siempre con el examen de las fosas renales y los tractos
excretores. La utilizacion de la ecografia 3D aumenta de forma significativa la sensibilidad y la especificidad
del examen. La IRM se propone, en caso de sospecha de utero unicorne, para destacar mejor la presencia
de cuernos rudimentarios no funcionantes en los que no hay senal endometrial para orientar el diagndstico
ecografico. Recordemos que el cuerno rudimentario conlleva un mayor riesgo de desarrollar adenomiosis
y endometriosis en el mismo lado (aunque no esté cavitado) y de producir colecciones sanguineas en su
contexto, si el endometrio es funcionante, con dolor pélvico y a veces sangrados intermenstruales. Ademas,
un cuerno rudimentario cavitado (comunicado o no) puede suponer un riesgo de embarazo ectopico. Estas
posibilidades motivan la extirpacion del cuerno atrésico y la posible reconstruccion de la pared uterina.

Figura 5.20. Utero unicormne evaluado con ecografia
TV transversal.

Figura 5.21. Quiste del conducto de Gartner visualizado por via TA y TV. Recordemos que los quistes de Gartner
(originados a partir de residuos mesonéfricos de los conductos de Wolff) pueden desarrollarse a nivel parauretral, vaginal,
cervical, parauterino y paraovarico.
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En el diagnéstico diferencial, debe diferenciarse una anomalia miilleriana rara que sigue dando dolor
cronico recurrente y dismenorrea, la denominada ACUM (masa uterina accesoria y cavitada). Aparece como
una cavidad accesoria dentro de un ttero, por lo demds normal, revestida de un endometrio funcional y
rodeada de células musculares lisas similares a las del miometrio. Se asemeja a un “minittero” en el utero.

El dtero arcuato no es probablemente una verdadera anomalia miilleriana, sino mas bien una variante
anatomica con menos repercusiones clinicas. Con la ecografia transabdominal, puede sospecharse en pre-
sencia de un cuerpo uterino con un didmetro transversal superior a la media; con el abordaje transvaginal,
preferiblemente en 3D, se observa un grosor miometrial reducido a nivel del fondo uterino.

Por ultimo, hay que recordar que se pueden encontrar quistes de Gartner aislados, que comprometen
el diagnéstico diferencial con otras masas pélvicas (Figura 5.21).

La Tabla 5.6 resume las sospechas diagnosticas para las que estd indicada una IRM. Mientras que las
anomalias obstructivas requieren un abordaje quirdrgico, la mayorfa de las anomalias miillerianas, sobre
todo en la adolescencia, solo motivan un asesoramiento sin prisas y posiblemente el tratamiento de la
dismenorrea (véase el Capitulo 17).

Tabla 5.6. Indicaciones de IRM en caso de malformacion uterovaginal.

Afeccion clinica Principales indicaciones

Sindrome de Mayer-Rokitansky- Busqueda de brotes uterinos y ovarios extrapélvicos
Kuster-Hauser

Atresia/agenesia vaginal Medicion de la extension de la zona atresica
Tabiques vaginales transversales  Definicion del grosor del tabique e identificacion cervical
Atresia/aplasia cervical Identificacion de residuos cervicales y longitud del canal vaginal

Anomalias mullerianas complejas  Definicion de las relaciones entre hemivagina ocluida y
estructuras circundantes, identificacion del canal cervical;
vision general de la morfologia del Utero, rindn y tracto urinario
(uréteres ectopicos)

Para completar el tratamiento, en la Tabla 5.7 se resume el estado actual de las posibles repercusiones
reproductivas de las distintas anomalias miillerianas.

También se ha descrito la agenesia congénita unilateral del anexo, con un desarrollo fallido de la trompa
y el ovario, que, sin embargo, es un diagndstico laparoscépico o laparotomico poco frecuente y, en algunos
casos, podria ser en realidad la consecuencia de una autoamputacion en la vida intrauterina tras una torsion
0 un evento isquémico (véase el Capitulo 1).

Tabla 5.7. Anomalias congénitas muillerianas y fertilidad.

Anomalia Aumento del riesgo de: Nota

Utero tabicado ~ Terminacion del embarazo en  Las caracteristicas estructurales del tabique
el segundo trimestre, parto (musculo muy vascularizado o fibrosis poco
prematuro, presentaciones vascularizada) afectan el prondstico reproductivo
anormales La eficacia de una metroplastia preventiva sobre

la fertilidad es objeto de debate

Utero bicorne Terminacion del embarazo
en el segundo trimestre,
parto prematuro, retraso
del crecimiento intrauterino,
presentaciones anormales

Utero didélfico Parto prematuro

Utero arcuato Terminacion del embarazo en
el segundo trimestre
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