Rehabilitacion (Madr). 2010;44(3):261-266

>
REHABILITACION

REHABILITACION

www.elsevier.es/rh

CASO CLINICO

Displasias vertebrales multiples asociadas a Sindrome
de Rokitansky: una causa poco frecuente de escoliosis congénita.
A proposito de un caso

M.J. Alvarez-Uria*, A. Saiz, S. Alvarez, E. Montes y M.E. Santamarta

Departamento de Radiodiagnéstico del Hospital Universitario Central de Asturias, Espafia

Recibido el 7 de abril de 2009; aceptado el 2 de febrero de 2010
Disponible en Internet el 3 de julio de 2010

PALABRAS CLAVE
Agenesia Utero-
vaginal;

Columna vertebral;
Defectos del
desarrollo;
Displasia;
Escoliosis;
Malformacion
congeénita;

Médula espinal;

Sindrome de Mayer-

Rokitansky-Kiister-
Hauser

KEYWORDS
Congenital
malformation;
Developmental
defects;
Dysplasia;
Mayer-Rokitansky-
Kister-Hauser

Resumen

Las displasias vertebrales son defectos del desarrollo que afectan principalmente a los
cuerpos vertebrales, dando lugar a graves deformidades de la columna vertebral y de la
caja toracica, en forma de escoliosis y cifoescoliosis congénitas. Pueden ser clasificadas en
fallos de la formacion, fallos de la segmentacion o combinacién de ambos. La localizaciony
el tipo de defecto vertebral determinaran la gravedad de la curva patologica.

Dichas anomalias pueden aparecer aisladas o asociadas a defectos neurales, viscerales y/o
en las extremidades que deben ser descartados en el momento del diagndstico, solicitando
estudios genéticos y de imagen adicionales. El diagnostico precoz, asi como el tratamiento
rehabilitador con un exhaustivo seguimiento, son de vital importancia para prevenir la
progresion de la escoliosis y las posibles complicaciones pulmonares.

Presentamos un caso clinico muy poco frecuente, de multiples anomalias vertebrales
asociado a Sindrome de Rokitansky en una mujer que desarrollé escoliosis durante la
pubertad.

© 2009 Elsevier Espana, S.L. y SERMEF. Todos los derechos reservados.

Multiple vertebral dysplasia associated with Rokitansky Syndrome:
Un uncommon cause of congenital scoliosis. Case report

Abstract

Vertebral dysplasia is a developmental defect, mainly of the vertebral bodies that cause
severe spinal column and thoracic deformity that include congenital scoliosis and
kyphoscoliosis. These vertebral anomalies can be classified as failure of formation, failure
of segmentation, or a combination of both. The location and type of the vertebral defect
determines the severity of the scoliosis. Is mandatory known that these abnormalities may
be isolated or associated with concurrent neural, limb or visceral anomalies, which must
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Syndrome; be ruled out. Therefore additional imaging and genetical studies are necessary to provide
Scoliosis; evidence of these associated defects. Early diagnosis and rehabilitation treatment with
Spinal cord; exhaustive expectant watching are vital to prevent development of sever deformities and
Utero-vaginal possible pulmonary complications.
agenesis; We report a representative case of multiple vertebral anomalies associated with

Vertebral column

Rokitansky Syndrome in a female who develops scoliosis during her puberty.

© 2009 Elsevier Espana, S.L. and SERMEF. All rights reserved.

Introduccion

Las alteraciones de la segmentacion y fusion vertebral son
trastornos del desarrollo embrionario poco frecuentes y
poco recogidos en la literatura que constituyen causa
congénita de alteraciones en la alineacion de la columna
vertebral. Por ello uno de los objetivos de este articulo es
dar a conocer las diversas formas de presentacion en cuanto
a la morfologia de la vértebra o vértebras afectadas y como
el tipo y la localizacion de las mismas van a determinar la
historia natural de la enfermedad, incluyendo el tipo de
curva patoldgica (escoliosis, cifoescoliosis, hiperlordosis,
etc.) y la gravedad de su progresion.

