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Introduccion

El hidrometrocol pos consiste en ladistension del Utero (me-
tro) y vagina (colpos) causada por la obstruccién a drenaje de
las secreciones genital es producidas como consecuencia de una
hipersecrecion proximal de las glandulas reproductivas (que res-
ponden ala estimulacion hormonal materna) y por una obstruc-
cién vaginal debido alarecanalizacion anormal del cérvix y/o
vagina®. La combinacion de hidrometrocolpos y polidactilia
postaxial constituyen las manifestaciones principales del sin-
drome de McKusick-Kaufman (SMK) (MIM 23670). Fue des-
crito por primeravez por Stjimorvic en 1956@. En el afio 1964
y 1968, McKusick y colaboradores®4 describen cinco casos
de hidrometrocol pos congénito, uno de los cuales estaba aso-
ciado a polidactilia postaxial. Aunque por las caracteristicas cli-
nicas aparece fundamental mente en el sexo femenino, también
se hadescrito en € varén, presentando fundamental mente poli-
dactilia postaxial junto con lahistoriafamiliar de hermana afec-
tacon el SMK®. Se han descrito alrededor de 70 casosen € se-
xo femenino y 12 casos en &l varon®, limitandose las manifes-
taciones clinicas apolidactilia, salvo criptorquidiae hipospadias
en un casoi?); y criptorquidia, micropeney defectos del tabique
interauricular en otro®.

En este trabajo presentamos cinco pacientes, de ellos cuatro
€ran mujeres que presentaron un hidrometrocol pos congénito,
en tres de ellas asociado a polidactilia postaxial (Fig. 1), carac-
teristicas principales del sindrome que estudiamos. El quinto pa-
ciente corresponde aun varén el cual sediagnosticé con € SMK
por presentar polidactilia postaxial y ser hermano de unade las
pacientes anteriores. Dicho paciente presentd ademas impor-
tantes malformaciones del aparato nefrourogenital no descritas
hasta ahora en |0s varones afectados descritos en laliteratura.

Se estudia la evolucion de estos pacientes. En tres de ellas,
llegada la pubertad, se realiza histerectomiatotal por presentar
intensa endometriosis. Es la primera vez que se describe en la
literatura consultada dicha evolucion.
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Sindrome de McKusick-Kaufman:
Aportacion de cinco nuevos casos,
incluido un varén

Figura 1. Polidactilia postaxial en pie izquierdo correspondiente ala pa-
ciente 1.

Todos los pacientes (4 mujeresy 1 varén) fueron RN pre-
término con las manifestaciones que sereflgjan enlastablas| y
1. Nuestro paciente vardn presentaba facies dismorfica con ore-
jas de implantacion baja. Se siguieron pautas diagndsticas y
terapéuticas similares. En laradiografia simple de abdomen se
observ6 una masa abdominal que rechazaba diafragma hacia
arriba. La ecografia abdominal confirma una gran masa quisti-
cade contenido liquido que parece corresponder a Utero y va
gina. LaTAC confirmael hallazgo ecogréfico (Fig. 2). El ECG
y ecocardiograma descartaron patologia cardiaca, y en la pa-
ciente nimero 3 desaparecio € soplo observado al nacimiento.
El cariotipo y estudio endocrinol 6gico fue normal (no se reali-
z6 en el vardn). Ningln paciente presentd alteraciones ocul ares.
En general, durante el curso de lalaparotomia exploradora se
observa una tumoracion posterior avejigay que corresponde a
vaginay Utero dilatado que se drena, obteniendo un liquido opa
lescente de tipo plasmético que corresponde a secrecion uteri-
na. Se realiza vaginostomia colocando una sonda de Petzer en
vagina

En el postoperatorio se realiza ecografia abdominal, uro-
grafiaintravenosa, cistografiay fistulografia para descartar pa-
tologiarena y laexistenciao no defistulasrectovaginaesy ve-
sicovaginales. Las ecografias abdominales seriadas revelan la
desaparicion de la ureterohidronefrosis tras € drengje uterino.

El tratamiento posterior ha consistido en larealizacion de
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Tabla |

Manifestaciones del sindrome de McKusick-Kaufman

Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3 Paciente 4 Paciente 5
Genética
Historia familiar No Si No Si Si
Consanguinidad No No No St Si
Anormalidades miembros
Polidactilia Si Si No Si Si
Edema de miembros Si Si Si St No
Anormalidades genitales
Hidrometrocol pos Si Si Si Si —
Atresiavagina Si Si Si Si —
Criptorquidia — — — — Si
Hipospadias — — — — No
Anormalidadestracto urinario
Hidronefrosis Si No No Si Si
Rifiones poliquisticos No No No No Si
Anormalidades gastrointestinales
Fistula rectovaginal No No No No —
Fistula vesicovaginal No No No No —
Otras No No No No No
Anormalidades car diopulmonares
Anomalias cardiacas No No No No No
Hipoplasia pulmonar No No No No Si
Distrés respiratorio Si No No Si Si
Diagnostico prenatal No No No St No
Tabla Il  Caracteristicas neonatales
Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3 Paciente 4 Paciente 5
Sexo M M M M \Y
Peso a nacer (g) 2.750 3.200 2.040 2.700 2.500
Semanas de gestacion 34 38 36 33 35
Apgar 8/10 9/10 8/10 8/9 7/9

unavaginoplastiaen dos pacientes (n° 1y 2) delas cuatro, y co-
rreccion delaestenosis con dilataciones en otra (n° 4). Enlapa-
ciente nimero 3 no se ha realizado vaginoplastia debido a que
desapareci6 de nuestras consultas en la edad de lactante, vol-
viendo llegada la pubertad, por lo que permaneci6 todos estos
afos con lavaginostomiarealizada. En el momento actual, pen-
diente de realizar vaginoplastia. Laformacion de la neovagina
se harealizado mediante técnica de Rafesperger con maniobra
de Poull-Trough y dilataciones progresivas con dilatadores de
Hedgar llegando a un calibre adecuado.

