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PROLOGO

Desde la Sociedad de Ginecologia y Obstetricia de Madrid (SGOM), os queremos dar las
GRACIAS por vuestra participacion en la V2 Edicion de La Liga de Casos Clinicos de este
afio 2022-23 y nos gustaria hacerlo extensivo desde la junta directiva a todos aquellos

compaiieros de vuestros hospitales que os han prestado su ayuda, dnimo y apoyo.
Nuestra mds sincera felicitacion a todos los residentes que han participado por lailusion
gue trasmiten y el esfuerzo que realizan, y destacar el alto nivel de todos los trabajos

gue han participado.

Queda a la disposicion del que lo precise este libro en formato electrénico que recopila

los casos clinicos recibidos en esta Quinta Edicidn.

Muchas gracias a todos por vuestra participacion en la V Liga en el ano 2022.

Os esperamos en la proxima del 2023

Junta Directiva de la
Sociedad de Ginecologia 'y

Obstetricia de Madrid (SGOM)
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ANAMNESIS, MOTIVO DE CONSULTA Y EXPLORACION FiSICA
Mujer de 28 aios, natural de Ecuador y sin antecedentes médico-quirurgicos de interés,

que consulta en septiembre de 2019 por autopalpacién de nédulo en mama derecha.

EXPLORACION FiSICA Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

A la exploracion fisica, se palpa tumoracién elongada y de bordes mal definidos a nivel
del cuadrante infero-interno de mama derecha, coincidiendo con el pliegue
submamario. Se solicita ecografia de mama derecha, en la que se describe un nddulo
pre-pectoral y en contacto intimo con la fascia del musculo pectoral mayor, sélido, de
16 mm de didmetro mayor, de morfologia ovalada y margenes bien definidos, a
excepcion de un d4rea que presenta
prolongaciones ductales finas en sentido anterior

(se cataloga como lesion BI-RADS 4A).

Fig 1. Ecografia de mama. BI-RADS 4A.

DIAGNOSTICO
Se indica biopsia con aguja gruesa de la lesién, obteniéndose cilindros de tejido mamario

con fascitis nodular. Se recomienda control clinico y ecografico semestral.

En las consultas de marzo y noviembre de 2020, se describe estabilidad clinica vy
radioldgica del nddulo. En mayo de 2021, se observa un aumento del tamaiio del nédulo,
con un didmetro mayor de 25 mm. Se ofrece tumorectomia frente a manejo expectante,
decantandose la mujer por este ultimo.

En la siguiente revisiéon, enero de 2022, la paciente comunica su condicién de gestante
de 18 semanas y la aparicion de dolor en mama derecha desde practicamente el
momento de la concepcidn. Llama la atencidn una tumoraciéon de mayor tamafio y
bordes peor definidos que en visitas previas, junto con la aparicién de cambios en la
coloracién de la piel del pliegue mamario. En la ecografia de control, se describe una

masa de 44x27x19 mm, irregular, de contornos mal definidos y aspecto infiltrativo. Ante



estos hallazgos, se repite biopsia con aguja gruesa, obteniendo nuevamente cilindros de

tejido mamario con fascitis nodular (sin poder descartar malignidad).

Fig 1. Exploracidn fisica. Notese la
asimetria mamariay la
hiperpigmentacién submamaria.

TRATAMIENTO

Dada la condicién de gravidez, la aparicién de dolor y el aumento del tamafio del nédulo,
se indica tratamiento quirudrgico. En abril de 2022 y a la edad gestacional de 30 semanas,
se realiza tumorectomia de mama derecha con biopsia intraoperatoria de bordes y
oncoplastia junto con el servicio de Cirugia Plastica de la unidad multidisciplinar de
patologia mamaria. Se realiza una incisién en cufia a nivel de la piel del surco mamario
y se lleva a cabo una tumorectomia amplia extirpando la fascia del musculo pectoral
mayor (e incluso algunas fibras musculares). Desde el servicio de anatomia patoldgica,
se informa haber recibido una pieza de 90x90x30 mm con afectacidon de todos los
margenes. No obstante, dada la condicién de gestante y la naturaleza benigna de la
lesién, se decide no ampliar los margenes quirurgicos y revalorar el caso tras finalizar la

gestacion.
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Fig 4. Aspecto macroscépico de la
pieza quirdrgica.

Fig 2. Acceso: incision en piel en
cuia.



SEGUIMIENTO

En mayo de 2022, la paciente acude a la consulta de revisién postoperatoria. Se
encuentra asintomatica y la herida quirargica presenta buen aspecto. Desde el punto de
vista obstétrico, el embarazo transcurre sin incidencias produciéndose un parto eutécico
en su centro de referencia a finales del mismo mes. Nace un varén de 3000 gramos, con

Apgar 8/9y pH 7,25-7,29.

Fig 5. Revisién postoperatoria:
resultado estético.

Se explica a la paciente que se realizara seguimiento clinico y radiolégico semestral. Se
comprobara resultado estético tras cambios fisioldgicos inducidos por lactancia materna

por si requiere remodelacion mamaria por parte de Cirugia Plastica.

CONCLUSIONES

La fascitis nodular es una patologia benigna que consiste en una proliferacion
pseudoneopldsica de los miofibroblastos (1) con afectacién subcutanea, fascial o
muscular. Existen tres tipos histoldgicos: mixoide, celular y fibrosa (2). Suele aparecer
en la edad adulta (alrededor de los 40 afios) con una distribucién similar en ambos sexos
(1,3). Puede afectar a cualquier parte del cuerpo, pero aparece con mas frecuencia en
cuello, tronco y extremidades. Su localizacion en el tejido mamario es muy infrecuente,

encontrandose menos de 50 casos descritos en todo el mundo (1).

La patogenia es desconocida, si bien se ha relacionado con la escisién local de
tumoraciones, con mamoplastias de aumento y con mutaciones en el cromosoma 3 (3,
7). El embarazo parece ser una situacion predisponente, puesto que la expresion de
receptores de estrégenos estd aumentada en los miofibroblastos de la fascitis nodular

(1,3, 4).



En general, se presentan como nddulos Unicos, unilaterales y asintomaticos, si bien
suelen afectar al cuadrante supero-externo de la mama y crecen rdpidamente al igual
que las neoplasias malignas, lo cual supone un reto en el diagnéstico diferencial (2, 5).
Mamografica y ecograficamente, se describen como ndédulos ovalados que pueden
infiltrar el tejido circundante, de forma similar a otras entidades como el tumor
Phyllodes, el carcinoma metaplasico o los sarcomas. El diagndstico diferencial se realiza

mediante biopsia escisional o por aspiracién (1, 6).

Anatomopatoldgicamente, se caracterizan por la proliferacion de fibroblastos con areas
inflamatorias y hemorrdgicas, con un componente mixoide central y disposicion radial
de vasos sanguineos, con un elevado nimero de mitosis sin atipias. Las células son

positivas para vimentina, actina musculo-especifica y actina de musculo liso (1, 8).

En cuanto al comportamiento de la lesién, hay descritos casos de proliferacion rapiday
casos de remisién espontanea, por lo que su manejo estd poco protocolizado. En
general, se aboga por mantener una actitud expectante con control clinico y radiolégico
en los casos asintomaticos y por realizar escisidon local en los casos sintomaticos o con
diagnédstico dudoso. Las recurrencias después de la cirugia son poco frecuentes (en

torno a un 2% aun en los casos con reseccidon incompleta) (1).
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MOTIVO DE CONSULTA
Paciente de 45 aios que acude a nuestra Unidad de Patologia del Tracto Genital Inferior
tras resultado de citologia ASCUS en cribado rutinario con posterior prueba de Virus de

Papiloma Humano (VPH) positiva para genotipo 18.

La paciente no refiere antecedentes médicos-quirirgicos de interés. Sus antecedentes

gineco-obstétricos son 3 gestaciones previas, 2 partos eutdcicos y un aborto.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Siguiendo el protocolo ante una alteracion citolégica y una prueba positiva para VPH, se
realizé una colposcopia, en la que se identificé una zona de transformacion tipo 3, sin
lesiones y con vaginoscopia negativa. Ante la ausencia de hallazgos patoldgicos visibles,
se realizd un estudio endocervical en el que se visualizaron displasia epitelial y glandulas

endocervicales con moderada o severa atipia.

Para filiar estas alteraciones histoldgicas, se realizd una conizaciéon y legrado
endocervical, en las que se observaban cambios tisulares compatibles con el
adenocarcinoma in situ de cérvix consistentes en células con nucleo atipico y
sobreexpresiéon de p16. Al tratarse de una muestra superficial, sin estroma cervical, no
era posible distinguir si los hallazgos correspondian a un adenocarcinoma in situ o
invasor de cérvix, por lo que se programé una nueva conizacién con legrado
endocervical en un intento de descartar infiltracion. Este nuevo procedimiento

escisional no objetivd signos de displasia ni de infeccién por VPH.

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO

La presencia de células con nucleo atipico y sobreexpresién p16 en una biopsia escisional
sin evidencia de invasidn ulterior en biopsias de tejido mas profundo es compatible con
el diagndstico de adenocarcinoma in situ de cérvix. Siguiendo las guias vigentes y
tratdndose de una paciente con deseos genésicos cumplidos, se realizd una
histerectomia total simple con salpinguectomia bilateral profilactica. La anatomia

patoldgica arrojo el diagndéstico de adenocarcinoma in situ de cérvix de 0.9 mm



ADENOCARCINOMA IN SITU DE CERVIX

Epidemiologia y comportamiento de la enfermedad

El adenocarcinoma in situ de cérvix es una entidad infrecuente con una edad media al
diagnodstico de 35 afios. Afecta preferentemente a la raza caucasica y su incidencia ha
aumentado en las ultimas décadas. Esta patologia tiene al VPH como su principal factor
etioldgico. Aunque existen estudios que apuntan a que el genotipo mas frecuente es el
16 (1), otros postulan al 18 como el mas prevalente (2). En cualquier caso, la prevalencia
del genotipo 18 es mucho mas alta porcentualmente que en las lesiones escamosas de
tipo HSIL/CIN, por lo que una prueba positiva para el genotipo 18 debe orientar hacia
una lesién no escamosa. Los factores de riesgo para el adenocarcinoma in situ de cérvix

son los mismos que para el adenocarcinoma invasor (3).

Clinica y diagnostico

En la mayoria de los casos el adenocarcinoma in situ de cérvix es un hallazgo incidental.
Los hallazgos colposcdépicos son muy inespecificos (2), pudiendo encontrar colposcopias
rigurosamente normales como el caso que se presenta o colposcopias con alteraciones
variadas, como las que se muestran en las imagenes: La imagen 1 corresponde a una
paciente remitida por HSIL con colposcopia en la que se objetivaban cambios grado 1
muy tenues compatibles con metaplasia, o cambios grado 2 como en los otros dos casos

(imagen 2 y 3). En ocasiones, coexisten en la citologia una alteracion glandular y

escamosa.

Fig 1 Fig 2 Fig 3



El diagndstico definitivo del adenocarcinoma in situ de cérvix debe hacerse en una pieza
Unica de conizacion. El diagndstico a partir de una citologia o una pequeiia biopsia es
provisional ya que se requiere una evaluacion completa de los mdargenes para descartar
con consistente seguridad que los hallazgos histolégicos correspondan a un
adenocarcinoma invasor (4). Diversos estudios muestran que los margenes afectos
hacen mas probable la persistencia o recidiva de la enfermedad o la presencia de un
adenocarcinoma infiltrante de cérvix subyacente (5). En consecuencia, es imprescindible

obtener margenes negativos en la biopsia escisional.

La conizacidn puede realizarse con bisturi frio o con asa diatérmica. Ambas técnicas per-
miten una adecuada interpretacién de margenes (6) y el riesgo de recurrencia lesional

es similar, si bien la conizacidn con asa implica menor morbilidad (7).

Dos de las peculiaridades de esta entidad, con importante repercusién en el diagndstico
y tratamiento, son su capacidad para extenderse a lo largo del canal endocervical y el

patrén multifocal de sus lesiones (8).

Tratamiento y seguimiento
La aparicion en 2022 de las nuevas guias de la Asociacién Espafiola de Patologia Cervical
y Colposcopia ha introducido ciertos cambios en el abordaje del adenocarcinoma in situ

de cérvix (4).

Si existen deseos de gestacion, la conducta depende de la presencia de margenes
positivos o negativos en la pieza de conizacidn. Si tras la primera conizacion los
margenes son negativos, se puede optar por tratamiento conservador con un control
estrecho durante 5 anos. Durante los tres primeros afios se repetira cada 6 meses la
colposcopia, citologia y el estudio endocervical junto con test de VPH anual.
Posteriormente, en los 2 afios sucesivos del seguimiento, se hara un cotest y estudio
endocervical anual antes de que la paciente se incorpore al cribado rutinario poblacional
0; en casos individualizados, se someta a una histerectomia total simple. Es fundamental
saber que el VPH es el factor mds importante de persistencia y de recurrencia de la
enfermedad (9, 10). Estos factores permiten remitir a la paciente al cribado poblacional

con controles durante 25 afios ante pruebas para VPH, citologia y estudio endocervical



normales durante 5 afos. En pacientes con margenes positivos, se ha de realizar una
nueva conizacion. Si estos son negativos, se seguird la conducta antes mencionada para
margenes libres. Si persisten positivos, se debe elegir la traquelectomia simple como

método terapéutico, descartando invasion en una biopsia intraoperatoria.

Si la paciente ha cumplido sus deseos gestacionales, la conducta también diferird segln
la presencia o no de margenes positivos en la conizacion. Si son negativos, se debera
ofrecer una histerectomia total simple. Este tratamiento mads definitivo se basa en la
posibilidad de persistencia o recurrencia de la enfermedad o de adenocarcinoma invasor
y en el patrén multifocal del adenocarcinoma in situ de cérvix, pudiendo existir focos de
enfermedad no alcanzables en el procedimiento escisional. Si son positivos, es
imperativo descartar que los hallazgos correspondan a un adenocarcinoma invasor,
realizando una nueva conizacién, que, si muestra margenes negativos, llevara a optar

por una histerectomia total simple.

CONCLUSIONES
-El adenocarcinoma in situ de cérvix es una lesién precancerosa del adenocarcinoma de

cérvix invasor con una presentacidon muy variable en colposcopia.

-El diagndstico definitivo se realizard mediante conizacidn en pieza Unica, ya que permite

una adecuada interpretacién de margenes, fundamental para descartar invasion.

-La multifocalidad de las lesiones y su extensién por el margen endocervical justifica que

su tratamiento definitivo sea la histerectomia, si bien el manejo conservador se ha de

ofrecer si hay deseo gestacional.
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RESUMEN

Los sindromes heterotaxicos se definen como una anomalia en la que los érganos
toracoabdominales muestran una disposiciéon anormal en el eje izquierdo-derecho del
cuerpo. Esto da como resultado multiples enfermedades cardiacas congénitas, que
incluyen alteraciones del situs visceral. Pueden aparecer alteraciones cardiacas o
extracardiacas, que muestran gran variabilidad en cuanto a anatomia, presentacion
clinica y prondstico. Este ultimo estd marcado por la gravedad de las malformaciones
cardiacas. Aproximadamente el 14% de los casos muestran lesiones cardiacas menores

y llegan a la vida adulta asintomaticos.

Presentamos un caso de isomerismo izquierdo sin malformacién cardiaca asociada

diagnosticado a las 17 semanas de gestacién mediante ecografia obstétrica.

INTRODUCCION

Es una entidad rara y la incidencia de todos los defectos de lateralizacién exacta no se
conoce, pero es aproximadamente de 1/15.000 nacidos vivos. Aunque la mayoria de los
casos de isomerismo no estan asociados con anomalias cromosdmicas se han descrito
mutaciones espordadicas en ciertos genes, asi como asociaciones con factores

ambientales y patoldgicos maternos, como la diabetes mellitus tipo 2 vy

cromosomopatias, como la trisomia 13.1°2 pyede asociar malformaciones cardiacas y
extracardiacas segun el tipo de isomerismo. Para el diagndstico contamos con
herramientas como la ecografia, RMN y estudios genéticos. El prondstico y tratamiento
estard determinado por la naturaleza y la gravedad de las lesiones cardiacas y

extracardiacas asociadas.3

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 34 afios primigesta, con antecedentes personales de DM tipo 1 en
tratamiento con insulina con muy mal control metabdlico, retinopatia diabética no
proliferativa leve en OD, hipotiroidismo y como antecedente quirdrgico nefrectomia
parcial a los 5 afios por duplicidad renal izquierda.

Inicié control de gestacidn en nuestro centro en la semana 9+0. Seguimiento en consulta

de alto riesgo obstétrico por antecedentes personales. La ecografia de la semana 12+5



y el screening combinado del primer trimestre fue de bajo riesgo. Analiticas del 1T
negativas. En la ecografia de la semana 17 se visualiz6 cdmara gastrica en posicidon
central, con paredes que impresionaban levemente engrosadas. Cupulas diafragmaticas
impresionan integras con higado normoposicionado o levemente anteriorizado. Se

observo vesicula biliar normoposicionada.

Dos semanas después se volvid a reevaluar, objetivando que la anatomia cardiaca era
normal. No presentaba alteraciones del ritmo cardiaco ni signos de bloqueo AV. Las
salidas de los grandes vasos, aorta y pulmonar tenian una localizacién y direccién
adecuada. Como hallazgos patoldgicos se hallaron la imagen de cadmara gastrica en
posiciéon central, la presencia de doble vaso a nivel de térax y abdominal a nivel medial
y anterior a columna vertebral, compatible con vena &acigos con sospecha de
interrupcion de vena cava inferior, como se puede apreciar en la Figura 1. No fue posible
independizar bazo ni objetivar venas pulmonares que drenen en AD, normalidad en el
drenaje venoso en Al. Estos hallazgos son sugestivos y compatibles con isomerismo

izquierdo. Se deriva a nuestro Centro de Referencia para continuar alli seguimiento.

DISCUSION

Los sindromes heterotaxicos se definen como una anomalia en la que los drganos
toracoabdominales muestran una disposicién anormal en el eje izquierdo-derecho del
cuerpo. La lateralidad se establece temprano en el desarrollo y cualquier fallo en ese
proceso puede conducir a una amplia variedad de trastornos que pueden ser parciales

3. Situs solitus describe a la anatomia normal. Situs inversus se caracteriza

o completos
por una transposicién en espejo de los érganos abdominales y toracicos y situs

ambiguous se utiliza para cualquier otra anomalia del desarrollo de izquierda a

derecha.6 Los pacientes con heterotaxia se pueden clasificar en los subconjuntos de
sindrome de asplenia (dextroisomerismo) y sindrome de poliesplenia (levoisomerismo),
o los subconjuntos de heterotaxia con isomeria de los apéndices auriculares derechos y
heterotaxia con isomeria de los apéndices auriculares izquierdos. Cada subtipo asocia
anomalias caracteristicas, sin embargo, estas no son patognomodnicas y no estan

presentes en todos los casos.



La incidencia de todos los defectos de lateralizacion exacta no se conoce, pero es
aproximadamente de 1/15.000 RN vivos. Aunque la mayoria de los casos de isomerismo
no estdn asociados con anomalias cromosdmicas se han descrito mutaciones
espordadicas en ciertos genes (LEFTY A, ACVR2B, NODAL, CFC1, INVERSINE, ZIC3), asi
como asociaciones con factores ambientales y patoldgicos maternos, como la diabetes
mellitus tipo 2 y cromosomopatias, como la trisomia 13. En cuanto a los casos de origen
genético se han propuesto tres patrones de transmisién: autosdmico recesivo (el mas
frecuente), autosémica dominante (poco frecuente) y el ligado al X (muy poco frecuente,

descrito en unas pocas familias). >-6

El isomerismo derecho se observa mas frecuentemente en hombres, con una relacidon
2:1 y hace referencia a estructuras bilaterales (pares) con morfologia derecha. En el 74
al 95% de los casos puede existir asplenia; aunque en el 5% de los casos existe un bazo
de morfologia normal localizado en el hipocondrio derecho. Las malformaciones
cardiacas asociadas suelen ser de mayor gravedad y se han descrito defectos del septum
atrio ventricular, obstruccion del tracto de salida del ventriculo derecho y un conjunto
de anomalias conotruncales. Algunas de las malformaciones no cardiacas asociadas
también son, por lo general, complejas como la fistula traqueoesofagica, encefalocele y

la atresia biliar entre otras.5

El isomerismo izquierdo es mds comun en mujeres con una relacion 2:1, casi siempre
son anomalias menos severas que en el dextroisomerismo y no tan frecuentes porque
incluso 13% de los casos de levoisomerismo pueden tener anatomia intracardiaca
normal. Los hallazgos a nivel cardiovascular mas reportados han sido la obstruccion del
tracto de salida del ventriculo izquierdo, bloqueos AV completos y las arritmias. Pueden
observarse multiples bazos accesorios, siempre del mismo lado del estémago v,
generalmente, alrededor de su curvatura mayor. Un hallazgo caracteristico es la
interrupcion de la vena cava inferior con el drenaje de la parte inferior del cuerpo a
través de la vena acigos o hemiacigos que son de localizacién posterior a la aorta. El
estdmago se encuentra al lado contrario de la aorta o en posicién central y existe

malrotacion intestinal en el 85% de los casos. Se han descrito como malformaciones



extracardiacas asociadas a este sindrome el hidrops fetal, la atresia biliar, vélvulo

gastrico/intestinal, inmunodeficiencias T/B en casos de asplenia. 5

El diagndstico mediante imagen se puede realizar con ecografia prenatal y resonancia
magnética. En ciertos casos en los que se sospeche un componente genético se puede
realizar un cariotipo y una secuenciacién del exoma completo (WES). Sistemdaticamente
debe valorarse el situs visceral y atrial, posteriormente el situs ventricular y por ultimo
la relacidn de las grandes arterias. No siempre es posible establecer el subtipo de
sindrome de heterotaxia (dextroisomerismo o levoisomerismo), pues estas alteraciones
se superponen en un alto porcentaje de los casos; sin embargo, es mas importante aun
la caracterizacion exacta de las alteraciones individuales en el feto. Una pista importante
en el diagndstico es la evaluacion de la aorta descendente, VCI/ vena acigos, ya que las
localizaciones normales del corazén y érganos viscerales no excluyen el diagnéstico de
heterotaxia. Pueden ser normales y solo darnos pistas la valoracién del retorno venoso

inferior.

El prondstico fetal se relaciona con el tipo de anomalia y, sobre todo, con las
malformaciones cardiacas. Los factores de peor prondstico asociados son la
bradiarritmia, el retorno venoso anormal de las venas pulmonares, la fisiologia

univentricular y la obstruccién del tracto de salida del ventricular 7.

El tratamiento de pacientes con isomeria debe estar determinado por la naturaleza y la

gravedad de las lesiones cardiacas y extracardiacas asociadas.

La mayoria de las operaciones cardiacas en estos pacientes son paliativas, ya que rara
vez se consigue una anatomia normal. Las cirugias mas frecuentes son la reparacion

biventricular, procedimiento tipo Fontan- Kreutzer /-8

Cuando hay interrupcion de la vena cava inferior, la anastomosis cavo-pulmonar
bidireccional (operacidon de Kawashima) hara que todo el retorno venoso sistémico sea

desviado a los pulmones, excepto el que retorna de las venas hepaticas. Se ha utilizado

ampliamente en pacientes con isomerismo izquierdog'



La mayoria de los fetos con sindrome de heterotaxia tienen una posicion anormal del
corazén y/o una disposicion anormal de drganos viscerales, las excepciones a esta
situacidon no son infrecuentes. La evaluacion del retorno venoso sistémico inferior en
estos fetos puede orientar la determinacion del tipo de isomerismo. Fetos con sindrome
de heterotaxia se asocian con un aumento perinatal de morbi-mortalidad. No es facil
predecir los resultados prenatales y posnatales debido a la complejidad de las
malformaciones. Aunque la gravedad de malformaciones cardiacas es el principal

determinante de las enfermedades perinatales y los resultados a largo plazo, la

presencia de malformaciones extra cardiacas se ha asociado a mal pronéstico.

Figura 1: Ecografia obstétrica. A. CAmara gastrica en posicidn central. B. Signo del doble

cafion. C. Vena acigos.
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ANAMNESIS, HISTORIA CLINICA BREVE

Paciente de 32 afios primigesta de 29 semanas con antecedentes personales de
obesidad mérbida (116 Kg, 157 mm, IMC 47), hemoglobinopatia C sin repercusion,
sindrome de ovario poliquistico y amigdalectomia. Intolerancia a ibuprofeno. No tiene

habitos toxicos.

El embarazo ha sido controlado en la consulta de Alto Riesgo por diabetes gestacional
insulino-dependiente en seguimiento por el servicio de endocrinologia con buen control
metabdlico. Tanto el riesgo combinado prenatal como el de preeclampsia precoz fueron
bajos.-Controles analiticos y ecograficos normales hasta la fecha (con mala transmisién

de ultrasonidos por obesidad de la paciente).

Presenta tension arterial limite en consulta en semana 26 y tras 2 episodios en urgencias
es diagnosticada de hipertensién arterial sin proteinuria en tratamiento con labetalol

oral 100 mg cada 12 horas.

MOTIVO DE LA CONSULTA

El 18/8 acude a Urgencias de ginecologia por tensiones arteriales (TA) elevadas en
domicilio (200/111, 185/89 mm Hg), cefalea y dolor costal derecho, sin referir otros

signos de preeclampsia ni otra sintomatologia de interés.

EXPLORACION Y PRUEBAS AL INGRESO

1. Control de constantes. TA sistdlica: 165/95; 162/93 a pesar de tratamiento oral
con labetalol 200 mg en la urgencia. Temperatura: 362C, frecuencia cardiaca: 76 latidos
por minuto.

2. Analitica: Hemograma, bioquimica, perfil hepatico, y estudio de coagulacién nor-
mal, Ratio proteina/creatinina (prot/Cr): 730,8 mg/g.

3. Registro cardiotocografico (RCTG): frecuencia cardiaca fetal basal: 140 lati-

dos/minuto. Patrdn: reactivo, con buena variabilidad. No dindmica.



4, Ecografia abdominal de urgencias: presentacion cefalica. Peso fetal estimado

acorde a la edad gestacional. Liquido amnidtico en cantidad normal. Doppler normal.

DIAGNOSTICOS AL INGRESO

1. Preeclampsia con criterios de gravedad (TA sistélica >160 mm Hg a pesar de tra-

tamiento antihipertensivo).

TRATAMIENTO AL INGRESO

° Labetalol 200 mg cada 8 horas oral + Enoxaparina 40 Ul cada 24 horas subcuta-
neo + Maduracion pulmonar con betametasona 12 mg/24 horas intramuscular 2 dosis

° Control de diuresis y balance hidrico

SEGUIMIENTO

Se decide ingreso hospitalario para control de TA. Se realiza una nueva ecografia
(presentacién cefélica) y nueva ratio prot/Cr de 486 mg/g. Durante el ingreso, las
tensiones y las glucemias permanecen controladas, pero la paciente comienza con
oliguria al segundo dia, con lo que se inicia perfusion de sulfato de magnesio segln
protocolo. Ademas, persiste la cefalea (controlada con paracetamol) asi como el dolor
costal derecho y epigastralgia tipo reflujo gastroesofagico, que ceden con ranitidina y el

paracetamol ya mencionado.

Al tercer dia de ingreso, aumentan las transaminasas): GOT: 105 U/L; GPT/ALT: 88 U/Ly
la LDH: 313 U/L, y leve trombopenia (plaquetas: 140.000). Por lo tanto, ante la sospecha
de un sindrome de HELLP, se decide finalizar la gestacion mediante maduracion cervical
con dinoprostona 10 mg vaginal. Las tensiones permanecen elevadas y se aumenta la

dosis de antihipertensivo segun protocolo.



A las 7 horas del inicio de la induccién, el RCTG comienza a realizar deceleraciones en
mas del 50% de las contracciones. Se explora a la paciente, hallando un cérvix
semicentrado, con consistencia media, dilatado 1 cm y borrado 20%. Ante la gran
dificultad de cambios posturales (pérdida de foco por obesidad), la imposibilidad de
rotura de membranas o monitorizacion fetal interna y la sospecha de riesgo de pérdida
de bienestar fetal se indica cesarea urgente. La cirugia transcurre sin incidencias: nace

varén de 1300 g (percentil 36), Apgar 4/7/8 REA IIL.

La analitica de control postoperatoria (12 dia) cursa con empeoramiento de las
transaminasas (GOT 775, GPT: 672) y la LDH: 854 y trombopenia (plaquetas: 54000). En
el 22 dia postoperatorio existe una mejoria de dichos parametros (GOT 359, GPT 574,
LDH 435 y plaquetas de 68.000) y las consecutivas consiguen normalizarlos. La
sintomatologia mejora durante el puerperio, control de TA~130/80 y diuresis normal.
No obstante, persiste el dolor abdominal en hipocondrio derecho, que irradia a zona
costal y epigastrio, por lo que se solicita una ecografia abdominal urgente al servicio de
radiologia. Los cuales indican, debido a la obesidad de la paciente, realizar una
tomografia computarizada (TC) abdominal con contraste, donde describen una
“coleccidn heterogénea subcapsular hepatica de morfologia lentiforme que tiene un
espesor maximo de 5.3 cm y unas dimensiones de 18 x 20 cm”, que sugieren un

hematoma subcapsular hepatico (Imagenes 1, 2y 3).

IMAGEN 1 IMAGEN 2



IMAGEN 3

Tras dicho hallazgo, se suspende la heparina y se pauta compresion neumadtica
intermitente. Se valora el caso con cirugia general quienes ante la estabilidad
hemodindmica de la paciente y la ausencia de sintomatologia grave prefieren mantener

una actitud conservadora.

En el 92 dia de ingreso se observa orina densa en el sondaje vesical, procediéndose a la

extraccién de la sonda y la realizacién de un urocultivo (resultado Escherichia coli).

En el 1292 dia de ingreso (92 dia post-cesarea) la paciente comienza de forma subita con
mal estado general, sensacién distérmica, taquipnea y taquicardia junto con disnea, sin
dolor abdominal. La saturacion de 02: 88-91%, aumentando al 97% con gafas nasales a
2L. Paciente afebril (36,42C). En la auscultacién cardiopulmonar se auscultan sibilancias,
sin roncus, crepitantes ni otros sonidos. El electrocardiograma muestra un patrén
S1Q3T3 compatible con tromboembolismo pulmonar (TEP). El angio-TC informa de
“hallazgos sugestivos de TEP en arterias segmentarias/subsegmentarias de la arteria

lobar inferior derecha.”

Ante persistencia de mal estado de la paciente pese a tratamiento con heparina 100
mg/12h, se revisa la analitica y los cultivos y se realiza ingreso y tratamiento en Unidad
de Cuidados Intensivos (UCI) durante siete dias bajo el diagndstico de sepsis secundaria
a ITU por Escherichia coli y bacteriemia por Klebsiella oxytoca. Tratamiento antibidtico
con meropenem 2g/8h en perfusion extendida + Amikacina 1,7g/24h intravenoso. La
paciente mejora durante el transcurso de los dias y es devuelta a la planta de

hospitalizacion de ginecologia, donde se procede al alta dos dias después.



DIAGNOSTICOS AL ALTA

Preeclampsia con criterios de gravedad-
Sindrome de HELLP
Hematoma subcapsular hepatico

TEP agudo segmentario basal derecho sin asociar trombosis venosa profunda.

v Ao nNoe

Sepsis uroldgica por Escherichia coliy Klebsiella Oxytoca con bacteriemia secun-

daria por esta ultima.

TRATAMIENTO AL ALTA

° Enoxaparina 60 Ul cada 24 horas subcutdnea + Metamizol 575 mg cada 8 horas
via oral + labetalol 200 mg cada 12 horas via oral.

° Control de TA diario en farmacia/domicilio.

CONCLUSIONES / PUNTOS CLAVE

. En una paciente con el diagnéstico de preeclampsia con criterios de gravedad, es
fundamental realizar la anamnesis dirigida para descartar posibles sintomas ocultos
(como la cefalea, fotopsias, epigastralgia, oliguria o edemas) y realizar analiticas seriadas
gue nos ayuden a valorar posibles complicaciones como el sindrome de HELLP.

° En el mismo tipo de paciente, un dolor costal derecho o bien una epigastralgia
nos deben orientar al diagndstico de un hematoma subcapsular hepatico. Es fundamen-
tal realizar las pruebas de imdagenes pertinentes (ecografia abdominal, TC de abdomen)
para descartar esta grave complicacidn.

° Si en el puerperio inmediato se presenta de manera subita disnea y dolor tora-
cico, debemos descartar un tromboembolismo pulmonar. El estado de hipercoagulabi-
lidad del puerperio, sumado a la inmovilizacién propia de dicho periodo (sobre todo des-
pués de una cirugia), la propia intervencién quirdrgica y otras patologias asociadas favo-

recen la presencia de trombos en los grandes vasos, ocasionando este cuadro severo.



° En una mujer joven que presenta un cuadro de sepsis grave (que puede requerir
de un ingreso en una unidad de cuidados intensivos, como es nuestro caso), se deben
descartar diversos focos de la infeccidn, sobre todo el urolégico, el mas frecuente. El
germen mas aislado es Escherichia Coli, pero se puede asociar a otros microorganismos
como otras enterobacterias (Klebsiella o Proteus spp), Pseudomonas, enterococos o es-

tafilococos.
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ANAMNESIS, HISTORIA CLIINICA BREVE

Paciente de 40 afios, gestante de 39 semanas y 6 dias, natural de Honduras, que ingresa
por trabajo de parto. Antecedente de dos abortos espontaneos, presenta alergia a
oxacilina, ceftriaxona y penicilina. Gestacidén actual de bajo riesgo controlada desde su
inicio, con ecografias y analiticas dentro de la normalidad y sin incidencias salvo

intolerancia a hidratos de carbono controlada con dieta y ejercicio.

MOTIVO DE CONSULTA

La paciente ingresa por trabajo de parto y durante el periodo de expulsivo se realiza
parto instrumental mediante fdérceps por registro cardiotocografico con patrén
decelerativo y variabilidad disminuida. Tras el alumbramiento presenta un sangrado

puerperal que se controla con perfusidn de oxitocina intravenosa y misoprostol rectal.

A los pocos minutos, la paciente verbaliza sensacion de muerte inminente, coloracion

cutanea amarillenta, temblor, vémitos y mareo.

A la exploracidn se encuentra taquipneica, con mala perfusion periférica, hipotérmica y
pulso radial débil. Dada la situacién clinica se decide traslado a la Unidad de
Reanimacidn, donde se realiza analitica sanguinea que muestra hemoglobina 7.7 g/dL
(previa 12,8 g/dL), plaquetas 87.000/uL y tiempos de coagulacién alargados con

fibrindgeno disminuido. Las transaminasas y funcién renal son normales.

A continuacion, presenta empeoramiento clinico con inestabilidad hemodinamica,
insuficiencia respiratoria que requiere oxigenoterapia e inicia un nuevo episodio de
sangrado puerperal profuso. Ante esta situacidon se realiza una reevaluaciéon en
quiréfano y se lleva a cabo la colocacién de un balén intrauterino para la hemorragia
puerperal. También precisa soporte volumétrico con un total de 6000 cc, incluyendo
coloides, cristaloides, concentrados de hematies, plasma fresco congelado y pools de
plaguetas. Progresivamente se consigue el cese del sangrado y se normalizan los

tiempos de coagulacién, aunque persistiendo la trombopenia.

En este momento el principal diagndstico de sospecha es la embolia de liquido

amnidtico, dada la sintomatologia y rapidez del deterioro clinico de la paciente, sin



descartar, aunque con menor probabilidad, una coagulacidn intravascular diseminada

(CID) secundaria a un shock hemorragico puerperal.

EXPLORACION Y PRUEBAS

Tras la estabilizacion hemodindmica, la paciente comienza con un cuadro de anuria y
persiste la insuficiencia respiratoria, por lo que se solicita una radiografia de térax que
muestra infiltrados pulmonares perihiliares bilaterales. Se inicia tratamiento diurético
con furosemida asi como expansién volumétrica con sueros sin conseguir respuesta,
comenzandose entonces terapia renal sustitutiva con hemofiltracion veno-venosa

continua (HFVVC).

Asimismo, se amplian pruebas diagndsticas obteniéndose TAC abdominopélvico y
ecografia doppler renal sin hallazgos patoldgicos, Coombs directo y serologias negativas,
esquistocitos en frotis de sangre periférica del 4%, haptoglobina <6 mg/dL, hemoglobina
libre en plasma de 5.9%, estudio inmunoldgico de ANA, antiDNA, Ac antifosfolipido, C3,
C4, Factor B, cuantificacidon de inmunoglobulinas, actividad ADAMS13 y estudio genético

del complemento con resultados normales (1).

Los controles analiticos muestran anemia con empeoramiento de plaguetopenia, LDH y
enzimas hepaticas en ascenso y empeoramiento significativo de la funcién renal (tabla

1).

DIAGNOSTICO

El cuadro de anuria presentado por la paciente se puede deber a un fallo renal de causa
prerrenal secundario a una perfusién renal comprometida, que podria justificarse por la
hemorragia obstétrica (2). También podria explicar el fracaso renal el dafio del propio
parénquima por necrosis aguda resultado de una perfusién reducida en la arteria renal
(3). Otra entidad que debe ser tenida en cuenta es una microangiopatia trombatica
(MAT) como son la purpura trombdtica trombocitopénica (PTT) o el sindrome hemolitico
urémico (SHU), que se caracterizan por presentar una anemia hemolitica
microangiopdtica (esquistocitos), trombocitopenia y LDH elevada. También el fallo renal

puede ser secundario a una preeclampsia, sindrome de HELLP o a un higado graso agudo



del embarazo, aunque asociaria la clinica caracteristica con alteracidn ademas del perfil

hepatico. También deben descartarse causas de fracaso renal postrenal.

En este caso, ante los resultados de esquistocitos 4%, haptoglobina descendida,
hemoglobina libre en plasma elevada y las alteraciones analiticas con creatinina elevada,
coagulacion y ADAMS13 normales, se plantea como primera opcidn diagndstica una

MAT, concretamente SHU (4).

TRATAMIENTO

Dada la ausencia de clara mejoria a pesar de diuréticos y HFVVCy un SHU como principal
diagndstico de sospecha, se decide iniciar tratamiento con eculizumab (antigeno
monoclonal recombinante que se dirige contra el componente C5 del complemento

minimizando el reclutamiento de células inflamatorias y la activacién del mismo) (5).

Tras la administracion de varias dosis la paciente presentd mejoria analitica con
disminucion progresiva de anemia, plaquetopenia y descenso de LDH, bilirrubina y
transaminasas. Al mismo tiempo se objetiva aumento progresivo de diuresis y mejoria

de la funcion renal con descenso de valores de creatinina.

Tabla 1. Evolucién de los datos analiticos de la paciente.

Inicio  Inicio Recupera  (jitima

Preparto Posparto TCRR  eculizumab diuresis HD Alta Revision CE
[ 29/ 2908 3w/os 02/05 0409 0609
HB 12,8 7,7 9,1 8,5 9,3 10,2 11 12:1 12,1
PLAQ 133000 87000 41000 82000 182000 436000 257000 218000 234000
LDH ND 567 2733 1262 746 372 Normal Normal Normal
GOT/GPT ND -/9 323/162 30/31 Normal Normal Normal Normal Normal
Bilirrubina ND 2.1 1.7 0,8 Normal Normal Normal Normal Normal
Creatinina 0,8 1,6/2,6 4,27 HFVVC HDC 8,22 58 3,56 2,96
Haptoglobina ND 10 <6 ND ND ND 285 ND ND
Esquistocitos ND NO <1% ND ND ND <1% ND ND

SEGUIMIENTO
Tras el alta hospitalaria se continda con eculizumab quincenal y se realizan controles de

funcién renal de forma regular. Presenta buena evolucion con mejoria lenta pero



progresiva. De manera ambulatoria se realiza biopsia renal que muestra cambios

vasculares encuadrables en una microangiopatia trombética crénica.

CONCLUSIONES / PUNTOS CLAVE

Tras analizar los eventos clinicos y los hallazgos de las pruebas complementarias
presentadas, podemos concluir que la paciente sufre una embolia de liquido amnidtico
que puede haber contribuido al desarrollo secundario de una microangiopatia

trombdtica.