Otro de los objetivos es el de recordar que un alto
porcentaje de estos pacientes presentan otras anomalias
asociadas de tipo neural, visceral y/o en el esqueleto
apendicular que deben ser descartados en el momento del
diagnéstico. Por tanto es conveniente que el profesional
sanitario conozca las pruebas complementarias a solicitar
para descartar estas posibles alteraciones congénitas concu-
rrentes y que la evaluacion clinico-funcional de estos
pacientes se realice de forma multidisciplinar. La labor del
médico rehabilitador es fundamental en el manejo de esta
patologia ya que su diagndstico precoz asi como su
seguimiento y tratamiento, determinan la progresion de
las deformidades y el desarrollo de posibles complicaciones.

Nuestra paciente presentaba una rara asociacion
de malformaciones congénitas, consistente en displasias verte-
brales multiples y Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser,
ademas de hernias inguinales congénitas bilaterales.

Caso clinico

Paciente mujer, que cuenta como antecedentes personales
de interés, nacimiento pretérmino (a los 8 meses), parto de
nalgas y hernia inguinal congénita bilateral intervenida. A
los 2 dias de nacer presentoé osteoartritis de himero derecho
precisando cirugia con secuela de acortamiento de la
extremidad.

Al realizar una radiografia de térax a los 11 afos de edad,
se observan incidentalmente multiples anomalias congénitas
vertebrales, asi como sindstosis costales, por lo que se
deriva a la paciente a consulta de medicina fisica y
rehabilitacion. En ese momento, presentaba una talla de
130cm, buen equilibrio de tronco, tanto antero-posterior
como sagital, sin gibas. Risser 0.

En revisiones sucesivas se mantuvo con un buen eje
antero-posterior y sagital, sin desviaciones medibles, pre-
sentando Unicamente dorsalgias ocasionales por lo que se le

pautaron ejercicios de flexibilizacién y relajacién de la
musculatura dorsal en piscina.

Coincidiendo con la pubertad aparece una curva dorsal
izquierda y dorso-lumbar derecha de 35 y 36.° respectiva-
mente que se controlan con cinesiterapia especifica y
balneoterapia.

En el control radiografico de los 18 afos de edad,
presentaba un desequilibrio sagital por rectificacion de su
cifosis, una giba dorsal derecha de 5mm y lumbar izquierda
de 3mm, acortamiento del tronco en relacion con extremi-
dades y escoliosis (E) dorsal izquierda D1-D5 de 34.° y
dorsolumbar derecha D6-L3 de 28.°. Risser 2. Talla de 150 cm.

Se solicita estudio de resonancia magnética (RM) de
columna completa para una mejor valoracion de las
displasias vertebrales y descartar alteraciones neurales
asociadas. La RM (figs. 1 y 2) demostré la existencia de
multiples anomalias de la formacion y segmentacion de los
cuerpos vertebrales con hemivértebras, vértebras en
mariposa y fusiones vertebrales a multiples niveles,
existiendo un llamativo aumento de la altura de los
cuerpos vertebrales lumbares y dorsales bajos secundarios
a fallos en la segmentacion «vértebras bloque». Todo ello
condicionaba una E de doble curva, sin apreciarse una
estenosis significativa del canal, siendo el cordon medular

Figura 1 Imagen de RM coronal potenciada en T2 de la
columna vertebral cervicodorsal, mostrando hemivértebras y
vértebras en mariposa a nivel de la zona de transicion
cervicotoracica que condicionan una discreta escoliosis cérvi-
codorsal izquierda.
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Figura 2 A) RM sagital de la columna cérvico-dorsal potenciada en T2, mostrando una marcada alteracion en la morfologia de los
cuerpos vertebrales asi como rectificacion de la normal lordosis cervical y cifosis dorsal. También se muestra la charnela occipito-
cervical, demostrando la no existencia de malformacion de Chiari. B) RM sagital de la columna lumbar potenciada en T2, mostrando
un llamativo aumento de altura de los cuerpos vertebrales, que representan «vértebras en bloque». Asi mismo se objetiva
rectificacion de la lordosis lumbar. Se descartan anomalias en la médula espinal que es de sefial y morfologia normal.

de caracteristicas morfologicas y de intensidad de sefal
normal. También se objetivo una rectificacién de las curvas
fisiologicas en el plano sagital (lordosis cervical, cifosis
toracica y lordosis lumbar). Se descartan malformaciones
neurales como siringomielia, diastematomielia, Chiari, etc.