Laevolucion entresdelas pacientes (nims. 1, 2y 3) fue si-
milar. Llegada la pubertad y menarquia presentaron dolor ab-
dominal con Utero aumentado de tamafio, a pesar de tener una
vaginapermeable. Tras consultar con € Servicio de Ginecologia,
recomiendan la realizacion de una histerectomiatotal por pre-
sentar intensa endometriosis uterina, consecuenciade un cuello
uterino no funcionante. El diagndstico se confirmé anatomopa-
tol6gicamente. Ninguna de ellas presenta en la actualidad pato-
logia acompafiante, renal, etc. La Ultima paciente, alin lactante
(10 meses), evoluciona satisfactoriamente tras la correccion de
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laestenosisvaginal. La urografia realizada recientemente no de-
muestra ureterohidronefrosis. La necropsiadel quinto paciente
revela hipoplasia pulmonar bilateral por €levacion diafragméti-
cadebido a aumento de tamafio delos rifiones, displasiamulti-
quisticarena hilateral con fusion de pelvisrenal, atresia urete-
ral hilatera y estenosis pieloureteral. Testicul os criptorquidicos
en trayecto inguina.

Discusion

En 1968 McKusick y cols.® observaron la transmision au-
tosomicarecesivadel SMK. Fue confirmado posteriormente por
otros autores®? y observada en nuestros pacientes. Por su he-
rencia autosomica recesiva conllevaun riesgo de recurrencia del
25%), por 1o que la advertencia alos padres de la posibilidad
de transmision genética es importante.

Aunque las anomalias cardinales en e SMK son hidrome-
trocolpos y polidactilia, Kaufman(® describid |a asociacion con
cardiopatia congénita, formando incluso una triada caracteristi-
ca®. Afios més tarde se amplio el concepto observando otras pa-
tologias afiadidas tales como: anomalias gastrointestinales (ano
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Figura 2. TAC abdominal: Masa abdominal que parece corresponder a
Utero. Correspondiente ala paciente 4 en periodo neonatal y marcado con
unaflecha

imperforado, fistularectovaginal, enfermedad de Hirschprung®,
hipoplasia pulmonar por elevacion del diafragmail®, patologia
renal y anomalias del tracto urinario®12, alteraciones endocri-
nas3), anillo traqueal ™ y retraso del desarrollo®3). Cantani y
cols. en 19916 reportan la asociacion de un estafiloma del ojo
derecho que necesitd enucleacion. En nuestras pacientes obser-
vamos trastornos renales de tipo obstructivo que ocasionan hi-
dronefrosis en e periodo neonatal por €l aumento de tamafio del
(tero. Estas|esiones fueron desapareciendo progresivamente tras
laevacuacion del hidrometrocolpos. Sin embargo, creemos® que
las lesiones renales no son solo una consecuencia del hidrome-
trocolpos, sino que aparecen de forma primaria, como se obser-
vaen nuestro paciente varon trasrealizar lanecropsiay observar
alteraciones renales del tipo de displasia renal multiquistica bi-
lateral con fusion delapelvisrend, atresiauretera bilateral y es-
tenosis pieloureteral. Dichas alteraciones hasta ahora han sido
descritas en laliteraturaen las mujeres®® pero no en losvarones
afectados con el SMK, tampoco se han descrito los rasgos dis-
morficos que hemos observado en nuestro paciente. Si esta des-
critala criptorquidia®1, que en nuestro caso fue bilateral y se
observé traslanecropsia. En el SMK el hidrometrocolpos es ge-
neralmente debido a una atresia vaginal por persistencia del se-
no urogenital (como describimos en 3 de nuestros casos), a es-
tenosis vaginal (paciente n®4), o por otras causas como septo
transverso vaginal, duplicacion de vaginay atresia cervical®),

El diagndstico prenatal es posible gracias ala ecografia fe-
tal intrauterina214. Como tratamiento inicial, laevaluacion del
hidrometrocol pos con colocacion de drenaje transvaginal (son-
dade Petzer) es e dedeccion. Méstarde seredlizavaginoplastia
aprovechando los restos de vagina. En nuestras pacientes se ha
realizado mediante técnica de Poull-Throug, aunque existe una
gran variedad de ellas’®17), Con respecto ala evolucion no he-
mos encontrado muchas referencias a respecto. En tres de nues-
tras pacientes al Ilegar lapubertad se realizd histerectomiatotal
por presentar intensa endometriosis. Esta complicacion, carac-
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teristicafundamental en nuestro trabajo, no ha sido descritaen
laliteratura consultada, siendo por lo tanto la primera vez que
se observa. En e momento actual, desconocemos si existe al-
gun factor queinfluyaen el desarrollo del Utero y ocasione una
disfuncion del mismo resultando la endometrosis descrita por
nosotros. A diferencia de los trabgjos publicados por otros au-
tores’¥), en nuestras pacientes la patologia renal presentada al
nacimiento, desaparecio progresivamente trasla evacuacion del
hidrometrocol pos, no presentando ninguna de las pacientes pa-
tologiarenal en laactualidad.
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