La embolia de liquido amnidtico es una complicacién obstétrica muy poco frecuente y
potencialmente mortal, cuyo diagndstico es puramente clinico, siendo la triada
caracteristica hipotensién, hipoxia y coagulopatia. Se comporta como un sindrome
anafilactoide del embarazo debido a la respuesta anormal materna frente a exposicién
de antigenos fetales, produciéndose liberacion inapropiada de mediadores
inflamatorios enddégenos. Aunque la mayoria de los casos acontecen durante el parto,
en un tercio de las ocasiones sucede en el puerperio inmediato, como es el caso de esta
paciente (6). Aunque el principal tratamiento es de soporte, se han propuesto desde
esteroides y heparina hasta la colocacién de bypass cardio-pulmonar para prevenir el

fallo ventricular izquierdo secundario a la vasoconstriccién pulmonar (7).

El SHU es una forma rara y grave de MAT que se caracteriza por la asociacion de anemia
hemolitica, trombocitopenia e insuficiencia renal. Surge por una agresion de las células
endoteliales que induce una agregacion plaquetaria y por consiguiente la aparicién de
trombos en la microcirculacion, que dafian los hematies. Las formas primarias son
debidas a alteraciones genéticas o adquiridas (autoanticuerpos) en las proteinas de la
via alternativa del complemento. Las formas secundarias estan relacionadas con
enfermedades, infecciones o condiciones capaces de causar SHU al danar directamente
o a través de la desregulacion de la via alternativa del complemento la célula endotelial.
El SHU que aparece en embarazo y puerperio se clasifica como SHU secundario.

Es importante recalcar la complejidad que con frecuencia conlleva el diagndstico
diferencial de una MAT en una mujer gestante o puérpera y siempre tener en cuenta
gue, si no existe una pronta mejoria de la funcién renal y descartadas otras causas de

MAT secundaria, ante la sospecha se debe iniciar tratamiento con eculizumab.
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MOTIVO DE CONSULTA Y ANAMNESIS
En el presente texto se expone el caso de una mujer de 30 afios, gestante de 20 + 3
semanas. La paciente acude a su cita programada en la consulta de ecografia obstétrica

donde se realizara la ecografia morfoldgica de las 20 semanas.

Como antecedentes personales no presenta alergias medicamentosas conocidas. Fue
intervenida en la infancia, realizandose adenoidectomia. No refiere otros antecedentes
personales o familiares de interés ni toma medicacién a excepcién de las vitaminas de
la gestacion. Es su primera gestacion y no tiene episodios gineco-obstétricos resefiables.
Refiere buen estado general en el momento de la visita y no presenta ninglin sintoma
fisico de interés. La paciente tiene doble control de la gestacién. El cribado combinado
del primer trimestre resulté de bajo riesgo para las trisomias mds comunes y en la
ecografia de las 12 semanas no se objetivaban alteraciones. Ha presentado controles

analiticos normales y no ha precisado de visitas a la urgencia.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

ECOGRAFIA DE LAS 20 SEMANAS 14/06/2022. En la ecografia rutinaria de la semana 20
el feto presenta una biometria acorde a su edad gestacional. En el examen morfolégico
se objetiva un defecto del vermis
cerebeloso que comunica la fosa posterior
con el IV ventriculo sin objetivarse en el
momento hidrocefalia ni otras alteraciones
neuroldgicas.

Figura 1

NEUROSONOGRAFIA EN CENTRO PRIVADO 15/06/2022. La paciente busca una
segunda opinion. En el plano axial bajo hay separacidn de los hemisferios cerebelosos
de forma que la fosa posterior comunica con el 42 ventriculo. El vermis cerebeloso esta
elevado. El angulo pontovermiano es de 422. La cisterna magna presenta una dimensién
anteroposterior de 7mm. Concluyen el estudio con un diagndstico de probable quiste

de la bolsa de Blake.



AMNIOCENTESIS 20/06/2022. Se indica amniocentesis para estudio genético que

descarta alteracion cromosémica/genética.

NEUROSONOGRAFIA EN CENTRO PRIVADO 29/06/2022. Se realiza un estudio
ecografico de control de las estructuras cerebrales. El vermis cerebeloso permanece
elevado. Se visualiza la fisura primaria y secundaria del vermis. El angulo pontovermiano

es de 302 de forma que el 42 ventriculo comunica con la fosa posterior.

RESONANCIA MAGNETICA H. Doce de Octubre 21/07/2022. Se deriva a la paciente al
Hospital Doce de Octubre para realizacién de resonancia magnética fetal. Se informa de
persistencia de comunicacién amplia del IV ventriculo con cisterna magna y rotacion de
vermis, el cual presenta dimensiones normales. Recomiendan realizacién de RM

postnatal.

ECOGRAFIA H. Doce de Octubre 29.08.2022
Se cita a la paciente para un control a las 31+2 semanas de gestacion.
En la ecografia se aprecia un aumento del perimetro cefdlico y dngulo ponto- vermiano

de 48.92 con crecimiento y estudio Doppler fetal normales.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE LOS DEFECTOS DE LA FOSA POSTERIOR

1. Sindrome de Dandy Walker (SDW). Se presenta como una dilatacidon quistica del
cuarto ventriculo, persistencia de la bolsa de Blake, aumento de la fosa posterior con
desplazamiento superior del tentorio y una agenesia completa o parcial del vermis
cerebeloso (1).

2. Quiste aracnoideo de fosa posterior (QAFP). Se trata de una coleccién de liquido ce-
falorraquideo entre las capas de la membrana aracnoidea que puede o no comuni-
carse con el espacio subaracnoideo (1).

3. Megacisterna magna (MCM). La distancia de la parte posterior del vermis a la parte
interna del hueso occipital es mayor a 10 mm. Es imprescindible visualizar un desa-

rrollo correcto de los hemisferios cerebelosos y del vermis (2).



4. Quiste de bolsa de Blake persistente (QBB). Hay tres criterios diagndsticos: anatomia
normal y tamafio adecuado del vermis cerebeloso, leve-moderada rotacion de ver-

mis en el plano medial y tamafio normal de la cisterna magna (3).

Otras anomalias a tener en cuenta para el diagndstico diferencial serian la hipoplasia de

cerebelo o la hipoplasia aislada de vermis.

Agenesia parcial/total Aumentado Aumentada Si (mayoria)
QAFP Normal N o reducido  Normal Posible
MCM Normal Normal Aumentada/ N No
QBB Normal Aumentado Normal Si (mayoria)

Tabla 1 (6).

TRATAMIENTO Y SEGUIMIENTO
En nuestro caso, una vez confirmado el diagndstico de sospecha se optd por un
seguimiento estrecho con derivacion a un centro de referencia para valoracién y

realizacion de resonancia magnética fetal.

En la actualidad la paciente se encuentra en la semana 33 de gestacion. Dados los
ultimos hallazgos ecograficos recomiendan seguimiento y parto en H. Doce de Octubre
por si fuera necesaria una intervencion inmediata tras el parto por parte del servicio de

neurocirugia.

CONCLUSIONES / PUNTOS CLAVE
Las anomalias de la fosa posterior se han englobado durante mucho tiempo dentro de

lo que se conocia como el complejo o variante del sindrome de Dandy-Walker.

Desde que se describiera por primera vez un caso de quiste persistente de bolsa de Blake

la literatura al respecto ha sido escasa. Paladini et al. propusieron unos criterios



diagnodsticos basandose en una serie de casos para diferenciar esta anomalia del resto

de defectos de la fosa posterior (4).

A pesar de ello, la falta de conocimiento sobre estas entidades, la controversia sobre el
origen embriolégicoy la similitud en los hallazgos radioldgicos puede llevar al ecografista

a un diagndstico incorrecto (3).

¢Por qué es importante realizar un diagndstico diferencial?

A nivel ecografico estas entidades presentan hallazgos similares. De este modo, un
diagnéstico certero es imprescindible ya que el prondstico es muy variable y como
consecuencia el consejo a las familias afectas (5).

Por ejemplo, en el caso del sindrome de Dandy-Walker, globalmente sélo 1/3 de los
recién nacidos vivos presentaran un neurodesarrollo normal, dependiendo éste de los

factores prondstico que se presentan en la siguiente tabla.

FACTORES PRONOSTICO Si No

Malformaciones IC asociadas 98% ND alterado  ~60% ND alterado

Lobulacion completa del vermis  20% Cl anormal 100% Cl anormal

Sasaki-Adams D et al. Journal of Neurosurgery in Pediatrics 2008;2:194-199.
Bolduc et al. Developmenta medicine and child neurclogy 2009; 51:256-267

Tabla 2

Sin embargo, en el caso del quiste de bolsa de Blake persistente el pronéstico dependerd
de la presencia o no de hidrocefalia y de otras malformaciones mayores. Las
presentaciones postnatales abarcan un amplio espectro. Si se manifiesta de manera
aislada el prondstico puede ser excelente dado que el cerebelo presenta una estructura
normal. Asociado a otros hallazgos se han descrito desde casos leves de retraso en el
neurodesarrollo con debut en la edad adulta hasta casos de muerte en los primeros dias

de vida debido a las anomalias asociadas (6).
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CASO CLiNICO

Mujer de 37 afios, tercigesta. Natural de Marruecos

Antecedentes personales:

Antecedentes médicos: sin interés
Antecedentes quirdrgicos: 2 cesareas
No tratamiento habitual

No alergias medicamentosas conocidas

Antecedentes gineco-obstétricos:

G3C2 (2 cesareas por no progresion de parto. 2 varones de 3500 g y 3800 g)
FUR: 17/05/21

Historia de gestacion actual:

Gestacion actual espontanea. En seguimiento en otro centro y remitida a nuestro centro
por hallazgo de AUU y malposicién de mano derecha en ecografia del 22 trimestre.
Aporta eco del primer trimestre acorde, TPNI de bajo riesgo y sexo masculino.
Serologias: rubeola IgG positiva, Toxoplasmosis, VHB, VHC, sifilis y VIHnegativas

Grupo y Rh: 0+

Evolucion de ecografias en nuestro centro:

Semana 20+4:

Se observa feto varén con AUU

Crecimiento una semana menor que amenorrea

Corazon estructuralmente normal con eje cardiaco disminuido

Agenesia de rifidn izquierdo. No se observa arteria renal izquierda y el tamano del rifién

derecho es normal de 25 x 12 mm con pelvis renal de 4.3 mm.



Figura 1. Agenesia renal izquierda

Extremidades con 3 segmentos: en el miembro superior derecho son visibles humero,
cubito y radio. La mufieca presenta desviacién cubital permanente, aunque durante la
exploracion, el feto realiza movimientos de flexo-extension en todos los segmentos. Se
observa metacarpo y falanges. El feto extiende los dedos pero no se ha podido valorar

sindactilaciones.

Figura 2. Mano

Semana 22+1: similar a eco 28+3, descrita con mayor detalle a continuacién. Conclusion:
Dados los hallazgos posiblemente se trate de un sindrome genético tipo VACTERL o
cromosomico.

Ecocardio fetal semana 23+2: normal

Semana 28+3:
Crecimiento intrauterino retardado. PFE 1084 +/- 158g (p2). Estudio Doppler normal.
CIR tipo I.



Figura 4. Circunferencia

abdominal

Der. ACM-PS  36.23cm/d 209 S - Umb-PS  -13.72cm/g
Der. ACM-ED  437cm/d W ., Umb-ED  -5.73cm/q
Der. ACM-S/D 9 > % Umb-5/D 2.39
Der. ACM-PI 21 " : y Umb-PI

Der. ACM-RI 4 i = 47

Der. ACM-MD 38

Der. ACM-TAmax

Der. ACM-FC

Figura 6. Doppler ACM Figura 7. IP A Umbilical
Placenta en fondo-canto uterino derecho normoimplantada, llama la atencién el
aspecto engrosado y las zonas quisticas avasculares.

Arteria umbilical Unica, ausencia de arteria umbilical derecha.
Mesocardia con eje cardiaco corregido. Impresiona discreta cardiomegalia, con

estructuras cardiacos que parecen normales.



Figura 8. Mesocardia. Cardiomegalia

Mano derecha presenta una posicién en 90 grados constante con respecto alantebrazo,
se observan leves movimientos de mufieca y de dedos, solo se observan 4 dedos con

falanges.

Figura 9. Mano con 4 dedos 3D Figura 10. Mano con 4 dedos

Miembro superior izquierdo y miembros inferiores normales.

Agenesia renal izquierda. Rifidn derecho ligeramente aumentado, sin dilatacion

Dados los hallazgos posiblemente se trate de un sindrome genético tipo VACTERL.

Semana 34+4: similar a previas

El 23/01/22, la paciente gestante de 35+6 semanas, acude a Urgencias por sangrado

mayor a regla con coagulos.



Exploracidn:

Constantes: T2 36. 12 TA 123/69 FC 71lpm

Sangrado en cantidad similar a regla, sin realizar especuloscopia.

Eco abdominal: feto Unico en longitudinal cefalica, LC+, MF+. Oligoamnios visualizando
sangre en LA. Por debajo de amnios, se visualiza coagulo de sangre. Doppler AU con flujo
diastélico ausente en todos los ciclos en la Unica arteria. Doppler ACM 1.33 (p10).
Biometria: DBP 86 (35+1), CA 298 (33+0), CA 297 (33+4), LF 62 (32+2).PFE2200g (p5)
RCTG: FCFb 140lpm, feto reactivo con ascensos y 1 deceleracién sin coincidir con
contraccion con FCF minima de 60lpm de 1 minuto de duracidén con buena recuperacion

posterior. Dindamica irregular frecuente.

Se indica cesdrea por riesgo de pérdida de bienestar fetal en feto CIR tipo IV. Extraccion
fetal en podalica por presentacion alta. Resto sin incidencias. Nace varén, Apgar 6/9,Rea
lll. pH 7.21. Peso: 1872g

Ingresé a los 15 minutos de vida en Cuidados Intensivos Neonatales en incubadora.

RESUMEN H2 RN:

En la exploracidn destacaba un ano imperforado, un frenillo lingual restrictivo y ligera
retrognatia asi como una mano derecha en posicion 902 (acrogriposiforme) y una
agenesia del primer dedo. También presentaba unos genitales con pene curvo e
hipospadia distal, con testiculos ligeramente feminizados.

Se derivd a H. Clinico San Carlos

CONCLUSIONES

La asociacion VACTERL en un conjunto de malformaciones congénitas que corresponden

a malformaciones Vertebrales, atresia Anal, anomalias Cardiovasculares, fistula



Traqueoesofagica, atresia Esofagica, malformaciones Renales y displasia de las

extremidades (Limbs)

La etiologia es desconocida y multifactorial.

Criterios diagndsticos: al menos 3 de los siguientes:

Defectos vertebrales

Vértebras hipopasicas o

hemivértebras, escoliosis, xifosis o lordosis

Malformaciones anales

Estenosis anal u otras

Cardiopatias congénitas

CIA o CIV

Alteraciones traqueo-esofagicas

Fistula traqueo-esofagica, atresia de eséfago

Malformaciones renales

Anomalias ureterales, hidronefrosis,

agenesia renal

Alteraciones en las extremidades

Malformaciones en MMI|, ausencia de radio,
tibia o peroné, ausencia de dedos,
polidactilia, sindactilia,

malformaciones del pulgar

La asociacién VACTERL tiene una incidencia baja de entre 1 de cada 10.000 y 1 de cada

40.000 recién nacidos pero que asocia una gran morbi-mortalidad por lo que es muy

importante el diagndstico prenatal. El prondstico a largo plazo depende de la

correccion quirurgica adecuada de las malformaciones que puedan comprometer la

vida del recién nacido.
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INTRODUCCION

El tumor de células de la granulosa (TCG) es un tumor maligno del ovario no epitelial,
representa el 70% de los tumores del estroma de los cordones sexuales del ovario y el
2-5% de las neoplasias de ovario. Pueden desarrollarse en localizaciones extraovaricas,
en la literatura se han descrito 30 casos de TCG extraovaricos originados en las trompas
de Falopio, ligamento ancho, retroperitoneo, epiplon, mesenterio, el higado y las

glandulas suprarrenales.

A continuacion, presentamos un caso de un tumor de las células de la granulosa de

localizacidon extraovarica.

ANAMNESIS

Mujer de 69 afios valorada en consulta de ginecologia por dolor abdominal en
hemiabdomen inferior asociado a distensidn abdominal, polaquiuria y alteraciones del
ritmo intestinal de meses de evolucidon sin otra sintomatologia acompaiiante.
Antecedente de hipercolesterolemia, anexectomia derecha LPS (cistoadenoma seroso
de ovario) y polipectomia histeroscdpica. Menopausia a los 52 afos, formula obstétrica

G3A1P2.

EXPLORACION FISICA

Abdomen distendido, con una masa abdominal de 12-15 cm aproximadamente, poco
movil en hipogastrio, el aparato genital externo e interno no presentaba alteraciones,
con un utero en anteversion forzada consecuencia de una masa retrouterina de 15 cm

fija que ocupa toda la cavidad pélvica.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

En la ecografia transvaginal se visualizaba un Utero en
anteversion de morfologia regular con endometrio
lineal, retrouterina formacién de morfologia irregular
y aspecto soélido con imagenes anecoicas irregulares
(quisticas) en su interior con doppler color tipo IV de

14 x 10 x 12 cm sin adecuada visualizacion de anejo

izquierdo ni liquido libre en Douglas. La RM pélvica



describié una gran lesion pélvica de aproximadamente 10,6 cm x 10,4 cm x 12,8 cm de
aspecto sélido-quistico con septos y paredes engrosadas sin evidencia de liquido libre
intraabdominal. El TAC toraco-abdomino-pélvico no mostré evidencia de enfermedad a

distancia.

TRATAMIENTO

En el comité de tumores ginecoldgicos se comenté el caso indicando cirugia primaria. Se
realizd intervencién quirdrgica mediante laparotomia media, visualizando en el campo
quirdrgico una masa de 15 cm aproximadamente con morfologia y vascularizacién
aberrante con Utero y anejo izquierdo de morfologias normales, sin evidenciar otros
signos de enfermedad en la cavidad abdomino-pélvica. Se remitié la masa de forma
intraoperatoria a anatomia patoldgica con informe de una neoplasia mesenquimal de
alto grado por lo que se realizé cirugia de citorreduccion sin evidencia de enfermedad
macroscopica (RO): histerectomia, anexectomia izquierda, linfadenectomia pélvica y

paraadrtica y omentectomia.

En anatomia patoldgica se recibié una tumoracién de superficie polilobulada y
coloraciéon pardo-hemorragica con unas dimensiones de 13 x 11 x 7 cm.
Microscépicamente se observa proliferacion de células neopldsicas con un patrdon
trabecular, cordonal, difuso y microquistico con nucleos ovalados e irregulares no

hipercromaticos.



En el estudio IHQ las células neoplasicas mostraban positividad intensa para inhibina,
vimentina, CD56, CD99, S100 y expresion parcheada de p53 con negatividad para EMA,
calretinina, CK7 y AML. El indice proliferativo Ki 67 fue del 57%. El endometrio mostré
una hiperplasia endometrial simple sin atipia, sin evidencia de signos de infiltracidn

neopldsica ni en el endometrio ni en el resto de las piezas quirurgicas.

DIAGNOSTICO

El diagndstico definitivo fue tumor de las células de la granulosa tipo adulto.

EVOLUCION
La evolucién postquirurgica fue favorable derivando la paciente a oncologia médica,

iniciando tratamiento adyuvante con quimioterapia.

RECAIDA

Un mes posteriormente a la cirugia la paciente acude a urgencias por cuadro de dolor
abdominal en hemiabdomen inferior irradiado a regién lumbar de 72 h de evolucién sin
control con analgesia oral, no referia alteraciones del ritmo intestinal ni urinario ni
sensacion distérmica ni fiebre termometrada. El abdomen era doloroso en hipogastrio
sin signos de irritacién peritoneal con la herida quirdrgica con buen aspecto, presentaba
la cupula vaginal integra y sin signos de sangrado activo y la pufio-percusién renal
bilateral negativa. En la ecografia transvaginal no se visualizaba liquido libre ni masas
pélvicas. El TAC abdomino-pélvico describia una masa de aspecto heterogéneo con
areas quisticas necréticas de 40 x 58 mm en contacto con pared lateral de sigma y algun

ganglio locorregional subcentrimétrico.

Se comento el caso en el comité de tumores ginecoldgicos, ante sospecha de recaida
precoz/persistencia de enfermedad se indicé laparotomia exploradora, evidenciandose
sindrome adherencial severo, tras su liberacidn se realizé exéresis de lesidn quistica bien
delimitada de 4 x 5cm aproximadamente que se encontraba en intimo contacto con
cara anterior de sigma, durante su extraccién se produce rotura accidental de la misma
observando salida de liquido marrondceo y material de aspecto necrdtico sin encontrar

otros hallazgos en cavidad abdomino-pélvica.



En anatomia patoldgica se recibié una tumoracién irregular de 5 x 3 x 2,5 cm con areas
blanquecinas y hemorragicas. Microscépicamente se observan células neoplasicas
dispuestas en un patrén trabecular, cordonal y difuso, con una positividad
inmunohistoquimica para inhibina, calretinina, CD56, CD99 y S100 con un indice de
proliferacion del 60%, morfologia compatible con recaida de un tumor de células de la

granulosa tipo adulto.

En la evolucidon postquirdrgica presenté sospecha de sobreinfeccion de herida quirurgica
precisando antibioterapia con evolucién posterior favorable. En oncologia medica ha
iniciado quimioterapia adyuvante con carboplatino-placitaxel 6 ciclos con evolucién

favorable hasta la fecha sin signos de recaida.

DISCUSION
Los TCG retroperitoneales primarios tienen una incidencia del 0,2-0,6% y una
probabilidad de malignidad del 80-85%. Se clasifican segun sus caracteristicas clinicas e

histoldgicas en TCG del adulto (TCGA) y TCG juvenil (TCGJ).

La perimenopausia 0 menopausia precoz es la etapa de mayor prevalencia del TCGA con
una mediana de edad de 46-50 aios. El TCGA representa entre el 90-97% de los TCG.
Otra forma mas infrecuente es el TCGJ (3-10%), con una mediana de edad de 20 afios,
se manifiesta en forma de pubertad precoz (75% de las pacientes) o de forma mas
infrecuente como amenorrea secundaria e hiperandrogenismo (hirsutismo, hipertrofia

del clitoris y acné).

La etiopatogenia del TCGA retroperitoneal es inciertal, se ha sugerido un origen
derivado del mesonefro (fundamental para el desarrollo de cordones sexuales) o

derivado de la liberacidn de células germinales durante las etapas del desarrollo ovarico.

La paciente del caso clinico presentado acudiéd a la consulta por sintomatologia
relacionada con el efecto masa (dolor y distensidon abdominal), sintomatologia inicial del
10-20% de las pacientes?. Habitualmente se presentan como masas anexiales
unilaterales, de predominio derecho con tamafo tumoral medio entre 9,2 y 10,4 cm.

Macroscopicamente presentan areas solidas entremezcladas con areas quisticas-



hemorragicas con riesgo de complicaciones hemorragicas graves, pueden manifestarse
de forma inicial como un cuadro de abdomen agudo con hemoperitoneo (8-15% de las

pacientes).

Otra forma de presentacién de los TCGA es la derivada de sus manifestaciones
endocrinas. El TCGA deriva de las células de la granulosa, componente del estroma
ovdrico responsable de la produccion de estradiol, alrededor de 60% de los pacientes
presentan manifestaciones clinicas derivadas de su produccion?, el sintoma mas
frecuente es el sangrado vaginal (metrorragia postmenopausica o irregularidades
menstruales) en el 46% de las pacientes seguido de la amenorrea observada hasta en el

24% de las pacientes.

En el caso presentado en la pieza quirdrgica se evidencié la presencia de hiperplasia
endometrial sin atipia, hallazgo frecuente en los TCGA en relaciéon con la produccién
estrogénica, presentando riesgo aumentado de neoplasia endometrial concomitante.
En un estudio de la literatura el 20,9 % presentaban hiperplasia endometrial y un 2,9%

neoplasia endometrial.

La histologia del tumor de nuestra paciente mostrd areas quisticas -hemorragicas
caracteristicas de los TCGA con un patrdén trabecular. Histolégicamente se componen de
células de la granulosa, teca y fibroblastos en proporciones y combinaciones variables,
con un patron de crecimiento tipico microfolicular, se pueden observar diversos
patrones de crecimiento (difuso, insular, trabecular, nodular, folicular y menos
frecuentemente macrofolicular o sarcomatoide). Los nucleos en grano de café y los
cuerpos de Call-Exner son un hallazgo patolégico caracteristico, aunque estos ultimos
solo se observan en el 30-60% de las pacientes. Habitualmente se diagnostican como
tumores de bajo grado con un indice de proliferacién bajo, ocasionalmente como la
paciente de nuestro caso se presentan como tumores de alto grado con indice de

proliferacion elevada.

El diagnostico diferencial es dificultoso, especialmente cuando se presentan en
localizaciones extraovaricas, se debe realizar con carcinomas primarios, metastdasicos y

neuroendocrinos, el papel de las técnicas de inmunohistoquimica (IHQ) es fundamental



para su realizacidén. Los TCGA presentan una IHQ caracteristica con positividad para
inhibina y calretinina y negatividad para CK y EMA mientras que los tumores epiteliales
muestran positividad para CKy EMA, y los neuroendocrinos muestran positividad para
cromogranina y sinaptofisina. En nuestra paciente los hallazgos IHQ ayudaron a
establecer el diagndstico definitivo, con una positividad para inhibina y negatividad para

EMA, CK.

Lappohn et al® describieron el valor de la inhibina B sérica como marcador de los CTGA,
presenta una sensibilidad y especificidad elevada tanto para el diagndstico vy
recurrencia. La AMH también ha sido validada como marcador de ACGT con niveles de
sensibilidad y especificidad similares. La combinacién de ambos mejora en la deteccién
de enfermedad macroscépica, con correlacion positiva con la carga de enfermedad. Se
recomienda su medicién en el momento del diagndstico y durante el seguimiento,
observando que sus niveles aumentan varios meses o afios antes de los sintomas clinicos

de recaida (0,9-2,8 afos para la inhibina B y 3,4 afios para la AMH)

En el afio 2009, Shah et al identificaron una mutacién en el gen del factor de
transcripcion FOXL2 que aparece hasta en el 97% de los TCGA se observa también en el
21% de los tecomas. El diagnostico de los TCG se realiza con tinciones con H/E e IHQ, en
casos con morfologia poco habitual, perfil IHQ inusual o presentacidn clinica infrecuente

puede plantearse su deteccion para ayudar en el diagndstico diferencial.

La reseccidon quiruargica completa del tumor (RO) con estadificacion completa (lavado -
biopsia peritoneal y omentectomia inframesocélica) constituye el gold-standard del
tratamiento en la actualidad. En estadios precoces se puede valorar cirugia con
preservacion de la fertilidad con un adecuado proceso de estadificacién peritoneal y
endometrial. La cirugia suele ser curativa debido al diagndstico en estadios tempranos

de la enfermedad, el 50-80% se diagnostican en estadio I1A2

En el caso de nuestra paciente se administré quimioterapia adyuvante al tratarse de un
tumor de alto grado con un indice de proliferacién elevado. En los TCGA el papel de Ia
guimioterapia adyuvante no esta completamente caracterizado, en la actualidad su uso

se limita a pacientes con enfermedad avanzada, recurrente o metastdsica. El régimen



de quimioterapia mas utilizado es una combinacion de cisplatino- bleomicina- etopdsido
(BEP) con unas tasas de respuesta entre el 37-83% segun diferentes estudios de la
literatura® En la actualidad se estdn realizando estudios comparando el régimen de BEP
con placitaxel-carboplatino, que en algunos estudios ha demostrado la misma eficacia
con menor toxicidad. La administracién de quimioterapia adyuvante en estadios
tempranos de la enfermedad no ha demostrado aumento de la supervivencia, por lo

gue su uso debe individualizarse en cada caso.

Los factores hormonales sintetizados por células de la granulosa (estradiol, inhibina y
AMH) se presentan como futuras dianas terapéuticas en estudio en enfermedad
recurrente y metastasica. Los estudios de la literatura se encuentran orientados a la

busqueda de terapias que puedan ser utilizados para el control de las vias hormonales.

El uso de agentes antiangiogénicos como el bevacizumab (farmaco antiangiogénico que
bloguea el factor de crecimiento endotelial vascular (VEGF) ha demostrado ser
beneficioso en pacientes con enfermedad recurrente, debido a la alta expresién de VEGF

en células tumorales de hasta el 94% de las pacientes.

Se consideran tumores con una evolucion impredecible sin una definicion clara de los
mecanismos celulares de latencia y recaida, segun estudios de Ila literatura
aproximadamente el 20-26% de las pacientes eventualmente desarrollard una recaida
del tumor, con una larga latencia de recaida, presentando un intervalo medio de 7,2
afos, la mayoria de las recurrencias ocurren después de los primeros 5 anos del
diagndstico, con una tasa de supervivencia libre de enfermedad a 5y 10 afios del 91,8 y
71,6% respectivamente. El seguimiento debe realizarse de forma estrecha de por vida
ya que se han observado recaidas 30-40 afios después desde el diagnostico. La
enfermedad recidivante suele ser multifocal y el sitio mas comun de recaida es la pelvis.
El tratamiento de la enfermedad recidivante es citorreduccidon quirdrgica siempre que

sea posible.

El estadio tumoral es el factor principal que se ha relacionado con la recaida y
supervivencia del tumor (tasa de recaida del 8,1% en el estadio I, 9,1% en el estadio Il y

40% en el estadio Il). Otro factor importante que se ha relacionado con la recurrencia es



la diabetes mellitus (DM), en un estudio de la literatura Suri et al demostraron asociacién
estadisticamente significativa entre la DM y la supervivencia libre de enfermedad a 5
afios (59,3% con DM y del 81.3% sin DM). Otros factores relacionados con la recurrencia
son® clinicos (tamafio tumoral) terapéuticos (ruptura intraoperatoria, enfermedad
residual postquirdrgica y tratamiento adyuvante) e histopatoldgicos (tasa de
proliferaciéon y grado de pleomorfismo nuclear). Las lineas de investigacion futuras
deben centrarse en identificar los factores de riesgo independientes del estadio de la

enfermedad, ya que la mayor parte de los casos se diagnostican en estadio I.

La tasa media de supervivencia a 5 afios es del 80-97%, a diferencia de la tasa de
neoplasias de ovario epiteliales que se encuentra alrededor del 30-35%, por tanto, se
considera un tumor con buen prondstico, favorecido por su diagndstico precoz en
relacion con sus manifestaciones clinicas, generalmente se diagnostican en estadios

iniciales (78-91%).

El diagndstico de los TCG en localizaciones extraovaricas es complejo y se debe realizar
una evaluacidon multidisciplinar adecuada (Ginecologia-Radiologia-Anatomia patoldgica)
considerando los TCGA como diagndstico diferencial en una mujer que presente una
masa pélvica, abdominal o retroperitoneal con ovarios normales, especialmente si

existen sintomas secundarios a elevacion de hormonas.
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HISTORIA CLINICA.
Paciente de 16 afios con enfermedad celiaca y migrafias sin aura. Menarquia a los 13
afos con reglas regulares y desde hace un afo toma tratamiento anticonceptivo por

acné. Tiene una hermana con epilepsia y no existen antecedentes familiares relevantes.

MOTIVO DE CONSULTA. ANAMNESIS Y EXPLORACION
La paciente acudié a nuestro servicio de urgencias remitida por su pediatra por dolor
abdominal y bultoma en fosa iliaca derecha (FID) de un mes de evolucion que habia

empeorado en los ultimos dias que no mejoraba con analgesia.

A la exploracidon destacaba una masa abdominal en FID de unos 8 cm, movil y bien
delimitada y anejo derecho impresionaba de aumentado. Resto de la exploracién fisica
normal. Se realizd una ecografia transvaginal y abdominal donde se objetiva anejo
derecho conimagen de 93 x 100 mm, multiloculada sin captacién Doppler con contenido

ecodenso y con zonas anecoicas. Anejo izquierdo normal. Sin liquido libre en Douglas.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS Y DIAGNOSTICO

Con diagndstico de tumoracion anexial sin datos de malignidad se procedié a continuar
la valoracién con una analitica con marcadores tumorales (AFP, BHCG, Ca 125, Ca 19.9,
CEA) y un estudio de extensién con TAC abdomino-pélvico. Los resultados de la analitica
fueron normalesy en el TAC visualizé Unicamente la tumoracién anexial ya conocida que
se catalogd como probable adenoma seroso de ovario derecho. Con este resultado, se
realizd6 una laparoscopia exploradora encontrando un quiste de 9 cm, un ovario
contralateral normal y el resto de la cavidad sin hallazgos relevantes. Se procedid a
realizar lavado peritoneal y a la aspiracion del quiste. Posteriormente se realizé la
guistectomia con extraccion en saco.

El diagndstico anatomopatolégico de la quistectomia fue de tumor de Sertoli-Leydig
moderadamente diferenciado con patrén retiniforme. El lavado peritoneal fue negativo.
El tumor se recibid abierto y fragmentado, por lo que no fue posible valorar la afectacién

capsular.

Con este diagndstico, se presenté el caso clinico en nuestro comité de tumores que

decidido completar la cirugia mediante una anexectomia ipsilateral, posterior



quimioterapia en régimen de Bleomicina-etopdsido-cisplatino y estudiar la mutacién del

gen DICER1.

El estudio en la linea germinal para mutacion del gen DICER1 fue positivo por lo que se
realizé estudio de patolgia tiroidea mediante ecografia objetivando pequefio nédulo de
1 cm con niveles de tiroglobulina y calcitonina normal. Se realizo PAAF siendo el estudio

normal.

TRATAMIENTO
Dada la edad de la paciente se remitié a hospital pedidtrico de referencia donde
realizaron estudio de extension mediante una RMN abdomino-pélvica y un TAC-

toracico, sin hallazgos de interés.

Se realiz6 anexectomia y biopsias aleatorias de higado, omento y ovario contralateral

sin incidencias, resultando negativas para infiltracidon neoplasica.

Se confirmo el diagndstico de tumor de Sertoli-Leydig moderadamente diferenciado con

patron retiniforme en un estadio IC1.

Se programaron 4 ciclos en régimen de BEP (Bleomicina-etopdsido-cisplatino) como

terapia adyuvante.

SEGUIMIENTO
Actualmente la paciente se encuentra en el segundo ciclo de quimioterapia con buena

evolucion.

PUNTOS CLAVE

Las tumoraciones anexiales en la paciente adolescente y pediatrica pueden suponer un
reto diagndstico importante dada la variedad etiolégica (1). Sin embargo, la gran
mayoria de tumoraciones anexiales corresponden a tumoraciones quisticas funcionales
que tienden a regresar tras 6-8 semanas (1,2),. En caso de presentar una tumoracién
quistica persistente o una tumoracién sélida o heterogénea se debe sospechar patologia

tumoral maligna. Las neoplasias malignas de ovario en pacientes menores de 20 afios



suponen tan solo en 1.3% del total (1). El tipo histolégico mas frecuente son los tumores
germinales de ovario donde destaca el teratoma maduro quistico y el disgerminoma. En
segundo lugar, se encuentran los tumores ovaricos epiteliales que generalmente son
benignos. En caso contrario, su manejo seria similar al de las pacientes adultas. Los
tumores del estroma y cordones sexuales son un tipo histoldgico infrecuente. EI mas
frecuente es el tumor de la granulosa y los tumores de Sertoli-Leydig. Estos pueden
presentar sintomas derivados de la produccién hormonal como pubertad precoz o
virilizacién. Por ultimo, las metastasis ovaricas estan frecuentemente asociadas a

tumores hematoldgicos (1,2).

Los tumores de ovario no epiteliales suponen un grupo raro heterogéneo de tumores
gue poseen un comportamiento clinico variable, pero con un prondstico mas favorable
gue los tumores epiteliales. Su manejo difiere de los anteriores y tienen caracteristicas

especificas en la paciente adolescente (1,3).

En estas pacientes, ante la sospecha de una tumoracién anexial maligna se recomienda

realizar un estudio de extensidn con las siguientes pruebas (3,4):

e RMN/TAC abdomino-pélvico

e TAC tordcico

e Marcadores tumorales (AFP, BHCG, Inhibina B, AMH, LDH)
e Testosterona y estradiol

e C(Calcio sérico

Si con el estudio de extensién sospechamos un estadio | se recomienda realizar una
ooforectomia o anexectomia con preservacion de la fertilidad por via abdominal para
evitar la ruptura del tumor junto con lavado peritoneal, inspeccion de la cavidad

abdominal y biopsias aleatorias de peritoneo y omento. (3,4).

En estadios avanzados y en tumores no epiteliales, la opcién preferente es dar
quimioterapia neoadyuvante. Si existe respuesta, la anexectomia ipsilateral con
preservacion de la fertilidad (sin histerectomia ni anexectomia contralateral) sigue

siendo la opcién preferente (3,4).



Los tumores de Sertoli-Leydig son tumores raros que pertenecen a los tumores del
estroma y los cordones sexuales y representan menos de 0.5% del total de neoplasias
ovaricas (5). El hiperandrogenismo es tipico, pero ocurre en la mitad de los casos. Son
unilaterales en su gran mayoria, se encuentran en un estadio I. (4,5). En estadio IBy en
adelante se recomienda dar quimioterapia en régimen de BEP en 3 o 4 ciclos. La
radioterapia de rutina no se recomienda. A pesar de todo, la supervivencia a los 5 afios

suele superar el 85% (4,5).

Cada vez mas estudios relacionan estos tumores con la mutacion en la linea germinal
del gen DICER1, mutacién que aumenta la probabilidad de desarrollar otros tipos de
cancer donde destaca el pleuroblastoma pulmonar y los tumores de Sertoli-Leydig. Se
estima una probabilidad del 7% para desarrollar este ultimo tumor antes de los 60 anos
(6,7). A nivel ginecolégico, se ha relacionado con tumores extremadamente
infrecuentes como el ginandroblastoma y el rabdomiosarcoma de cérvix. Esta mutacién
se asocia frecuentemente también a patologia tiroidea de por lo que se recomienda
descartar también la posible afectacién de bocio multinodular y tumores de tiroides bien

diferenciados (7,8).

Las guias actuales recomiendan la determinacidn de este gen ante el diagnostico de un
tumor de Sertoli-Leydig o un ginandroblastoma (3,4). Sin embargo, no existen
recomendaciones firmes sobre el correcto manejo y vigilancia a la que se deben someter
estas pacientes (8).

Se recomienda vigilar la probabilidad de desarrollo de pleuroblastoma pulmonar con
radiografia de torax semestral hasta los 6 afios, evaluacidn de la funcién tiroidea junto
con ecografia cada 2 afios hasta los 40 afios y realizacion de una ecografia vaginal

anualmente también hasta los 40 afos (9).
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ANAMNESIS
Primigesta de 22 afios, natural de Colombia, que presenta como Unico antecedente de

interés sindrome de Ehlers Danlos.

MOTIVO DE CONSULTA

Acude a primera consulta de control gestacional. Se encuentra asintomatica.

EXPLORACION Y PRUEBAS

En la ecografia transvaginal a las 8 semanas se evidencia una gestacion intrauterina con
latido cardiaco positivo. Entre el Utero y ovario derecho se observa una formacion de 57
x 35 mm, con una imagen econegativa en su interior de 22 x 18 mm, con embrién de 10
mm (7 + 1 semanas), compatible con una posible gestacion ectdpica en la trompa

derecha.

Ante la sospecha de gestacion heterotdpica se remite ese mismo dia a la consulta de
ecografia alta resoluciéon donde, empleando diferentes sondas ecograficas (vaginal,
abdominal y transrectal), no se visualiza en ese momento la gestacidn extrauterina. Ante
la discordancia ecogrdfica y la estabilidad clinica de la paciente, completamente

asintomatica, se decide actitud expectante y control.

Al dia siguiente, se repite la ecografia con otro ecégrafo siendo realizada por otros
facultativos del servicio de ginecologia. En ella se objetiva formacion de ecogenicidad
mixta dificil de delimitar por sombras acusticas, que podria corresponder con la
formacién descrita previamente. Se decide, por tanto, realizar una ecografia abdomino-
pélvica por parte del servicio de radiodiagndstico, cuya conclusién es: gestacion uterina
conocida, en fosa iliaca derecha no se identifican claras alteraciones mediante esta

técnica.