Debido al marcado retraso de la menarquia se solicitaron
estudios hormonales y de imagen, con el resultado de
Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH). En la
intervencion quirdrgica realizada a los 16 anos de edad, se
confirmé la agenesia vaginal, asi como la existencia de 2
hemilteros rudimentarios, siendo las trompas y anejos
normales.

En los dltimos informes médicos de la paciente corres-
pondiente a la edad de 22 afos, se mantiene la talla baja
(151 cm), sin existir cambios significativos en la magnitud de
las curvas (C5-D4 de 40.° y D4-L4 de 25.°) y una giba dorsal
inferior a 10mm. En el estudio de la funcion respiratoria se
demuestra enfermedad restrictiva pulmonar moderada.

El tratamiento rehabilitador siguié basandose en la
cinesiterapia especifica de su E con ejercicios de flexibili-
zacion, tonificacion y balneoterapia, asi como fisioterapia
respiratoria, con buenos resultados.

Discusion

Las anomalias vertebrales congénitas o displasias verte-
brales son causadas por trastornos durante el desarrollo
embrioldgico y pueden ser clasificadas en anomalias de la
formacion, segmentacion o combinacion de ambas, como
ocurre en nuestro caso'%®,

Los fallos en la formacion vertebral consisten en el
desarrollo incompleto de la vértebra, pudiendo faltar su
parte central, anterior, posterior, o uno de los lados"?®. La
vértebra anormal puede ser o no, supranumeraria y su
localizacion mas frecuente es la columna toraco-lumbar,

aunque en nuestro caso, la paciente presentaba vértebras
en mariposa incluso en la columna cervical'%®,

Los fallos en la segmentacion dan lugar a fusiones
congénitas, que pueden afectar al cuerpo vertebral, a los
pediculos, a los elementos posteriores o a las costillas"?.
(Para consultar su clasificacion y descripcion consultar la
tabla 1).

Es muy importante recordar que estas anomalias se
pueden asociar a otras alteraciones congénitas, o constituir
parte de un sindrome, que deben ser siempre descartados.

No disponemos de datos sobre la incidencia de estas
anomalias vertebrales, aunque es similar en mujeres y
varones, siempre que no se asocie a otros defectos
congénitos formando parte de un sindrome".

La densidad 6sea no esta alterada, ya que es un hueso
histolégicamente normal, a no ser que concurra una
enfermedad metabolica’.

La mayoria de los casos de displasias vertebrales son
asintomaticos, detectandose en la infancia o en la pubertad
por las alteraciones de la estatica que condicionan (E o/y
cifosis). Con la progresion de las curvas patologicas, pueden
aparecer ademas de algias vertebrales, sintomas de insufi-
ciencia respiratoria derivados de enfermedad restrictiva
pulmonar, o incluso déficits neuroldgicos por mielopatia
compresiva'-2. Menos frecuentemente son las deformidades
en las extremidades o las alteraciones viscerales asociadas
las que hacen debutar la enfermedad'. Debemos tener en
cuenta que en ocasiones el primer indicio de la existencia de
estas anomalias congénitas son manifestaciones cutaneas
como alteraciones en la pigmentacion o la presencia de
angiomas o de senos dérmicos espinales®.

Los casos mas graves se detectan intraltero o al
nacimiento debido a malformaciones viscerales o neurales
concurrentes, o como consecuencia de las marcadas curvas
patoloégicas que condicionan, con o sin sintomas neuroldgi-
cos como espasticidad, paraparesia o vejiga neurégena®.
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Tabla 1  Clasificacion de las displasias vertebrales
Nombre Descripcion
Asomia Agenesia de todo el cuerpo vertebral o presencia Unicamente de elementos posteriores

Hemivértebras:

Hemivertebra segmentada

Hemivértebra semisegmentada y no
segmentada

Hemivértebra con barra
contralateral

Hendiduras:
Hendiduras coronales

Hendidura sagital o vertical o
«Vértebra en mariposa»

Fusion vertebral o vértebra en bloque

hipoplasicos

Fallo en la formacion de la mitad lateral de la vértebra (derecha o izquierda), pudiendo
tratarse de una vértebra supranumeraria o reemplazar un cuerpo vertebral normal. En
otros casos existe fallo en la formacion de la mitad anterior del soma, determinando
cifosis muy angulada, o mucho menos frecuentemente de la mitad posterior, que
produciria una curva hiperlordoética

Esta completamente separada de las vértebras vecinas y por tanto es la que tiene mayor
potencial de progresion

Esta fusionada a una de las vértebras adyacentes y la no segmentada no esta separada por
ninguna de sus dos vertientes, superior ni inferior. Esta Ultima es la que tiene menos
potencial de crecimiento y por tanto conduce a una menor deformidad

Esta asociada a peor prondstico, seguida de dos hemivértebras unilaterales,
hemivértebra Unica y vértebra en cuia

Fallo en la fusion del centro de osificacion anterior y posterior, que por tanto
permaneceran separados y se pondra de manifiesto en las proyecciones radiologicas
sagitales

Fallo en la union de las mitades laterales del cuerpo vertebral, dando lugar a una
configuracion en mariposa en la proyeccion AP (fig. 1). Puede asociarse a espina bifida o a
meningocele anterior. Esta malformacion generalmente no condiciona una deformidad
progresiva, a no ser que exista una asimetria marcada en el tamano de las dos mitades
Sinostosis congénita entre dos o mas vértebras adyacentes debido a fallos en la
segmentacion, pudiéndose asociar también a fusion de pediculos, costillas o elementos
posteriores. El espacio discal con frecuencia esta ausente o es rudimentario, como se
observa en nuestra paciente (fig. 2). Su localizacion mas frecuente es la lumbar, seguida
de la cervical y finalmente la toracica. La fusion congénita de las vértebras cervicales se
denomina cominmente Sindrome de Klippel-Feil

Anomalias del arco neural posterior

Incluyen el fallo de union en la linea media o disrafia, la falta de fusion de apofisis

espinosas y la fusion posterior a multiples niveles dando lugar a barras vertebrales

congeénitas

Ross JST, Castriota-Scanderbeg A et al?, Brant-Zawadzki M et al’, Llopis San Juan E®.

Nuestra paciente constituye un caso de debut incidental,
tras la realizacion de una radiografia de térax por un cuadro
infeccioso pulmonar donde se visualizaron multiples altera-
ciones morfoldgicas vertebrales, aunque en aquel momento
no presentaba E.

La incidencia de alteraciones multisistémicas concurren-
tes se ve incrementada en los casos de consanguinidad’.
Estas anomalias son en un 40% alteraciones neurales, como
la diastematomielia, siringomielia, diplomielia, lipoma del
filum terminale o malformacion de Chiari entre otras y en un
60% son anomalias viscerales: gastrointestinales (20%),
cardiacas (10-20%) o genitourinarias (20%)'3. También
existe asociacién a malformaciones de la pared abdominal®.
A mayor severidad de la displasia vertebral, mas probabi-
lidad de anomalias viscerales asociadas entre las que se
encuentran, defectos septales auriculares o ventriculares,
tetralogia de Fallot, transposicion de grandes vasos, fistulas
traqueoesofagicas, rinon en herradura, aplasia y ectopia
renal, duplicacion ureteral, hipospadias, atresia anal y
agenesia Utero-vaginal'*®.

Tampoco es infrecuente que estos pacientes presenten
alteraciones en los miembros, como aplasia radial, hipo-
plasia humeral o pies cavos, equinos 0 zambos??>.