La ecografia a la semana siguiente sugiere de nuevo el diagndstico de una gestacion
heterotdpica: se visualiza el Utero ocupado por una vesicula gestacional con un embrién

de 22,14 mm acorde a 8+6 semanas con latido cardiaco positivo (Figura 1) y en Douglas



se visualiza una segunda gestacion con saco gestacional de 44x38 mm y embridn de CRL
19 mm acorde 8+3 semanas con latido cardiaco positivo (Figura 3).

Figura 1. Gestacién intrauterina con
embrion de CRL 22,14 mm, acorde a 8+6

semanas gestacionales.

Figura 2. Visiéon de las dos imagenes
saculares, una intrauterina (A), mejor
delimitada, y otra extrauterina (B), peor

delimitada.

Figura 3. Sospecha de gestacién ectdpica

7 s con embrion con CRL de 19,44 mm,

o \\‘“‘:_Q-f,\d'“‘
g ——

acorde a 8+3 semanas gestacionales.

CRL 19.44mm)|
EG8w3d <1%

Se decide realizar una laparoscopia exploradora en la que se visualiza un Utero gravido
acorde a las semanas de gestaciéon, ambas trompas y anejos normales. Se realiza
inspeccidn minuciosa de la cavidad abdominal sin evidenciarse la segunda gestacion.

Intraoperatoriamente, se realiza nueva ecografia sin visualizarse la imagen previa
compatible con la gestacion ectdpica descrita, por lo que se informa como un error de

interpretacion ecografico de una imagen en espejo.

DIAGNOSTICO

Imagen en espejo. Falsa gestacidn heterotdpica.



TRATAMIENTO

No requirié tratamiento.

SEGUIMIENTO

La gestacidn siguidé un curso normal con resultado en parto eutdcico en semana 40.

CONCLUSIONES Y PUNTOS CLAVE
Un embarazo heterotépico se define como la aparicidon de un embarazo intrauterino y
otro concomitante de localizacidon extrauterina. Dicho diagndstico se realiza mediante

ecografia transvaginal.

A pesar del uso rutinario de la ecografia en gestaciones incipientes, el artefacto creado
por la imagen en espejo puede alterar drasticamente y de forma errdnea la toma de
decisiones médicas. Las imdgenes en espejo en obstetricia son artefactos infrecuentes.
Se ha descrito la incidencia de estos hallazgos en ecografia Doppler en el 2.5% de los
casos (1), mas tipicamente entre interfases diafragma-pulmdn y vesicula-higado (2). Sin
embargo, en la ecografia obstétrica sdlo hay unos pocos casos sobre hallazgos similares,

por lo que se desconoce la verdadera incidencia de la imagen en espejo.

Al formarse la imagen ecografica se pueden generar artefactos que forman parte de la
imagen sin corresponder con la anatomia real. Estas imagenes ficticias se producen
cuando el haz de ultrasonidos atraviesa una superficie altamente reflectante, como el
intestino o la vejiga, e incide sobre ella con una determinada angulaciéon. Parte de los
ultrasonidos se reflejan hacia delante y parte hacia atras produciendo estas imagenes
en espejo (2,3). Su conocimiento es importante para evitar errores de interpretacion e

intervenciones iatrégenas.

Estan descritos mas casos similares de error de interpretacion. En algunos de ellos la
imagen en espejo se resolvidé después de llenar o vaciar la vejiga. En nuestro caso, la
manipulacion intestinal durante la laparoscopia interrumpio la interfaz gas-liquido y

elimind la imagen en espejo, descartandose la gestacion ectépica (3,4).



Habra que sospechar esta posibilidad de “artefacto” o imagen en espejo en aquellos
casos con falta de reproducibilidad en examenes repetidos, mala visualizacion de la
gestacion ectdpica y cambios en las imagenes durante el llenado o vaciado vesical. Los
cambios de posicidon materna pueden ayudar también a diferenciar una anatomia

erronea de la verdadera (1,2).

No podemos olvidar que ante la sospecha fundada de gestacion ectdpica no se debe

demorar el tratamiento quirudrgico si estd indicado.

Por tanto, la informacion publicada sobre las imagenes en espejo se basa principalmente
en series de casos, similares a nuestro caso presentado, siendo en ocasiones dificil de

reconocer estos artefactos o imagenes en espejo.
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MOTIVO DE CONSULTA
Paciente de 18 afos que acude a Urgencias de nuestro centro por presentar un bulto a

nivel umbilical de un mes de evolucion.

ANAMNESIS

No presenta antecedentes médico-quirurgicos de interés. No reacciones alérgicas
medicamentosas conocidas. No habitos toxicos. Es nulipara, refiere reglas regulares,
estd vacunada frente al virus del papiloma humano y no mantiene relaciones sexuales.
La paciente refiere haberse notado la tumefaccion hace aproximadamente un mes,
asociando molestias abdominales difusas e inespecificas. Niega cambios en el transito
intestinal o clinica digestiva acompafiante. Tampoco relaciona alteraciones menstruales

con el episodio.

EXPLORACION FiSICA

El abdomen es blando y depresible, no doloroso a la palpacidn vy sin signos de irritacion
peritoneal. A nivel de hipogastrio se palpa una masa de aproximadamente 15 cm, de
consistencia dura, cuyo reborde superior alcanza mesogastrio y se encuentra 4 cm por

encima de la regién umbilical.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS
Se solicita una analitica de sangre, obteniendo como resultado un hemograma,

bioquimica y coagulacion sin alteraciones, y marcadores tumorales negativos.

En la ecografia doppler via abdominal destaca una masa bien delimitada ocupando casi
todo el abdomen, con mapa color central escaso y abundantes vasos superficiales, de
ecogenicidad similar al Utero y que contacta con el mismo (Figura 1). El resto del aparato

genital interno es aparentemente normal.



Figura 1: ecografia doppler via abdominal. Masa de ecogenicidad similar al Gtero, con

mapa color central escaso y abundantes vasos superficiales.

Para completar el estudio se realiza una tomografia computarizada (TC), en la que se

aprecia una masa intraabdominal sélida con dreas quisticas o necréticas, sin contenido

graso ni calcificaciones, de 22 x 20 x 10 cm que ocupa gran parte de la cavidad peritoneal,

produciendo efecto masa y desplazando asas intestinales. Rodea al Utero, y ocupa el

espacio de Douglas, sin localizar los ovarios y descartar la presencia de adenopatias

retroperitoneales. Se acompafia de moderada cantidad de liquido libre en pelvis. Ante

estos hallazgos se sefiala como primera posibilidad una
tumoracion ovarica, sin descartar etiologia mesenquimal o un

tumor del estroma gastrointestinal (GIST).

Se realiza una resonancia magnética (RM) con contraste
intravenoso, que no permite descartar un leiomioma gigante
exofitico dependiente de pared uterina posterior, versus un

leiomiosarcoma por el tamano (Figura 2).

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO

Ante estos hallazgos, la primera impresién diagndstica es que
se trate de una tumoracién de origen uterino. Se decide la
exéresis quirdrgica de la misma para confirmar su origen

anatomopatoldgico y aliviar la clinica derivada del efecto masa.

Figura 2: RM en secuencia
T2, corte coronal. Probable
leiomioma gigante exofitico
dependiente de pared uterina
posterior.

Se realiza un abordaje multidisciplinar entre el servicio de Ginecologia, Cirugia general y

Radiologia intervencionista, a quien se informa de la intervencion para una posible

embolizacidn en caso de evento hemorragico.




Se accede a cavidad abdominal mediante una
laparotomia supra-infraumbilical (LSIU), y se constata la
presencia de una masa nodular bien delimitada de 23,5
cm, con una superficie blanquecina, muy vascularizada
y arremolinada, que depende de la pared posterior del
Utero y esta en intima relacion con el uréter derecho
(Figura 3). Se realiza exéresis y posterior reparacion de
la pared uterina sin incidencias. El postoperatorio es
muy satisfactorio y permite el alta hospitalaria a los 3

dias de la intervencion.

EVOLUCION Y SEGUIMIENTO

La paciente acude a revisién a los 10 dias. Presenta buen

B -
Figura 3: imagen de la pieza a nivel
macroscopico. Masa nodular bien
delimitada, con superficie blanquecina,
muy vascularizada y arremolinada.

estado general y la herida quirdrgica se encuentra en perfecto estado, sin signos de

infeccion.

En cuanto a la anatomia patoldgica, describe hallazgos compatibles con un tumor de

musculo liso uterino de potencial maligno incierto (STUMP); no hay signos de

malignidad, pero la proliferacién celular

muscular lisa (desmina vy actina TS LS

positivas y HMBA45) cuyo patrén es )

fascicular con areas epiteloides, y la A

evidencia de un foco de necrosis con
zonas de atipia citologica leve-
moderada (Figuras 4), inclina a pensar

en un escaléon histoldgico por encima

del leiomioma clasico. La actividad

Figura 4: anatomia patoldgica de la pieza. A) Atipia leve y

mitdtica se encuentra en 3 mitosis por cambio epiteloide focal. B) Necrosis focal.

10 campos de gran aumento y el indice proliferativo, medido con Ki67, es inferior al 5%.

Asimismo, la citologia del liquido aspirado durante la cirugia es negativa para

malignidad.




Actualmente la paciente se encuentra asintomatica y a la espera de un nuevo control

que tendrd lugar a los 3 meses de la intervencién.

DISCUSION

Los tumores mesenquimales del musculo liso uterino son los mas frecuentes del tracto
genital femenino, concretamente el leiomioma clasico (1), caracterizado por un indice
mitético menor a 10 figuras por campo, atipia citoldgica leve y ausencia de necrosis. Por
otro lado, destacan los leiomiosarcomas, que, para ser considerados como tal, deben
tener al menos dos criterios de malignidad, como un indice mitético mayor de 10 figuras

por campo, atipia citoldgica moderada-severa o necrosis de células tumorales (2).

Como término medio, tenemos los STUMP, que son aquellos que no cumplen criterios
absolutos de benignidad por presentar alguna caracteristica histopatoldgica poco
tranquilizadora, sin llegar a considerarse un sarcoma (3). El abordaje de este tipo de
tumores supone un reto, ya que no existen guias estandarizadas (2).

En cuanto a la clinica, su presentaciéon es muy similar a la de un leiomioma, se da en
mujeres de 50 anos, y los sintomas mas comunes son los sangrados abundantes y el

dolor (3).

Para el diagnéstico, se recomienda la RM con contraste como gold standard para

orientar el diagndstico e identificar precozmente las recidivas (4).

En muchas ocasiones el diagndstico es postquirdrgico, y en una serie de 41 casos no se
vieron diferencias significativas en cuanto a prondstico y supervivencia al comparar la
tumorectomia con la histerectomia (3). Por esto mismo, parece que el enfoque
quirurgico mas idoneo en estos tumores debe ajustarse a la clinica y sobretodo a los

deseos genésicos de cada paciente.

En cuanto al prondstico, estos tumores parecen menos agresivos que los
leiomiosarcomas, sin embargo, se han descrito casos de recidiva (con un pico de
incidencia a lo 5 afios), metdstasis hematdgena vy linfatica, siendo los pulmones la

localizaciéon mas frecuente, y transformacién maligna (5, 6).



En una serie de 15 casos de STUMP se objetivd una tasa de recidiva del 27% y una tasa
de mortalidad del 5% a los 5 anos, frente a los leiomiosarcomas, que de 32 casos

recidivaron el 66% y la mortalidad fue del 60% (7).

Por tanto, parece haber un consenso en cuanto al manejo quirdrgico de este tipo de
tumores, que dependera de las caracteristicas particulares de cada paciente, seguido de
un estricto control, con ecografias ginecoldgicas cada seis meses, acompafiadas de una
radiografia de térax anual para descartar metastasis, pudiendo ser sustituida por una TC
en caso de sintomatologia (8). Y en caso de sospechar una recidiva, como
comentdbamos antes, la prueba mas recomendable seria la RM con contraste

intravenoso (4).

CONCLUSIONES

- Ante una masa dependiente de Utero, con imagen sugestiva de benignidad, pero
con caracteristicas clinicas poco tranquilizadoras, hay que valorar la posibilidad de
gue se trate de un STUMP.

- La RM con contraste intravenoso permite orientar el diagndstico y planificar la ciru-
gia, y después, identificar precozmente las recidivas.

- Laradicalidad del abordaje quirurgico se elige en funcién del perfil de la paciente.

- Esimportante realizar un seguimiento exhaustivo por la posibilidad de recidiva, me-

tastasis o malignizacion.
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ANAMNESIS/HISTORIA CLINICA

Paciente de 31 afios, gestante de 18+4 semanas, derivada a nuestro Servicio de Medicina
Fetal tras diagndstico de onfalocele en otro centro hospitalario de la Comunidad de

Madrid.
AF: madre con LES. No antecedentes oncolégicos.

AP: G1 (gestacion espontdanea). Mamoplastia de aumento. Intervenida de hernia
umbilical en la infancia. No hdabitos téxicos. No reacciones alérgicas a medicamentos.
Curso de gestacion actual: Ecografia semana 12: cribado combinado de bajo riesgo.

Analitica de 1T: rubeola inmune, VHB, VHC, sifilis y toxoplasma negativas.

MOTIVO DE CONSULTA

Diagndstico de onfalocele. Derivada a nuestro centro para estudio y seguimiento.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Ecografia 18+4 semanas: Defecto de pared anterior de localizacion central, recubierto
por peritoneo, a través del cual se evisceran asas intestinales que en conjunto miden 20
x 19 mm. La medida del defecto es de aproximadamente 11 mm. El corddn se inserta en

apex del saco herniario. El higado esta en posicién intraabdominal. Onfalocele fetal con

contenido intestinal.

Se explica a los padres el diagndstico y el prondstico de la patologia, asi como la

posibilidad de diagndstico prenatal y de ILE. No desean ILE.

Ecografia 19+3 semanas: Se realiza amniocentesis transamnidtica. Se solicita estudio

genético.

Resultado de estudio genético: Informe citogenético: cariotipo femenino normal (46XX).

Array- CGH: resultado normal. QF-PCR: normal para los cromosomas estudiados, 13, 18,
21 y sexuales.MLPA de metilaciéon para sindrome de Beckwith-Wiedemann: se detecta

hipometilaciéon anormal de la regidn del centro de imprinting centromérico (IC2) del



brazo corto del cromosoma 11, fendmeno responsable de aproximadamente el 50% de

los casos de dicho sindrome.

La paciente continua gestacion precisando ingreso por amenaza de parto prematuro en

semana 32+3 recibiendo tocolisis y maduracién pulmonar fetal.

Ecografia 34+3 semanas: onfalocele fetal sin cambios significativos respecto a
exploraciones previas. Quistes de corddn umbilical. Placenta anormal: masa de 82 x 63
X 71 mm heterogénea de predominio ecogénico con moderada-abundante

vascularizacién arterial (IP 0,49) y venosa, compatible con displasia mesenquimal vs

corioangioma (dada la patologia se orienta como posible displasia mesenquimal).
Se realiza cesarea programada en semana 37+3. Naciendo mujer con buenos signos de
vitalidad. Placenta ligeramente adherida, se envia para estudio anatomopatolégico.

Buena evolucién postquirurgica.

AP de placenta: placenta y masa indurada que pesan en conjunto 662 gramos.
Placentomegalia.

Corioangioma gigante de 7 cm de didmetro maximo y 112 gramos.

Alos 2 meses postparto la paciente acude a consulta por metrorragia persistente.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Ecografia en consulta: imagen intracavitaria ecorrefringente de 21 x 28 mm sugestiva
de restos ovulares. Se solicita histeroscopia.

Histeroscopia (27/04/2021): Cavidad uterina regular con restos ovulares de 3 cm en cara
anterior y fondo. No lesiones focales ni signos de hiperplasia ni vascularizacién atipica.

Ostium tubaricos visibles. Se realiza exéresis de restos ovulares con Myosure.

Informe de Anatomia Patolégica: muestra constituida por una proliferacion
densamente celular, de células de citoplasma amplio eosindfilo y nucleos de tamafio

intermedio-grande, hipercromaticos de contornos irregulares, cromatina granular y



nucleolo discreto. Algunos de ellos muestran marcada atipia citoldgica. Se contabilizan
11 mitosis en 10/CGA. Estudio inmunohistoquimico: p63 negativo, Ki 67>10%, GATA 3

positivo, p53 positivo, BHCG positivo focal.

DIAGNOSTICO: proliferacién atipica del trofoblasto intermedio. El corto periodo de
latencia entre la cesarea y la HSC, asi como la presencia de vellosidades coriales no
permiten establecer con seguridad el diagndstico de tumor trofobldstico del lecho

placentario, pero se recomienda seguimiento estrecho con imagen, HSC y b-HCG.




Ecografia de control (02/07/2021): uUtero en anteflexion regular, imagen nodular
fundamentalmente intramiometrial, mal delimitada, en cara anterior y fondo, hacia la
izquierda, con vascularizacién abundante, que parece tener componente intracavitario.

Anejos normales. (FIG.1)

BHCG de control (02/07/2021): 28

Histeroscopia (28/07/2021): Cavidad uterina con nddulo similar a restos ovulares que
penetra mas del 50% en cara anterior de miometrio de 4 cm. Restos de endometrio de
aspecto decidualizado sin lesiones focales ni signos de hiperplasia. Se realiza

desinsercion de nddulo con electrodo bipolar y exéresis completa con Myosure.

Informe Anatomia Patoldgica: proliferacion atipica del trofoblasto intermedio con
mitosis, necrosis, infiltracion del miometrio e indice proliferativo de un 20%, sugestiva

de tumor tofoblastico del sitio placentario (PSTT).

b-HCG de control (28/07/2021): 49

b-HCG de control (16/08/2021): 25

Ecografia de control (31/08/2021): Utero en anteflexion, regular, anejos normales.
Nodulo intramiometrial sélido (irregular, bien delimitado en cara anterior), de 21 x 15 x

19 mm, muy vascularizado, sin crecimiento respecto a ecografia previa.

b-HCG de control (31/08/2021): 26

Se presenta el caso en comité multidisciplinar de tumores ginecolégicos y se solicita

estudio de extension:



RM pélvica: lesion mal definida en el espesor del miometrio (>50%), con probable

componente intraluminal en el cuerno derecho, sin afectacién extrauterina (FIG. 2).

FIGURA 2

TAC téracoabdominopélvico: micronddulos pulmonares indeterminados. No

adenopatiaspatoldgicas (FIG. 3).

FIGURA 3

TRATAMIENTO: Decisiéon del comité multidisciplinar de tumores ginecolégicos:
histerectomia total laparoscépica + salpinguectomia bilateral. Se realiza histerectomia
total + salpinguectomia bilateral via laparoscépica sin incidencias (extraccion de pieza

por vagina protegida en bolsa). Evolucidn posquirurgica favorable.

AP de pieza quirargica: Tumor trofoblastico del lecho placentario (PSTT) localizado en
cara anterior. Mide 2 x 2 cm con un espesor de 12 mm. El espesor miometrial libre es de

14 mm. Ki 67 esdel 21%. Cérvix y trompas libres.



SEGUIMIENTO:

En el comité de tumores se decide seguimiento ya que la infiltraciéon de la pared

miometrial es <50% y los margenes de reseccién estan libres.

Primera revision en 3 meses: Exploracion fisica ginecoldgica sin signos de recidiva.

Ecografia: no masas pélvicas ni liquido libre. BHCG en sangre: 2.
Control en 3 meses con TAC y BHCG.

TAC de control 08/04: Estabilidad de micronddulos pulmonares, indeterminados. Sin

signos de recurrencia. Control en 6 meses con analitica y radiografia de torax.

CONCLUSIONES/ PUNTOS CLAVE: El tumor del sitio placentario forma parte de la enfer-
medad trofobldstica gestacional. La alteracién del trofoblasto puede provocar enferme-
dad premaligna como la mola hidatiforme parcial o completa, y en algunos casos enfer-
medad maligna (neoplasia trofoblastica gestacional) como la mola invasiva, el coriocar-
cinoma, el tumor del sitio placentario o el tumor trofoblastico gestacional [1]. El tumor
del sitio placentario constituye una variante poco frecuente de NTG (0.2-2%), de creci-
miento lento y menos invasiva. Presenta menor capacidad metastdsica por via hemato-
gena siendo mas frecuente la diseminacion via linfatica [2]. La invasidn miometrial y el
tamafio tumoral son los principales marcadores de riesgo de metastasis al diagndstico
[3]. Para su diagnéstico y seguimiento es importante la seriacion de hormona hCG, pro-
vocando niveles mds bajos de la misma que otras patologias del espectro de la NTG. Es
necesario realizar estudio de extensién con TAC téracoabdominopélvico para descartar
enfermedad metastdsica asi como RM pélvica para evaluar la extensidn extrauterina del
tumor vy la afectacidn de ganglios pélvicos [4]. La clasificacidn prondstica se establece
con la estadificacién FIGO donde el score mayor o igual a 7 cataloga la NTG como enfer-
medad de alto riesgo y condiciona el tratamiento posterior, siendo de eleccion en estos
casos la quimioterapia. La histerectomia se plantea como tratamiento inicial en la en-
fermedad de bajo riesgo o en la enfermedad residual tras tratamiento quimioterapico

[5, 6].



En este caso tan complejo y excepcional, queremos resaltar la importancia de la
sospecha, el seguimiento estrecho de la paciente y el manejo multidisciplinar. Gracias a
dicho seguimiento y al minucioso estudio anatomopatolégico la paciente fue
diagnosticada y tratada en un estadio temprano de buen prondstico y con un buen
resultado oncoldgico. Para confirmar el diagndstico histoldgico, ademas del estudio en
nuestro centro, se consultd a Servicios externos del Hospital de Boston (USA) y el Great
Ormond Street Hospital (UK) coincidiendo todos los centros implicados en el diagndstico
anatomopatoldgico. Dada la excepcionalidad de la NTG, es fundamental centralizar el
manejo de estas pacientes en un hospital con experiencia y con posibilidad de ofrecer

un manejo multidisciplinar de esta patologia.

Se ha descrito en la literatura la asociacién entre el sindrome de Beckwith-Wiedemann
y la displasia mesenquimal de placenta sin encontrar una clara asociacion con el tumor

del sitio placentario. Son necesarios mas estudios para esclarecer este paradigma [7, 8].
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CASO CLINICO. HISTORIA CLINICA

Paciente de 32 afos, gestante de 20 semanas que presenta asma en tratamiento con
salbutamol como unico antecedente de interés. Su historial obstétrico sefiala un aborto
del primer trimestre que precisé legrado evacuador obstétrico por fracaso del

tratamiento médico.

En esta gestacidn la serologia fue normal, grupo y Rh B+ con Coombs indirecto negativo
y el cribado combinado del primer trimestre de bajo riesgo para cromosomopatias

fetales.

Ecografia del primer trimestre sin alteraciones morfoldgicas, biometria acorde a
amenorrea, marcadores de cromosomopatias negativos y liquido amnidtico normal.

Acude a consulta para realizacién de ecografia del segundo trimestre.

EXPLORACION

ECOGRAFIA DEL SEGUNDO TRIMESTRE (amenorrea de 20 semanas y 4 dias).

Presenta un feto en situacion longitudinal, presentacién cefélica y en flexién forzada por
escasez de liquido amnidtico. Biometria acorde. Oligoamnios, ILA 5.

Se observan ambos rifiones grandes con dilatacion pielocalicial bilateral, siendo la pelvis
renal izquierda 7 mm vy pelvis renal derecha 6 mm, con dilatacién de calices renales
bilaterales. El parénquima renal presenta leve aumento de ecogenicidad.

Sin embargo, no se visualizan quistes corticales, ni uréteres dilatados ni ureterocele.
Vejiga discretamente dilatada de 18-20 mm, observandose repleccién incompleta de la
misma durante la exploracién. No se evidencia aumento del grosor vesical ni signo

keyhole.



Fig. 3, 4 dilatacidn pelvis renal bilateral

Nos encontramos ante una dilatacion del tracto urinario bilateral de alto riesgo.

Debido a la escasez de liqguido amnidtico se remite a la paciente a urgencias para
descartar rotura prematura de membranas, que resulta negativa. Por otra parte, se
realiza una ecocardiografia fetal que resulta sin alteraciones, de forma que se programa

un préximo control en dos semanas.

CONTROL ECOGRAFICO

Nos encontramos ante un feto replegado con movimientos fetales normales.
Oligoamnios severo. Riflones: pelvis renal izquierda 10 mm, pelvis renal derecha de 10
mm. Dilatacion de multiples calices renales bilaterales. Presenta aumento de la
ecogenicidad del parénquima renal, asi como quistes corticales renales bilaterales. Se
observan uréteres dilatados en todo su trayecto. La vejiga se encuentra repleccionada

durante toda la exploracion, con pared engrosada. Signo keyhole.



Diagndstico: Oligoamnios severo. Ecografia compatible con LUTO secundario a valvas

de uretra posterior. Se vuelve a recomendar estudio citogenético.

DIAGNOSTICO
El diagndstico fue de obstruccién de vias urinarias bajas (LUTO), causado por
persistencia de valvas de uretra posterior. Se le explicé a la paciente el prondstico, que

depende en este caso del oligoamnios severo y de la asociacién a cromosomopatias.

La obstruccién de vias urinarias bajas (LUTO) es un término que agrupa diversas causas
de uropatia obstructiva cuyo origen es distal a la vejiga. Existen multiples etiologias, pero
entre el 50-60% de los casos estan representados por la persistencia de valvas uretrales

posteriores, y un 20% por la atresia o estenosis uretral (1).

Las valvas de uretra posterior son una anomalia congénita poco frecuente, caracterizada
por la presencia de una membrana andmala localizada dentro de la uretra posterior,
asociada a una obstruccién significativa de la vejiga que limita su normal vaciado. Se

estima una incidencia de 2 por cada 10.000 nacidos vivos.

La obstruccion uretral prolongada durante el periodo neonatal causa anomalias

anatomicas y fisiolégicas a todos los niveles del tracto urinario.

El fracaso renal es producido por dos mecanismos. En primer lugar, por uropatia
obstructiva que ocasiona lesién tubular y glomerular debido al aumento de presién en
el tracto urinario superior y es potencialmente reversible tras la resoluciéon de la
obstruccion. En segundo lugar, por displasia renal, que suele ser de tipo microquistico y
se desarrolla preferentemente en la zona cortical. El grado de displasia renal es el factor
mas determinante en el desarrollo de insuficiencia renal en pacientes con valvas de
uretra posterior ya que es irreversible.

Por otra parte, la obstruccién del tracto urinario inferior y el deterioro renal secundario

a la misma se asocia también a diversos grados de hipoplasia pulmonar.



El objetivo del diagndstico es descartar anomalias asociadas, evaluar la funcion renal y
valorar el beneficio potencial de la terapia fetal.

Las principales herramientas diagndsticas son: la ecografia, la amniocentesis o biopsia
corial, y la vesicocentesis.

Podemos encontrar un amplio espectro de signos ecograficos sugestivos de valvas de
uretra posterior, tales como: dilatacion persistente de la vejiga y la porcion proximal de
la uretra, engrosamiento de la pared vesical >2mm, uréteres dilatados y tortuosos,

dilatacion de la pelvis renal y el caracteristico signo keyhole.

La obstruccion de vias urinarias se asocia en un 12% con alteraciones cromosomicas, lo
que justifica el estudio genético mediante procedimientos invasivos. En casos de
oligopamnios se optara por la biopsia corial. Otra alternativa valida es la obtencion de

material genético mediante vesicocentesis.

La obtencién de orina fetal mediante vesicocentesis permite valorar la funcién renal

mediante el analisis de sodio, calcio y $2-microglobulina.

El dato mds relevante respecto al compromiso renal es la deteccidn de la displasia, cuyo
signo ecografico de sospecha es la visualizacién de multiples quistes e hiperecogenicidad
del parénquima renal. Por otra parte, el oligoamnios es un hallazgo relacionado con la

severidad y duracion de la obstruccién.

PRONOSTICO

Se considera que el factor prondstico mdas importante es el establecimiento de
oligoamnios severo. Otros factores de mal prondstico serian: la aparicidén ecografica de
quistes corticales renales, el aumento de marcadores en orina fetal y la dilatacién del

sistema urinario diagnosticada antes de las 23 semanas.

La mortalidad puede llegar hasta el 80%, asociada principalmente a la hipoplasia

pulmonar e insuficiencia renal (2).



En cuanto a los supervivientes, la mayoria de ellos tendra alteraciones pulmonares y
renales a largo plazo (2), incluso aquellos sometidos a tratamiento intradtero. El 30% de
los pacientes precisa didlisis y trasplante renal. Las complicaciones respiratorias ocurren

en el 50% pacientes, principalmente con infecciones recurrentes.

TRATAMIENTO

Las opciones terapéuticas son: manejo conservador, terapia fetal en casos
seleccionados, e interrupcién voluntaria del embarazo (3). Entre las técnicas de terapia
fetal encontramos el shunt vesicoamniético y la cistoscopia fetal. Dichas técnicas tienen
como objetivo mejorar la supervivencia y minimizar las complicaciones renales y

respiratorias.

El manejo conservador suele ser habitual, debido parcialmente a la ausencia de criterios

adecuados para la seleccion de pacientes en la terapia fetal.

SEGUIMIENTO

Ante los datos de mal prondstico, oligopamnios severo, presencia de quistes renales
corticales bilaterales y dilatacion precoz del sistema urinario se realizaron controles
ecograficos seriados y la paciente fue derivada a otro centro de referencia de

intervencion fetal, donde precisé de la realizacion de un shunt vesicoamnidtico.

Actualmente sabemos que el recién nacido precisé de didlisis peritoneal y esta a la

espera de realizacién de trasplante renal.

CONCLUSIONES.
La obstruccién del tracto urinario inferior causada por la presencia de valvas uretrales

posteriores se asocia a una importante morbimortalidad neonatal.

La presencia de dilataciéon persistente de la vejiga y la porcién proximal de la uretra,
engrosamiento de la pared vesical >2mm, uréteres dilatados y tortuosos y dilatacion de

la pelvis renal son signos ecograficos caracteristicos de dicha patologia.



La existencia de quistes renales corticales, asi como el aumento de la ecogenicidad del
parénquima renal traducen la afectaciéon de la funcién renal y ensombrecen el
prondstico fetal, aunque el factor mas determinante, pero no definitivo, parece ser la

cantidad de liquido amnidtico.

El objetivo del diagndstico es descartar anomalias asociadas, evaluar la funcién renal y

valorar la posibilidad de terapia fetal.
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MOTIVO DE CONSULTA
Mujer de 65 aos sin antecedentes personales de interés, con cribados ginecoldgicos de

mama y cérvix actualizados y negativos.

Acude a consulta en abril de 2019 por presentar una lesién en region vulvar de meses
de evolucion que no mejora a pesar de diversos tratamientos (hidratantes vaginales,

corticoides topicos, extracto de centella asiatica, etc.).

EXPLORACION FiSICA, PRUEBAS COMPLEMENTARIAS Y DIAGNOSTICO

A la exploracion se objetiva un nddulo asimétrico, indurado, de 1 cm en labio menor
izquierdo con alguna zona blanquecina en su interior y captacién débil de acido acético,
plantedndose un diagnéstico diferencial inicial entre liquen plano o escleroatrdéfico. No
se palpan adenopatias inguinales. El cérvix es de aspecto y consistencia normal, bien
epitelizado. Se decide realizar biopsia de la lesién para estudio anatomopatoldgico cuyo
resultado es “melanoma lentiginoso nivel Il de Clark, de 1,2 mm de espesor de Breslow,

no ulcerado, sin respuesta inflamatoria y sin mitosis”.

Para descartar otras localizaciones de melanoma se realiza un examen de la piel de todo
el cuerpo y un examen ocular que son normales. Se solicita una ecografia inguinal

bilateral que no detecta ganglios sospechosos y un PET-TC con resultado de melanoma

locorregional (Figura 1).

Figura 1. PET-TC que muestra
captacion lineal de 1 cm en
labio menor izquierdo.




TRATAMIENTO
Se plantea la cirugia como tratamiento inicial, realizdndose en junio de 2019 una
vulvectomia parcial anterior con biopsia selectiva de ganglio centinela (BSGC) inguinal

derecho del que se obtienen dos ganglios que se estudian en diferido.

El resultado anatomopatolégico definitivo informa de “melanoma vulvar estadio 11IC
(pT3bN2aM0) de 3,4 mm de espesor Breslow, ulcerado, Clark Ill, con infiltrado
inflamatorio leve”. El estudio de los dos ganglios centinelas revela “micrometdstasis

subcapsulares de 1y 0,7 mm respectivamente”.

Se desestima en comité multidisciplinar la realizacion de linfadenectomia inguinal
puesto que las metastasis son menores de 2 mm vy se plantea el seguimiento periddico

de la paciente con ecografias inguinales y PET-TC.

Se realiza el estudio del estadio mutacional del tumor (BRAF nativo y KIT mutado) y se
inicia tratamiento adyuvante con 8 ciclos de nivolumab (inmunoterapia) por parte del

servicio de oncologia médica.

SEGUIMIENTO

En el PET-TC de control de diciembre de 2019 se observa un aumento del metabolismo
en introito vaginal. A la exploracion se visualiza una lesién excrecente en
intercuadrantes derechos de cérvix, de aproximadamente 2 cm de diametro, de
consistencia dura y con areas ulceradas (Figura 2). El cérvix no estd aumentado de
tamafio y no hay infiltracidn de parametrios. Se toman multiples biopsias con resultado

de recidiva de melanoma en cérvix.

Dada la presencia de lesiones satélites en fondo de saco vaginal se desestima la
conizacién y se realiza histerectomia, anexectomia bilateral y extirpacion de rodete

vaginal en marzo de 2020 con posterior braquiterapia endocavitaria.



Figura 2. Recidiva de melanoma en
cérvix. Tumoracion violacea
pediculada de 2 cm.

En junio de 2020 aparecen nddulos pulmonares

sugestivos de metastasis (Figura 3) por lo que se

escala a imatinib (tratamiento de segunda linea).

Figura 3. Nédulos pulmonares de
nueva aparicion sugestivos de
malignidad.

A partir de marzo de 2021 aumentan los nddulos pulmonares y aparecen lesiones dseas,
mediastinicas y hepaticas. Dada la evidencia de progresion se inicia Ipilimumab (tercera

linea de tratamiento adyuvante).

En los estudios de imagen posteriores continta la progresién de las lesiones por lo que
se inicia quimioterapia paliativa, inicialmente con dacarbacina y posteriormente con

taxol-carboplatino.

En febrero de 2022 acude a Urgencias por clinica de focalidad neuroldgica (afasia
nominal y desconexién del medio). En el TC se objetivan lesiones cerebrales en parietal
izquierdo con sangrado y edema perilesional (Figura 4). Se estabiliza a la paciente
mediante la administracion de corticoterapia intravenosa y posteriormente se

administra radioterapia holocraneal paliativa.



Figura 4. Metastasis intracraneales con
componente hemorragico.

Tres meses mads tarde acude a Urgencias por empeoramiento clinico con crisis comiciales

e inestabilidad hemodinamica produciéndose finalmente el fallecimiento de la paciente.

CONCLUSIONES Y PUNTOS CLAVE
Los melanomas ginecoldgicos son raros y agresivos, con una edad media al diagndstico

de 50-60 afios (1).

La vulva es la localizacién mas frecuente (70%), seguido de la vagina y el cérvix. En esta

ultima localizacion solo se han descrito 80 casos (1,2).

La presentacion clinica mas habitual es la de un nddulo asimétrico y marronaceo
(aunque el 10% pueden ser amelandticos), que puede estar o no ulcerado y se suele
localizar en clitoris, labios mayores o pared vaginal anterior. Puede acompafarse de
prurito o sangrado. Las metastasis suelen localizarse a nivel pulmonar, dseo, peritoneal,

hepatico o cerebral (1).

Se debe hacer diagndstico diferencial con otras lesiones pigmentadas como el nevus o

la melanosis vulvar y con lesiones no pigmentadas como el liquen (2).



Ante un hallazgo sospechoso se debe realizar una exploracién ginecolégica (siendo muy
util el colposcopio) y de las cadenas ganglionares inguinales. La lesidn debe biopsiarse,

siendo por tanto el diagnostico anatomopatoldégico (1,2).

El estudio de extension requiere un examen de la piel de todo el cuerpo y un examen
ocular que descarte otros melanomas primarios. Ademas, se debe realizar una ecografia
inguinal ganglionar (con puncién y aspiracién con aguja fina si hay ganglios positivos) y

un PET-TC corporal que descarte extensidn local o a distancia (1-3).

Los principales factores prondsticos son el estadio tumoral, el grosor del tumor

(Breslow), la afectacién ganglionar y la presencia de ulceracién (4).

El tratamiento debe ser individualizado y guiado por un comité multidisciplinar. El
tratamiento de eleccion es la escisidn local amplia de la lesion con margenes quirdrgicos
de 1 cm en pacientes sin evidencia de metastasis a distancia, preservando la continencia

urinaria, anal y la funcion sexual (3).

Si los ganglios inguinales son clinicamente positivos se realiza linfadenectomia inguinal.
En estadios >pT2a (Breslow >1mm o 0,8-1 mm ulcerado), si los ganglios inguinales son
clinicamente negativos se realiza BSGC con estudio en diferido y sélo se realizard

linfadenectomia si existe invasidn extracapsular (3).

En pacientes con estadio > Ill se recomienda el estudio mutacional (c-KIT, NRAS, BRAF)
y la inmunoterapia adyuvante (nivolumab, pembrolizumab, imatinib, ipilimumab) (2,3).
Las guias clinicas recomiendan la inmunoterapia como primera indicacién frente a la

quimioterapia (3).

La radioterapia se utiliza en pacientes de alto riesgo con dificil control locorregional y

margenes afectos o si no hay posibilidad de inmunoterapia (3).

La cirugia de las recidivas queda reservada para lesiones locales en las que puedan

obtenerse margenes libres de enfermedad (3).



El seguimiento consiste en exploracion fisica y/o pruebas de imagen (PET-TC, ecografia

inguinal) cada 3-6 meses durante 2-5 afios y luego anualmente (3).

A pesar de estos tratamientos, el prondstico de las pacientes es muy pobre:
supervivencia global a los 5 afios del 37-50% para el melanoma vulvar, 13-32% para el

vaginal y 10% para el cervical (1).
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MOTIVO DE CONSULTA
Paciente de 36 afios sin antecedentes personales de interés, nuligesta, portadora de DIU

de cobre. Menarquia a los 13 afios.

Acude a consulta de ginecologia remitida desde el centro de Atencidon Primaria para
retirada de DIU porque refiere trastornos menstruales (baches amenorreicos) desde el

afio 2020, aunque ella relaciona con la infeccion por COVID-19 y la vacunacion.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

En la exploracién ginecoldgica llama la atencidn la hipertrofia del capuchén clitorideo y
el discreto aumento del vello pubico, a pesar de que la paciente referia haberse
realizado la depilacidn ldser y no habia percibido ese aumento de tamaiio. El resto del
aparato genital externo a la exploracién era normal. Asimismo, se observa acné e

hirsutismo, sin presentar otros signos de virilizacién asociados.

En la ecografia ginecoldgica se objetiva una formacion quistica, anecoica y de paredes
finas compatible con una persistencia folicular en ovario derecho, por lo que se cita una

nueva ecografia en tres meses y una analitica hormonal.

En la analitica realizada se objetiva un aumento de andrégenos con testosterona total
de 11.4 nmol/L (valores normales: 0.4 — 2.6), androstendiona> 10 ng/mL (0.3 — 5.3) y
DHEA-s > 27, umol/L (0.62-7.22) con cortisol normal, motivo por el que se consulta con

el Servicio de Endocrinologia.

En la anamnesis dirigida realizada por los endocrinos, la paciente no refiere cambios de
peso, estrias ni otra sintomatologia afadida. Ante la sospecha de tumor suprarrenal se
solicitd TC abdominal, ya que se consideré que el aumento de andrégenos tendria como

probable origen las gldndulas suprarrenales.

En TC se objetiva un nédulo adrenal izquierdo de 53 x 38 mm, que no tiene atenuacion

basal tipica de adenoma y que realza de manera heterogénea tras la administracién de



contraste (Figuras 1y 2), que pudiera estar en relaciéon con carcinoma como primera

posibilidad, en relacién con el cuadro clinico.

Figura 1: Nédulo adrenal izquierdo.

Figura 2: Corte a nivel renal, no alteraciones a ese nivel.

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO
La paciente es derivada al servicio de Cirugia General para tratamiento quirdrgico,
programandose una adrenalectomia izquierda abierta por alta sospecha de tumor

adrenal maligno.

Una vez realizada, el informe definitivo de Anatomia patoldgica informa de:

Adenoma adrenocortical. Margen de reseccion libre de afectacién neoplasica.

Tres semanas tras la cirugia se observa en la analitica sanguinea normalizacién de los

niveles de testosterona total, androstendiona y DHEA-s.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL HIPERANDROGENISMO

El hiperandrogenismo es la endocrinopatia mas comun entre las mujeres en edad
reproductiva, y comprende un grupo heterogéneo de trastornos. El hirsutismo es el
principal sintoma, claramente derivado del aumento de andrégenos; para su evaluacién
y tratamiento se suele utilizar el sistema de puntuacidon Ferriman-Gallwey. Asimismo, el
acné y la alopecia androgénica pueden considerarse signos de un exceso de estos,
especialmente si van asociados a trastornos menstruales o a otras manifestaciones

clinicas relacionadas con el aumento de dichas hormonas.



La gran mayoria de las mujeres que presentan estos sintomas o signos de
hiperandrogenismo padecen el sindrome de ovario poliquistico (SOP). Afecta alrededor
el 5-10% de las mujeres y los criterios de Rotterdam son los preferidos para su
diagndstico (1). Como sabemos se han de cumplir dos de los tres criterios: oligo y/o
anovulacion, signos clinicos y/o bioquimicos de hiperandrogenismo y ovarios de aspecto
poliquistico en la ecografia. La presencia de sobrepeso u obesidad debe hacernos
sospechar adn mas.

Sin embargo, tenemos que pensar en otros trastornos endocrinos subyacentes.

Por tanto, se recomienda siempre solicitar una analitica hormonal completa que incluya
la medicion de la testosterona total y libre, DHEAS, BHCG, FSH, LH, TSH, PRL, glucemia,

perfil lipidico y una prueba de 17-hidroxiprogesterona que se ha de realizar por la

manana (2).
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En la figura 3 se recogen las principales causas de hiperandrogenismo en mujeres

premenopausicas segun el origen (3).

Entre estas patologias cabe destacar los tumores suprarrenales.



La mayoria de los tumores adrenocorticales son adenomas benignos, no funcionales,
que se descubren incidentalmente en pruebas de imagen (incidentalomas
suprarrenales). Otros son secretores de hormonas, que causan el sindrome de Cushing,
aldosteronismo primario o, con mucha menor frecuencia, la virilizacién. Por otra parte,
los carcinomas suprarrenales producen mas clinica de hiperandrogenismo en

comparacion con los adenomas (4).

Sin embargo, estos son tumores raros, con una incidencia de 1-2 / 1.000.000 de
habitantes por afio. A menudo son tumores agresivos, que pueden ser funcionales y
causar sindrome de Cushing y/o virilizacion, o no funcionales y presentarse como una
masa abdominal o un hallazgo incidental. Estos carcinomas pueden desarrollarse a
cualquier edad, pero presentan una distribucién etaria bimodal, con picos antes de los
5 afos y en la cuarta o quinta década de la vida (5). La agresividad y ritmo de progresiéon
es mas rdpida en adultos que en ninos. La mitad de los pacientes adultos tienen un
estadio de la enfermedad relativamente avanzado al diagndstico. Ademas, las mujeres

lo desarrollan con mayor frecuencia que los hombres.

Los carcinomas suelen ser mds grandes al momento del diagndstico y presentan

mayores niveles de testosterona (4).

CONCLUSIONES

Ante una paciente con clinica de hiperandrogenismo e irregularidades menstruales es
importante solicitar una analitica hormonal completa que incluya hormonas sexuales
masculinas. La etiologia mas comuin de hiperandrogenismo es de causa ovarica; sin

embargo, no es la Unica que puede justificar la clinica.

Si los niveles de testosterona son superiores a 200 ng/dL se debe descartar una causa

organica que justifique ese aumento.

Es muy importante incluir en nuestro diagndstico diferencial causas de etiologia
suprarrenal, especialmente si la DHEAS o la androstenediona estan elevadas, incluidos

los tumores en esta localizacion.



En la bibliografia revisada, los pacientes con adenomas suprarrenales productores de
andrégenos presentan una resolucion de la virilizacion, el hirsutismo y los marcadores

bioquimicos tras una cirugia exitosa.

Se recomienda una vigilancia clinica, analitica y radiolégica de forma regular ya que se
desconoce la historia natural de estas lesiones; pero es cierto que parece que hay poco
0 ningun riesgo de recurrencia o transformacién maligna durante el primer afio después

del tratamiento quirurgico (6).
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MOTIVO DE CONSULTA Y ANAMNESIS

Mujer de 33 afios de edad, gestante de 26+5 semanas, que es derivada a la Consulta de
Alto Riesgo Obstétrico de nuestro hospital por sospecha de acretismo placentario. Como
antecedentes relevantes presenta una conizacion en 2015 y dos cesareas previas. La

paciente se encuentra asintomatica.

En lo referente al control gestacional, es estrictamente normal hasta la fecha.

Los hallazgos ecograficos en este momento sugieren un Score alto para acretismo
placentario y sospecha diagndstica de placenta pércreta con afectacion vesical.

En las ecografias de control realizadas en las semanas posteriores se objetivan signos
cada vez mas claros de acretismo. Se informa a la paciente de la complejidad clinica de
caso, del riesgo hemorragico y la necesidad de realizar histerectomia en el momento de

la finalizacién de la gestacion.

Posteriormente, la paciente acude a urgencias en semana 31+3 por presentar sangrado
vaginal, y es ingresada en la planta de hospitalizacién de Obstetricia de alto riesgo con
diagnéstico de metrorragia del tercer trimestre asociada a sospecha de placenta
pércreta, para observacién y maduracién pulmonar fetal. Durante el ingreso la paciente
permanece estable, con escaso sangrado de forma esporadica. Se presenta el caso en
sesion clinica multidisciplinar, en la que se decide observacidn estrecha e ingreso hasta
finalizacion del embarazo, que sera por cesdrea en semana 34 con histerectomia

posterior.

DIAGNOSTICO Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

La primera exploracion ecografica realizada en nuestro centro en la semana 26 mostraba
una placenta situada en cara anterior con lagunas vasculares en mas del 50% del lecho
placentario y pérdida de la diferenciacién placento-miometrial. EIl miometrio en
segmento inferior es menor a 1 mm, se observan indentaciones en pared vesical
posterior, con un predominio de doppler arterial en miometrio. La conclusién es un score
alto para acretismo placentario, con sospecha de placenta pércreta con infiltracién

vesical.



La sospecha diagndstica se complementd con una resonancia magnética en la semana
32, describiéndose una placenta baja anterior que llega a contactar, sin cubrir, el orificio
cervical interno. Presencia de lagos venosos hacia segmento anterior e inferior, sin
aparente extension de los mismos a los érganos vecinos. Se identifica la linea
hipointensa correspondiente con un miometrio adelgazado y sin clara imagen en RM de

infiltraciéon de la vejiga. En la regidon supraumbilical de la porcién mdas craneal de la

placenta se observa una peor definicidn de la linea hipointensa miometrial. (Figuras 1y

2)

Figura 1. Resonancia magnética en T2 Figura 2. Resonancia magnética en T2

En ecografias posteriores se describieron los siguientes hallazgos: placenta anterior
marginal con lagos venosos frecuentes e irregulares (grado 3), borramiento del
miometrio a nivel de segmento uterino inferior (figura 3), espiculaciones en interfase
segmento-vesical y puentes vasculares (figura 4): Score placenta acreta 9 (probabilidad
de invasion miometrial 96%). La placenta llega en su polo superior a cicatriz

periumbilical.



Figura 3. Adelgazamiento miometrial. Desaparicion o irregularidad del drea hipoecoica

retroplacentaria (clear zone)
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Figura 4. Adelgazamiento e hipervascularizacion miometrial con puentes vasculares.

Lagunas vasculares.

TRATAMIENTO. FINALIZACION DE LA GESTACION
Como se ha comentado previamente, se efectud una cesarea en la semana 34 (previa

maduracion fetal con corticoides) y posteriormente una histerectomia.

La cirugia se abordd desde un enfoque multidisciplinar en el cual estuvieron implicados
los servicios de Obstetricia, Anestesia, Urologia, Hematologia (Banco de sangre) y

Radiologia Intervencionista.



La intervencidon comenzd por parte de Radiologia Intervencionista, quienes tras canalizar
el acceso femoral de manera ecoguiada, introdujeron un balén de oclusién adrtico
(REBOA) en segmento adrtico infrarrenal.

Tras la colocacidn del baldn se llevd a cabo la cesarea bajo anestesia general.

En cuanto a la técnica quirdrgica, se realizd una laparotomia media infra y
supraumbilical. Los hallazgos intraoperatorios consistieron en la visualizacidon de una
placenta pércreta que llegaba a serosa uterina sin afectaciéon vesical. Se procedié a una
histerotomia corporal media-alta con extraccion de un feto vardén en podalica.
Posteriormente se procedio a una histerorrafia en bloque con sutura continua. Se realizé
una histerectomia total segln la técnica habitual, utilizando Ligasure®. Durante el
procedimiento se inflé el baldn adrtico en 4 ocasiones (después de la extraccién fetal)
de 15 minutos cada una, con posterior desinflado (un total de 55 minutos). Una vez
finalizada la histerectomia, Urologia procedid a comprobar la integridad vesical

mediante el llenado de la vejiga con 200 ml de suero salino fisioldgico.

Durante la intervencion, la paciente precisé la administracion de un concentrado de
hematies, fibrindgeno y de acido tranexamico intravenoso. A pesar de las todas las
medidas empleadas para la disminucién del riesgo hemorragico la cuantificacién de la

pérdida hematica en el procedimiento fue de 2670 ml.

La paciente tuvo un postoperatorio sin incidencias. La analitica de control en la planta
de puerperio fue de una hemoglobina de 8’5 g/dL, requiriendo tratamiento con

ferroterapia intravenosa.

Se indic6 alta domiciliaria con control en la consulta de Puerperio Patolégico.

SEGUIMIENTO
La paciente acudid a la revisidon en la consulta de Puerperio a las 3 semanas del alta.
Presenté un postoperatorio sin complicaciones y una recuperacion postquirdrgica

adecuada.



En cuanto al andlisis anatomopatoldgico de la pieza de histerectomia, fue informada
como placenta increta dada la presencia de vellosidades coriales que invadian el

miometrio, sin objetivarse en los cortes examinados signos de afectacion serosa.

CONCLUSIONES Y PUNTOS CLAVE

El acretismo placentario, o como se denomina en la actualidad espectro de placenta
acreta (PAS), es una patologia que consiste en una placentacién anémala con invasién
miometral, configurando un espectro que comprende tres entidades distintas. La
placenta acreta, la mas frecuente, consiste en vellosidades coriales que se insertan
directamente sobre el miometrio. En segundo lugar se encuentra la placenta increta, en
la que las vellosidades coriales invaden el miometrio. La forma mas infrecuente de esta
entidad seria la placenta pércreta. En esta, las vellosidades coriales invaden miometrio

y serosa uterina o incluso 6rganos adyacentes como la vejiga.

Es una patologia cuya incidencia se encuentra en ascenso por el aumento del nimero
de cesareas. Su importancia radica en la importante morbimortalidad que conlleva, con
elevadas tasas de hemorragia postparto y de histerectomia puerperal. Algunos estudios
informan de una tasa de mortalidad materna de hasta el 7%. La identificacién de
factores de riesgo (antecedentes de placenta acreta, placenta previa, cesdrea anterior,
cirugias uterinas previas, etc.) es fundamental para realizar el diagnédstico. Este se basara
en la ecografia obstétrica, que debe identificar signos ecograficos como desaparicion de
la “clear zone”, las lagunas vasculares, la interrupcion de la pared vesical, el

adelgazamiento miometrial y la hipervascularizacion vesical entre otros.

Es crucial un diagndstico precoz que permita la optimizacién de tratamiento de estas
pacientes, con la planificacion de la finalizacidn de la gestacion en centros de tercer nivel
gue dispongan de un equipo entrenado para un abordaje multidisciplinar que prevea
complicaciones quirurgicas como posible lesién de 6rganos adyacentes y, sobre todo, la
pérdida hemorragica asociada. Esta se puede prevenir con estrategias como la utilizada

en nuestro caso, el balon de oclusidn adrtico.
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ANAMNESIS

Mujer de 69 afios remitida a la unidad del tracto genital inferior desde el servicio de
Dermatologia para valoracion por parte de Ginecologia, al presentar un cuadro de afios
de evoluciéon de Liquen Escleroso Vulvar (LEV).

Refieren progresiéon de enfermedad, para valorar otros tratamientos alternativos, por
enterramiento completo de uretra, a pesar de que no tiene dificultad para la miccién y

desaparicion practicamente de entrada de vagina.

Antecedentes personales

NRAMC; No tabaco, no alcohol, no otros habitos toxicos

HTA en tratamiento; Nodulos tiroideos (hipertiroidismo que implicé tratamiento con
iodo radiactivo, sin necesidad de medicacion en el momento actual).

Liguen plano en mucosas

Antecedentes familiares: Sin interés
Antecedentes ginecoldgicos

No antecedentes de ca ginecoldgico
GAV: 4/0/4 (4 PE)

Menopausia: 55 afos

MOTIVO DE LA CONSULTA

En 2015 tras visualizacién de lesiones se le realizé biopsia de vulva con resultado de
liquen escleroso.

En tratamiento por parte de Dermatologia debido a lesiones compatibles con Liquen
Plano en mucosa oral y Liquen Escleroso en vulva [1].

Diversos tratamientos a nivel vulvar como corticoides, tacrélimus, metotrexate e
hidroxicloroquina.

Refiere mejoria parcial con clobetasol cuando presenta exacerbaciones del cuadro,
pero sin tolerancia de manera habitual.

Actualmente en tratamiento con promestrieno (crema vaginal) y ospemifeno.

En dos ocasiones ha recibido terapia fotodinamica.



El sintoma principal que presenta la paciente es prurito ocasional, con escozor/dolor
en genitales externos continuo. A pesar de todos los tratamientos, no se ha podido

frenar el curso de la enfermedad.

EXPLORACION

Borramiento completo de labios menores.

Area eritematosa en espejo de cara interna de labios menores, con sinequia central que
permite ver la salida de la uretra en la abertura inferior con marcada dificultad.

En la zona donde estd localizado el clitoris, hay enterramiento completo del mismo, con
coloracion de la mucosa de esta zona melanica.

Vagina estrecha, corta, con signos intensos de atrofia y cleisis superior que impide ver

el cérvix.

DIAGNOSTICO
Se realiza biopsia del drea meldnica en tercio superior de vulva (tedrica zona de clitoris)
y biopsia en tercio inferior de vulva en zona de aspecto liquenificado.

Resultado: LIQUEN PLANO [1]

(1) [2] Estado de genitales previo a tratamiento con laser
TRATAMIENTO [3]
Primera linea: Corticoide potente: propionato de clobetasol al 0,05%. 1-2 veces/dia.

Mantenimiento minimo 2 veces/semana.

Segunda linea: Inhibidores de calcineurina: picrelimus 1% vy tacrolimus 0,1%

Inmunomoduladores con potente accion antiinflamatoria. 2 aplic/semana/3 meses



Tercera linea:

Terapia fotodinamica, RPR/ADSC, Laser de Co2/Erbio [4], Carboxiterapia,
Radiofrecuencia, Acido hialurdnico, Corticoides intralesionales: Triamcinolona,
excepcional en casos de placas hiperqueratdsicas

Retinoides: Isotretinoina (muchos efectos adversos)

Nos encontramos ante un cuadro refractario a primera y segunda linea de tratamiento,
sin mejoria e incluso con empeoramiento morfolégico y funcional de genitales,
acompanado de gran morbilidad de la paciente. Tras haber realizado las biopsias
correspondientes (riesgo de malignizacién) optamos por tratamiento con laser de CO2.
Método de accion: Ablacién y coagulacién de los tejidos, respuesta inflamatoria vy
cicatricial provocada por el calor y aumenta la elasticidad, hidratacién y remodelacién

de los tejidos.

Se remite a Hospital Ramon y Cajal y se realiza intervencién en el quiréfano.

Se realiza despegamiento de cierre vulvar y aplicacidon de Laser Monalisa en vagina y
vulva “fuera de protocolo”. Adhesiolisis vulvar digital con posterior aplicacién de laser
Monalisa con sonda vulvar en modo “liquen” con 20W de potencia en labios mayores,

menores e introito.

Tras una primera aplicacion de laser:

|| (2) Genitales tras primera aplicacion de laser

Tanto a nivel visual como referido por parte de la paciente se objetiva cierta mejoria. A
pesar de ello, la parte anterior mantiene adhesiolisis y no vuelve a fusionarse, a

diferencia de horquilla inferior que se mantiene fusionada.



Se aplican 2 sesiones mas de laser:

Laser fraccionado con sonda de 3602 para atrofia vaginal (potencia maxima de 40 w) y
sonda de dngulo recto para atrofia vulvar (potencia maxima de 24w).

Tras la 32 sesidn de laser se consigue visualizacion completa de introito, meato uretral
y uretra.

Buena sensacidn subjetiva con apenas escozor/ ardor

(3) Genitales tras la tercera sesion de laser
Tras las sesiones con laser se ha mantenido tratamiento con ospemifeno para el
sindrome genitourinario de la menopausia y asi intentar evitar la nueva fusién de los

labios, con buena calidad de vida en el momento actual.

CONCLUSIONES/PUNTOS CLAVE

Nos encontramos ante una paciente que combinaba tanto la dermatosis (dos tipos,
escleroso y plano) con sindrome genitourinario de la menopausia que habia utilizado
casi todos los tratamientos publicados en la literatura con escasa mejoria.

Con la aplicacidn del laser, como tercera linea de tratamiento ha encontrado una cierta

mejoria.

El liquen escleroso vulvar presenta_un riesgo de malignizaciéon 2-5% en pacientes sin

tratamiento.

Cabe destacar también la importancia en el manejo multidisciplinar de nuestras
pacientes, tanto por parte de diferentes servicios como al comentar el caso con otros

centros de referencia que pueden ofrecer alternativas de tratamiento.
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INTRODUCCION

Los tumores de mama, tracto gastrointestinal y piel (melanoma) son los tumores
extragenitales que con mayor frecuencia metastatizan en el tracto genital femenino.
Los ovarios son el érgano genital femenino mas afectado por metdstasis de tumores

extragenitales.

Las metastasis endometriales aisladas desde fuera del tracto genital son muy
infrecuentes, representan < 5% de las metdstasis del cuerpo uterino. El sangrado genital
anémalo es la forma de presentacion clinica mas frecuente de las metdstasis
endometriales. El sangrado vaginal es la forma de presentacién clinica mas frecuente de

las metastasis endometriales.

Los tumores de mama se diseminan por contigliidad, via linfatica y sanguinea. Las
metastasis mas frecuentes de cdncer de mama son déseas, pulmonares y hepaticas. Las
metastasis de mama a érganos ginecolégicos son infrecuentes, aproximadamente el 8%
de los canceres de mama presentan metastasis a drganos ginecoldgicos. El cancer de
mama lobulillar es el subtipo histoldgico que con mayor frecuencia presenta metastasis

en drganos ginecoldégicos.

En este articulo presentamos el caso de un cancer de mama lobulillar con afectacion

metastasica endometrial aislada.

REPORTE CASO

Mujer caucasica de 66 anos, sin antecedentes médicos de interés, tercigesta con tres
partos vaginales. Menopausia a los 50 afios, sin tratamiento con terapia hormonal
sustitutiva, antecedente familiar de dos sobrinas (premenopdusicas) con cancer de

mama.

Fue remitida desde el area de urgencias a la consulta de patologia mamaria de nuestro

centro por varios episodios de sangrado vaginal.



Dos meses antes fue diagnosticada de carcinoma lobulillar infiltrante de mama derecha
locorregional (MD) grado 2 con receptores hormonales (RH) positivos, Her 2 negativo y
un indice de proliferacién (Ki 67) del 57%. Fue intervenida quirdrgicamente

tumorectomia + linfadenectomia axilar con un estadiaje postquirirgico T1bN3.

Tras la cirugia inicié tratamiento con quimioterapia adyuvante (paclitaxel semanal).
Durante el mismo la paciente presenté varios episodios de sangrado vaginal por lo que

fue remitida a ginecologia para valoracion clinica.

En la anamnesis la paciente describia episodios esporddicos de sangrado vaginal en
cantidad menor a regla desde hacia un par de semanas. La exploracién ginecoldgica fue
rigurosamente normal. La ecografia transvaginal reflejé un Utero de morfologia regular
con endometrio engrosado (11 mm) sin captacién Doppler ni imagenes sugestivas de
patologia endometrial en su espesor, el miometrio y la regiones anexiales no mostraban

anomalias ecograficas.

Fue sometida a una histeroscopia diagndstica visualizando formaciéon endometrial
irregular con vascularizacidn aberrante, la histologia se correspondié con una metastasis

de carcinoma lobulillar de la mama con un patrén inmunohistoquimico de semejantes

caracteristicas al tumor primario (RH+, HER2- Ki 67 10%)




En la gammagrafia 6sea, tomografia computarizada (TAC) toraco-abdomino-pélvico y
PET-TAC no se evidenciaron otras imagenes sugestivas de diseminacién a distancia de la

enfermedad.

La persistencia de la sintomatologia (sangrado vaginal continuo) con anemizacion
secundaria en una paciente con ECOG 1 reflejé la necesidad de un tratamiento

quirurgico para control de la sintomatologia.

El abordaje quirurgico fue laparoscépico, fue sometida a una histerectomia con doble
anexectomia evidenciando multiples implantes peritoneales en la cavidad pélvica sin

otros hallazgos de diseminacion a distancia, la evolucién postquirurgica fue favorable.

La anatomia patoldgica mostrd infiltracién de la pieza quirurgica por carcinoma lobulillar
mamario en la mucosa endometrial, miometrio del cuerpo uterino y ambos anejos. Las

muestras de implantes peritoneales también mostraron infiltracién por carcinoma

lobulillar.
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En la imagen superior se puede observar la imagen de la histologia donde se evidencia

la infiltracion tumoral de la mucosa endometrial



Posteriormente a la cirugia inicia tratamiento adyuvante (ribociclib + letrozol sin signos

de recidiva de la enfermedad tras 2 meses de seguimiento.

DISCUSION

Para lograr un mejor conocimiento sobre la forma de presentacién, factores de riesgo
asociados, el manejo y el seguimiento de la metdstasis endometrial en pacientes con
antecedente de carcinoma lobulillar de mama se ha realizado una busqueda en PUBMED
con las palabras clave: “metastasis endometrial” y “breast lobular carcinoma”. El primer
articulo fue publicado en 1983 y desde entonces se han publicado un total de 16
articulos que describen 19 casos de pacientes con metdstasis endometriales de
carcinoma lobulillar de mama. Se ha realizado un resumen de las caracteristicas de cada

una de las pacientes en la tabla adjunta.

El cdncer de mama es el tumor fuera el drea genital de mayor frecuencia de metastasis
en el cuerpo uterino. Piura et al reportaron 198 casos de metastasis extragenitales al
utero, 112 de los cuales se originaron de carcinoma de mama. El miometrio es el
segmento que con mayor frecuencia se ve afectado, en aproximadamente 2/3 de los
casos se produce de forma aislada, en otro tercio de los casos el tumor se disemina por
contigliidad al endometrio y se produce afectacién de ambos. Las metastasis
endometriales aisladas son muy poco frecuentes. Kumar y Hart P en su serie de 63 casos
de metastasis al cuerpo uterino, solo encontraron 2 casos (3,8%) y Mazur et al
encontraron 7 de 149 casos (4,7%). En la revision de los casos publicados en la literatura
las 9 pacientes que fueron sometidas a tratamiento quirurgico radical (histerectomia +
doble anexectomia) presentaron afectacion endometrial-miometrial combinada, de
forma aislada en dos pacientes, en combinacidn con afectacion cervical (dos pacientes),
anexial (dos pacientes), ganglionar (una paciente) y evidenciando enfermedad
irresecable en el caso publicado por Awazu et al. Se necesitan mas casos en la literatura
para valorar la necesidad de realizar un tratamiento quirdrgico de la lesién para valorar

la extensidn de la afectacidn, probablemente infradiagnosticada en pruebas de imagen.



El carcinoma ductal representa aproximadamente el 70-75% de todos los tumores de la
mama, mientras que el carcinoma lobulillar representa del 5-20%. A pesar de su menor
incidencia, el carcinoma lobulillar es el tipo histoldgico que con mayor frecuencia
metastatiza al aparato genital femenino, encontrandose en mds del 80% de los casos.
La pérdida mas frecuente de expresidon de la molécula adhesiva E-cadherina en el
carcinoma lobulillar infiltrante puede ser la responsable de su patrén de diseminacién.
En la serie de casos registrada de la literatura solo se recoge el inmunofenotipo en 9 de
los 20 casos publicados, todos ellos con RH positivos, ante un nimero tan limitado de

casos no se puede establecer una correlacion significativa.

La forma clinica mas frecuente de presentacién es el sangrado vaginal, en el 85% de los
casos publicados en la literatura fue el primer sintoma de presentacién, inicamente 3
de los 20 casos fueron diagnosticados segundarios a imagenes sugestivas de patologia
endometrial. La afectacidon endometrial fue visualizada en forma de pdlipo endometrial
en la mitad de los casos y en forma de engrosamiento endometrial en la otra mitad de

los casos registrados en la literatura.

El 60% de las pacientes de los casos publicados presentaban antecedente de
tratamiento con tamoxifeno. El tamoxifeno actia como modulador selectivo de los
receptores de estrogenos, se utiliza de forma estandarizada como tratamiento
adyuvante en mujeres con carcinoma de mama. En el endometrio actia como agonista
de los receptores de estrogenos. En diferentes estudios de la literatura de ha descrito
que entre el 14,75% y 61% de las pacientes con cdncer de mama que han recibido
tratamiento con tamoxifeno pueden desarrollar un espectro de hallazgos patoldgicos
endometriales. Las anomalias endometriales incluyen: pélipo endometrial, hiperplasia

simple, compleja (con/sin atipia) y adenocarcinoma.

En un estudio de la literatura se describieron los pélipos endometriales asociados al
tamoxifeno con un tamano medio entre 1,5 y 16 mm, habitualmente mdultiples y
asociados a endometrio proliferativo. Hasta la fecha no se ha establecido relacién causal

entre el tamoxifeno y metastasis endometriales de cdncer de mama, en uno de los casos



publicados se evidencié la presencia concomitante de un adenocarcinoma

endometrioide.

El diagndstico histolégico de carcinoma lobulillar de mama metastasico puede ser dificil,
ya que las células pueden confundirse con células del estroma endometrial con cambios
deciduales secundario al tratamiento con tamoxifeno. La histologia se debe
complementar con la inmunohistoquimica para proporcionar un diagndstico definitivo.
La GCDFP-15 es una glicoproteina presente en la glandula mamaria apocrina normal y
en células apocrinas metapldsicas de la mama. Mazoujian et al. informaron que el 55%
de los carcinomas de mama presentan positividad para GCDFP-15 (57% CDI, 31% CLI y
90% CLI con células en anillo de sello), es un marcador altamente sensible y especifico
para confirmar el origen primario de la mama. La pérdida de expresion de los anclajes
de E-cadherina sirve para su tipificacién inmunohistoquimica, aunque no esta siempre
presente, el 15% son positivos para este marcador. Otros marcadores
inmunohistoquimicos de cancer de mama son Ca 15-3 y BCA-225. La positividad para
receptores hormonales puede estar presente en carcinoma de endometrio. La
morfologia en anillo de sello puede observarse en tumores gastrointestinales, mama,
carcinoma de endometrio y en la reaccién decidual postmenopdausica del endometrio.
Las citoqueratinas 20 (CK-20) y 7 (CK-7) pueden ayudar a identificar su origen, los de

mama son generalmente positivos para CK7 y negativos para CK 20.

En una paciente con cancer de mama en tratamiento con tamoxifeno es importante
realizar seguimiento de forma rutinaria para descartar patologia endometrial
subyacente. En caso de evidencia de lesiones endometriales se debe realizar un
adecuado diagnédstico diferencial histopatolégico entre patologia endometrial
secundaria al tratamiento con tamoxifeno (pdlipo endometrial, hiperplasia,

adenocarcinoma endometrioide) y metastasis de otros tumores primarios.

La mediana del intervalo entre el diagndstico primario y la metastasis endometrial de
los casos recogidos de la literatura es de 36 meses. En las pacientes con afectacién
metastdsica inicial no se han observado diferencias estadisticamente significativas, se

necesita un mayor niumero de casos para poder establecer conclusiones.



El tratamiento quirdrgico fue el mas extendido (75%) en los casos registrados en la
literatura. La cirugia selectiva de la patologia endometrial fue el seleccionado en 5 de las
20 pacientes. Las otras 10 pacientes se sometieron a histerectomia + doble
anexectomia, en el 90% de los casos se observé extension endometrial y miometrial, en
el caso publicado por Aranda et al no hacen referencia a la extensién de la afectacién en
la pieza quirurgica. Estos datos concuerdan con lo reflejado en la literatura ya que las
metastasis endometriales aisladas ocurren en <5% de las pacientes. En el caso publicado
por Awanzu et al se evidencid intraoperatoriamente la presencia de carcinomatosis

irresecable en la cavidad abdomino-pélvica.

Tres de los casos al diagndstico de la recaida endometrial presentaban metdstasis
multiples concomitantes. Una de las pacientes recibié tratamiento con quimioterapia,
otra paciente se desestimd por comorbilidades y el otro caso no especifica ningun

tratamiento.

Oligometdastasis se define como la presencia de 1-5 lesiones metastasicas que pueden
tratarse de manera segura con una terapia local. En la actualidad existen multiples
estudios que evalluan las estrategias terapéuticas en este grupo de pacientes, parece
qgue las terapias combinadas (ablacién local) y terapia sistémica aumentan la
probabilidad de reducciéon del tamano del tumor, intervalo libre de enfermedad vy
supervivenciat® En todos los casos de aparicién de una lesion metastdsica debe
evaluarse la diseminacién de la enfermedad, la clinica secundaria a las mismas y el
estado general de la paciente. El estado general de la paciente es la base fundamental
para orientar las opciones terapéuticas. La escision quirdrgica permite la confirmacién
histolégica y la evaluacidn de la extensién de la enfermedad. En el caso de las metastasis
endometriales, el tratamiento quirudrgico es de eleccién en pacientes con sangrado
vaginal persistente con sintomatologia secundaria al mismo. En pacientes con
enfermedad metastasica avanzada con buen estado general la terapia sistémica es la

estrategia inicial.



En cuanto al prondstico, Unicamente en 4/20 casos registrados en la literatura informan
del seguimiento de las pacientes. El caso publicado por Hara et al recibié tratamiento
con QT, y los otros tres casos fueron sometidos a histerectomia mas doble anexectomia
evidenciando enfermedad en cuerpo uterino, cérvix, incluso en el caso publicado por
Aytekin et al se evidencid afectacion anexial. La histologia de uno de los casos publicados
por Scopa et al mostré un foco concomitante de adenocarcinoma endometrioide. Las
cuatro pacientes presentaron progresion de la enfermedad y en tres de ellas se registré
el fallecimiento en los primeros 18 meses. El prondstico es dificil de evaluar con un
numero tan limitado de casos. Se necesitan mas estudios y un mayor nimero de casos

para evaluar el prondstico y determinar el manejo de las pacientes.

La presencia de sangrado vaginal y/o engrosamiento endometrial en una paciente con
antecedente de cancer de mama representa un desafio diagndstico, se debe realizar una
valoracion global (anamnesis, exploracion y pruebas complementarias) para determinar
la etiologia de la patologia endometrial y en caso de hallazgos sugestivos de malignidad
diferenciar entre patologia endometrial primaria y metastasica. La historia clinica de la
paciente, la histologia y la inmunohistoquimica son fundamentales para un adecuado

diagnéstico diferencial.



Metastasis

Clinica
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Exemestano

HT + DA+ Omen-

tectomia + LA pél-

MTC+ LA vica bilateral
CLI/CDI
Erkanli et al Rechazo QT No (Afectacion endo-
63 RH+ Si No 8m
11 RT Pélipo metrial, miome-
HER2+
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Fallecimiento

18m

Scopa et al

16

81

NM

Si

No

MTC + LA
Qr
TAM

Si

Engrosamiento

HT+DA
(Afectacion endo-
metrial, miome-
trial y cérvix con
focos de adeno-
carcinoma endo-
metrioide).

Fallecimiento 6m

MTC: Mastectomia; LA: Linfadenectomia axilar; TAM: Tamoxifeno; ANA: Anastrozol; QT:

Quimioterapia; RT: Radioterapia; Vag: Vaginal End: Endometrial; Cx: Cirugia reseccién

HT: Histerectomia; DA: Doble anexectomia; NM: No mencionado
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HISTORIA CLINICA

Mujer de 60 aifos, como antecedentes personales tiene hipertension arterial y un
carcinoma basocelular tratado quirdrgicamente. Es nuligesta y tuvo la menopausia a
los 52 afios. No presenta habitos toxicos ni alergias medicamentosas conocidas, ni

otros antecedentes quirdrgicos de interés.

MOTIVO DE CONSULTA. ANAMNESIS Y EXPLORACION
La paciente es remitida a la consulta de ginecologia desde su médico de Atencién
Primaria por un episodio autolimitado de sangrado vaginal. Aporta una citologia

reciente benigna realizada en su centro de salud.

La exploracidn fisica es anodina, y en la ecografia transvaginal se visualiza una
formacién hiperecogénica en fondo de 11 mm. Se solicita una histeroscopia
diagndstica, en la cual se visualiza una cavidad endometrial de aspecto atréfico,
irregular a expensas de un pdélipo endometrial 15 mm en cara lateral derecha (que se
morcela), con resultado anatomopatoldgico de hiperplasia simple sin atipias y cambio

de células ciliadas focales.

En consulta la paciente refiere prurito y sensacién de escozor en regidn genital,
acompafado de dolor que aumenta con la sedestacion. A la exploracidn se objetiva
una tumoracién de consistencia dura e irregular en cara posterior de vagina de unos 3
cm, pseudoulcerada y sangrante al roce, que también se palpa en el tacto rectal y

ocupa el tabique rectovaginal. Se toma biopsia de la lesion.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS Y DIAGNOSTICO
Con estos hallazgos se solicita una analitica (normal) y una colonoscopia, la cual
describe un area de mucosa sobreelevada de aspecto infiltrativo a 4-5 cm del margen

anal, con centro ulcerado y sangrante, que se biopsia.



Se inicia el estudio de extensidn y se solicita un TAC toraco-
abdomino-pélvico y una resonancia magnética (RMN) pélvica, en los
cuales se visualiza una lesidn sélida de 3 x 3 x 3 cm en el tabique
recto-vaginal, probablemente dependiente de la pared posterior de

la vagina, sin poder precisar mejor su origen.

El resultado anatomopatoldgico de la biopsia de vagina es de lesidn Figura 1.
intraepitelial escamosa de alto grado (ValN 3), asi como fragmentos

de mucosa vaginal con carcinoma intraepitelial asociado a HPV con imagenes
sugestivas de microinfiltracién. Ante el diagndstico de sospecha de cancer de vagina
primario estadio IVA se presenta en comité de tumores y se decide realizacion de

exenteracién posterior.

Figura 2. RMN

TRATAMIENTO

Se identifica ganglio centinela derecho y se realiza muestreo ganglionar inguinal
izquierdo (por ausencia de migracion del azul de metileno en cadena inguinal
izquierda). Se realiza histerectomia y doble anexectomia previa colocacién de
catéteres doble J, y posterior reseccidn de recto, amputacidon abdominoperineal y
reseccion de vagina y pieza en bloque. Por indicacidn del servicio de Cirugia General se
coloca terapia de cierre asistido por vacio (VAC) para facilitar cierre perineal, con mala
evolucidn posterior, que precisa retirada y planificacién por el servicio de Cirugia

Plastica para realizacion de colgajo.

SEGUIMIENTO
El resultado anatomopatoldgico de la pieza quirudrgica es carcinoma epidermoide
infiltrante de vagina HPV dependiente, moderadamente diferenciado, que alcanza la

hipodermis del periné y el paracolpos izquierdo. Se decide en comité de tumores



administrar radioterapia adyuvante, que se ve retrasada en un primer momento por el

VAC que porta la paciente.

PUNTOS CLAVE

El cancer de vagina primario (CVP) es un tipo infrecuente de cancer ginecoldgico.
Constituye el 1-3% de las neoplasias malignas de tracto genital femenino. Su incidencia
estimada es de 0,42 por cada 100.000 mujeres, con una edad media al diagndstico
entorno a los 60-65 afios. (1) El subtipo histolégico mas frecuente es el carcinoma de
células escamosas (80-90%), seguido del adenocarcinoma (5-10%). (2) Aunque el
cancer vaginal primario es infrecuente, las metastasis en la vagina no lo son. Segun la
Federacién Internacional de Ginecologia y Obstetricia (FIGO), los casos de cancer
deben ser clasificados Unicamente tras haber descartado el origen metastasico (cérvix,

uretra, vulva y colon, entre otros). (3)

El CVP comparte factores de riesgo con la neoplasia cervical (elevado nimero de
parejas sexuales, primera relacion sexual a una edad temprana, tabaquismo...), con
una importante correlacidn con el virus del papiloma humano (VPH). (4) El sintoma
mas comun es el sangrado postmenopdausico. También pueden debutar con sintomas
urinarios o alteraciones gastrointestinales, asi como dolor genital o sensacion de masa
en vagina, aunque hasta el 20% de las pacientes se encuentran asintomaticas al
diagndstico. (1) La localizacion mas frecuente del cancer de vagina es la pared
posterior del tercio proximal, lo cual contribuye a que el diagndstico inicialmente
puede resultar dificil. Al ser un tumor con tendencia a la multicentricidad es

fundamental examinar la totalidad de la mucosa vaginal. (5)

La estadificacion de la Federacion Internacional de Ginecologia y Obstetricia (FIGO) y la
clasificacion TNM utilizan un sistema de estadificacion clinico para el cancer vaginal. La
resonancia magnética es utilizada de forma frecuente para delimitar el tamafio y la
extension, siendo mas sensible que el examen fisico en evaluacidn paravaginal o

parametrial. (6)



No existe un consenso en cuanto al manejo de las pacientes con CVP. Su baja
prevalencia y su avanzada edad al diagnéstico contribuyen a que no existan ensayos

aleatorizados. La FIGO recomienda

TNM FIGO Definition
que los planes de tratamiento sean Primary tumar (7)
TX Primary tumar cannot be assessed
individualizados y tengan en cuenta T | No evidence of a primary tumor
Tis* Carcimoma in situ (preinvasive)
e .z T | Tumor confined to the vagina
para Ia plan|f|caC|0n faCtores como el T2 [} Tumor invades paravaginal tissues but does not extend to pelvic wall
T3 n Tumor extends to pelvic wallt
estadio clinico, la ubicacion del
T4 IVA Tumor invades mucosa of the bladder or rectum or shows direct
= H H extension beyond the true pelvis; bullous edema is not sufficient to
tumor, el tamano y la proximidad a oo el nation aeta

Regional lymph nodes (N)

Vejiga Yy recto, la CapaCidad para [ Nx | Regional lymph nodes cannot be assessed
Mo No regional lymph node metastasis
mantener |a funcionalidad de |a MNi in Regional (pelvic or inguinal) lymph node metastasis
Distant metastasis (M)
vagina, la presencia de Uteroy la o Ho distant metastasis
M1 IVE Distant metastasis

radioterapia pélvica previa.
El cdncer de vagina suele Tabla 1. Estadiaje del cancer de vagina primario

diagnosticarse en estadios avanzados.

El prondstico estara determinado por el estadio al diagndstico y el subtipo histoldgico.
En estadios iniciales la opcién quirurgica es de eleccidn, fundamentalmente cuando el
tumor no supera los 2 cm y se localiza en el tercio superior de la vagina. La

radioterapia puede ser una opcidn valida si el tumor es mayor de 2 cm o se localiza en

el tercio medio o inferior. (1)

La estrategia de tratamiento en estadios Il y lll mas cominmente empleada combina la
braquiterapia y la radioterapia externa. Se recomienda afiadir quimioterapia
concomitante en pacientes con estadio Ill o IV y tumor mayor de 4 cm. En estadios IVA
la opcidon mas aceptada combina braquiterapia intracavitaria e intersticial y
radioterapia externa, mientras que en estadios IVB la radioterapia paliativa es de

eleccion.