La hemivértebra se asocia a menudo con diferentes
sindromes, el mas comdn es el «VACTERL», acrénimo que
expresa la combinacion de V=defectos Vertebrales,
A=atresia Anal, C=anomalias Cardiovasculares, TE="fistula
Traqueo-Esofagica, R=anomalias renales, L=defectos en
las extremidades (Limb)?.

En nuestro caso, la paciente presentaba Sindrome de Mayer-
Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH). Este raro sindrome derivado
de trastornos en el desarrollo de los conductos de Miiller
consiste en una agenesia de vagina acompanada en aproxima-
damente el 90% de los casos, de agenesia uterina y en el 10%
restante de un Utero rudimentario®®. Nuestra paciente estaria
dentro de este 10%, ya que presentaba agenesia vaginal y
también alteraciones en la fusion de los dos conductos de
Miiller con el resultado de un «doble Utero», constituido por 2
hemiuteros hipoplasicos. No consta en el informe ginecoldgico
si se trataba de Utero didelfo, bicorne o Utero septado. La
incidencia de este sindrome varia de 1/4.000-5.000 mujeres,
cuyo cariotipo es 46xx, siendo la funcion ovarica, los genitales
externos y los caracteres secundarios normales®®. El diagnos-
tico suele sospecharse como ocurre en nuestro caso, al existir
amenorrea primaria acompafada de un desarrollo puberal
normal*®. Las anomalias cogénitas que con mayor frecuencia
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acompanan al Sindrome de MRKH son las renales (sobretodo
la agenesia renal) y las esqueléticas™®®. Estas Gltimas se asocian
a este sindrome en un 10-20% de los casos, afectando bien a la
columna vertebral (Sindrome de Kippel-Feil o presencia de
vértebras en mariposa principalmente) o bien al esqueleto
apendicular (focomelia o hipoplasia radial)®. También se ha
descrito su asociacion con hernias inguinales, como ocurria en
el caso clinico que presentamos.

Duncan et al describieron la asociacion de aplasia
miilleriana, aplasia renal y alteraciones en los somas cervico-
toracicos con el acréonimo MURCS, al observar que esta
asociacion de anomalias ocurria con una frecuencia mayor de
lo esperada por el simple azar®. La mayoria de estas pacientes
presentaban agenesia de vagina con Utero ausente o hipo-
plasico (96%), agenesia/ectopia renal (88%), anomalias verte-
brales entre C5 y T1(80%), que incluyen vértebras fusionadas y
hemivértebras, y talla baja(60%)°. Los estudios realizados
entre las pacientes con el sindrome MRKH han mostrado que la
asociacion MURCS se presenta entre 10-32% de los casos®. Por
todo ello nuestro caso clinico podria tratarse de un caso de
«asociacion MURCS» o Sindrome de MRKH tipo Il, como también
se le denomina, ya que presentaba alteracion de los somas
cervicotoracicos, agenesia vaginal y talla baja, aunque no
existe evidencia de defectos congénitos renales, al menos en
los estudios ecograficos realizados.

En cuanto a la frecuencia de E en las pacientes con
sindrome de MRKH, parece estar en torno al 20%°. La
progresion de las curvas no deberia verse influenciada por
este sindrome, ya que la amenorrea primaria de estas
pacientes no es de causa hormonal, si no por alteraciones
morfolégicas del aparato genital. Por ello el desarrollo
puberal no tendria por qué verse retrasado, lo cual si
constituiria un factor de riesgo de progresion de la E'°. De
hecho en nuestro caso la aparicién de las curvas coincidié
con la pubertad a pesar de no existir menarquia.

Otros factores que intervienen en la evolucion de la E son
las caracteristicas morfoldgicas de las vértebras anémalas y
su relacion con las vértebras adyacentes, ya que marcaran el
tipo de curva y el apice de la misma'-”~°. Asi por ejemplo los
defectos de la segmentacion simétricos o las hemivértebras
alternantes compensadas implicaran curvas menos promi-
nentes y menos progresivas''®. En nuestro caso clinico al
igual que en lo recogido en la literatura eran principalmente
las hemivértebras las que condicionaban las curvas escolio-
ticas, mientras que las vértebras en mariposa influian
minimamente. Ademas estas malformaciones estaban bas-
tante compensadas unas con otras lo que impidi6 que las
curvas evolucionaran de forma alin mas deformante.