Hasta el 15% de las pacientes desarrollardan complicaciones secundarias al tratamiento,
entre las que destacan las fistulas rectovaginales o vesicovaginales, la estenosis

(vaginal o rectal) y las cistitis o proctitis por la radiacién. (1)



Por ultimo, se desaconseja el uso de dispositivos de vacio cuando existan defectos
importantes de tejido tras cirugia radical, ya que su uso esta contraindicado en heridas
con tejido neoplasico y precisa un uso prolongado para ser efectivo, lo cual puede

retrasar el inicio de tratamiento adyuvante, como en el caso de nuestra paciente.
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MOTIVO DE CONSULTA' Y ANAMNESIS

Paciente de 46 afios que acudid al Servicio de Urgencias del Hospital Universitario
Infanta Sofia por mareo e hipotensién. Habia sufrido un traumatismo con caida la
semana anterior con policontusiones. No presentaba sangrado uterino ni rectal. No

referia dolor abdominal ni dolor toracico ni otros sintomas.

Paciente nuligesta sin relaciones sexuales previas. Como Unicos antecedentes médicos
presenta un cuadro ansioso-depresivo en tratamiento y obesidad mérbida (IMC 50). En
seguimiento por Ginecologia por mioma uterino asintomatico de 10 cm desde 2016, sin

modificaciones clinicas ni ecograficas durante el seguimiento.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

A la exploracién, se observa un hematoma extenso que abarcaba toda la extremidad
inferior derecha, afectando a planos superficiales y profundos. Se palpaba una gran
masa abdominal que alcanzaba apéndice xifoides, de consistencia dura, poco mdévil, sin
dolor a la palpacién abdominal ni signos de irritacién peritoneal. Ausencia de sangrado
vaginal. En la exploracién rectal, se tactaba a 2 cm de margen anal, tumoracion sélida
pétrea que improntaba en cara anterior de recto. En la ecografia transvaginal se
objetivaba endometrio homogéneo de 7 mm; imagen compatible con mioma tipo 6-7
de 170 x 140 mm (crecimiento respecto a ecografias previas en consulta) y liquido libre

en hipocondrio derecho con columna vertical maxima de 102 mm.

En la analitica presentaba una anemia severa (hemoglobina 4.6 g/dl), plaquetopenia
(75.000 plaquetas), alteracidn en la coagulacién (INR 1.29) y Dimero D > 35200 ng/ml.
En el frotis sanguineo destacaba la presencia de leucoeritroblastos y dacriocitos. El test
de gestacion fue negativo. Se solicitaron radiografias de miembro inferior derecho,
descartando lesiones dseas y body-TAC para excluir proceso tumoral que justificase el

cuadro analitico, asi como tromboembolismo pulmonar.



En el TAC se describe una gran masa en mesogastrio e hipocondrio izquierdo, con
imagenes lineales en su interior que podrian estar en relacién con probable sangrado
reciente, sin poderse descartar proceso neoplasico subyacente. Abundante ascitis (no

impresionaba de hemoperitoneo). Resto de estudio sin hallazgos.

A pesar de la transfusién de 3 concentrados de hematies, no se produjo un incremento
de la hemoglobina mayor a 6.3 g/dl. Se repitié la ecografia abdominal, objetivandose
una tumoracion de mayor tamafio respecto a ecografia previa de 210 x 200 mm, pero

de mismas caracteristicas sin claros signos de sangrado activo.

Se decidié ingreso en UCI para vigilancia intensiva hasta llegar al diagndstico etiolégico

y optimizar el estado de la paciente en previsién a un posible tratamiento quirurgico.

Tras comentar el caso en sesién conjunta entre Hematologia, UCI y Ginecologia, se
decide realizar una paracentesis diagndstica, con hallazgo de hemoperitoneo, por lo que

se indicd tratamiento quirurgico.

TRATAMIENTO

Se realizd una embolizacién de la lesion uterina por parte de Radiologia Intervencionista
con gran dificultad. Tras la misma se objetivd punto sangrante de pequefa rama
dependiente de la arteria hipogastrica izquierda. Por tanto, se indicé realizar una

laparotomia exploradora por sospecha de rotura del pediculo del mioma.

Se realizd una laparotomia supra-infraumbilical, evidencidndose un gran
hemoperitoneo (2 litros) (Figura 1) y un Utero con un mioma intramural de al menos 25
cm y 4 kg de peso, que presentaba un vaso activo sangrante (Figura 2) en la cara
posterior del mismo. Se realizd una histerectomia subtotal con doble salpinguectomia

(Figura 3).



Figura 3. Totalidad de tumor extirpado.

EVOLUCION Y SEGUIMIENTO

Alta hospitalaria al cuarto dia de la intervencién, con una adecuada evolucién durante

el postoperatorio. Hemoglobina al alta de 8.2 g/dl.

Control en un mes en consulta de ginecologia, asintomatica. Resultado de Anatomia

Patologia: leiomioma vascular (angioleiomioma) sin signos de malignidad.



DISCUSION
Los leiomiomas uterinos son el tumor pélvico ginecolégico mas comun en las mujeres,
con una prevalencia del 20% en las mujeres en edad reproductiva pudiendo llegar al 70%

en la quinta década de vida. (1)

Se consideran tumores monoclonales derivados de las células del musculo liso del
miometrio. Son tumores hormonodependientes, por lo que algunas situaciones como el
embarazo, la menarquia temprana, o la obesidad pudiera estar asociado con un mayor

numero o tamaino de los mismos.

En su mayoria son asintomaticos. Cuando son sintomaticos, generalmente se presentan
con sangrado menstrual abundante, presidon o dolor pélvico y también pueden tener

efectos reproductivos adversos. (2)

La ubicacién y el tamafio de miomas uterinos son importantes determinantes de la

sintomatologia y las manifestaciones clinicas.

La rotura de un mioma como causa de hemorragia intraabdominal es un hecho
excepcional poco recogido en la literatura médica internacional. Una revisidon
sistematica recoge 125 casos relacionados con esta patologia publicados entre 1902-

2018. (3,9)

Debido a su rareza, un cuadro clinico compatible con un shock hipovolémico repentino
y un dolor abdominal severo a menudo sugieren otras causas mas frecuentes como
alteraciones gastrointestinales u otras patologias ginecoldgicas como una rotura de una

gestacion ectdpica o un cuerpo luteo hemorragico.

Los excepcionales casos publicados se presentan en su mayoria en mujeres de mediana
edad con antecedentes de un Utero polimiomatoso que presentan de forma subita un
cuadro de dolor abdominal agudo asociado a shock hipovolémico, presente en el 71%

de los casos (3).



Es dificil establecer factores de riesgo posibles para desencadenar este cuadro pero
parece estar asociado con miomas de gran tamafo (media 12.6 cm SD 6.4), situaciones
qgue puedan incrementar la presién vascular o intraabdominal, (ej., coito, embarazo, la
menstruaciéon o tras realizar esfuerzos defecatorios) (8). También se han descrito
numeros casos tras accidentes automovilisticos o caidas accidentales, como el caso que

presentamos.

El origen de la hemorragia en mas de la mitad de todos los pacientes fue un vaso de la
superficie del leiomioma. Los miomas subserosos tienden a realizar en su mayoria
malformaciones vasculares que dan lugar a vasos superficiales, dilatados, con paredes
débiles a lo largo de la pseudocdpsula. Algunos autores han planteado la hipétesis que
la localizacién posterior de estos miomas predispone a lesiones por contacto directo con

el promontorio del sacro (4,8).

En nuestra paciente el cuadro se inicid tras un traumatismo. No obstante, en tres de los
casos publicados, la rotura del mioma sucedié mientras la paciente permanecia en

reposo, sin realizar ningln esfuerzo que justificase este cuadro.

La mayoria de los casos reportados en la revisiéon sistemdtica de Lim (3) el sangrado
provenia de la rotura de un vaso en la superficie del mioma, de estos, el 58 % era vaso
venoso mientras el 11.3% de los casos, como el nuestro, se trataba de un vaso de origen
arterial. En el resto de los casos descritos el sangrado provenia de una avulsién del
pediculo del mioma (separacion del mioma del cuerpo uterino) o de un sangrado en el
interior del mioma en un Utero puerperal cursando con hipovolemia sin hemoperitoneo.

(5,6,7)

En muy pocas ocasiones se llega a un diagndstico prequirurgico.

La ecografia y la RNM tienen un papel poco importante en el diagnéstico. En cuanto al

TAC con contraste es la prueba diagndstica que puede demostrar la existencia de un

sangrado activo, pero en ningun caso deberian retrasar la cirugia.



En todos los casos publicados, el manejo final fue quirudrgico, prefiriéndose un abordaje
por laparotomia, debido a la inestabilidad y al tamafio de los miomas. En 60% de los
casos se realizd una histerectomia, otras opciones terapéuticas fueron la miomectomia

o la ligadura del pediculo vascular. (3)

Se ha reportado una mortalidad cercana al 3%, relacionado con el shock hipovolémico.

La histologia de nuestro tumor fue benigna como la mayoria de los casos descritos en la
literatura. Otras histologias documentadas son 5 casos de leiomiosarcomas, 3 miomas

atipicos y 2 casos de tumores de musculo liso de potencial maligno incierto.

CONCLUSIONES

- Es una patologia rara, con una presentacién aguda, dificil de manejar y que re-
quiere una actuacién urgente.

- La presentacién clinica mas frecuente es un shock hipovolémico, presencia de
una masa abdominal, un abdomen agudo y una hemorragia intraabdominal de
origen desconocido.

- Una presentacion frecuente es tras traumatismo abdominal o situaciones que
pueden llevar a un incremento en la presién vascular.

- El total de los casos publicados ha requerido un abordaje quirurgico.

- Enla mayoria de los casos la histologia es de leiomiomas benignos.
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ANAMNESIS
Paciente de 26 afos con antecedentes de personales de agenesia renal y sin

enfermedades ni cirugias de interés. No ha mantenido nunca relaciones sexuales.

MOTIVO DE CONSULTA
Acude al Servicio de Ginecologia y Obstetricia de nuestro hospital remitida por su

médico de atencion primaria por dismenorrea y sospecha de malformacién uterina.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

En la exploracién fisica presenta genitales externos y vagina normales. El himen se
encuentra integro. No hay restos hematicos en vagina, flujo de aspecto fisiolégico.
Abdomen blando y depresible, doloroso a la palpacién profunda en fosa iliaca izquierda,

sin signos de irritacién peritoneal.

En la analitica sanguinea todos los valores se encuentran en rango normal, salvo leve

elevacion del marcador Ca125 (40,3 U/ml).

En la resonancia magnética (RM) pélvica (2019): se describe un utero didelfo,
hidrosalpinx izquierdo y la cavidad uterina izquierda conectada a fondo de saco vaginal
izquierdo con restos hematicos retenidos y en el que no se demuestra conexion con

vagina derecha, que es la que comunica el exterior (figura 1).

Finalmente se decide realizar una histeroscopia diagndstica (2020) que resulta
dificultosa por dolor. Solo se visualiza un cérvix, que lleva a una hemicavidad en la que
se visualiza un ostium. No se llega a cavidad izquierda, ni se visualiza el cérvix izquierdo

ni fondo de saco vaginal abombado.



Se realiza una ecografia 3D con adquisicion de voliumenes transrectales y abdominales
(enero 2022): el utero se encuentra en anteflexidn, impresiona de morfologia didelfa,
presenta dos hemicavidades bien separadas (figura 2):

1) Hemiutero derecho: la cavidad uterina es de aspecto normal, con endometrio de
primera fase con espesor maximo de 4,55 mm. La vagina ipsilateral no se encuentra
dilatada.

2) Hemidtero izquierdo: la cavidad uterina se encuentra distendida hasta 9 mm, tapi-
zada por endometrio lineal y ocupada por un contenido de punteado fino que im-
presiona de hemato/mucometra. Dicho hemiutero parece continuarse con una va-
gina que se encuentra dilatada, que no parece tener continuidad clara con la vagina

previamente identificada mediante el hisopo, por lo que se sospecha que se encuen-

tre cerrada (figura 2).

Fig 1. RMN. Utero didelfo
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Fig 2. Ecografia 3D. Vagina derecha normal,
orificio que comunica con saco vaginal izquierdo
dilatado.




DIAGNOSTICO
Dados los resultados de las pruebas complementarias, se establece el diagnostico
sindrome de Herlyn-Werner-Wunderlich (HWW) (OHVIRA), que consiste en Utero

didelfo con hemivagina izquierda obstruida y agenesia renal.

TRATAMIENTO

Se plantea inicialmente histeroscopia quirdrgica con o sin laparoscopia, realizandose
histeroscopia diagnodstica y terapéutica (mayo 2022):

Hallazgos (video 1): Utero que impresiona de morfologia didelfa, con canal endocervical
Unico que comunica con un hemidtero derecho, se visualiza el ostium derecho y el
endometrio hipotrdéfico. Se visualiza a nivel del canal cervical un minimo orificio que
comunica con el saco vaginal izquierdo, objetivdindose drenaje de contenido
serohemadtico a través de este, que a su vez se comunica con hemicavidad izquierda, por
tanto, se visualizan dos hemicavidades bien diferenciadas, confirmandose
ecograficamente.

Descripcidn de la técnica operatoria: histeroscopia diagndstica empleando suero salino
como medio de distensién. Se realiza reseccién de tabique cervicovaginal hasta istmo,
consiguiéndose comunicacién de ambas hemicavidades. Se deja una sonda vesical
pediatrica en la hemicavidad izquierda para evitar el cierre del orificio. Balance correcto.

Sin incidencias.

SEGUIMIENTO

Al mes de la intervencion, se realiza una histeroscopia diagndstica de second-look (2022)
con suero fisioldgico, donde se visualiza el OCE derecho. Se entra en el canal cervical
derecho siguiendo la sonda y alcanzando la vagina y la hemicavidad izquierda. Se
visualiza la comunicacion de buen tamafio muy bien cicatrizada. Posteriormente se
alcanza la hemicavidad derecha con endometrio hipotrdfico. Se retira la sonda

pediatrica.



DISCUSION

El sindrome de Herlyn-Werner-Wunderlich (HWW) 0 sindrome de OHVIRA es una rara
anomalia del tracto urogenital caracterizada por Utero didelfo, hemivagina ciega y
alteracion renal ipsilateral por defectos en la formacién de estructuras miillerianas y
wolffianas. Este sindrome es muy poco frecuente, representando menos del 10% del
total de las malformaciones miullerianas (MM); con una tasa variable que va de 1/2.000

a 1/28.000 mujeres (1).

Las MM pueden provocar sintomas como dolor pélvico, sangrado prolongado o anormal
en el momento de la menarquia, pérdida recurrente del embarazo o parto prematuroy,
por lo tanto, pueden identificarse en pacientes, incluidas las adolescentes, que

presentan estos trastornos.

No existe un sistema de clasificacidon universalmente aceptado para las MM. Existen
varios sistemas:

e E| sistema de clasificacion de defectos miillerianos de la Sociedad Estadounidense de
Medicina Reproductiva (ASRM, anteriormente la Sociedad Estadounidense de
Fertilidad) y la Clasificacién de Anomalias Millerianas de la ASRM 2021 es el estandar
revisado en los Estados Unidos. El sistema 2021 enfatiza anomalias uterinas congénitas
y anomalias asociadas de la vagina, el cuello uterino, las trompas de Falopio y el sistema
renal y utiliza terminologia descriptiva en lugar del sistema numérico anterior (2).

® La Sociedad Europea de Reproduccién Humana y Embriologia (ESHRE) y la Sociedad
Europea de Endoscopia Ginecoldgica (ESGE) han publicado su propio sistema de

clasificacion.

El sindrome de OHVIRA se asocia siempre a una alteracion renal, la cual en su forma
tipica de presentacion corresponde a una agenesia renal ipsilateral al hemisistema

obstruido y ésta generalmente se ubica del lado derecho.

Por otro lado, la exteriorizacién del sangrado vaginal dependerd de si existe o no
comunicacidn de la hemivagina ciega con la hemivagina permeable o bien debido a la

existencia de un trayecto fistuloso alto cercano al cuello uterino entre el hemisistema



obstruido y el permeable (OHVIRA tipo Il y lll respectivamente); cuando este ultimo caso
ocurre el sangrado suele ser oscuro y en ocasiones fétido, por salida de sangrado

residual desde el hemisistema obstruido (1) (4).

Mudltiples son las complicaciones que pueden presentarse en la evolucidén natural de esta
patologia y con esto la comorbilidad asociada, agravando asi el prondstico sexual y

reproductivo.

Por tanto, ante la sospecha clinica de este sindrome OHVIRA en una adolescente se

impone un diagndstico temprano, ademas de un manejo quirdrgico conservador.

PUNTOS CLAVE
e El sindrome de HWW (OHVIRA), es una anomalia muy poco frecuente, cuyas
complicaciones comprometen la calidad de vida y fertilidad.
e La anomalia renal mayormente asociada fue la agenesia renal.
e El abordaje histeroscépico parece ser la mejor forma de resolucién quirargica

disponible en la actualidad.
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MOTIVO DE DERIVACION E HISTORIA OBSTETRICA PREVIA

Mujer de 29 afios, de 28+4 semanas de gestacion, embarazo monocorial-biamnidtico
(MC-BA), quees derivada desde otro centro sanitario al Hospital La Paz por amenaza de
parto pretérmino (APP)tras muerte intrauterina del primer gemelo y sospecha de
anemia fetal del segundo. Unico antecedente relevante de una interrupcién voluntaria

de embarazo y un aborto diferido.

Gestacién de curso normoevolutivo hasta ingreso en semana 26 en Hospital Alcdzar de
San Juan por APP, recibiendo, previo al alta, maduracion pulmonar completa y tres ciclos
de tocdlisis (atosiban). Valorada de nuevo en semana 28+4 por dindmica uterina, se
objetiva primer gemelo sin latido cardiaco y polihidramnios (CMV 99mm) y segundo
gemelo vivo con liquido amnidtico (LA)normal (CMV 61mm), presentando una velocidad
pico sistélica en la arteria cerebral media (VPS- ACM) de 53,8 cm/seg (1,43 MoM) y un
indice pulsatilidad en arteria cerebral media (IPACM) de 1,20, p2 (percentil 2). En
nuestro centro, se confirma diagndstico de APP, se inicia 42 ciclo de tocdlisis con

atosiban y se administra una dosis de recuerdo de maduracién pulmonar.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Se cursan analiticas de control con hemograma, coagulacién, bioquimica y proteina C
reactiva, todas ellas dentro de limites de la normalidad. Urocultivo negativo.
Amplificacion gendmica positiva para Trichomona vaginallis tratdndose con

metronidazol 2 gramos via oral.

Se realizan ecografias de control tras el diagndstico de muerte del primer gemelo,
descritas en lasfiguras 1, 2 y 3 con sus correspondientes imagenes. Tras la ecografia de
la 28+5 en la que se confirma el diagndstico de anemia fetal, se plantea la realizacion de
transfusion intrauterina (TIU), opcidn declinada por los progenitores. Dada la estabilidad
clinica, se decide no realizar la amniocentesis de despistaje de infeccidon intramnidtica

segln protocolo y se ofrece el uso off-label de tocolisis de mantenimiento.



1. Edema SNC 2. Cuerpo calloso 3. Doppler ACM

28+5 semanas

Exitus primer gemelo, polihidramnios (CMV 12,8cm). Segundo gemelo vivo, PFE 1487g(p81,1). LA
normal (CMV 4,2cm).

Parénquima cerebral edematoso con aumento de ecogenicidad en zona periventricular (imagen
1) de ventriculos laterales. Cuerpo calloso (imagen 2) de aspecto edematoso, de contorno des-
dibujado y ecogenicidad aumentada.

IPACM 1,34 (p3). VPS-ACM: 70 cm/s (> 1,5MoM) compatible con anemia fetal, imagen 3). Co-
ciente cerebro-placentario, IPAU y IPV normales.

—~Figura 1.

Ecografia semana 28+5

4, 5y 6. Ventriculomegalia. Edema SNC. 7. Doppler ACM

2945 semanas

Exitus primer gemelo, polihidramnios (CMV 14,8 cm).

Segundo gemelo vivo, polihidramnios (CMV 8,8 cm).

Imagen compatible con edema de SNC y ventriculomegalia bilateral moderada (14 y
14,5mm) (imagenes 4-6). Anemia fetal del segundo gemelo (imagen 7).
Redistribucion vascular sin afectacion hemodinamica en territorio venoso.

Figura 2. Ecografia semana 29+5

8, 9. Ventriculomegalia 10, 11. Corte sagital SNC

30+4 semanas

- Lesiones leucomaldcicas generalizadas en SNC feto superviviente (imagenes 8-11).

Figura 3. Ecografia semana 30+4



ACTITUD

Ante los hallazgos ecograficos y el mal prondstico fetal los progenitores solicitan
interrupcion legal del embarazo (ILE) tardia. Tras la aprobacion por el comité
autondémico a las 30+6 semanas, se retira la tocolisis y se lleva a cabo la instilacidon
intracardiaca de 5 cc de cloruro potasico hasta confirmar asistolia. Se procede a la
induccion del parto con misoprostol intravaginal (un total de 600 mcg), asistiendo al
expulsivo de ambos gemelos/dbitos fetales sin incidencias salvo retencion placentaria
gue requiere extraccion manual. Puerperio de curso normal. Inhibiciédn de lactancia

materna con cabergolina.

Se decide en conformidad con los padres realizar necropsia de ambos fetos, pendiente

de resultados.

PUNTOS CLAVE Y DISCUSION

El éxitus de un gemelo a partir de las 20 semanas de embarazo afecta alrededor del 6%

de las gestaciones MC. Aproximadamente en el 75% de los casos se encuentra la causa,

siendo el sindrome de transfusién feto-fetal la mas frecuentel:2. En el caso expuesto la
causa es desconocida, si bien la discordancia de LA, con polihidramnios del feto éxitus,
orienta a un desequilibrio hemodinamico entre ambos gemelos. En este sentido, es

posible que la necropsia pueda aportar mas datos.

Las complicaciones mas frecuentes tras la muerte de un gemelo en el contexto de una
gestaciéon MC son éxitus del co-gemelo, parto prematuro, anomalia del neurodesarrollo

y muerte neonatal?:3.

En la actualidad la teoria mas aceptada en cuanto a la etiopatogenia del dafio cerebral
del co- gemelo es la del desequilibrio hemodindmico agudo causado por la exanguinacién

del superviviente hacia el feto fallecido a través de anastomosis vasculares. Esto



disminuye la perfusion cerebral, lo que provoca dafio hipdxico-isquémico, siendo el

sistema nervioso central (SNC) el érgano mas vulnerable. 14

La anemia fetal del feto superviviente (constatada en nuestro caso desde la primera
ecografia trasel diagndstico de éxitus fetal) se asocia a mayor riesgo de lesién cerebral.
Por ello la determinaciénseriada de la VPS-ACM es fundamental en el seguimiento en
estas gestaciones, teniendo en cuenta que puede normalizarse con el paso del tiempo y
que raramente un co-gemelo no anémico tras las primeras 24-48h del diagndstico de la

muerte intrauterina se anemizard posteriormente5'6.

En cuanto a la neuroimagen, pueden detectarse lesiones hipdxico-isquémicas de
sustancia blancaque pueden conducir a dafio estructural (porencefalia, leucomalacia
periventricular, cortical 'y subcortical, microcefalia, hidranencefalia); lesiones

hemorrégicas asociadas o no aventriculomegalia y/o afectacién parenquimatosa; y

anomalias secundarias a disrupcién vascular’. La lesién de la sustancia blanca
periventricular y lesiones hemorrdagicas son mas comunes con la muerte fetal antes de
la semana 28 de gestacion, mientras que el dafio de la materia gris cortical ysubcortical

es mas frecuente a partir de las 32 semanas’.

La ecografia permite detectar estos cambios, siendo los mas precoces en su aparicion las
lesioneshemorragicas y la hiperecogenicidad periventricular; las lesiones destructivas
cerebrales no suelenvisualizarse por ecografia hasta aproximadamente tres semanas
tras el evento agudo. Por ello- ademas de las limitaciones inherentes a los ultrasonidos-

la neurosonografia puede no detectar afectacién cerebral, especialmente si se realiza

antes de las tres semanas tras el éxitus 8. En el caso expuesto, las primeras lesiones
ecograficas fueron sutiles en forma de ecogenicidad cerebraldifusa compatibles con
edema del SNC (semana 28+5) y ventriculomegalia bilateral moderada (semana 29+5).
Una semana mas tarde se evidenciaron lesiones leucomaldcicas extensas y severas que

condicionaban una microencefalia.



La resonancia magnética (RM) tiene una mayor precision diagndstica en determinadas
lesiones cerebrales, especialmente de sustancia blanca. Ademads, publicaciones recientes
ponen en valor latécnica de difusiéon por RM (DWI) que permite detectar las lesiones mas
precozmente, acortando eltiempo a dos semanas tras el evento agudo para el
diagnéstico de lesidn cerebral. Esta técnica se basa en la deteccién in vivo del
movimiento de moléculas de agua, que puede estar restringida en situaciones de

isquemia6'7'9.

Actualmente no hay consenso con respecto al momento de realizacidn de la RM desde

el éxitus fetal®. La SEGO recomienda valorar la VPS-ACM en el momento del diagnostico
para descartar anemia y realizar un seguimiento ecogradfico a la semana,
posteriormente cada dos semanas el primer mes y a partir de entonces cada cuatro
semanas, incluyendo biometrias, IPAU y VPS-ACM.En cuanto a la técnicade neuroimagen,
recomienda realizarla a las 4-6 semanas tras el diagnéstico,y repetirla en las semanas 30-
32 de gestacién. No estd indicado realizar controles analiticos para descartar

coagulopatial.

La actitud expectante y el parto préximo al término es la conducta recomendada. Solo

en los casosde muerte fetal cercana al término podria ser adecuado finalizar la

gestacién1'4. Con respecto a laposibilidad de tratamiento intradtero, los estudios
coinciden en la potencial efectividad de la transfusion intrauterina (TIU) en la fase
reversible de la hipovolemia, dentro de las primeras 24 horas desde la muerte fetal, en
caso de anemia del superviviente. Los resultados son heterogéneosen la prevencion del
dafo neuroldgico, pero en lo que si parece haber consenso es en que disminuye el riesgo

de muerte del co-gemelo 510,11,

Dado que el 50% de las muertes fetales intraldtero en gestaciones MC vienen precedidas
de signosdetectables por ecografia y teniendo en cuenta el mal prondstico del gemelo

superviviente, lo masimportante es el seguimiento exhaustivo ecografico de estas



gestaciones para detectar complicaciones y adoptar actitudes ante ellas y asi evitar el
éxitus de uno de los gemelos, siendo la opcidn terapéutica mds efectiva para ello la

coagulacion laser de las anastomosis vasculares”.

Finalmente, y ante la aparicién de lesiones severas en el SNC, no se debe olvidar la

posibilidad derealizar una ILE tardia, de acuerdo con la legislacidn vigente espafiola.

Es fundamental que los padres conozcan los riesgos derivados de esta complicaciény la

posibilidadde que la lesiéon del SNC no sea evidente en vida intrauterina o lo sea de forma

tardial.
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ANAMNESIS E HISTORIA CLINICA

Antecedentes personales sin interés. No factores de riesgo cardiovascular.
Antecedentes quirurgicos: Cirugia refractiva miopia

Antecedentes familiares: Madre cancer de mama a los 52 afos.

Antecedentes ginecoldgicos: Menarquia 13 afios. Revisiones normales. Ultima citologia
y HPV normales en enero 2020.

No tratamiento habitual. No alergias a medicamentos. No habitos téxicos

Historia obstétrica: Gestaciones 2 Partos 2 (2017 Eutécico 2770 g Vardn vivo sano —2019
Eutdcico 2665 g Vardn craneosinostosis congénita, fallece a los 7 meses de vida en
cirugia correctora, seguimiento del embarazo en México) (Necropsia FID: hidrocefalia,
trigonocefalia, genitales hipodesarrollados, pie varo derecho e hipotonia generalizada.

En el estudio del cariotipo y arrays de la FID no encontraron variantes patogénicas

MOTIVO DE CONSULTA
Nueva gestacion espontanea. FUR 20/5/2022. Primer control gestacional el 22/7/2020

(amenorrea 9 semanas).

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Buen estado general, Peso 62.600 kg Tension Arterial 100/65 mm Hg

Ecografia ler trimestre (amenorrea 11+5)

Feto Unico. Latido cardiaco y movimientos fetales normales CRL: 49 mm (11+3
semanas.) Placenta: cara posterior. Liquido Amniético (LA) normal

Marcadores de cromosomopatia: Translucencia nucal 2.06 mm (percentil 95). Hueso
nasal presente. Ductus Venoso:Onda A normal. Regurgitacion Tricuspidea: no

presente. Corddn 3 vasos

Analitica ler trimestre: normal. A+ Cooms indirecto neg. Serologias (VIH, VHC, VHB,
Toxoplasmay Sifilis) negativas, Rubeolainmune. Sedimento de orina normal y urocultivo

negativo. PAPP-A 0.662 mUI/ml B-HCG 33.76 ng/ml



Screening combinado del ler trimestre: indice de riesgo para trisomia 21: 1/412 Indice

de riesgo para trisomia 18: 1/6132
Se ofrece la posibilidad de realizar test de diagndstico prenatal no invasivo y se entrega
Cl. Finalmente, la paciente no lo realiza y se decide control estrecho. Se realiza control

ecografico en semana 17 siendo este normal.

Ecografia 2do trimestre (21+3 semanas)

Biometria: Didmetro biparietal (DBP): 49 mm. Circunferencia cefalica (CC): 177 mm (p4)
Circunferencia abdominal (CA): 161 mm. Longitud fémur (LF): 33 mm. (p12). Estudio
morfolégico normal. Cervicometria: 51 mm. Estudio Doppler normal. Control ecografico

en 4 semanas para seguimiento de biometria.

Ecografia 3er trimestre (25+5 semanas)

DBP: 60 mm. (p13) CC: 221 mm (p2) CA: 212 mm. LF: 46 mm

Peso fetal: 826 g, (p32). Atrio ventricular derecho de 9.8 mm.

Atrio ventricular izquierdo de 8 mm.. Cerebelo: 27 mm. Cisterna. magna: 7 mm.
Alteracidn del desarrollo de sulcacidén de cisura de Silvio y parietooccipitales. Placenta
en cara posterior. LA aumentado. Columna Vertical Maxima 9 cm. Ante las alteraciones

neurosonograficas y los antecedentes personales de la gestacion anterior se decide

ampliar el estudio con una Resonancia Magnética Fetal (RMN)

Fig.1 Agenesia parcial del cuerpo calloso Fig.2 Retraso en la sulcacién de Cisura de Silvio
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Fig.3 y 4 Imagenes que muestran el crecimiento no acorde de la cabeza fetal

Informe de RMN realizada en centro externo:

- Ausencia de operculizacion de las cisuras de Silvio, parietooccipitales y calcarinas
correspondiendo la sulcacién a las semanas 21-22. Aunque los hallazgos podrian
corresponder a un retraso en la sulcacidn o lisencefalia

- Probable alteracién en la migracién neuronal.

- El cuerpo calloso es pequenio, longitud de 23,9 mm (semanas 21-22) y esta
engrosado, grosor maximo en el tercio posterior de 2,7 mm. No se identifica en su
totalidad la rodilla del cuerpo calloso. Disgenesia del cuerpo calloso

- Aumento de la cantidad de LCR en el espacio extraaxial.

- No se objetivan otras alteraciones morfoldgicas

Sospecha diagndstica: Lisencefalia de predominio posterior, disgenesia de cuerpo

calloso y microcefalia.

DIAGNOSTICO

Se trata de una anomalia rara caracterizada por una migracion neuronal incompleta o
fallida durante las semanas 12 a 24 de gestacion, lo que resulta en una falta de desarrollo
de las circunvoluciones y los surcos. Microcefalia, ventriculomegalia, cisuras de Silvio
anchas, agenesia total o parcial del cuerpo calloso y un opérculo minimo de la insula son

defectos asociados (1).

Causas: 75% genética (cromosomas 17, X y 7). Resto: factores ambientales (exposicidon
a toxicos: alcohol, acido retinoico, radiacién...), infeccién por CMV, enfermedades

metabdlicas, idiopaticos, etc.



Genes implicados:

- Gen LIS1 (17p13.3): El mds frecuente. Lisencefalia de predominio posterior.
Deleciones grandes (Sindrome Miller Dieker), delecion pequefia o mutaciones
puntuales (lisencefalia, sin dismorfia).

- Gen DCX (ligado al Xg22.3): fenotipo leve en mujeres (desarrollo intelectual normal o
Cl limite) con lisencefalia de predominio anterior. En hombres lisencefalia grave (de
predominio posterior), epilepsia, retraso psicomotor grave asociado a genitales

anormales y agenesia de cuerpo calloso.

Tipos de lisencefalia:

- Lisencefalia cldsica o tipo I: La mas frecuente (43%). Se asocia a disgenesia del cuerpo
calloso y colpocefalia. Clinica: hipotonia = espasticidad, escasez de movimientos,
dificultades en la alimentacién, discapacidad intelectual, convulsiones refractarias
(frecuente el sindrome de West y Lennox-Gastaut).

- Sindrome Miller-Dieker: lisencefalia clasica con facies dismorfica (frente prominente,
aplanamiento bitemporal, nariz corta, narinas antevertidas, labio superior prominente,
microrretrognatia), perimetro cefalico normal al nacimiento con desarrollo de
microcefalia posterior y malformaciones asociadas no neurolégicas (cardiacas,
genitourinarias, clinodactilia, onfalocele). EI 90% por delecién 17p13.3 (gen LIS1).

- Lisencefalia aislada: lisencefalia de grado variable sin otras anomalias. 40%
microdelecién cromosoma 17 (LIS1) y mutaciones del Xg24.

- Lisencefalia ligada al X: por mutacién del Xq22.3. En varones: lisencefalia cldsica con
la clinica caracteristica y genitales ambiguos con criptorquidia.

- Sindrome de Norman-Roberts: mutacion del 7g22.1 (gen RELN). -
Microlisencefalia: lisencefalia con microcefalia grave, hipoplasia cerebral y cerebelosa
y artrogriposis. Elevada mortalidad neonatal.

Ante la presencia de los hallazgos acontecidos se solicita ampliacion del estudio con
amniocentesis diagndstica para descartar causalidad genética.

Se solicita QF-PCR, microarrays, cultivo del liquido amnidtico, descartar sindrome de

Miller-Dieker, estudio del exoma con Next Generation Sequence (NGS) dirigido.



El resultado identificd un cariotipo y estudio de microarrays normal. Pero el estudio del
exoma desveld un genotipo heterocigoto compuesto por mutaciones patogénicas L125P

y c.1213delC del gen DPH1 propio de un caso de sindrome de deficiencia de la diftamida.

TRATAMIENTO

El sindrome del déficit de la diftamida (2) es un trastorno dismérfico poco frecuente con
multiples anomalias congénitas, de origen genético, caracterizado por dismorfia
craneofacial, talla baja, anomalias ectodérmicas, retraso psicomotor y discapacidad
intelectual; e incluso malformaciones cerebrales/ cerebelosas y afectacion renal. Se
desconoce la penetrancia y la correlacion genotipo-fenotipo en las variantes
identificadas, por lo que no se puede predecir la expresion clinica en la paciente.

Ha sido recientemente descrito y registrado en la literatura con pocos casos reconocidos

a nivel internacional (3).

La paciente, dado el diagndstico fetal solicita la interrupcidn voluntaria del embarazo en

un centro externo.

CONCLUSION/PUNTOS CLAVE
El estudio morfolégico ecografico y la neurosonografia fetal, junto con los estudios
genéticos, son herramientas importantes para la deteccidn prenatal de trastornos o

enfermedades antes diagnosticadas postnatalmente.
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INTRODUCCION

Los tumores neuroectodérmicos primitivos (TNE) proceden del neuroectodermo o de
células de la cresta neural. La localizacion mas frecuente de los mismos en el tracto
genital femenino son los ovarios. El TNE de cérvix uterino es una entidad poco frecuente,

con menos de 30 casos descritos en la actualidad a nivel global (1).

El objetivo de esta presentacidn es exponer un caso clinico de TNE de cérvix y ahondar

en su forma de presentacidn, diagndstico y manejo terapéutico.

ANAMNESIS E HISTORIA CLINICA

Mujer de 45 afios con los siguientes antecedentes de interés: enfermedad de Crohn con
reseccion ileocecal laparotdmica en 2003 por absceso complicado. Portadora de
variante sospechosa de patogenicidad en gen RBM20 relacionado con miocardiopatia
dilatada familiar, sin expresién fenotipica. Hipoacusia perceptiva moderada-severa

(audifonos). G3A1P2. Eumenorreica. Portadora de Essure®.

MOTIVO DE CONSULTA
Acude a consulta de Ginecologia por sangrado vaginal persistente de dos meses de
evolucion (de noviembre de 2021 a enero de 2022), no asociado a dolor ni sindrome

constitucional.

EXPLORACION FiSICA
A la exploracion genital destaca masa exofitica friable de 5 cm dependiente de labio
anterior de cérvix que protruye por canal cervical, pudiéndose delimitar el contorno

cervical en todo su perimetro excepto en labio anterior. Parametrios y Douglas libres.

Se realiza toma de biopsias bajo anestesia general el 11.01.2022, previas al estudio de
extension, con resultado anatomopatoldgico de proliferacion neoplasica maligna de alto
grado de células azules redondas indiferenciadas con expresién de marcadores de
diferenciacién neural (sarcoma vs carcinoma de células pequefias). No se detecta ADN

de HPV ni expresidn del gen de fusién EWS, llegandose al diagndstico prequirirgico de



tumor neuroendocrino de cérvix de tipo neural estadio 1lIC1 radioldgico e indicdndose

la cirugia primaria.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS
Ecografia transvaginal: canal cervical ocupado por masa hipoecoica de 5 cm de contorno
abollonado y bien delimitado que depende de tercios medio e inferior del labio anterior

cervical. Resto sin hallazgos.

PET-TAC con FDG F-18 (21/01/2022): intenso depdsito en la tumoracién centrada en el
cérvix uterino (SUV max de 10,8). Adenopatia necrética en cadena iliaca interna
izquierda de 17 mm con SUV max de 10.5 (N1). Lesion focal inespecifica de 14 mm en

segmento Il del I6bulo hepatico izquierdo.

RM hepatica y pélvica (27/01/2022): la lesién focal del higado izquierdo corresponde a
un area de esteatosis focal. Dependiente de labio anterior del cérvix se objetiva una
tumoracion de unos 3,5-4 cm expansiva que abomba, pero no rompe aparentemente la
linea hipointensa de la muscular, sin imagen de infiltracién parametrial. Adenopatia

conocida en iliaca comun izquierda.

Imagen 1: RM corte sagital (T2). Imagen 2: RM corte axial (T2).
TRATAMIENTO
Se realiza cirugia laparotémica el dia 16.02.2022 consistente en histerectomia con
radicalidad tipo C1, doble anexectomia y linfadenectomia pélvica bilateral, con
debulking de la adenopatia ya conocida sobre la arteria iliaca comun izquierda y

destacando la presencia de otras adenopatias de menor tamafio sobre las arterias iliacas



externas, pero macroscépicamente también sospechosas de infiltracion neopldsica (3

izquierdas y 1 derecha), que se resecan.

El estudio anatomopatoldgico definitivo de la pieza quirdrgica confirma el diagndstico
de neoplasia maligna de cérvix de alto grado pobremente diferenciada con fenotipo
neuroendocrino-neuroectodérmico, con margenes libres y un tamafio de 5,5 x 4 cm vy
una profundidad de 2,5 cm. No muestra positividad para PD-L1. Todas las adenopatias

sospechosas evidencian metastasis.

SEGUIMIENTO

Previamente a la administracién de terapias adyuvantes se realiza PET-TAC de
simulacidon el 12.04.2022, objetivdandose recidiva tumoral en cadenas ganglionares
iliacas y aparicion de focos con captacién sospechosa de malignidad en segmento Il
hepatico y pelvis dsea. Ante sospecha radiolégica de enfermedad estadio IV se inicia
quimioterapia con cisplatino y paclitaxel y, tras 4 ciclos se objetiva respuesta radioldgica
completa, afadiéndose al tratamiento bevacizumab durante otros dos ciclos de
guimioterapia. Asimismo, se completd la adyuvancia con radioterapia pélvica y
paraadrtica con una dosis total de 4500 cGy entre el 10.08.2022 y el 14.09.2022, de

manera concurrente con cisplatino semanal.

Actualmente la paciente se encuentra en remision y sin tratamiento activo.

DISCUSION
Los TNE pertenecen a la familia del sarcoma de Ewing que, aunque con frecuencia se ha
visto asociado a tumores éseos, también puede afectar a otras localizaciones, entre ellas

el cuello uterino.

La edad media de presentacion se situa entre los 19 y los 59 afios, con mediana en los
34 afios (2).
La presentacién clinica habitualmente es en forma de metrorragia y leucorrea

maloliente, de forma similar al carcinoma escamoso de cérvix.



En algunos casos se describe un crecimiento mas llamativo, asi como ruptura durante la
gestacion. Aun asi, no estd demostrada la hormonodependencia de este tipo de tumores

(3, 7).

El diagndstico muchas veces supone un reto. Las pruebas de imagen obligan a realizar
un diagnodstico diferencial con los leiomiosarcomas, rabdomiosarcomas vy
osteosarcomas. La biopsia y el estudio inmunohistoquimico son las herramientas que

ayudaran a llegar al diagndstico final (4).

Desde el punto de vista anatomopatoldgico destaca por la captacion de CD99,
cromogranina y sinaptofisina en las membranas celulares. Caracteristicamente esta
compuesto por células pequeiias, redondeadas y azuladas. La expresion de CD99 es muy
caracteristica de este tipo de tumores, pero es muy poco especifica, siendo mas
especifica la expresion de FLI1. La translocacidn 11; 22 estd presente en el 80-90% de

los casos.

Se ha estudiado el Cal25 como marcador de la actividad tumoral en estas neoplasias,
aunque por el momento la evidencia disponible al respecto es limitada (5, 6). No son
infrecuentes las metastasis linfaticas y hematégenas a érganos como el pulmodn, las
cuales disminuiran con la administracién de tratamiento citotdxico en dosis intensivas

en el tumor primario.

No existe un tratamiento protocolizado para este tipo de tumores. El esquema
propuesto en la mayoria de los casos es la cirugia radical seguida de quimioterapia y
radioterapia. Recientemente, la quimioterapia se ha introducido en neoadyuvancia,
aungue esta en discusién su rentabilidad. La radioterapia puede utilizarse ademds como

tratamiento primario en tumores irresecables de inicio.

El prondstico a largo plazo por lo general es bastante desfavorable, con una
supervivencia a los 5 afios menor del 30%. La presencia de metastasis al diagndstico es
un factor de mal prondstico, asi como la reseccidon incompleta, tumores de gran tamafio

0 mala respuesta a quimioterapia (8, 9).



CONCLUSIONES Y PUNTOS CLAVE

El tumor neuroectodérmico de cérvix uterino es una entidad poco frecuente, pero que
debe incluirse en el diagndstico diferencial de masas pélvicas de origen cervical. El
diagnéstico y el tratamiento suponen un reto, siendo importante el enfoque
multidisciplinar en estos casos. El prondstico a largo plazo es pobre, especialmente en

pacientes con enfermedad avanzada al diagnéstico.
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MOTIVO DE CONSULTA E HISTORIA CLINICA
Mujer de 42 afios con antecedente de cesarea y apendicectomia, es traida a urgencias
por el SUMMA tras presentar sangrado vaginal abundante de 3 dias de evolucidn y sin-

cope en domicilio. La fecha de ultima regla es desconocida.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

La paciente presenta hipotension severa y palidez mucocutdnea. A la exploracién se ob-
jetiva sangrado vaginal abundante y activo a través de orificio cervical externo. La pa-
ciente niega dolor. Las pruebas complementarias arrojan los siguientes hallazgos:

- Hemoglobina 6,4 g/dI.

- Test de embarazo en orina: positivo.

- Ecografia ginecoldgica: imagen heterogénea en contacto con cara posterior del canal

endocervical. No se visualizan estructuras embrionarias intra- o extrauterinas (Figura 1).

- Valores BHCG en sangre: 2184 mlU/mL.

Fig. 1 Ecografia ginecoldgica: imagen heterogénea en canal endocervical.



DIAGNOSTICO
Diagnéstico de sospecha inicial de gestacién ectdpica cervical (a descartar gestacion in-
trauterina interrumpida). La evolucidn y los hallazgos que se produjeron posteriormente

confirmaron el diagnéstico.

TRATAMIENTO
Se decide ingreso hospitalario. Inicialmente se transfunden dos concentrados de hema-
ties (mas tarde precisaria de transfusién de otro concentrado y ferroterapia intravenosa)

y se administra acido tranexamico intravenoso.

A las horas, la paciente continla con abundante sangrado y anemizacién progresiva. La
imagen ecografica no se ha modificado. Ante tal cuadro clinico contactamos con Radio-
logia Intervencionista quienes realizan embolizacién de arterias uterinas.

Paralelamente indicamos inicio de tratamiento de gestacién ectdpica cervical con me-
totrexato a dosis multiples. El protocolo que seguimos contemplaba administraciéon de
dosis de metrotexato 1mg/kg intramuscular a dias alternos (dia 0,2,4,6) con levofolinato

calcico 5 mg oral (dia 1,3,5,7).

SEGUIMIENTO

Tras embolizacidn de arterias uterinas se objetiva franca disminucién en la cantidad del
sangrado, que cede por completo al tercer dia de inicio del tratamiento con metrote-
xato.

Dada dicha estabilizacidn, y segun lo revisado en la bibliografia mas reciente, se realiza
histeroscopia diagndstico-terapéutica en el dia 4. En la misma, se visualiza formacién
coraliforme vascularizada dependiente de cara lateral del canal endocervical. En la cavi-

dad encontramos un endometrio decidualizado.

Se procede a realizar reseccidn de estructura en canal cervical y la remitimos a Anato-
mia Patolégica para estudio diferido (Figuras2- 5). Posteriormente, el estudio histolégico

confirmaria que se trataba de tejido corial.



Canal endocervi

Figura 2-4. Formacion coraliforme en canal endocervical. Endometrio decidualizado.

Figura 5. Reseccion con Versapoint ®

El histérico de valores de BHCG en sangre fue el siguiente:

¢ Dia 0 (Dosis 1 MTX + Embolizacion): 2223 mUI/mL

e Dia 2 (Dosis 2 MTX): 2853 mUl/mL

e Dia 4 (Dosis 3 MTX + Histeroscopia): 2367 mUl/mL

¢ Dia 6: 956 mUI/mL

e Dia 7 (Dosis 4 MTX): 745 mUI/mL



e Dia 9:417 mUI/mL

El dia 9 la paciente fue dada de alta hospitalaria y continud con controles semanales de

BHCG en consultas hasta su negativizacidon 3 semanas mas tarde.

PUNTOS CLAVE

¢ La gestacion ectdpica cervical es aquella en la que se produce la implantacion gesta-
cional en canal endocervical. Es una entidad extremadamente infrecuente (<1% de to-
das las gestaciones ectépicas). Es mds frecuente en mujeres con historia personal de

legrado o cesarea.l

* Por su proximidad a arterias uterinas e incapacidad del cérvix para contraerse, supone

un alto riesgo de hemorragia severa que puede comprometer la vida de las pacientes.

e El signo mds caracteristico, es el sangrado vaginal abundante con frecuencia indoloro.
El cérvix puede presentarse hiperémico y aumentado de tamafio. Es muy importante

evitar la exploracion digital o manipulacién del canal en estos casos.

* En ecografia podria visualizarse un saco gestacional de contornos regulares con vascu-
larizacién o incluso latido cardiaco de forma persistente (una gestacion intrauterina in-
terrumpida podria ofrecernos esta imagen inicial y puntualmente). El “sliding sac sign”
negativo, es decir, la ausencia de deslizamiento de la estructura endocervical a la presién

con la sonda es caracteristico de la gestacidn ectépica en esta localizacion.

e Dada la escasa incidencia de esta entidad, no existen criterios establecidos para la
eleccidn del tratamiento. En pacientes hemodindmicamente estables el metotrexato in-
tramuscular a dosis multiples parece ser el mas recomendado por la mayoria de autores.
En pacientes inestables o con sangrado persistente a pesar del metotrexato, se propone
el legrado uterino evacuador o en ultima instancia la histerectomia. En estos casos, la
embolizacidn de arterias uterinas previa al procedimiento es altamente

recomendable, puesto que la manipulacién del canal podria desencadenar un sangrado

incoercible. 2-4



¢ En los ultimos afios, se han publicado multiples articulos y revisiones sobre el manejo
histeroscdpico del ectdpico cervical. Se propone la histeroscopia terapéutica como al-
ternativa o complemento al tratamiento con metotrexato. La evidencia actual es escasa
al tratarse en su mayoria de informes de casos Unicos y series de casos, pero arroja re-
sultados prometedores en cuanto a la reduccion en dias de hospitalizacion y una dismi-

nucién mas rapida en los valores de BHCG en sangre. 5-8

CONCLUSIONES
¢ La localizacién cervical supone una variante extremadamente infrecuente de las ges-
taciones ectdpicas. A pesar de ello, es una entidad que conlleva un altisimo riesgo de

hemorragia severa que ponga en riesgo la vida de nuestras pacientes.

e Existe escasa evidencia en cuanto al manejo terapéutico, proponiéndose el me-

totrexato a dosis multiples como el esquema mas aceptado en pacientes estables.

¢ Recientemente se presenta la histeroscopia como abordaje de minima invasién, a
modo de tratamiento Unico o en combinacion al tratamiento médico. La evidencia es
escasa y no existen criterios de indicacidn establecidos, pero las publicaciones ofrecen

resultados positivos a contrastar en un futuro.
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INTRODUCCION

La tuberculosis genital femenina es una forma rara de tuberculosis extrapulmonar,
comprendiendo alrededor del 9% de los casos de ésta (1). La forma aguda de
presentacion de la TBC genital femenina incluye dolor abdominal, fiebre, pérdida de
peso, anorexia, distensién abdominal por ascitis y elevacion del CA-125 (2,3). Se asocia
a infertilidad puesto que produce dafio a distintos niveles: trompas de Falopio,

endometrio, adherencias uterinas y en el parénquima ovdrico (1).

A continuacion, presentamos un caso de tuberculosis genital en una paciente joven
originaria de Republica Dominicana, y el complejo proceso que se llevé a cabo hasta

llegar a dicho diagnéstico.

CASO CLiNICO

Mujer de 33 afios, natural de Republica Dominicana, sin antecedentes médicos
familiares o personales de interés, intervenida de mamoplastia de aumento,
abdominoplastia y legrado. Fumadora de 10 cig/dia. Menstruaciones regulares, no

utiliza método anticonceptivo, G2A1P1.

Acudié a urgencias por nauseas, vomitos y diarrea de varios dias de evolucién,
acompafados de manchado marrén, molestias en hipogastrio de inicio progresivo de
12h de evolucién, aumento de perimetro abdominal y sensacion distérmica no
termometrada. Su fecha de ultima regla era dos semanas anterior.n la primera
valoracién la paciente estaba hemodindmicamente estable, con una T2 37,42C. A la
exploracién presentaba un abdomen blando y depresible, doloroso a la palpacion en
hipogastrio, con Blumberg positivo. La especuloscopia reveld restos hematicos escasos,

y el cérvix no era doloroso a la movilizacion.

En la ecografia pélvica destacaba abundante liquido libre en pelvis, con una columna
maxima en Douglas de 40 mm vy preuterina de 54 mm. El Utero y los anejos
impresionaban normales. En la ecografia abdominal se visualizaba liquido libre
perihepatico con una columna maxima de 37-46 mm y periesplénico con una columna

maxima de 24 mm.



En la analitica destacaba un hemograma con 10.830 leucocitos con un 66% de
neutrofilos, una hemoglobina de 9,3 g/dL con un hematocrito del 30,3%, 582.000
plaguetas y una hemostasia alterada, con TP alargado (14,8 seg), actividad de

protrombina disminuida (64%) y un INR de 1,37. El test de gestacidn fue negativo.

Dada la clinica de la paciente, la anemia que presentaba y la presencia de abundante
liquido libre en la ecografia se sospeché un foliculo hemorragico accidentado y se indicé
una laparoscopia exploradora. Durante la misma se visualizé un sindrome adherencial
extenso con afectacion perihepatica compatible con sindrome de Fitz-Hugh-Curtis y
abundante liquido libre herrumbroso. El peritoneo estaba engrosado e inflamado, con
un aspecto en vidrio esmerilado. El Utero y los ovarios tenian un aspecto normal. Las
trompas estaban dilatadas, de aspecto tortuoso, sin observarse abscesos tuboovaricos.
Se recogié una muestra de liquido aspirado para remitir al S2 Microbiologia y Anatomia

Patoldgica.

Ante la sospecha de Enfermedad Inflamatoria Pélvica por los hallazgos se inicié
antibioterapia con cefoxitina 2 g iv cada 6h, levofloxacino 500 mg iv cada 24 h y
doxiciclina 100 mg vo cada 12 h. También se afiadid al tratamiento Acfol 5 mg 1/24

horas vo, hierro oral y heparina profilactica 40 mg cada 24h.

Durante las 48 h de ingreso se produjo una mejoria clinica y analitica, disminuyendo la
PCR a 10 y recuperando la hemoglobina hasta 10,4 g/dL, con mejoria de la coagulopatia.

Se decidid alta hospitalaria con un control analitico a las 48 h.

El estudio microbioldgico del liquido de aspirado abdominal revelé la presencia de
Staphylococcus lugdunensis y en el exudado endocervical se aisld6 Ureaplasma
urealyticum. Las serologias ETS fueron negativas. El resultado de la citologia del lavado
peritoneal fue sospechoso para malignidad. Se ampli®6 con un estudio

inmunohistoquimico de bloque celular, con calretinina y Ber-EP4 positivas.

Cuando acudié a control se repitid la ecografia, visualizdndose ambos ovarios de aspecto

normal, y liquido libre abundante de aspecto trabeculado sobre todo en Douglas (66 x



41 mm) y perianexial, asi como periesplénico (columna mdaxima de 35 mm) y
perihepatico.

Se extrajo una nueva analitica que incluia marcadores tumorales, destacando un CA 125
elevado (1358 U/mL) y un HE-4 de 87 pmol/L. Se realizé un TC abdomino-pélvico con
contraste con hallazgos compatibles con carcinomatosis peritoneal extensa, a descartar
origen anexial. También se realizd6 una biopsia endometrial con hallazgos
histopatoldgicos encuadrables en una endometritis crénica granulomatosa, sin

observarse microorganismoscon técnicas de PAS, Gram, Giemsa y Z-N.

Ante la duda diagndstica por la posibilidad de tuberculosis genital y la necesidad de
descartar un posible carcinoma seroso de origen ovdrico, se indic6 una nueva

laparoscopia para toma de muestras histoldgicas.

A la apertura de peritoneo se produjo una perforacién de asa de colon transverso
adherido al mismo y se decidié conversidn a una laparotomia media infraumbilical,
visualizandose una cavidad abdomino-pélvica blogueada. Las asas intestinales, epipldn
y pared peritoneal se encontraban totalmente afectadas por implantes milimétricos,
sin evidenciar zonas sanas. Se tomaron biopsias de peritoneo parietal, epiplén y liquido

ascitico.

Tras la cirugia la paciente presentd un cuadro compatible con sepsis de origen
abdominal. En el cultivo de liquido peritoneal se aislaron Klebsiella oxytoca vy
Enterobacter cloacae. Se inicié tratamiento segin antibiograma con aztreonam 1 g/8 h,
metronidazol 500 mg/8 h y vancomicina y se realizé una Rx de térax, cuyos hallazgos

sugerian un proceso pulmonar tuberculoso.

Posteriormente presentd una buena evolucidn clinica. Se realizé una broncoscopia sin
hallazgos patoldgicos y con PCR de Mycobacterium tuberculosis negativa. El IGRA fue
positivo. Se realizé un TC de térax 7 dias tras la intervencidn, con hallazgos que sugerian

una enfermedad granulomatosa pulmonar, probablemente una tuberculosis.



En las biopsias de peritoneo y epiplon se visualizé tejido adiposo peritonealizado con
inflamacién crénica granulomatosa no necrotizante, sin evidencias de neoplasia,

aislandose finalmente Mycobacterium tuberculosis sensible a rifampicina.

Tras confirmar aislamiento microbioldgico de M. tuberculosis en biopsia peritoneal se
realizé el diagndstico definitivo de tuberculosis diseminada (peritoneal + pulmonar +
ganglionar) y se comenzd tratamiento con Rimstar® (rifampicina + isoniacida +

pirazinamida + etambutol hidrocloruro).

La paciente fue dada de alta 4 semanas tras la intervencion. Continud en seguimiento
en consultas de Medicina Interna, completando 9 meses de tratamiento con Rifinah®
(Rifampicina/Isoniazida). En PET-TC de control se objetivd una minima persistencia de
nodulos subpleurales y en hemipelvis derecha, con una respuesta practicamente total
al tratamiento a nivel pulmonar. Finalmente, también se negativizaron los marcadores

tumorales.

DISCUSION

La tuberculosis (TBC) urogenital es la tercera forma mas frecuente de tuberculosis
extrapulmonar tras la afectacién ganglionar y el derrame pleural, apareciendo en entre
un 2-20% de los pacientes con TBC pulmonar y en el 25-62% de los pacientes con TBC
miliar (4). La forma de adquisicion mas frecuente en el caso de la TBC genital femenina
es por diseminacion hematdgena desde los pulmones (5). El tiempo entre la infeccién
pulmonary la aparicion de sintomas genitales es de media 22 afios, con un rango amplio

de 1 a 46 afios (6).

La afectacidn en el aparato genital femenino se produce principalmente a nivel de las
trompas de Falopio, que se ven afectadas en el 90-100% de los casos, generalmente de
manera bilateral (7). Por tanto, la infertilidad es la manifestacién clinica mas frecuente
si la enfermedad no se presenta de forma aguda, afectando a entre un 40 y un 76% de
las pacientes (4). Desde las trompas la infeccion puede progresar al endometrio (50-

70%) o hacia los ovarios generando abscesos, por lo que otras manifestaciones clinicas



frecuentes son el dolor o masa abdominal (50%) y las alteraciones menstruales (25%)

(4).

Por otro lado, la presentacién de forma aguda de la enfermedad es inusual, cursando
con dolor abdominal, fiebre, pérdida de peso, anorexia, ascitis y elevacién del CA-125
(2,3). Debido a que estos sintomas y signos pueden encontrarse en casos de cancer de
ovario avanzado (2), el diagnéstico de la TBC genital puede ser un reto y, como en
nuestro caso, requerir la realizacidon de una o varias cirugias para toma de biopsias y
descartar malignidad. Ademas, el diagndstico microbiolégico puede ser dificil puesto

gue se necesitan medios especificos para el cultivo del bacilo de M. tuberculosis (3).

La enfermedad tiene una baja prevalencia en Espafia (7,3 por cada 100 000 habitantes
segln el ultimo informe de la OMS (8)). Sin embargo, en Republica Dominicana, lugar de
procedencia de nuestra paciente, la incidencia de la enfermedad es mayor (41 por
cada 100 000 habitantes (8)). Esta baja incidencia en nuestro pais, sumada a que los
sintomas de la paciente y los hallazgos de la laparoscopia inicial eran sugerentes de una
Enfermedad Inflamatoria Pélvica, mucho mds frecuente en Espafia, provocaron que en

un principio no se tuviera en cuenta la tuberculosis genital en el diagndstico diferencial.

En el caso de nuestra paciente los principales “distractores” diagndsticos fueron los
marcadores tumorales y los hallazgos en la citologia del liquido peritoneal. El CA-125 es
una proteina transmembrana usada como marcador tumoral en el cancer de ovario. Es
producida por las células mesoteliales del peritoneo, por lo que una inflamacion crénica
del mismo, como en el caso de una tuberculosis peritoneal, podria producir una
elevaciéon del CA-125 (9). La calretinina es una proteina ligadora de calcio con alta
sensibilidad y especificidad para células mesoteliales en liquidos serosos. Es un
marcador inmunohistoquimico sensible pero no especifico usado en el diagnédstico de
mesoteliomas, por lo que a veces se producen falsos positivos en casos de
adenocarcinomas o procesos no malignos (10,11). Por otro lado, el Ber-EP4 es un
anticuerpo monoclonal que se une a células epiteliales, con una alta sensibilidad y
especificidad para el diagndstico de adenocarcinoma, pero no del 100% (11). Tanto la

calretinina como el Ber-EP4 son utilizados en el diagndstico de adenocarcinomas



metastdsicos en liquidos serosos (11). Sin embargo, cuando ambos son positivos en los
mismos grupos celulares no es recomendable emitir un diagndstico de malignidad en
la muestra si no hay sospecha de neoplasia, y se debe realizar una biopsia peritoneal

para confirmar o descartar el diagndstico (12).

Por lo tanto, en pacientes jovenes, sobre todo procedentes de zonas endémicas, que
presenten dolor y/o masa abdominal, ascitis y elevacién de marcadores tumorales,

debemos tener en cuenta la TBC peritoneal como diagndstico diferencial.
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MOTIVO DE CONSULTA
Mujer de 37 afios que acude a urgencias de Ginecologia el 18/10/2022 por malestar

general y dolor abdominal de unas 3 horas de evolucion.

ANAMNESIS
- Antecedentes obstétricos: G3 P1 (PE) A2 (1 ILE, 1 legrado evacuador)
- No enfermedades de interés. No alergias medicamentosas. Tiene deseos
genésicos.
La paciente acudié por malestar general y dolor abdominal de unas 3 horas de evolucion,
sin referir otra clinica asociada. No asocia sangrado vaginal, clinica miccional ni fiebre.
Antecedente de aborto completo el 15/9/22 en otro centro (aporta informes).
e 6/9/22: endometrio de 15 mm con vesicula gestacional de 3 x 3 mm. Teratoma
OD ya conocido
e 14/9/22: LME de 8 mm, Utero vacio.

e 15/9/22: LME de 4 mm. Diagndstico de aborto completo.

EXPLORACION

Constantes: TA: 123/75 mm Hg, FC 110 lpm, Sat02: 100%.

Abdomen: blando, depresible, con defensa abdominal en ambas fosas iliacas, sin signos
de irritacion peritoneal.

Exploracion ginecoldgica: GE y periné: normales. Escasos restos hematicos en vagina.
Cérvix de multipara sin sangrado activo ni al Valsalva. Utero en AVF. Cérvix cerrado con

dudoso dolor a la movilizacién. No se palpan masas anexiales.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Analitica en la urgencia: leucocitos 18.000 con 89% de Nt. Procalcitonina y PCR
normales. Hb 10.7. Coagulacién normal excepto fibrindgeno 184.

GS: 0+

Test de gestacion en orina positivo b-HCG en sangre: 29.981

Eco TV: utero en AVF regular y vacio con endometrio de 5.4 mm. OD con teratoma de

37 x 33 mm y codgulo organizado que rodea al ovario. Ol de 29 x 13 mm, normal.



Moderada cantidad de liquido libre en Douglas, con formacion isoecogénica elongada
de 95 x 57 mm que parece corresponder con codgulo organizado.
Eco abdominal: liquido libre limitado a la pelvis. Una hora después aumento de liquido

libre con codgulo que alcanza el espacio vesico-uterino.

DIAGNOSTICO
En ese momento, ante la sospecha de gestacion ectdpica y hemoperitoneo en aumento,

se decide laparoscopia exploradora.

TRATAMIENTO

Se realiza laparoscopia exploradora, observando abundante hemoperitoneo y se
visualiza en trompa izquierda, muy proximo a cuerno uterino zona aumentada de
tamanfio, eritematosa, con punto sangrante, en relacién con probable gestacidn ectdpica

izquierda. Se realiza salpingectomia izquierda y aspiracién del hemoperitoneo. (Fig. 1)

SEGUIMIENTO
Postoperatorio sin incidencias por lo que la paciente es dada de alta al dia siguiente.
A los 10 dias avisan de Anatomia Patolégica por el resultado de la muestra:
BIOPSIA TROMPA DE FALOPIO: proliferacidon trofoblastica con marcada atipia citoldgica.
No se encuentran vellosidades coriales en la muestra.
Se cita a la paciente para control BHCG en sangre y ecografia (normal).
- b-HCG 18/10/2022: 29981.0 mU/mL
- b-HCG 28/10/2022: 780.0 mU/mL
- b-HCG 04/11/2022: 1559 mU/mL
- b-HCG 08/11/2022: 4481.0 mU/mL
Ante la elevacion de BHCG se comenta el caso con Anatomia Patolégica, y se plantea

como primera posibilidad que se pueda tratar de un coriocarcinoma.

ECOGRAFIA DOPPLER 08/11/22: Endometrio 9.3 mm. Imagen econegativa de
pseudovesicula y pequefio engrosamiento en fondo de 11 x 9 mm con eje vascular
procedente de cara posterior. Teratoma OD ya conocido de 40 x 31 mm. Quiste

hemorragico en OD de 40 x 38 mm. (Fig. 2)



Se indica histeroscopia y legrado para estudio anatomopatolégico de engrosamiento

endometrial.

HISTEROSCOPIA 10/11/22: Se objetiva endometrio en fase proliferativa inicial con
marcado punteado rojizo vascular difuso en toda la cavidad endometrial, algo mas
abundante periostium tubarico. Se toma biopsia endometrial cercana a ostium
izquierdo. (Figs. 3,4)

- AP BIOPSIA ENDOMETRIAL Y LEGRADO: fragmentos de tejido de tipo
endometrial focal, cambio de tipo secretor, sin imagenes histoldgicas
concluyentes de malignidad. No se reconocen vellosidades coriales ni presencia
de trofoblasto en los cortes estudiados.

Se realizan marcadores tumorales que resultan negativos.

TC TORAX/ABDOMEN/PELVIS CON CONTRASTE (11/11/22):

No se identifican hallazgos que sugiera enfermedad a distancia.

Ganglios mediastinicos en el rango de la normalidad. Quiste funcional de 3 cm en ovario
izquierdo. Teratoma ovdrico derecho, con componente sélido (graso) y quistico que en

su conjunto mide 7 cm. Probable mioma uterino.

Se realiza nueva b-HCG de control (17/11/22): 43.795 mU/mL
Tras comentar el caso con Oncologia Médica, se diagnostica a la paciente de
coriocarcinoma. Se indica tratamiento con metotrexate semanal (en este momento ha
recibido 2 dosis). La paciente se encuentra asintomatica y con b-HCG en descenso:

- b-HCG 18/11/22: 47086 mU/mL

- b-HCG 25/11/22: 41586 mU/mL

- b-HCG 2/12/22: 2663 mU/mL

CONCLUSIONES Y PUNTOS CLAVE
- En el diagnodstico de gestacion ectépica hay que realizar un buen diagnéstico
diferencial y tener en cuenta otras patologias a nivel de la trompa que ocasionen

elevacion de b-HCG.



- Ademas, la monitorizacién de b-HCG tras tratamientos conservadores vy
quirargicos de embarazos ectdpicos podria servir de ayuda para no pasar por
alto un posible coriocarcinoma asociado.

- En el coriocarcinoma es fundamental realizar un diagndstico precoz vy
estadificaciéon temprana (a pesar de la rareza de la patologia) para poder
establecer el tratamiento adecuado que condicionard una supervivencia muy
elevada siempre y cuando no se demore éste.

- Los principales pilares del manejo del coriocarcinoma es la adyuvancia

postoperatoria con quimioterapia y la monitorizacion de la b-HCG para evitar

riesgo de metastasis y recurrencias.

Fig. 1 Fig. 2
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ANAMNESIS, HISTORIA CLINICA BREVE

Paciente de 36 afios, con amenorrea de 12 semanas, que presenta como antecedentes
relevantes hipotiroidismo, artritis psoridsica, sindrome de reentrada intranodal tratado
con ablacién exitosa y es portadora de una mutacidon asociada a déficit de la 21-

hidroxilasa.

Como antecedentes quirdrgicos ha sido intervenida de uraco persistente y de
mamoplastia de aumento. En cuanto a antecedentes gineco-obstétricos destacan dos

gestaciones previas con dos partos eutdcicos y un sindrome de ovario poliquistico.

MOTIVO DE LA CONSULTA
Acude a la consulta de primer trimestre para iniciar control gestacional, se realiza
analitica, sin alteraciones, y ecografia de primer trimestre, que resulta en un indice de

riesgo bajo para trisomias 21 y 18.

Dado que es portadora de una mutacién asociada con el déficit de 21-hidroxilasa, y que
su pareja no ha sido estudiada, se decide solicitar TPNI para conocer el sexo fetal y se

realiza interconsulta a genética.

EXPLORACION Y PRUEBAS

El TPNI es compatible con sexo femenino sin alteraciones cromosdémicas.

En genética determinan que la mutacién de la que la paciente es portadora, la variante
Val282Leu, sélo causa una ligera disminucién de la actividad de la enzima, por lo que no
es preciso realizar estudios adicionales en esta gestacidn ni en posteriores, ni en la

pareja de la paciente.

A las 20+4 semanas, en la ecografia morfolégica llama la atencidn el tamafio del
estdmago, que llega a linea media, con una pequefia zona econegativa craneal al mismo.
Se observa asimismo lo que parece una hipertrofia de clitoris.

Tres semanas mas tarde se repite la ecografia, visualizandose doble burbuja gastrica
(sospecha de atresia duodenal) e hipertrofia de clitoris. Dados los hallazgos se realiza

amniocentesis, con resultado normal.



En semana 26+4 persiste la imagen sugestiva de doble burbuja gastrica, y se describe
una virilizacién parcial de los genitales externos, con fusién de rafe perineal medio,
hipertrofia y escrotizacidn de tercio caudal labios mayores, e hipertrofia de clitoris con
uretra normoposicionada. Ante esta sospecha de virilizacion genital, y dado que la
paciente es portadora de la mutacion Val282Leu asociada a la hiperplasia suprarrenal
congénita, se duda acerca de si ambas circunstancias pueden estar relacionadas. Por
este motivo, se consulta con Endocrinologia Pedidtrica quienes afirman que la variante
de la que la paciente es portadora no justifica la virilizacion de genitales externos

intrautero.

Fig. 1. Imagen sugestiva de doble burbuja gastrica, signo de sospecha de atresia

duodenal.

Fig. 2. Imagen sugestiva de virilizacién parcial de genitales externos.

Durante el resto de la gestacidon se realiza control ecografico y en consultas cada 4
semanas. A partir de la semana 29 deja de visualizarse la imagen de doble burbuja
gastrica, sin embargo, la imagen ecogréafica sugestiva de virilizacion de genitales

externos persiste durante el seguimiento.



En semana 37+2 seinduce el parto por preeclampsia leve a término, naciendo una mujer

de 2580 g.

DIAGNOSTICO
En la exploracion fisica al nacimiento se identifican genitales externos femeninos con un
bulto en regidn genital compatible con lipoma. Ademas, presenta una malformacién

anorrectal tipo fistula vestibular con foseta anal visible.

Fig. 3. Lipoma genital.

En ecografia abdominal se observa estructura tubular en linea media con pared de capas
que sugiere tratarse de pared de tubo digestivo. Sin clara conexién con el resto del tubo

digestivo, podria tratarse de un quiste de duplicacién enteral.

Fig. 4. Quiste de duplicacién enteral.

Se realiza una resonancia magnética nuclear en la que se describe una tumoracion
perineal de 41,5 x 34,5 x 31,6 mm, con seial isointensa con grasa del tejido celular
subcutaneo compatible con un lipoma, pedinculo que se origina en el espacio
interesfinteriano izquierdo, desplazando lateralmente al esfinter anal externo. El Utero
tiene aspecto tubular en su mitad superior, y en la cavidad endometrial se identifica una

imagen lineal hipointensa que puede corresponder con un tabique longitudinal.



Fig. 5. Tumoracion perineal compatible con lipoma

TRATAMIENTO

La recién nacida es intervenida mediante laporotomia media supra e infraumbilical. Se
realiza exteriorizacion del paquete intestinal, observando asas bien rotadas, con sigma
redundante y quiste de duplicidad gdstrica en curvatura mayor con extensién hasta
piloro, no comunicante con la luz gastrica. Se diseca el quiste con apertura accidental
del mismo y salida de moco, y se reseca con electrocoagulacién sin apertura de la luz
intestinal.

Finalmente es dada de alta quedando pendiente de la intervencion del lipoma, que se

hara mas adelante.

CONCLUSIONES

La hiperplasia suprarrenal congénita engloba todos los trastornos hereditarios que
afectan a la esteroidogénesis suprarrenal del cortisol, todas sus formas se heredan con
caracter autosdmico recesivo. Se han descrito seis déficits enzimaticos, el mas frecuente
(90-95%) es el déficit de 21-hidroxilasa, causado por alteracion del gen CYP21A2 (brazo

corto cromosoma 6).!

En el caso del déficit de 21- hidroxilasa disminuird la sintesis de las hormonas cuya

sintesis requiere de esta enzima como son los glucocorticoides y los mineralocorticoides.



Por otro lado, aumentara la sintesis de la via metabdlica no afectada por no requerir la

accion de esta enzima, la de los andrégenos.!

Existen diferentes grados de afectacion enzimdtica, la forma cldsica cursa con
macrogenitosomia en el vardn y grado variable de virilizacién genital en la mujer, las
formas graves pueden asociar pérdida salina, que se manifiesta los primeros dias o
semanas de vida con anorexia, ausencia de ganancia ponderal, astenia, poliuria y
vomitos. En la forma no cldsica o tardia la deficiencia enzimatica es parcial, suficiente
para la sintesis de mineralocorticoides y glucocorticoides, pero con un
hiperandrogenismo que puede hacerse evidente en la infancia, adolescencia o incluso

en la edad adulta.l

El tratamiento prenatal preventivo consiste en la administracion de dexametasona a la
gestante entre las semanas 6 y 8. Estard indicado en el caso de gestantes con un hijo
afecto de la forma clasica pierde sal, o en caso de que gestante y pareja sean portadores

de una mutacion severa.l

La mutacién que presentaba nuestro caso, Val282Leu, se asocia a las formas no clasicas.
Incluso en combinacidon con una mutacién grave da lugar por lo general a la forma no
clasica, por lo que no estd indicado el tratamiento prenatal preventivo al ser un
tratamiento experimental no exento de riesgos.?

En el caso que nos ocupa se siguid consejo de genetistas y se consulté asimismo a
endocrinos pediatricos, consensuando que la mutacidn presente en la gestante no podia
ser causa de virilizacidn.

Finalmente, al nacimiento vemos que estaban en lo cierto, y la supuesta virilizacion de
los genitales externos se trataba en verdad de un lipoma genital. Ademas, la sospecha
ecografica de atresia duodenal tampoco se confirmd al nacimiento y resultd ser un

quiste de duplicacién gastrico.

Podemos afirmar por tanto que en medicina en general, y en la ecografia en particular,

lo que ves no siempre es lo que parece.
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MOTIVO DE CONSULTA Y ANAMNESIS

Paciente de 15 afios remitida de su médico de atencidon primaria a la consulta de
ginecologia general por no haber tenido la menarquia.

Alergia a amoxicilina. Sin antecedentes personales ni familiares de interés. La paciente
refiere desarrollo de caracteres sexuales secundarios desde los 12 afios. Madre

menarquia a los 13 afios.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Aporta analitica sanguinea: TSH 3.97 mcU/mL, FSH 6.3 U/L, LH 6.9 U/L, PRL 55.1 ng/mL,
estradiol 139 pg/mL, testosterona 0.31 ng/mL; y una ecografia abdominal informada
como Utero que impresiona de pequeio tamano.

En cuanto a la exploracion fisica: genitales externos aparentemente subdesarrollados
para la edad de la paciente, vello piubico normal. Himen grueso, integro y orificio de
entrada estrecho, con torunda se pasa a través del mismo como 4 cm. Mamas
simétricas, sin alteraciones en piel ni complejo areola-pezén, anatdmicamente

normales. Vello axilar normal. Estadio de Tanner 3.

Fig. 1. Corte sagital RM pelvis Fig. 2. Corte axial RM pelvis

SEGUIMIENTO
Se solicita ecografia de alta resolucion, que se describe como: no se observa imagen
uterina o este es muy rudimentario de 24 mm de longitud. Ovario derecho de 28 mm,

normal. Ovario izquierdo de 35 mm, normal.



Con la sospecha de agenesia uterina, se solicita RM abdomino-pélvica, que se informa
como hallazgos sugerentes de hipoplasia uterina y agenesia de los dos tercios
proximales de la vagina. Ademas, se solicita cariotipo en sangre periférica con resultado

femenino normal.

Se establece como diagndstico de sospecha el sindrome de Mayer-Rokitansky Kuster-
Hauser.

Se realiza interconsulta a servicio de endocrino, con nueva analitica con perfil hormonal,
en la que destaca PRL basal 53.2 ng/mL, PRL a los 20 minutos 45.18 ng/mL. Consideran
gue se trata de una hiperprolactinemia leve en probable relacién a estrés dado resto de
hormonas en rango, y solicitan RM de hipdfisis para completar el estudio, sin hallazgos

significativos.

La paciente, que ya tiene 18 afios, en el control clinico expresa que desea cirugia, por lo
que se deriva al servicio de ginecologia del Hospital La Paz para realizacién de cirugia

neovaginal; que se lleva a cabo mediante la técnica de Vecchietti.

TRATAMIENTO

Existen dos formas de tratamiento de esta patologia, deben realizarse cuando la
paciente haya adquirido el desarrollo somatico adecuado y es conveniente que se
realice unos meses antes de que se inicien las relaciones sexuales. (1)

El tratamiento no quirdrgico consiste en la creacién de una neovagina utilizando
dilatadores progresivamente mayores. En cuanto al tratamiento quirdrgico, destacan la
técnica de MclIndoe, la vaginoplastia de Williams, la vaginoplastia sigmoide, la técnica

de Vecchietti y la de Davydov. (2)

La técnica de Vecchietti (realizada en la paciente del caso clinico), que tiene un 98% de
éxito, consiste en la creacion de una neovagina por invaginacion utilizando una "oliva"

gue se coloca contra el hoyuelo vaginal, la cual se une a un dispositivo de traccién que



se apoya en el abdomen mediante suturas subperitoneales colocadas por via

laparoscdpica. (2)

ALGORITMO DIAGNOSTICO DE AMENORREA

La primera prueba que debe realizarse es un test de embarazo, en caso de ser positivo
ya tendremos un diagndstico. En caso de test de embarazo negativo se debe pedir a la
paciente un perfil tiroideo y prolactina, pudiendo tratarse de una hiperprolactinemia o
de una alteracidn tiroidea en caso de que las hormonas se encuentren alteradas. Si estas
hormonas son normales, se realizara el test de la progesterona, en caso de que la
paciente presente sangrado vaginal se trata de una anovulacién y si no lo presenta se
debe ofrecer a la paciente estrégenos y progestagenos. Si con esta ultima intervencién
la paciente no presenta sangrado vaginal, estariamos ante una alteracion anatémica
funcional; si la paciente presentase sangrado vaginal se deben medir las hormonas
sexuales femeninas, FSH y LH. En caso de estar aumentadas se trata de una alteracién
ovarica. En caso de estar disminuidas se debe hacer el test de GnRH, si el resultado es
una FSH elevada, estamos ante una alteracién hipotalamica, y si la FSH no esta elevada

seria una alteracion hipofisaria. (3)

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE AMENORREAS PRIMARIAS

Distinguimos entre:

® Amenorrea primaria sin desarrollo de caracteres sexuales, siendo la causa mas

frecuente un retraso en la pubertad.

- Hipogonadismo hipergonadotropo o fallo ovarico: si FSH/LH estan
elevadas. En este caso el cariotipo ayuda en el diagndstico diferencial de
las disgenesias gonadales, que constituyen la primera causa de
amenorrea primaria, por ejemplo: 45X0 (sindrome de Turner), 46XY
(sindrome de Swyer); si el cariotipo es normal (46XX) conviene valorar

causas de fallo ovarico precoz.



- Hipogonadismo hipogonadotropo: si FSH/LH estdn normales o
disminuidas. Indica una alteracién en el hipotdlamo, la hipdfisis o la

hormona liberadora de gonadotropinas (GnRH). (4) (5)

® Amenorrea primaria con desarrollo de caracteres sexuales. En primer lugar, se

debe valorar:

- Tracto genital de salida NO permeable. Se trata de malformaciones del
tracto genital inferior como himen imperforado, septos vaginales o

agenesia/hipoplasia de cérvix o vagina.