Debido a que la E o cifoescoliosis resultante es general-
mente progresiva, se debe hacer un seguimiento reglado,
que condicionara el tratamiento a seguir, con el fin de
garantizar la prevencion del desarrollo de deformidades
importantes (los casos moderados/graves suelen requerir
cirugia ademas del tratamiento rehabilitador®'°, mientras
que en los menos agresivos se realizara un tratamiento
conservador, ortopédico y fisioterapico’*?). La base de este
seguimiento esta en los controles clinicos y radiologicos
periodicos, con el fin de determinar el momento de
aparicion de la curva en relacion al grado de madurez dsea
y si esta progresa excesivamente, sobre todo si lo hace en
espacios de tiempo muy corto, lo que supone un factor de
mal prondstico evolutivo® ',

En nuestra paciente la E aparecié coincidiendo con el
desarrollo puberal, con una curva dorsal izquierda de 35.° y
otra dorso-lumbar derecha de 36.°. Se realizo tratamiento
conservador mediante cinesiterapia especifica e hidrotera-
pia con un buen control de la E, ya que a los 18 afos y con un
indice de Risser de 2, las curvas no habian aumentado. Como
se recoge en la literatura, parece que la edad de aparicion
de las curvas patologicas, bastante tardia en nuestro caso,
habria evitado una mayor progresion de la E (siempre
teniendo en cuenta que dicha progresion también depende
de otros muchos factores)'®. Ademas segtin la bibliografia, la
contencion de estas curvas por debajo de 35-40° y el
alcanzar un Risser 2-5, suponen factores de buen prondstico
para evitar una evolucion grave en la edad adulta y es por
ello por lo que no se precisaria correccion quirtrgica®'°.

Desde el punto de vista terapéutico estas pacientes
deberan ser atendidas por un equipo multidisciplinar, que
contara segun sea necesario ademas de con el medico
rehabilitador, con el ginecdlogo, urdlogo, psicélogo, ciru-
jano y por supuesto el pediatra.

La exploracion radiolégica fundamental para el segui-
miento de las alteraciones de la alineacion vertebral, es la
radiografia de columna completa en 30 x 90 cm®. Requiere 2
proyecciones, PA y lateral, para el estudio basico de las
curvas en el plano coronal y sagital>® %, Cuando se trata de
grandes cifoescoliosis o deformidades con mucho compo-
nente rotacional, la medida del angulo de Cobb en la
proyeccion AP puede resultar errénea, por lo que a veces se
requiere una proyeccion en desrotacion de la columna
vertebral (plano de eleccion de Stagnara)®.

La RM es la técnica de eleccion para el estudio de los
pacientes con E producida por defectos del desarrollo, ya
que no expone a radiaciones ionizantes, ademas de permitir
descartar anomalias neurales asociadas, tanto congénitas
como la siringomielia o la diastematomielia, como adqui-
ridas a causa de las alteraciones estructurales, como la
estenosis de canal medular, las compresiones medulares, o
la mielopatia’-8. Asimismo esta técnica permite el estudio
de la morfologia de cada una de las vértebras, de la médula
osea y de los discos intervertebrales, asi como la realizacion
del diagnéstico diferencial-8.

Para el diagnostico del sindrome de MRKH, aunque la
ecografia constituye la prueba inicial para descartar la
agenesia Utero-vaginal, la RM también nos proporcionara en
este caso el diagnostico de certeza, con informacion
anatémica detallada de las malformaciones encontradas.
Ademas, si fuera necesario, podriamos valorar también
la existencia de anomalias en otros drganos internos que
como hemos explicado, podrian estar presentes en estos
pacientes.

En conclusion, ante la existencia de alteraciones esque-
léticas del desarrollo como son las displasias vertebrales,
debemos siempre descartar otras anomalias congénitas
asociadas, entre ellas las miillerianas como el Sindrome de
MRKH, abordando el caso desde un punto de vista
multidisciplinar.
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