- Tracto de salida permeable. La ausencia de Utero debe hacer sospechar
un sindrome de Rokitansky (segunda causa de amenorrea primaria) si el
cariotipo es normal o un sindrome de Morris si el cariotipo esta afecto. Si
el Utero esta presente se deben estudiar causas funcionales mediante el
test de la progesterona, que en un endometrio estimulado por

estrégenos enddgenos provocaria un sangrado vaginal. (4) (5)

PUNTOS CLAVE

El sindrome de Rokitansky es una enfermedad poco frecuente, con una incidencia de 1
de cada 4.000-5.000 nacidas vivas (6), por lo que es importante realizar un correcto
diagnodstico diferencial a través de un algoritmo establecido, apoyandose en la

exploracion fisica y las pruebas complementarias. (3)

Hoy en dia, existen varios tratamientos que pueden mejorar la calidad de vida de Ila

paciente. (2)

Es importante realizar un abordaje multidisciplinar, abordando la esfera clinica y

psicolodgica. (6)
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ANAMNESIS Y MOTIVO DE CONSULTA

Mujer de 36 afios, amenorrea de 7+1 semanas, acude a Urgencias por test de gestacion
positivo y sangrado en cantidad menor que regla hace 10 dias, en contexto de
antecedente personal de obstruccidn tubarica bilateral. Molestias lumbares. Nauseas

sin llegar a vomitar. No otra sintomatologia.

ANTECEDENTES
ANTECEDENTES MEDICOS

Alergia a pirazolonas.

Fumadora de 10 cigarrillos al dia.

Obstrucciéon tubdrica bilateral. Posteriormente al diagndstico y trasintento fallido de
fecundacion in vitro (FIV) gestacidn espontanea.

Endometriosis con endometrioma de 13 x 15 mm en ovario izquierdo.

Colitis ulcerosa en tratamiento con mesalazina.

Pancreatitis aguda.

Sindrome antifosfolipido (SAF).

Mutacién heterocigota del gen de la metilentetrahidrofolato reductasa(MTHFR).

INTERVENCIONES QUIRURGICAS

Peritonitis secundaria a apendicitis: apendicectomia y ooforectomia parcial derecha.
Reintervencidn por obstruccidn intestinal: resecciéon de segmento necrético de epipldn.
Reintervencidon por peritonitis: reseccion de 40 cm de ileon terminal devascularizado
con ileostomia.

Perforacion de ileon durante cirugia de extirpacién de endometrioma.

Reseccidn de "cuias ovaricas".

Mamoplastia.

TRATAMIENTO ACTUAL: Mesalazina 3 gr cada 24h.

ANTECEDENTES GINECO-OBSTETRICOS:
G1AOP1, parto eutdcico en junio de 2021. Histeroscopia por retenciéon de restos

placentarios.



FUR 31/07/22. Citologia negativa junio 2019.

Deseo genésico.

EXPLORACION
Abdomen blando, no doloroso a la palpacién superficial ni profunda. No signos de
irritacion peritoneal. No masas ni megalias palpables.

Genitales externos de aspecto macroscopico normal.

Especuloscopia: vagina de aspecto macroscopico normal. No restos hematicos. No

leucorrea. Cérvix macroscopicamente sano.

Tacto bimanual (TBM): Gtero mévil. Cérvix cerrado, no doloroso a la movilizacién.

Ecografia transvaginal: Utero en anteversoflexiéon (AVF), regular, con endometrio
homogéneo de hasta 8 mm. En zona intramiometrial de cuerno derecho uterino se
objetiva imagen econegativa de 20 x 11 x 15 mm correspondiente con saco gestacional
con vesicula vitelina y embridon de 6 mm con latido cardiaco positivo en su interior. No

se observa patologia anexial. No hay liquido libre en la pelvis.

Fig. 1. Ecografia transvaginal en la que se observa gestacion intersticial con longitud

craneo-caudal (CRL) de 0.681 cm.



Beta HCG Total en sangre 35693.00 mIU/mL (0.0 - 6.0).

Analitica de sangre: Leucocitos 5.76 x10E3/microL, Neutrdfilos 4.3 10E3/microl,
Hemoglobina 11.0 g/dL, Plaquetas 225 10E3/microL, ALT (GPT) 18.00 U/L, AST (GOT)
12.00 U/L, gamma-Glutamiltransferasa

17.00 U/L.

JUICIO DIAGNOSTICO

Gestacion ectdpica intersticial

TRATAMIENTO Y SEGUIMIENTO

Dada la estabilidad clinica y analitica de la paciente, junto con el deseo de la misma de
preservar la fertilidad, se decide optar por tratamiento conservador de la gestacion
ectépica intersticial, que se explica en la Tabla 1. Se entrega a la paciente el

consentimiento informado.



DIA BETAHCG TOTAL TTO ADMIN. PPCC

(mlU/mL
0 35693 ' Vaciamiento saco (1.8 mL) ECO TV: Utero en AVF con
+ endometrio de hasta 8mm.
50mg MTX intrasacular (2mL) Intramiometrial se objetiva imagen
+ eco negativa de 20x11x15mm que
25mg MTX IM corresponde a saco gestacional con
VV y embrién de 6mm con LC+. No
patologia anexial. No liquido libre.
1 Levofolinato 5mg
2 60mg MTX IM
3 Levofolinato 5mg
4 43163  60mg MTX IM
5 Levofolinato 5mg
6 43505 | Suspension MTX IM* Leucocitos 2.13 x10E3/microL (4.0 -
11.5), Neutrofilos 1.110E3/microL
(1.5 - 7.5), Linfocitos 0.9 10E3/
microL (1.2 - 4.0), Monocitos 0.0
10E3/microL (0.2 -1.0)
Hemoglobina 10.4 g/dL (12.0 -
16.0), Hematocrito 32.0 % (36.0 -
46.0).
Plaquetas 156 10E3/microL (150.0 -
400.0).
7 37420  Levofolinato 5mg Disminucion >15% BHCG
8 32346
9
10 15730 Disminucion >15% BHCG
13 8064
17 2650
23 926
30 374
37 202
44 84
51 | <20 ECO TV: atero en AVF con
endometrio imagen ecomixta
desestructurada de 22x15x22 mm
en cuerno derecho compatible con
gestacion
ectopica intersticial en resolucion.

Tabla 1. Evolucién por dias desde el inicio del tratamiento del nivel de betaHCG en
sangre en relacién con el tratamiento administrado y las pruebas complementarias
realizadas. (TTO ADMIN: tratamiento administrado, PPCC: pruebas complementarias,
MTX: metotrexato, IM: intramuscular, VV: vesicula vitelina, LC: latido cardiaco, ECO TV:

Ecografia transvaginal).



El dia 6 post inicio del tratamiento, previa administracion de 42 dosis de MTX
(metotrexato), en analitica de control se objetiva leucopenia (Leucocitos 2.13
x10E3/microlL (4.0 - 11.5), Neutréfilos 1.110E3/microlL (1.5 - 7.5), Linfocitos 0.9
10E3/microlL (1.2 - 4.0), Monocitos 0.0 10E3/microL (0.2 -1.0)) y anemia (Hb

10.4 g/dL (12.0 - 16.0), Hematocrito 32.0 % (36.0 - 46.0)). Plaguetas normales

156 10E3/microlL (150.0 - 400.0).

Dado el efecto adverso se interrumpe 42 dosis de tratamiento con MTX.
Analitica de control posterior: Bilirrubina total 0.2mg/dl (0.3 - 1.1), ALT (GPT)64U/L
(6 - 40), AST (GOT) 16U/L (6 - 40), gamma-Glutamiltransferasa 18U/L6

- 36. Leucocitos 3.66x1073/microL (4.00 - 11.5), Neutréfilos 2.31073/microlL (1.5

- 7.5), Linfocitos1.110”3/microlL (1.2 - 4.0), Hematies 3.5910”6/microL.

CONCLUSIONES/ PUNTOS CLAVE

La gestacidon ectdpica intersticial es aquella que se implanta en la unién entre el
intersticio de la trompa de Falopio y el miometrio (1). Es la gestacién ectdpica no

tubarica mas frecuente (1-11%) (1).

Las gestaciones intersticiales tienen gran capacidad de crecer antes de que se produzca
la rotura, por lo que se han descrito casos asintomaticos hasta la semana 16 (1).

Para el diagndstico ecografico de gestacidn intersticial se pueden emplear estos criterios
(1):

° Cavidad uterina sin presencia de saco gestacional.
° Saco gestacional localizado a 21 cm de la linea endometrial, y rodeado
por un miometrio cuyo grosor es inferiora 5 mm.

° Linea intersticial ecogénica entre el saco gestacional y el endometrio.

Cuando el nivel de B-hCG es > 5000 Ul al diagndstico se recomienda elingreso

hospitalario y la administracién de MTX IM a dosis multiples (1).



El régimen mds comun de dosis multiples es la administracién de MTX 1mg/kg IM los
dias 1, 3, 5y 7 junto con levofolinato 0.1 mg/kg IM los dias 2, 4, 6, 8 (2). Cuando el nivel
de B-hCG disminuye >15% desde la Ultimamedicidn el tratamiento se para y comienza la

fase de vigilancia (2). La inyeccidén local de MTX asocia mejores ratios de éxito del

tratamiento(2).
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ANAMNESIS

Mujer de 34 afios gestante de 34+0 semanas, embarazo de bajo riesgo que acude por
cuadro de diarrea (3-4 episodios / dia) y vomitos de inicio hace unas dos semanas. No
productos patoldgicos en las heces. No ha presentado fiebre.

También refiere dolor lumbar intermitente y sensacién de presién abdominal que no
identifica como contracciones.

No pérdida de liquido, no sangrado vaginal, percibe movimientos fetales.

No reacciones alérgicas a medicamentos conocidas

Antecedentes médicos: migrafias

Antecedentes quirurgicos: no refiere

Fumadora

G4A2P1(1 ILE, 1 aborto espontaneo)

GS: 0 positivo

EXPLORACION FiSICA

Constantes: Temperatura: 36.52C. TAS: 118. TAD: 82.

BEG. Afebril. Normohidratada

Abdomen ocupado por utero gestante, discretamente doloroso a la palpacién en FID.
No signos de irritacidn peritoneal. PPR bilateral negativa.

TV: Cérvix posterior, borrado 50% permeable a un dedo. Bolsa integra

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Eco obstétrica: Feto en poddlica. Movimientos fetales presentes. Placenta posterior sin
signos ecograficos de DPPNI.

Se observa destruccién del parénquima cerebral con afectacion de linea media,
sustituido por contenido hidrico que condiciona hidrocefalia. Importante

abombamiento frontal.

RCTG: FCF 150lpm, nula variabilidad, no deceleraciones. No DU.

Se remite para ampliar exploracién ecografica en unidad de diagnéstico prenatal.



REVISION HISTORIA OBSETRICA:

Control Gestacional: FID. Riesgo Embarazo: Bajo

ANTECEDENTES GINECOLOGICOS

A:2.P: 1.

Incidencias Gestaciones: 1 ILE

1 aborto diferido de 12 Trimestre

2017: embarazo normal. Parto eutécico, peso RN 3900 g.

Grupo y RH: 0+. EAI: Negativo.

ANALITICA
Analitica 12 Trimestre: Normal. Hb 12,5 plaquetas 204000. TSH 0.55, Ac

antimicrosomales positivos (313).GS 0 positivo, EAl negativo. Serologias negativas (VIH,
VHB, VHC, Toxoplasma) salvo rubeola inmune. Urocultivo negativo

Analitica 22 Trimestre: Normal. Hb 11,5 plaquetas 215000. EAI negativo. Glucemia

basal 84, O’Sullivan 134. Toxoplasma negativo. Urocultivo negativo

ECOGRAFIAS

ECO 1: Normal

EG:13+2 Biometria acorde con amenorrea. No se aprecian marcadores ecograficos de
cromosomopatias del primer trimestre

Preeclampsia Precoz: < 1:10000 Bajo Riesgo

Preeclampsia Tardia: 1:1538 Bajo Riesgo

Trisomia 21: < 1:10000 Bajo Riesgo

Trisomia 18/13: < 1:100000 Bajo Riesgo

ECO 2: Normal

EG:21+6

Presentacion: Cefalica LCF: Positivo LA: Normal
BIOMETRIA

DBP: 52 mm CC: 188 mm CA: 159 mm LF: 35 mm
ESTUDIO MORFOLOGICO: normal

PERFIL BIOFISICO



Movimientos corporales: Presentes Tono: Presente
ESTUDIO HEMODINAMICO

IP A Uterinas Medio: 0.7

LONGITUD CERVICAL: 29 mm

Crecimiento fetal correcto. No se aprecian marcadores ni anomalias morfoldgicas

aparentes.

Ultima visita en Obstetricia

A las 27+3 semanas acude a control gestacional. Se encuentra bien, percibe
movimientos fetales

TA 115/71 mm Hg Peso 79 kg (+9) Tratamiento: yodocefol, famotidina

- Eco en consulta: Feto Unico en longitudinal cefalica, latido cardiaco fetal positivo,
movimientos fetales activos. PFE 1110 g, p64. Placenta normoinserta, liquido

amniotico en cantidad normal.

NEUROSONOGRAFIA realizada tras hallazgo ecografica en urgencias

Encéfalo completamente desestructurado.

Se observa hoz del cerebro sin visualizar parénquima cerebral sano de 2-3 mm de
espesor. No se visualizan |ébulos frontales ni parietales. A nivel temporal masa
irregular hiperecogénica y vascularizada, I6ébulo occipital desestructurado.

Dilatacién de todo el sistema ventricular, ventriculos laterales ocupan toda la cavidad,
dilatacion de lll y IV ventriculo.

Plexos coroideos flotando en liquido cefalorraquideo.

No se visualizan talamos aunque si resto de tronco cerebral de aspecto hipoplasico
Protuberancia de 5 mm. A nivel de fosa posterior, vermis hipoplasico e hiperecogénico

de 14 x 14 mm.



Se visualiza férnix y arteria pericallosa, dudosa visualizaciéon de porcion anterior de
cuerpo calloso hipoplasico

Microftalmia e hipertelorismo

JUICIO DIAGNOSTICO: Encefalitis e hidrancefalia secundaria a proceso destructivo cuya

fisiopatologia aun es controvertida.

FISIOPATOLOGIA DE LA HIDRANENCEFALIA

La fisiopatologia de la hidranencefalia aln es controvertida, sin embargo, la mayoria de
los estudios sugieren que el dafio causado al cerebro esta relacionado con la oclusion
bilateral de la arteria cardtida interna. Como tal, la hidranencefalia se clasifica en un
grupo de encefalopatias del desarrollo circulatorio. Aunque la hipétesis mas probable
de la fisiopatologia de la hidranencefalia es una anomalia vascular, se han descritos
autopsias donde las arterias cardtidas internas estaban intactas. Una arteria carétida
interna intacta no la excluye como el elemento clave para el desarrollo de
hidranencefalia, ya que se ha demostrado que las arterias carétidas internas podrian

revascularizarse una vez que el dafio se ha producido.



La anomalia que se presenta en la hidranencefalia sigue la distribucion anatémica la
porcién del cerebro irrigada por la arteria cardtida interna. Las estructuras dependientes
de la circulacién posterior (cerebelo, tronco encefalico, tdlamo, ganglios basales y plexos

coroideos) se conservan.

Arterias cerebrales

Poligono de Willis Arterias

=" cerebrales

Arteria
carétida
interna

Arteria
car6tida
externa

Arteria basilar
Arteria
vertebral

Arteria carétida
comun (primitiva)

Vista desde la zona inferior

Irrigacion sanguinea procedente del corazon

Aunque no se ha demostrado una anomalia molecular o citogenética predisponente
relacionada con la hidranencefalia, no se puede excluir. La disfuncidn molecular y las
anomalias citogenéticas, como la triploidia, podrian estar involucradas en el desarrollo
de hidranencefalia en algunos pacientes

Mutacidon en COL4A1: Reportada en un paciente diagnosticado con porencefalia que se
parecia a la hidranencefalia.

Mutacidon en PI3K-AKT3-mTOR: Especificamente para anomalias del neurodesarrollo
como la megalencefalia.

Triploidia: se ha informado que es la causa de la hidranencefalia en algunos pacientes

gue presentan hidrocefalia

DIAGNOSTCO DIFERENCIAL

Accidente cerebrovascular isquémico (infarto): Puede ocurrir una oclusién bilateral de
la arteria carétida interna (ICA) y, en algunos casos, de la arteria cerebral media (ACM),
generalmente entre las semanas 8 y 12 de gestacion. Esto conduce a la ausencia de
estructuras perfundidas por la ACI/ACM y estructuras preservadas perfundidas por la
arteria cerebral posterior y la arteria basilar. Este es el mecanismo mas cominmente

propuesto.



Infeccioso: Una infeccidn intrauterina puede causar vasculitis necrosante y provocar
hidranencefalia. Las infecciones intrauterinas como la toxoplasmosis y las infecciones
virales (enterovirus, adenovirus, parvovirus, citomegalovirus, herpes simple, Epstein-

Barr y virus sincitial respiratorio) pueden ser responsables.

Hipoxia: Hipoxia fetal, especialmente con exposicion materna severa al mondxido de

carbono. Esto conduce a una necrosis cerebral hipdxica-isquémica difusa.

Sindromico/genético: Mutaciones en el gen COL4A1, el gen LAMB1 y la via PI3K-Akt3-
mTOR.

Leucomalacia: Una forma extrema de porencefalia que desarrolla multiples cavidades
quisticas que terminan fusiondndose dentro de la cavidad craneal originando

leucomalacia.

Exposicion toxica: La exposicion materna a toxinas, como la cocaina, el tabaquismo, los

estréogenos y el valproato de sodio, puede causar hidranencefalia.

Embarazo gemelar: La muerte de un co-gemelo monocorial intradtero puede

desembocar en acumulacion de material embdlico del gemelo fallecido.

Otros: Sindromes raros (sindrome de Fowler), deficiencia del factor XlIl (factor
estabilizador de fibrina) y hemorragia intracerebral pueden ser una causa.

Sd Fowler: También conocido como vasculopatia proliferativa y sindrome de
hidranencefalia-hidrocefalia. Tiene una herencia autosémica recesiva, en la que se
produce una mutacién en el gen FLVCR2 en el cromosoma 14g24.3. Es una vasculopatia
glomeruloide proliferativa que resulta en la destruccién del manto cerebral, la sustancia

gris profunda, el tronco encefélico, el cerebelo y la médula espinal.

Tras un diagndstico diferencial se solicitan pruebas complementarias ante las posibles

causas descritas.



PRUEBAS COMPLEMENTARIAS REALIZADAS EN LA PACIENTE:
Analitica completa

Inmunomicrobiologia

Herpes simple | ac. I1gG Positivo
Herpes simple Il ac. IgG Positivo
Parvovirus B19 ac. IgG NEGATIVO
Parvovirus B19 ac. IgM Negativo

Prueba treponémina (Quimioluminiscencia) NEGATIVO

Toxoplasmosis ac. I1gG <0.18 Ul/ml
Rubeola ac. IgG 177.00 Ul/ml
Rubeola ac. IgM NEGATIVO Ul/
Citomegalovirus ac. I1gG POSITIVO
Citomegalovirus ac. IgM NEGATIVO
VIH Ac VIH1/VIH2 y Ag P24 NEGATIVO

Bacteriologia: cultivo de orina. Negativo a las 24 horas de incubacién.

Amniocentesis:

Estudio genético: Cariotipo + arrays +/- NGS (secuenciacidn, en espera del resto de

pruebas)
Estudio rapido de aneuplodias sin hallazgos patoldgicos

Estudio microbioldgico: origen virico y bacteriano.

Cultivo en medios habituales para bacterias: Negativo a las 48 horas de incubacién.
PCR multiple de meningitis aplicada a liquido amniético

POSITIVO para Herpes simplex virus 2

NEGATIVO para: Escherichia coli K1, Haemophilus influenzae, Listeria monocytogenes,
Neisseria meningitidis, Streptococcus agalactiae, Streptococcus pneumoniae,
Citomegalovirus, Enterovirus, Herpes simplex virus 1, Herpesvirus 6, Parechovirus, Virus
varicela zoster, Cryptococcus neoformans/gattii

PCR de gastroenteritis aplicada a liquido amnidtico:

PCR multiple: NEGATIVO para: Campylobacter (jejuni, coli y upsaliensis), Clostridium

difficile (Toxina A/B), Plesiomonas shigelloides, Salmonella, Yersinia enterocolitica,



Vibrio (parahaemolyticus, vulnificus y cholerae) , Enteroaggregative E. coli (EAEC),
Enteropathogenic E. coli (EPEC), Enterotoxigenic E. coli (ETEC), Shiga-like toxin-
producing E. coli (STEC) stx1/stx2 E. coli 0157, Shigella/Enteroinvasive E. coli (EIEC),
Cryptosporidium, Cyclospora cayetanensis, Entamoeba histolytica, Giardia lamblia,

Adenovirus F40/41, Astrovirus, Norovirus GI/Gll, Rotavirus, Sapovirus

Biologia molecular

Citomegalovirus DNA (PCR): Negativo
Toxoplasma liquido amniético (PCR): Negativo

Varicela zoster liquido amnidtico (PCR): Negativo

RM fetal

La paciente no tolera continuar con la exploracidn, se ha obtenido Unicamente
secuencias de localizacién y secuencia sagital T2.

La exploracién estd muy limitada, pero se confirman los hallazgos ecograficos.

No se visualiza parénquima cerebral sano, sino que este se encuentra reemplazado por
liquido sin poder distinguirlo del sistema ventricular.

Se consigue visualizar la hoz del cerebro y un tronco cerebral y cerebelo de aspecto
hipoplasicos.

Sin otros hallazgos valorables.

Conclusion: Estudio incompleto en el que, no obstante, se confirman los hallazgos

ecograficos, compatible con hidranencefalia.




HALLAZGOS EN PPCC:

Microbiologia: PCR para Herpes Virus positivo en L.A.

JUICIO DIAGNOSTICO: Encefalitis herpética fetal. Hidrancefalia con lesién destructiva
a nivel de todo SNC.

EVOLUCION DEL CASO
NEUROPEDIATRIA Y OBSTETRICIA

Asesoramiento a padres: Se explica posibles causas, clinica asociada, tratamiento y

prondstico.

El tratamiento para la hidranencefalia es sintomatico, no habiendo un tratamiento
curativo. Un alto porcentaje fallece intrautero y los que sobreviven presentan un mal
prondstico, la mayoria fallecen a lo largo del primer afio de vida debido a
complicaciones, aunque hay informes de pacientes que sobreviven y llegan hasta los

32 anos de edad.

La supervivencia de los pacientes con hidranencefalia depende de la integridad del
tronco encefilico, que regula aspectos vitales como las funciones cardiorrespiratorias y
la regulacidon de la temperatura. Esos pocos pacientes descritos en la literatura que
sobreviven mas alld del primer afio de vida no mejoran después de la colocacién de
una derivacidn ventriculo-peritoneal. La funcién neuroldgica se mantiene estable
durante su vida. Hay un uso limitado de las manos y las respuestas de comunicacioén;

sin embargo, algunos pacientes pueden usar algunas palabras.

Las complicaciones asociadas son:

Retraso en el desarrollo. Retraso cognitivo.
Epilepsia, habitualmente farmacorresistente.
Diplejia espastica. Pardlisis cerebral.

Irritabilidad.



Retraso severo del crecimiento.

Déficit visual.

Infecciones (las infecciones respiratorias son las mas comunes).
Dificultad respiratoria. Ventilacion mecdanica prolongada.

Reflujo gastroesofagico. Disfagia.

Se informa a los progenitores, ante lesiones tan extensas y de tal magnitud el prondstico

neurolégico es ominoso.

DECISION

Tras asesoramiento con neuropediatria, la paciente solicita ILE tardia.

Acuden a Consejeria para solicitar ILE tardia por malformacién severa con graves
secuelas neonatales sin posibilidad tratamiento.

Finalmente se realiza ILE en semana 35 tras aceptacién por comité

DISCUSION DE CASO CLINICO

Este caso plantea el diagndstico diferencial tanto a nivel ecografico como a nivel
etioldgico. Es clave comprender la circulacidn cerebral ya que la hidranencefalia sigue la
distribucién anatdmica del cerebro irrigado por la arteria cardtida interna, preservando
estructuras de circulacién posterior. Los diagndsticos etiolégicos son variados, el mas
frecuente es el accidente cerebrovascular seguido del infeccioso. Las pruebas

complementarias orientadas son la clave para llegar a un diagnéstico certero.

Por dltimo, es muy importante el asesoramiento a los padres sobre la patologia y

evolucién que conduce a tomar decisiones en ningun caso sencillas.
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HISTORIA CLINICA

Paciente mujer de 33 afos, natural de Republica Dominicana. Como antecedentes
personales destaca alfa-talasemia. No tiene antecedentes quirdrgicos. Como
antecedentes gineco-obstétricos, es nuligesta y desea embarazo. No tiene antecedentes

familiares de interés.

MOTIVO DE CONSULTA, ANAMNESIS Y EXPLORACION

Acude al servicio de Urgencias el 12/08/2022 por dolor abdominal generalizado, aunque
predomina en fosa iliaca izquierda continuo de diez dias de evolucién, pero con
empeoramiento las ultimas 48 h, que cede parcialmente con AINES y paracetamol en
domicilio. Refiere distension abdominal y edemas en miembros inferiores de 24 h de
evolucidn. No ha presentado nduseas ni vdmitos. No ha presentado mareo ni pérdida
de conocimiento. No sangrado vaginal. Refiere miccién normal. No sintomas
gastrointestinales. No sensacion distérmica.

La fecha de su ultima regla fue el 08/08/2022, refiere ciclos regulares.

A la exploracidn fisica presenta buen estado general, con constantes vitales normales.

En la exploracién ginecoldgica presenta genitales externos y vagina normales, no se
visualiza sangrado vaginal y el flujo es de caracteristicas normales. El cérvix no se
consigue visualizar con la especuloscopia, a la palpacidén es normal, no es doloroso con
la movilizacién. Se palpa un Utero globuloso y aumentado de tamafo como 20 semanas,
movil. En Douglas se palpa una tumoracion de consistencia eldstica y no dolorosa de
aproximadamente 10 cm. El abdomen es blando y depresible, no doloroso a la palpacion
profunda ni superficial. No presenta signos de irritacidn peritoneal. Se visualizan edemas

bimaleolares.

Se realiza una ecografia transvaginal y abdominal donde destaca un Utero en
anteversion, con multiples miomas intramurales, el mayor de ellos de 53 x 50 mm en
cara anterior con un endometrio homogéneo y desplazado hacia mesogastrio por una
imagen elongada hipoecoica con multiples tractos finos de 150 x 120mm que ocupa la

totalidad del Douglas, doppler negativo. (Fig.1)
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Figura 1. Ecografia transvaginal.
Tumoracién anexial

No se visualizan claramente los anejos. Presenta escasa cantidad de liquido libre. No

presenta liquido en gotieras parietocdlicas. Pelvis renales no dilatadas.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS Y DIAGNOSTICO

Se solicita un test de embarazo que es negativo y una analitica sanguinea de forma
urgente, donde destaca en la bioquimica una creatinina de 3.55 mg/dl, un filtrado
glomerular de 16.04 ml/min/1,73m2 y una Proteina C Reactiva de 22.0 mg/dl, respecto
al hemograma destaca una hemoglobina de 10 gr/dl, resto de la analitica sin

alteraciones.

Debido a los hallazgos analiticos se solicita valoracién por el servicio de Urgencias.
Solicitan una radiografia abdominal que es anodina y una ecografia abdominal que
revela dilatacién pielocalicial bilateral grado I, sin identificar la causa obstructiva. Utero
muy miomatoso que se extiende cranealmente hacia mesogastrio, voluminoso quiste
anexial que condiciona efecto masa desplazando y comprimiendo la vejiga. Discreta
cantidad de liquido libre intraabdominal. Ingresa en observacidén para completar
estudio. Se solicita una nueva analitica con empeoramiento de la funcién renal (Cr 4.07
mg/dl, FG 13.59 con EF Na 0.54, sin alteraciones idnicas ni del equilibrio acido-base), una
analitica de orina sin apreciar proteinuria ni microhematuria y un TAC Abdomino-Pélvico
sin contraste por insuficiencia renal que revela lesidn quistica de probable origen anexial

y dilatacién de ambos sistemas excretores (pelvis de 15 mm). (Fig 2)



Figura 2. TAC. Tumoracion
anexial.

Se comenta el caso con el servicio de Urologia y Nefrologia que diagnostican fracaso
renal agudo severo en relacién con el consumo de AINES y probable origen
postrenal/obstructivo pero que no concuerda con ausencia de dilatacidn pielocalicial, se
decide suspender farmacos nefrotdxicos y colocacidon de doble J bilateral para resolver

la obstruccion.

Se solicita una nueva analitica donde se aprecia mejoria franca de la funcién renal (Cr
1.7, FG 39.06) y marcadores tumorales CA 125 40.5 (v.n.< 35), CEA y CA 19.9 normales.
Ante la sospecha de una tumoracion anexial se realiza una ooforectomia izquierda por
laparotomia media infraumbilical. Durante la cirugia, se visualiza la tumoracién anexial
de superficie lisa, adherida a Douglas. Se envia para estudio anatomopatoldgico que

confirma cistoadenocarcinoma endometrioide de alto grado.

TRATAMIENTO Y SEGUIMIENTO
Dado el diagndstico de cistoadenocarcinoma endometrioide de alto grado, se valora el

caso en el Comité de Tumores y se programa para cirugia de estadiaje.

La paciente previamente a la cirugia de estadiaje acude a Urgencias por dolor y aumento
de perimetro del miembro inferior izquierdo, se diagnostica de una trombosis venosa
extensa de miembro inferior izquierdo (desde vena iliaca externa izquierda hasta
territorio infrapopliteo ipsilateral), que requiere ingreso en Medicina Interna y

evoluciona favorablemente con anticoagulacién.



Finalmente se completa la cirugia con insercion previa de filtro de vena cava,
(histerectomia + anexectomia derecha + muestreo ganglionar pélvico y retroperitoneal
+ omentectomia), sin encontrar adenopatias patoldgicas ni implantes, con resultado de
cirugia 6ptima (RO). Se retira catéter doble J y se solicita nueva valoracion por el Comité
de Tumores donde se indica iniciar tratamiento con quimioterapia y continuar

seguimiento por parte de Oncologia.

Se inicia la administracion de paclitaxel y carboplatino intravenoso, y a dia de hoy se ha

administrado el primer ciclo.

PUNTOS CLAVE
El carcinoma de ovario es la causa mds comun de muerte por cdncer ginecoldgico en
nuestro pais. El 95% de los tumores malignos de ovario se derivan de las células

epiteliales, como es nuestro caso.

La forma de presentacion clinica puede ser aguda, subaguda, incluso a veces se detecta
de manera incidental. Nuestra paciente debuta de forma subaguda con dolor pélvico,

distensidon abdominal, y fracaso renal agudo de causa mixta. (1,2)

La evaluacién diagndstica de una masa pélvica debe incluir un examen fisico completo,
una analitica con marcadores tumorales, una ecografia transvaginal y abdominal y un

TAC abdomino-pélvico. (3)

Respecto al tratamiento quirurgico, tiene un doble objetivo: la reseccion completa del
tumor y valorar la extensiéon de la enfermedad. En pacientes jovenes con deseo genésico
se puede considerar una preservacién de la fertilidad realizando una anexectomia del
ovario afecto en estadios iniciales (IA-B G1-2), en caso de tumores G3 y/o citologia
positiva tiene un peor prondstico oncolégico (4,5). En nuestro caso se desestimé ya que

presentaba un tumor de alto grado y un Utero miomatoso.



Finalmente, la quimioterapia adyuvante en estadios iniciales a base de platino esta
indicada en tumores de alto riesgo de recidiva (IA/B de alto grado IC-IlA) como el caso

de nuestra paciente (6).
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ANAMNESIS — MOTIVO DE CONSULTA

Mujer de 50 afios, sin antecedentes familiares ni médicos-quirurgicos de interés, sin
alergias medicamentosas conocidas ni habitos téxicos. Tuvo la menarquia a los 12 afios
y presenta reglas regulares de 5 dias de duracidn. Ha tenido 2 partos eutdcicos y un

aborto.

Acude a consulta de ginecologia general remitida desde Atencién Primaria por anemia
ferropénica (hemoglobina 9.4 g/dl) y sangrado menstrual abundante en los dltimos 3
afos asociado a molestias abdominales. En tratamiento con hierro oral desde hace 3
meses. Refiere haber realizado revisiones periddicas en consulta privada hasta hace 5

anos, todas ellas normales.

EXPLORACION Y PRUEBAS COMPLEMENTARIAS
A la exploracion presenta genitales externos, vagina y cérvix de aspecto normal. Al tacto
bimanual se palpa Utero aumentado de tamafio como 14 semanas, mévil, no doloroso;

no se palpan masas anexiales.

Se realiza una ecografia transvaginal donde se describe: “Utero en anteversién con
histerometria de 94 x 38 x 49 mm. Miometrio irregular y dishomogéneo, adyacente al
mismo en cara anterior de Utero se objetiva una imagen nodular, heterogénea, con
bordes ligeramente irregulares y presencia de areas quisticas de 10 x 11 cm. Por las
caracteristicas ecograficas, podria ser compatible con mioma (Figura 1). Pediculo
vascular de 2 cm en cara anterior uterina (Figura 2). Endometrio homogéneo de 10 mm
con interfase endometrio-miometrial conservada. Ovario derecho de 23 x 13mm,
normal. Ovario izquierdo de 29 x 28 mm con foliculo de 18 x 22 mm. No liquido libre en

Douglas (Figura 3).



Figura 2

Figura 3.

Se realiza biopsia de endometrio que resulta negativa para malignidad.

Juicio diagnéstico inicial: mioma pediculado de 10 cm sintomatico.

Se volvid a valorar a la paciente 9 meses después. Refiere percibir un notable
incremento en el volumen abdominal, con aumento de las molestias pélvicas y miccion
mas frecuente. A la exploracidn destaca un Utero aumentado de tamafio como 20
semanas de gestacion, ancho y mavil.

En la ecografia se describe: “Utero de similares caracteristicas que en ecografia previay
a nivel de la cara anterior se identifica la formacidén nodular descrita en ecografia
previa, con un tamano mayor 15 x 15 cm compatible con un mioma subseroso tipo 6 -7
de FIGO. La paciente aporta una resonancia realizada en un centro privado en la que
describen una gran masa (10 x 17 x 15 cm), que ocupa la totalidad de la pelvis
localizandose superior a la vejiga a la que comprime. No consiguen delimitar su
dependencia, aunque debido a su amplia superficie de contacto con la cara anterior
del Utero sugieren que se trate de un mioma subseroso como primera posibilidad

diagnostica (Figuras 4y 5).



Figura 4 Figura 5

Debido a la clinica y al crecimiento de la tumoracién se indica histerectomia con doble
salpingectomia.
Se solicita LDH en estudio preoperatorio con resultado dentro de los limites de la

normalidad.

TRATAMIENTO

Al entrar en la cavidad peritoneal por via laparoscépica se objetiva gran tumoracién
blanquecina-nacarada, de superficie lisa e integra de unos 15 cm aproximadamente,
dependiente de ovario izquierdo. Se coloca trécar de 5 mm justo encima de la formacién
quistica (mesogastrio), se atraviesa pared de la misma y se procede al aspirado de
material achocolatado, sin éxito por la gran densidad del mismo. Se realiza incision de
mini-Pfannenstiel y con ayuda del separador Alexis se procede a drenaje y posterior
extraccién de la masa realizando anexectomia izquierda y salpingectomia derecha. Se
remite la pieza a anatomia patoldgica para biopsia intraoperatoria, siendo informada
como sospecha de quiste endometridsico. Se toman biopsias peritoneales y se remite
citologia de lavado de cavidad peritoneal, todo ello informandose como negativo para
malignidad. Los resultados de anatomia patolédgica definitivos de la pieza quirdrgica

confirman el diagndstico de quiste endometridsico.

Durante el ingreso postoperatorio se administrd hierro intravenoso debido a
hemoglobina postoperatoria de 8.4 g/dL y fue dada de alta al segundo dia de la cirugia

sin otras complicaciones.



DISCUSION Y CONCLUSIONES
Las masas anexiales son un problema frecuente en la practica clinica ginecoldgica. Se
estima que entre un 5-10% de mujeres son intervenidas cada afio por una tumoracién

ovarica (1).

Nuestro caso se trataba de una masa anexial sélida con caracteristicas ecograficas
similares a un mioma pediculado, por lo que se diagnosticé como un leiomioma uterino
como primera posibilidad, realizando un diagndstico diferencial con un sarcoma uterino.
Mientras que los miomas tienen una prevalencia muy alta, el sarcoma uterino es una

entidad que solo aparece en 0.5-3 por 100.000 mujeres/afio.

Las caracteristicas ecograficas de los sarcomas uterinos se definieron en 2019 tras la
reunién de un grupo de expertos (2), siendo las caracteristicas mas reproducibles: una
masa con un tamafo promedio de 10 cm, de ecogenicidad heterogénea, contorno
externo irregular, un score vascular 3-4, presencia de areas quisticas irregulares y que
no estuvieran presentes sombras acusticas. Nuestra paciente presentaba varias de las
caracteristicas expuestas, clasificando la imagen como mioma pediculado: apariencia
solida, Doppler en el pediculo, a pesar de la ausencia de vascularizacién tipica en los

miomas...motivos por los cuales no se clasific6 como sospechosa.

Un criterio empleado durante afios que nos pudo llevar a error era la velocidad de
crecimiento del supuesto mioma, de manera que se pensaba que si un mioma crecia
rapido debia sospecharse la existencia de un sarcoma. Sin embargo, el riesgo en estos

casos se ha demostrado que es muy bajo (3).

Cuando un mioma es pediculado y se encuentra entre el Utero y el ovario puede ser util

Ill

para diferenciarlo de una lesién anexial el uso del Doppler y visualizar el “signo del
puente” (4). En nuestra paciente, posiblemente se confundiera la vascularizacién del
ligamento Utero-ovarico con el posible pediculo del mioma por lo que no se llegd a

plantear un diagndstico diferencial con una masa de dependencia ovarica.



Aunque a menudo es facil reconocer las caracteristicas tipicas ecograficas de un
endometrioma, la apariencia puede variar y llevar a confusién con otras lesiones
anexiales.

En el estudio mas grande publicado sobre endometriomas (5), se observé que casi el
50% de estos tumores tenian caracteristicas ecograficas distintas del endometrioma
tipico "quiste unilocular con ecogenicidad en vidrio esmerilado ", y que la apariencia
ecografica de los endometriomas diferia con la edad, siendo mds frecuente que
presentaran caracteristicas de atipia aquellas paciente posmenopausicas o cercanas a la
menopausia como era en nuestro caso.

La presencia de componentes sélidos y la multilocularidad es mas frecuente a medida
que aumenta la edad de las pacientes y la apariencia tipica de endometrioma en vidrio
esmerilado con ecogenicidad uniforme disminuye en mujeres por encima de los 35 afos
(6). Esto explica el peor rendimiento de la ecografia con respecto al diagndstico de
endometriomas en mujeres de 40 afios 0 mas en comparacion con mujeres mas jovenes.
Otro marcador que nos puede ayudar a diferenciar una masa anexial seria la presencia
de dolor a la exploracién siendo mas frecuente en las pacientes con endometriomas

(35%) frente otras con otras masas benignas.

En cuanto a marcadores analiticos, el Ca-125 no ha demostrado ser util para distinguir

los endometriomas de otros tumores benignos o malignos (7,8).

Un estudio retrospectivo estudié el uso de la LDH (lactato deshidrogenasa) en el
diagndstico diferencial de masas uterinas en mas de 2000 pacientes con una sensibilidad
(S) del 100% y una especificidad (E) del 99,6%; sin embargo, en la actualidad no se han
validado todavia estos resultados prospectivamente (9). Nuestra paciente presentaba

unos valores de LDH dentro de la normalidad.

La presencia de un endometrioma en pacientes posmenopausicas o0 con un componente
solido aumenta el riesgo de malignidad, siendo lo mas frecuente la presencia de un

adenocarcinoma endometrioide o un carcinoma de células claras (5,9).



En cuanto al papel de la resonancia magnética es la técnica de eleccion como segundo
escalén ante hallazgos ecograficos dudosos con una Sy E del 95% y una especificidad

del 91% para el diagndstico de la endometriosis ovarica (10).

CONCLUSIONES

o Laecografia, debido a su rendimiento diagndstico, debe ser la técnica de imagen
de eleccion en la valoracién de las masas anexiales.

o Las caracteristicas ecograficas tipicas de los endometriomas son mas frecuentes
en paciente jovenes.

o No es util el uso del Ca-125 para diferenciar los endometriomas de otras masas
tanto benignas como malignas y habria que validar el uso de LDH para el
diagndstico diferencial de los sarcomas.

o La RM es la técnica de eleccion como segundo escaléon ante hallazgos

ecograficos dudosos en masas anexiales.
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MOTIVO DE CONSULTA Y ANAMNESIS

Paciente de 33 afios que acude a la consulta de histeroscopia derivada de otro centro
por hipomenorrea de 2 afios de evolucién. Sus antecedentes personales son los
siguientes:

e Antecedentes médico-quirdrgicos: no alergias medicamentosas conocidas,
tiroidectomia parcial en 2011 por microcarcinoma, en remision completa;
amigdalectomia y adenoidectomia.

e Antecedentes ginecoobstétricos: un parto eutécico en 2020 y posterior legrado
puerperal. FUR: no reglas desde el legrado puerperal.

e Tratamiento con levotiroxina 25 mcg y 50 mcg a dias alternos.

Aporta analitica hormonal con FSH 7,6 mUI/ml; LH 7 mUI/ml; estradiol 27 pg/ml y
prolactina 21,5 ng/ml, citologia normal de noviembre 2021 y ecografia de su ginecdélogo
particular en la que se visualizan dos dreas quisticas en fondo hacia cuernos uterinos y

compatible con posible sindrome de Asherman.

EXPLORACION Y PRUEBAS

Se realiza histeroscopia en consulta guiada por ecografia con Bettocchi 2,9 mm y suero
salino como medio de distensidn. Vaginoscopia normal. Canal endocervical normal.
Entrada en posible cavidad uterina totalmente colapsada, en la que no se logra visualizar
ningun ostium, compatible con sindrome de Asherman. Tras liberaciéon de algunas
adherencias firmes, se consigue visualizar con dificultad el ostium derecho. Se intenta
liberar mas adherencias firmes en fondo uterino, pero se interrumpe la prueba por dolor

en la paciente. Histerosonografia posterior: cavidad colapsada, se visualiza liquido libre

en Douglas. (Figura 1).

Fig. 1. Histeroscopia: ostium
derecho, adherencias




Se solicita una resonancia magnética (RM) pélvica sin y con contraste intravenoso para
valorar la cavidad endometrial. Destaca un Utero de tamafio y morfologia normal con
engrosamiento de la linea de unién con focos hipointensos en pared posterior, dudosos
focos de adenomiosis. La cavidad endometrial se encuentra colapsada al menos en
tercio medio e inferior con bandas hipointensas en su interior; la inferior circunferencial
con practica obliteracidn de la luz endometrial; la localizada mas craneal transversal que
divide la cavidad endometrial aproximadamente a nivel de linea media. Son compatibles
con bandas adherenciales y concordantes con
sospecha clinica de sindrome de Asherman. Canal

endocervical y ovarios normales. (Figura 2).

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO
Ante el diagnéstico de un sindrome de Asherman

severo con adherencias firmes que ocupan la practica

totalidad uterina, se propone nueva histeroscopia para

liberacion de las adherencias en el quiréfano bajo Fig. 2. RM pélvica: bandas

control ecografico y sedacion. hipointesas en tercio medio

Intervencion quirdrgica: histeroscopia diagndstica con Betocchi 3,5 mm. Canal
endocervical normal. Cavidad uterina tubular marcadamente atréfica. Se visualiza
ostium derecho. Apertura con pinza que permite exponer ostium izquierdo. Liberacién
de adherencias firmes logrando apertura de cavidad con tijera y suero como medio de
distension sin incidencias. Colocacidn de sonda vesical de 8 Fr. via histeroscdépica en

fundus y llenado de globo vesical con 3 ml de solucidn salina. (Figuras 3, 4, 5, 6).



3. Ostium izquierdo 4. Adherencias firmes en
fundus
5. Visién panoramica desde OCI 6. Sonda de Foley

La paciente es dada de alta el mismo dia de la cirugia con la sonda de Foley que
mantendra durante 4 semanas y con el siguiente tratamiento oral:
e Estradiol 2 mg, 2 comprimidos cada 12 horas, durante 30 dias.
e Alos 20 dias de tratamiento con Estradiol, afiadir medroxiprogesterona 5 mg, 1
comprimido cada 24 horas, durante 10 dias.

e Doxiciclina 100 mg, 1 comprimido cada 12 horas, durante 10 dias.

SEGUIMIENTO
A las 4 semanas de la intervencidn, la paciente acude a control a la consulta de

histeroscopia. Refiere expulsion de la sonda intrauterina a los 12 dias de la cirugia y esta



pendiente de iniciar los 10 dias de medroxiprogesterona. Se realiza nueva histeroscopia,
en la que se visualiza una cavidad normoconfigurada recubierta por endometrio

proliferativo sin imagenes patoldgicas. Ostia visibles. Canal endocervical normal.

Se realiza un nuevo control a los 50 dias de la intervencion. Refiere que ha tenido una
regla de caracteristicas normales. En la histeroscopia no se visualizan imagenes
patoldgicas. La paciente es dada de alta y continuard con sus revisiones ginecoldgicas

habituales. De momento no desea gestacion.

ADHERENCIAS INTRAUTERINAS: SINDROME DE ASHERMAN

Las adherencias intrauterinas (AlUs) son una patologia en la que se desarrolla tejido
cicatricial dentro de la cavidad uterina que puede obliterarla de forma parcial o
completa. Las AlUs que se acompaian de sintomas (amenorrea o hipomenorrea,

infertilidad) se denominan sindrome de Asherman (1,2).

Los principales factores de riesgo son el legrado puerperal (22%), el legrado postaborto

(66%) vy la cirugia histeroscépica (6-45%) (4).

Una historia clinica detallada y una ecografia sugestiva nos puede orientar en el
diagndstico, pero la histeroscopia es el gold estandar ya que confirma la presencia,
extension y morfologia de las adherencias y la calidad del endometrio, ademas de ser
un instrumento terapéutico. Otras pruebas con menor sensibilidad son Ila
histerosalpingografia (HSG) y la sonohisterografia con infusidn de solucién salina (SIS).
La RM también puede ser util para valorar la cavidad uterina pero no es coste-efectiva.

(1,2).

La presencia de numerosos sistemas de clasificacién de las AlUs dificulta interpretar los
estudios publicados al no poder comparar los resultados (Tabla 1). Cabe destacar que el

prondstico depende de la gravedad de las adherencias (2, 3).



Tabla 1: CLASIFICACIONES DE LAS ADHERENCIAS INTRAUTERINAS

March et al 1978 | AlUs: minima, moderada o severa y grado de afectacién
cavidad

Hamou et al 1983 | AlUs: istmicas, marginales, centrales o severas

Valle et al 1988 | AlUs: leves, moderadas o graves y grado de oclusion to-
tal/parcial

American Fertility | 1988 | AlUs: leves, moderadas o graves; grado de oclusion to-

Society (AFS) tal/parcial; caracteristicas menstruales

European Society | 1995 | AlUs: grados | a IV con subtipos. Hallazgos y sintomas cli-

for Hysteroscopy nicos

Donnez et al 1994 | AlUs 6 grados: ubicacién e indice de embarazos postope-
ratorios

Nasr et al 2000 | Sistema complejo de puntuacién prondstico al incorpo-

rar historial menstrual y obstétrica con los hallazgos de

AlU.

La liberacién de las adherencias se realizard con histeroscopia. Es preferible utilizar
tijeras pequeias y rigidas para evitar la lesidon tisular térmica que ocurre con la
electrocirugia. En algunas ocasiones, se recomienda realizar el procedimiento ecoguiado

para reducir el riesgo de perforacion uterina.

Como la tasa de recurrencias tras el tratamiento es del 30-66%, se recomienda la
colocacién de una sonda de Foley que se mantendrd durante una semana junto con
antibioterapia, y la administracién de altas dosis de estrégenos y progesterona. Otras
alternativas son los dispositivos intrauterinos (DIU), el acido hialurénico en gel, la
carboximetilcelulosa en gel y otros métodos en investigacién como el amnios fresco o
liofilizado, la barrera de celulosa oxidada y regenerada (Intercoat), plasma autélogo rico

en plaquetas o células madre.

Se reevaluard la cavidad endometrial a los 2-3 meses ya que la tasa de recurrencia es

elevada: 1/3 en AlU leve-moderada y 2/3 en AlU severa (4).



Segun la bibliografia, en un 70-80% de los casos se consigue una gestacion a término.
Las complicaciones mas frecuentes dadas las posibles anomalias de la placentacion son

placeta acreta, placenta previa y hemorragia postparto (3).

CONCLUSIONES

e La prevalencia de las adherencias intrauterinas es dificil de establecer, ya que es
asintomatica y precisa de la histeroscopia para su diagndstico.

e Esimportante realizar con precaucion los legrados y las cirugias histeroscépicas para
prevenir la formacién de adherencias.

e Existen nuevas herramientas terapéuticas en desarrollo para disminuir el riesgo de

recurrencia y preservar la funcidn reproductora del utero.
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INTRODUCCION
La malformacion arteriovenosa uterina (MAVU) es una causa infrecuente pero grave de

sangrado uterino andmalo, que puede provocar una morbimortalidad significativa.

Anatomopatoldgicamente, se trata de una fistula arteriovenosa entre ramas arteriales
intramurales de las arterias uterinas y el plexo venoso miometrial. Las MAVU pueden

ser congénitas o adquiridas tras intervenciones en el Utero o embarazos.

La incidencia exacta de esta patologia es desconocida, estimandose en hasta un 0,63%
tras partos o abortos. En los ultimos afios se ha visto un incremento de los casos
descritos en la literatura, debido a la creciente disponibilidad de pruebas de imagen

como la ecografia, el TACy la RM.

Aunque el patrén oro para el diagndstico sigue siendo la arteriografia, la ecografia con
estudio Doppler es la técnica de eleccién en un primer tiempo. La embolizacién de
arterias uterinas se considera la primera linea terapéutica actualmente; aunque el
tratamiento médico esta cobrando importancia en los ultimos afios como una opcién

costoefectiva.

CASO CLiNICO
Motivo de consulta:
Mujer de 39 afios con episodios subitos de metrorragia abundante durante la semana

previa, tras antecedente de parto vaginal.

Historia clinica:

Como antecedentes obstétricos presenta diez gestaciones: un embarazo ectdpico
tratado con metotrexate, seis gestaciones anembrionadas, todas ellas resueltas
mediante legrados, un parto eutdcico y una cesarea. No presenta otros antecedentes

médicos de interés.

En el Ultimo embarazo sufre un prolapso de bolsa complicado con corioamnionitis en

semana 19 que provoca un aborto tardio en la semana 20, asistiéndose a un parto



vaginal con retencion de placenta que precisa de legrado asi como tratamiento médico
con uteroténicos y transfusion de concentrado de hematies por atonia posterior.

En la primera semana postparto la paciente comienza con cuadros intermitentes de
sangrado abundantes que se manejan con acido tranexamico, metilergometrina y

amoxicilina-clavulanico con mejoria parcial.

Exploracidn y pruebas complementarias:

La exploracidn ginecoldgica en consulta es anodina. Se realiza ecografia, observandose
un utero libre de restos ovulares con pérdida de la linea mio- endometrial a nivel de la
cara anterior uterina. Por encima del labio superior de la cicatriz de cesarea previa se
identifica una imagen de 36 x 23 x 50 mm con Doppler score tipo 3 compatible con
importante malformacion arteriovenosa (MAV) que ocupa mas del 50% de la pared

anterior uterina. (Figuras 1y 2).

Figura 1. Corte longitudinal uterino. Se puede observar una imagen ecomixta en cara
anterior, justo por encima de la cicatriz de cesdrea, que ocupa la mayor parte del espesor

miometrial correspondiente con la MAVU.



Figura 2. Aplicacién de Doppler color sobre el hallazgo miometrial.

Tratamiento:

Dado el deseo genésico no cumplido de la paciente, se propone embolizacién arterial
selectiva de la MAVU. En la arteriografia previa se objetiva un aumento de captacion de
contraste intravenoso en el parénquima uterino con morfologia nodular que confirma
el diagndstico. Se realiza una embolizacién de la arteria uterina izquierda con particulas
de alcohol polivinilico, comprobando tras el procedimiento una disminucidn significativa
de la captacidon de la malformacién vascular respetando flujo en la arteria uterina

izquierda.

Seguimiento:

A la semana de la embolizacion de la MAVU la paciente refiere sangrado escaso.
En la ecografia se observa el lecho de la embolizacién practicamente sin vascularizacién
(Figura 3). Dado el éxito de la técnica se desestima que sea necesario nuevo
procedimiento intervencionista y se inicia tratamiento anticonceptivo con gestagenos
para evitar proliferacion y descamacién del endometrio que pudiera provocar nuevo
episodio de sangrado masivo. La paciente estd pendiente de control en 3 meses para

ver evolucion.



Figura 3. Control ecografico con aplicacidon de Doppler color una semana después de la

embolizacidn.

DISCUSION
En este trabajo presentamos el proceso diagndstico y terapéutico de una paciente con

sangrado uterino severo tras legrado uterino por retencion placentaria.

Las MAVU afectan principalmente a mujeres en edad reproductiva y son, en su gran
mayoria, adquiridas tras procedimientos que dafian la cavidad uterina. Entre las posibles
causas encontramos el aborto, legrado uterino, cesarea, carcinoma de cuello uterino o
endometrio, infeccidn uterina, enfermedad trofoblastica, miomas, endometriosis o la

exposicién al dietilestilbestrol (1).

Clinicamente esta entidad suele presentarse como episodios de metrorragia de
severidad variable. Siguiendo las recomendaciones de la literatura actual, el sangrado
uterino anémalo, sin causa conocida, debe ser indicacién de ecografia con estudio
Doppler color y la presencia de MAVU debe ser descartada (2). Sin embargo, es
importante contextualizar los antecedentes personales de la paciente y considerar
posibles diagndsticos diferenciales como la retencion de productos placentarios y la
mola hidatiforme (3). En caso de sospecha de MAVU es crucial no realizar legrado
uterino, ya que éste podria provocar una metrorragia masiva con riesgo vital para la

paciente (4).



En cuanto al diagnéstico, actualmente la ecografia transvaginal con Doppler color se
considera la primera técnica a realizar, reservando la angiografia para casos en los que
se vaya a realizar embolizacidn de arterias uterinas (1).

Los signos ecograficos descritos son poco especificos e incluyen la presencia de
estructuras hipoecoicas y tubulares en el espesor miometrial (5). El estudio Doppler
color aporta mayor especificidad, definiéndose como zonas hipervasculares con flujo
turbulento que presentan bajo indice de pulsatilidad y velocidades de flujo elevadas. En
un estudio prospectivo reciente, Timmerman et al (4) estudian la velocidad pico sistélico
(VPS) de las MAVU como herramienta para clasificar a las pacientes en diferentes niveles
de riesgo y proponer el tratamiento mas adecuado. Asi, valores de VPS de 20.83 m/s se
asocian con lesiones graves y subsidiarias de tratamiento con embolizacién.
Contrariamente, valores de VPS <0.83 m/s pueden indicar que se trata de MAVU menos

graves.

Actualmente la embolizacion de arterias uterinas es considerada la primera linea
terapéutica para mujeres con episodios recurrentes o sangrados severos que desean
preservar la fertilidad. Se trata de un procedimiento muy efectivo, seguro y con una tasa
de complicaciones baja. Sin embargo, en algunos casos se requieren embolizaciones
repetidas para controlar el sangrado (6,7). Se han descrito tasas de éxito del 91% tras

embolizaciones seriadas (8).

La histerectomia es el tratamiento de eleccidn en mujeres posmenopausicas con MAVU,
mujeres sin deseos de preservar la fertilidad, como procedimiento de emergencia en
hemorragias de riesgo vital elevado, o en casos de fracaso del tratamiento con
embolizacidn de arterias uterinas (9).

El manejo expectante o el tratamiento médico ha demostrado conseguir la regresion de
las lesiones ecograficas hasta en un 6% de los casos y puede ser util en casos de
pacientes hemodindmicamente estables y con un Unico o pocos episodios de sangrado

vaginal (10).

Recientemente estd cobrando importancia el manejo médico de las MAVU, con tasas de

éxito descritas de hasta el 88%. Esta opcion puede estar especialmente indicada en



aquellos casos con VPS < 40-60 cm/s. Entre los diferentes protocolos destaca
monoterapia con gestdgenos, analogos de GnRH, metotrexate, uterotdnicos, danazol y
combinacion de los anteriores (11).Recientemente, la noretisterona oral (derivado de la
progesterona) ha resultado efectiva en el 90% de las pacientes con MAVU tras un aborto

(12).

Recientemente se ha publicado en nuestro centro una serie de casos de MAVU

manejados con éxito mediante embolizacién de arterias uterinas (13).

CONCLUSION

La MAVU sigue siendo una entidad poco prevalente en nuestro medio, pero una
adecuada orientacién diagnodstica y terapéutica puede condicionar la supervivenciay la
funcién reproductiva de las mujeres afectadas. El tratamiento con embolizaciéon de

arterias uterinas ha demostrado ser una opcién muy eficaz para un manejo conservador

de la fertilidad.

BIBLIOGRAFIA

(1) Sugiyama T, Honda S, Kataoka A, et al. Diagnosis of uterine arteriovenous mal-
formation by color and pulsed Doppler ultrasonography. Ultrasound Obstet Gy-
necol 1996; 8(5): 359-60.

(2) Szpera-Gozdziewicz A, Gruca-Stryjak K, Breborowicz GH et al. Uterine arte-
riovenous malformation-diagnosis and management. Ginekol Pol 2018; 89(5):
276-9.

(3) [CG] Retained Products of Conception (RPOC) [Internet]. [citado 29 deno-
viembre de 2022]. Disponible  en: https://obsgynhand-
book.nhsggc.org.uk/nhsggc-obstetrics-gynaecology- guidelines/guidelines-li-

brary/gynaecology/cg-retained-products-of-conception- rpoc/

(4) Timmerman D, Wauters J, Van Calenbergh S et al. Color Doppler imaging is a



valuable tool for the diagnosis and management of uterine vascularmalforma-

tions. Ultrasound Obstet Gynecol 2003; 21(6): 570-7.

(5) Hoffman MK, Meilstrup JW, Shackelford DP et al. Arteriovenous malformations
of the uterus: an uncommon cause of vaginal bleeding. Obstet Gynecol Surv
1997; 52(12): 736-40.

(6) JCDR -Doppler ultrasound, Arteriovenous malformations, CT angiography,
Abnormal uterine bleeding, Embolization [Internet]. [citado 29 de noviembre
de 2022]. Disponible en:https://www.jcdr.net/article_fulltext.asp?issn=0973-
709x&year=2014&volume=8&issue=2&page=187&issn=0973-709x&id=4056

(7) Maleux G, Timmerman D, Heye S et al. Acquired uterine vascular malforma-
tions: radiological and clinical outcome after transcatheter embolotherapy. Eur
Radiol 2006; 16(2): 299-306.

(8) Yoon DJ, Jones M, Taani JA et al. A Systematic Review of Acquired Uterine Ar-
teriovenous Malformations: Pathophysiology, Diagnosis, and Transcatheter
Treatment. AJP Rep 2016; 06(01): e6-14.

(9) Vogelzang RL, Nemcek AA, Skrtic Z et al. Uterine Arteriovenous Malformations:
Primary Treatment with Therapeutic Embolization. J Vasc Interv Radiol 1991;
2(4): 517-22.

(10) Timmerman D, Van den Bosch T, Peeraer K et al. Vascular malforma-
tions in the uterus: ultrasonographic diagnosis and conservative management.

Eur J Obstet Gynecol Reprod Biol 2000; 92(1): 171-8.

(112) Rosen A, Chan WV, Matelski J et al. Medical treatment of uterine arte-
riovenous malformation: a systematic review and meta-analysis. Fertil Steril
2021; 116(4): 1107-16.

(12) Taneja A, Chopra |, Kaur H et al. Successful management of abnormal
uterine bleeding from uterine arteriovenous malformations with progesterone
in postabortal patients. J Obstet Gynaecol Res 2019; 45(6): 1114-7.

(13) Chueca G, lllescas T, Sotillo L, et al. Malformacidn arteriovenosa uterina.

Un reto diagndstico y terapéutico. Clinica E Investig En Ginecol Obstet. 2023;

50(1): 100813.


http://www.jcdr.net/article_fulltext.asp?issn=0973-

SOCIEDAD

GINECOLOGIA Y
OBSTETRICIA p

MADRID

INTERSTICIAL SOBRE
MUNON DE
SALPINGUECTOMIA

HOSPITAL UNIVERSITARIO
LA ZARZUELA

AUTORA: Lucia Romo Barreira



CASO CLIiNICO
10/09/22: Acude al Servicio de Urgencias de nuestro Hospital una mujer de 33 afos por
sangrado vaginal escaso. Test de embarazo positivo hace dos semanas.

o Motivo de consulta: sangrado vaginal en gestante primer trimestre.

o Anamnesis: Mujer de 33 afios embarazada de 8 semanas + 2 dias (Fecha ultima
regla 14/07/22) que acude a urgencias por sangrado vaginal en escasa cantidad
desde ayer de manera intermitente. Refiere que no estaba buscando embarazo.
No disuria, no fiebre, no otra sintomatologia.

o Antecedentes

Familiares: sin interés

Médicos: sin interés.

No alergias medicamentosas conocidas.

Grupo sanguineo: 0 positivo.

Habitos toxicos: fumadora ocasional.

V V. V VYV V V

Quirdrgicos: salpingectomia laparoscépica izquierda 2016 por embarazo
ectdpico tubarico. Abdominoplastia.

» Gineco-obstétricos: Menarquia:12 afios. Tipo menstrual: normal. Método
anticonceptivo: barrera. Pareja estable. G6P4 (3 partos eutécicos, 1 de ellos

gemelar) Al EE1.

o Exploracién:

Abdomen blando y depresible, no doloroso a la palpacién profunda, no masas ni
megalias, no signos de irritacion peritoneal.

Genitales externos normales, vagina con moderados restos hematicos, cérvix
macroscépicamente normal, no se objetiva sangrado activo en el momento actual.

o Pruebas complementarias

Ecografia (S. Vaginal Nivel 1): Utero en anteversidn con endometrio de 15 mm de
espesor maximo, no se objetiva vesicula gestacional en su interior. Se visualiza vesicula
gestacional en canto uterino izquierdo, posible muidn de salpingectomia previa, con
embrién de 7 mm compatible con 6 +4 sem. Ovario derecho e izquierdo sin hallazgos
patoldgicos. No liquido libre en Douglas.

Determinacion de b-HCG en sangre: 19.614 mU/ml.



Analitica sanguinea completa: Hemograma, bioquimica, perfil renal y hepdtico,

coagulacion sin alteraciones.

o Juicio Diagndstico: Embarazo ectdpico intersticial izquierdo.

Ante la sospecha diagndstica se decidié el ingreso de la paciente para tratamiento

médico dada su estabilidad clinica y vigilancia estrecha.

El primer dia de ingreso se realizé una ecografia Doppler de mayor resolucion:

Utero en anteversiéon con endometrio de 16 mm de espesor maximo, no se objetiva saco
gestacional. Ovario derecho de tamafo y ecoestructura normal. Imagen compatible con
vesicula gestacional en canto uterino izquierdo, parece estar implantada en mufién de
salpingectomia, con botdn embrionario en su interior sin latido cardiaco, CRL de 9 mm
(7 semanas) con trofoblasto envolvente, que capta escaso mapa color. Espacio de

Douglas: no liquido libre.

“OVARIGHZAUIERDO!

Figura 1. Ecografia Transvaginal Figura 2. Ecografia TV. Ovario izquierdo

(utero y endometrio)

Figura 3. Ecografia TV. Ovario derecho. Figura 4. Ecografia TV. Saco gestacional



CRL 9.30mm| 1D 21.80mm)|
EG 750d <1% 2D 19.22mm)|

Figura 5. Ecografia Transvaginal. CRL Figura 6. Ecografia Transvaginal 3D

EMBARAZO ECTOPICO INTERSTICIAL

1. DEFINICION
Hablamos de gestacidn extrauterina cuando el évulo fertilizado se implanta fuera de su
lugar habitual, la cavidad uterina.
Segun las guias NICE 2012, 11 de cada 1000 gestaciones son ectdpicas.
En funcion de ddénde se implante la gestaciéon, podemos encontrar diferentes

localizaciones:

A Ampullary (80%)
B Isthmic (12%)

C Fimbrial (5%)

D Interstitial (2%)
E Abdominal (<1%)
F Ovarian (<1%)
G Cervical (<1%)
H CSP (< 0.6%)

Figura 7. Localizaciones embarazo ectdpico por frecuencia.

La gestacidn intersticial es la implantacidon del embarazo en la porcién proximal de la
trompa de Falopio, segmento que atraviesa el miometrio. Este segmento tiene una
seccidn relativamente gruesa y una capacidad de distensidon significativamente mayor,
por lo que la gestacion puede crecer bastante antes de que se produzca la rotura, se han
descrito casos asintomaticos hasta la semana 16 de gestacién. No obstante, suele

diagnosticarse de forma mas temprana, entre las 6-8 semanas.



En los casos que se localice en un Utero bicorne o en el cuerno rudimentario de un utero

unicorne hablaremos de gestacion ectépica cornual.

La incidencia estimada es de un 2-4% de todos los embarazos ectdpicos. Se trata de la

gestacion ectdpica no tubarica mas frecuente.

La tasa de mortalidad es de un 2,5%, 7 veces mayor que la de los embarazos ectépicos

en general.

El factor de riesgo mds asociado es el antecedente de salpingectomia previa siendo el

muiidn tubarico el lugar de implante mas frecuente de la gestacion ectdpica intersticial.

2. DIAGNOSTICO
o CLiNICO
La presentacion clinica y el curso natural son, a veces, impredecibles: muchas
gestaciones ectdpicas son asintomadticas y se resuelven como abortos espontaneos,
pero en otras ocasiones la paciente debuta con un cuadro de shock sin sintomas previos.
El dolor abdominal brusco e intenso en el hemiabdomen inferior es el sintoma mas
comun y se presenta en el 90-100% de las mujeres sintomaticas. Junto con el sangrado
vaginal y la amenorrea/retraso menstrual, constituye la cldsica triada del diagnéstico
clinico, aunque el sangrado vaginal suele ser menos frecuente en la gestacion ectépica
intersticial que en otros tipos de gestaciones ectdpicas y esto explica su debut clinico

mas tardio.

o ECOGRAFICO
La ecografia transvaginal es el método mads sensible para el diagndstico precoz de la
gestacion ectdpica. La resolucion del ecégrafo, experiencia del ecografista, indice de
masa corporal elevado o presencia de miomas y/o patologia ovarica puede disminuir su
precision diagndstica.
El diagndstico de certeza de la gestacidon ectdpica se realiza por la visualizacion
extrauterina de un saco gestacional con vesicula vitelina y/o embrién con o sin latido

cardiaco.



Son signos sospechosos de embarazo ectdpico intersticial:
- Presencia de un Utero vacio, especialmente si el endometrio es grueso.
- Saco gestacional localizado a 21 cm de la linea endometrial, y rodeado por un
miometrio cuyo grosor es inferiora 5 mm.

- Linea intersticial ecogénica entre el saco gestacional y el endometrio.

o DETERMINACIONES SERIADAS DE b-HCG
La B-HCG es producida por las células del trofoblasto y, en las primeras semanas de un
embarazo normoevolutivo, aproximadamente duplica su valor cada 2 dias. Un aumento
menor es sugestivo de embarazo no viable (aborto o ectépico).
Si existe una sospecha de embarazo ectépico y la ecografia no es concluyente deben
realizarse determinaciones seriadas de B-HCG.
Si la gestacion intrauterina no es visible por ecografia transvaginal con valores de B-HCG

> 1.000-2.000 mU/ml, existe una alta probabilidad de gestacién ectdpica.

3. TRATAMIENTO

El manejo puede ser complicado y no existe un tratamiento consensuado.

MEDICO

El metotrexate (MTX) inyectado sistémica o localmente (transabdominal guiada por
ecografia o via histeroscépica guiada o no por ecografia), se viene utilizando desde hace
mas de dos décadas para el tratamiento de la gestacidn ectépica. Comunmente la
gestacién intersticial se ha tratado con MTX sistémico en multidosis. Sin embargo,
todavia no hay pautas claras con respecto a la dosis éptima y la aplicacién. Describiré a
continuacion un ejemplo de actuacion en funcién de los niveles de b-HCG al diagndstico:

- Si b-HCG < 5000 mU/mL: dosis Unica de MTX (50 mg/m2) intramuscular con

control en 4 dias con nueva b-HCG y en una semana desde el diagndstico con
nueva b-HCG y Ecografia.
- Si b-HCG > 5000 mU/mL: dosis multiples de MTX (1 mg/kg/m2) intramuscular

con administracion de levofolinato célcico a dias alternos. Ejemplo de nuestra

paciente explicado mds adelante.



INYECCION INTRASACULAR CON CLORURO POTASICO
En los casos de embridn con latido cardiaco positivo es importante la inyeccidon
intrasacular ecoguiada con cloruro potdsico para producir la asistolia del embrién y

posteriormente tratamiento médico con MTX.

QUIRURGICO
En casos con inestabilizacion hemodindamica se consensuard con el equipo de
ginecologia la via de abordaje (laparotomia vs laparoscopia) asi como la técnica
quirurgica a realizar. Las técnicas mas frecuentemente descritas son:
- Cornuostomia: incision lineal sobre la gestacion ectdpica resecando la gestacién
ectdpica sin comprometer el tejido miometrial de alrededor.

- Reseccion en cuiia: reseccién en forma de V, incluyendo gestacién ectdpica y

miometrio circundante. Opcién mas agresiva y de mayor complejidad quirurgica.
- Histerectomia: estaria indicada en casos de sangrado incontrolable o en casos de

no posibilidad de tratamiento quirdrgico conservador.

En todos los casos que requieran cirugia se aconseja realizar salpingectomia ipsilateral
para reducir el riesgo de gestacidén ectépica futura. Tener en cuenta que cualquier
tratamiento quirdrgico puede afectar negativamente la fertilidad posterior.

En el caso de nuestra paciente, se optd por el tratamiento médico y se administraron
dosis multiples de MTX intramuscular de la siguiente manera:

Dia 0: Diagndstico de gestacion ectépica intersticial. b-HCG 19.614 mU/ml. Primera dosis
de MTX intramuscular e ingreso.

Dia 1: Levofolinato célcico 5 mg via oral.

Dia 2: Segunda dosis de MTX y alta debido a estabilidad de la paciente.

Dia 3: Levofolinato cdlcico 5 mg via oral.

Dia 4: Tercera dosis de MTX y determinacién de b-HCG: 13.618 mU/ml.

Dia 5: Levofolinato calcico 5 mg via oral.

Dia 6: Cuarta dosis de MTX.

Dia 7: Levofolinato calcico 5 mg via oral, Nueva determinacién de b-HCG: 9827.5 mU/ml

y ecografia doppler: gestacidon ectdpica intersticial en resolucion. Imagen en canto



uterino izquierdo de saco gestacional desestructurado, que parece estar implantado en
muiidn de salpingectomia, que mide 52 x 37 mm, no se observa botén embrionario en
su interior, con trofoblasto envolvente. Capta escaso mapa color. No liquido libre.
Comparamos la determinacion de b-HCG entre el dia 4y 7, y como ésta habia disminuido
>15% se decidié control semanal de b-HCG hasta que fue <20 mU/ml.

Si hubiese disminuido <15%, administrariamos una nueva dosis de MTX el dia 8 y
solicitariamos nueva BHCG el dia 11, comparando entonces la hormona del dia 7 y 11.

Si nuevamente la hormona no ha disminuido >15% se plantearia la opcidn quirurgica.

4. PUNTOS CLAVE

e El embarazo ectépico es una entidad de dificil diagndstico en muchos casos,
debemos sospecharla en toda paciente en edad fértil con clinica de dolor y/o
sangrado. Sospechar la localizacion intersticial si antecedente de salpingectomia
previa.

e Lab-HCG Yy la ecografia van a ser la base del diagndstico.

¢ No hay consenso universal sobre el manejo éptimo.

e El tratamiento conservador con MTX va a ser el tratamiento preferente en
pacientes hemodinamicamente estables y que cumplan criterios.

e En pacientes hemodinamicamente inestables, el tratamiento quirdrgico sera la
eleccion.

e El manejo siempre serd individualizado y consensuado con la paciente que
debera estar correctamente informada, teniendo en cuenta que no hay un Unico
protocolo universalmente aceptado y considerando los futuros deseos

reproductivos de la misma.
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MOTIVO DE LA CONSULTA
Paciente de 32 afios, gestante de 13+6 semanas que acude a urgencias por metrorragia

de segundo trimestre.

ANAMNESIS, HISTORIA CLINICA BREVE

Antecedentes personales: Malformacion arteriovenosa rolandica izquierda tratada con
radiocirugia por epilepsia sintomatica.

Antecedentes quirurgicos: Apendicectomia, polipectomia colénica, hemorroides, stent
en iliaca izquierda por S. May-Thurner.

Antecedentes obstétricos: Tres gestaciones, un aborto y un parto eutdcico.

EXPLORACION FiSICA INICIAL:

Cérvix cerrado y formado. Pdlipo a nivel de OCE. A la palpacién de fondo de saco vaginal
posterior y hacia angulo izquierdo se palpan tumoraciones de consistencia elastica que
podrian corresponder con fibromas vaginales vs quistes de inclusion. Tras realizar tacto
vaginal aumenta cantidad de hemorragia por lo que se sospecha sangrado procedente
de dicha localizacidon. A la visualizacion con espéculo impresionan de quistes de

inclusion.

EXPLORACION Y PRUEBAS POSTERIORES EN CONSULTAS

Tacto vaginal: se palpan en fondo vaginal posterior nddulos irregulares, muy dolorosos,
no es posible la vision directa con espéculo por dolor a la exploracién. Al tacto
consistencia similar a focos endometridsicos pero ecogrificamente no se logra
visualizarlos ni precisar si dependen de la parte posterior del cérvix o son
independientes. Se decide realizar RM para tipificacién de los nddulos.

RM de pelvis: Marcado engrosamiento de la pared posterior del cérvix hasta 24 mm,
observando a partir de ésta una lesidon pediculada de aspecto coraliforme que se
extiende e infiltra el recto en su luz observando un didmetro maximo de la lesién descrita
aproximadamente de 4 cm a pesar de que presenta bordes relativamente bien definidos
sin clara restriccion ni aumento de sefial en T1. Las caracteristicas de la lesiédn son

sugestivas de “mushroom cup” de foco de endometriosis invasiva profunda. No se



identifican otros focos endometridsicos accesorios. Se indica colonoscopia para valorar

infiltracion de la mucosa rectal.

Colonoscopia:

A 10 cm de margen anal se aprecia importante impronta de lesién subepitelial con areas
de mucosa con lesion de aspecto polipoide no adenomatosa, de coloracién blanquecina
gue impresiona de infiltracién de pared; a la toma de biopsias lesién de consistencia
friable y sangrante. En el contexto de lo previo, corrobora hallazgos de RM y podria estar
en relacion con endometriosis.

No se objetivan alteraciones en el resto de los tramos explorados.

DIAGNOSTICO DEFINITIVO POR ANATOMIA PATOLOGICA

Endometriosis infiltrante profunda decidualizada en gestante.

PUNTOS CLAVE DEL DIAGNOSTICO
La endometriosis es una patologia benigna que consiste en la presencia de estroma y
glandulas endometriales en localizacidn ectdpica y conlleva a la formacion de quistes o

nddulos, provocando reaccién inflamatoria cronica. (1,6)



Se estima que la presentan hasta un 10% de mujeres en edad fértil y que entre un 20y

40% de mujeres con endometriosis pueden cursar con infertilidad. (1)

Los estudios de imagen mds utilizados para realizar la valoracién por endometriosis son
el ultrasonido transvaginal y la RM. De estos, el primero se considera como de primera
linea, con una sensibilidad aproximadamente del 80% y una especificidad cercana al

90%. (2)

Debido a que la ubicacién mas frecuente suele ser la parte pélvica, se pueden palpar
nddulos en el férnix posterior, masas anexiales e inmovilidad del cuello uterino. Ademas,
estas pacientes presentan sensibilidad durante la exploracion vaginal. (2) El
compartimento posterior es la localizacion mas frecuente de los implantes pélvicos,
siendo el espacio recto-uterino (hasta el 56% de los casos) y el torus uterino los sitios
mas afectados. Habitualmente no son visibles en estudios ultrasonograficos ni
laparoscdpicos de rutina, por lo que la RM es especialmente Gtil en este contexto.

La principal ventaja de la RM es su excelente resolucidon de contraste, permitiendo
identificar con gran precision el contenido hematico crénico de los endometriomas y la
presencia de grasa en los quistes dermoides.(3)

El contenido hemorragico determina su comportamiento hiperintenso en T1.

En T2 un comportamiento hipointenso determina un signo patognomodnico Ilamado
"efecto de oscurecimiento” : un quiste hiperintenso en T1 es hipointenso en T2 por la
naturaleza crénica del contenido hemorragico. Este efecto es variable, pudiendo ser mas
0 menos intenso, o no estar presente.

Es obligatoria la realizacién de una secuencia ponderada en T1 en los estudios pélvicos
para aumentar la visibilidad de los implantes hemorrdgicos y correlacionarla con una

secuencia T1 con supresién grasa para descartar tejido graso de un quiste dermoide.

Una situacion a tener en cuenta es la decidualizacion de un endometrioma durante el

embarazo, que puede confundirse con malignizacién ovarica.(3)

Endometrioma y endometrio responden a la progesterona, lo que genera una reaccion

decidual en ambos, formando nddulos vasculares sdlidos que pueden simular cancer de



ovario en ecografia y en RM. Un hallazgo que es especifico de decidualizacion frente a
malignizacion es la hiperintensidad en T1 de los néddulos murales que se comportan de
la misma manera que el endometrio decidualizado. La endometriosis decidualizada es
manejada de forma conservadora, ya que tras el nacimiento suele resolverse

espontaneamente y regresar a endometriomas no complicados.

TRATAMIENTO Y SEGUIMIENTO

Se asiste parto eutdcico sin incidencias en abril de 2021.

En la consulta de control un mes tras parto: Exploracién normal con nddulo
endometridsico persistente en fondo de saco vaginal. Ecograficamente se observa
nddulo previo en tabique recto vaginal de menor tamaiio,

27 mm.

Insercion de DIU Mirena en agosto de 2021.
Revisién de DIU en marzo de 2022, foco endometridsico

retrocervical de 18 mm.

En agosto de 2022 en revision anual, se palpa el mismo
nddulo endometridsico a nivel del torus uterino izquierdo
adherido a pared rectal pero no infiltra mucosa. Refiere
ausencia de dolor con reglas, que son poco abundantes.

Dolor esporadico con relaciones sexuales. Molestias con

defecacion, estrefiimiento.
A la exploracién se palpa nédulo endometridsico a través de fdrnix vaginal izquierdo,

doloroso a la palpacién profunda, ecograficamente de 18 mm.



PUNTOS CLAVE

Tipicamente, las mujeres que padecen endometriosis presentan sus primeros sintomas
durante los anos de edad reproductiva. El dolor pélvico crénico, dismenorrea,
dispareunia e infertilidad, suelen ser los primeros padecimientos que llevan a las

mujeres a consultar de forma inicial (4).

La paciente no habia tenido problemas de infertilidad, pues tenia dos embarazos
espontaneos, nunca habia consultado por dispareunia ni por los sintomas defecatorios

por lo que no se habian realizado otros estudios previamente.

En los casos donde existe afectacion del tracto intestinal, la alteracién del patrén
defecatorio con diarrea y estreinimiento son los sintomas mas reportados; sin embargo,

estas pacientes también pueden presentarse con dolor abdominal. (5)

El tratamiento de primera linea de la endometriosis es el tratamiento médico
conservador, entre los que el DIU Mirena es la opcidn elegida para evitar el tratamiento

con estrégenos por MAV y S. May Thurner.
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