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RESUMEN
El Síndrome de Peutz Jeghers (SPJ) es caracterizado por pólipos hamartomatosos gastrointestinales y pigmentación mucocutánea 
característica, tiene alto riesgo de resecciones intestinales debido a isquemia secundaria e intususcepción. El riesgo de cáncer 
digestivo es nueve veces más que en la población general. Reportamos cinco pacientes con diagnóstico de SPJ, tres casos 
presentaron intususcepción intestinal, un caso hemorragia digestiva alta y el quinto caso falleció con neoplasia pancreática.
Palabras clave: Neoplasias gástricas; Pólipos del colon; Poliposis intestinal (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT
The Peutz Jeghers Syndrome (PJS) is characterized by gastrointestinal hamartomatous polyps and mucocutaneous pigmentation, 
are at high risk of bowel resections because ischemia secondary to intussusception. The risk of gastrointestinal cancer is nine 
more than the general population. We report five patients diagnosed with SPG, four had intestinal intussusception, one upper 
gastrointestinal bleeding and one died with pancreatic neoplasia.
Key words: Stomach neoplasms; Colonic polyps; Intestinal polyposis (source: MeSH NLM).

INTRODUCCIÓN 

El SPJ es caracterizado por pólipos hamartomatosos 
gastrointestinales y pigmentación mucocutánea, tiene 
alto riesgo de resecciones intestinales debido a isquemia 
por invaginación intestinal. El riesgo de cáncer digestivo 
es nueve más que en la población general (1).

Los pólipos hamartomatosos se ubican a lo largo de 
todo el tracto gastrointestinal siendo más frecuente en 
colon (60%), estómago (25-50%) e intestino delgado 
(20-40%); pueden ser pediculados o sésiles, tienen 
tamaño variable, de mayor dimensión en el intestino 
delgado, el riesgo acumulativo de desarrollar cualquier 
tipo de tumor maligno en la región pancreatobiliar, 
incluyendo páncreas, vía biliar distal, o cáncer ampular, 
es tan alta como 29% a la edad de 70 años (2).

La pigmentación mucocutánea es de tipo melánica, 
en forma de máculas pequeñas (lentigines) de 1 a 5 
mm alrededor de la boca, ojos, ano, dedos de manos 
y pies; las lesiones mucosas persisten largos años, las 
cutáneas pueden remitir con el tiempo.

Reportamos cinco pacientes con diagnóstico de SPJ, 
tres presentaron intususcepción intestinal, uno hemorragia 
digestiva alta y uno falleció con neoplasia pancreática.

CASOS CLÍNICOS

Paciente 1.- Mujer de 29 años, con manchas 
hipercrómicas en labios y mucosa oral (tienen dos hermanas 

con melanosis similar) y diagnóstico endoscópico 
de pólipos gástricos y colónicos múltiples. Cursó con 
intususcepción yeyunal debido a un pólipo grande. Ver 
Figura 1.

Paciente 2.- Varón de 41 años, antecedente hermano 
con SPJ (Pac 3), tiene melanosis en labios, manos y pies; 
asimismo, múltiples pólipos colónicos. Falleció por 
neoplasia maligna de páncreas. Ver Figura 2.

Paciente 3.- Varón de 28 años, hermano del Pac 
2, tiene melanosis en labios, manos y pies (tiene 
una hija con melanosis similar) y múltiples pólipos 
gastroduodenales y colónicos. Cursó con obstrucción 
de intestino delgado por intususcepción. Ver Figura 3.

Paciente 4.- Varón de 21 años, con melanosis en 
labios, manos y pies (su abuela paterna tiene lesiones 
similares) y múltiples hamartomas colónicos. Requirió 
resección intestinal delgada por intususcepción 
originada por un pólipo. Ver Figura 4.

Paciente 5.- Varón de 51 años, con melanosis en 
palma de manos, presentó hemorragia digestiva alta 
y anemia severa (Hb 4,5 gr/dl). No tenía estudios 
endoscópicos anteriores; su anterior episodio 
sangrante fue hace dos meses. En la endoscopia 
digestiva alta se detectó que el sangrado provenía de 
un “pólipo” pediculado de 30x40 mm en cara anterior 
de bulbo duodenal; la lesión fue extirpada con asa de 
electrocoagulación. El estudio de anatomía patológica 
demostró un hamartoma duodenal. Ver Figura 5.
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DISCUSIÓN

El Síndrome de Peutz-Jeghers es un síndrome 
autosómico dominante caracterizado por múltiples 
pólipos hamartomatosos en el tracto gastrointestinal, 
pigmentación mucocutánea e incremento de riesgo 
de tener cáncer gastrointestinal. Un hamartoma 
es una hiperplasia localizada de células epiteliales 
intestinales maduras que se asienta sobre un núcleo 
de submucosa (3-5).

Es una entidad rara con prevalencia estimada de 1:8000 
a 1:200 000, con igual afectación en hombres y mujeres (6).

Está asociado con la mutación germinal en el gen 
STK11 (LKB1) que codifica una serinatreonina quinasa 
mapeado en el cromosoma 19p (7,8).

Existen dos tipos principales de manifestaciones 
clínicas del SPJ (9):

1.- Pigmentación mucocutánea en forma de máculas 
y múltiples pólipos gastrointestinales. La pigmentación 

mucocutánea característica (manchas de melanina) 
están presentes en más del 95% de los pacientes, 
presentes en labios, región peri oral, palma de manos, 
mucosa oral y planta de pies. 

2.- Los pólipos hamartomatosos están presentes en 
la mayoría de pacientes con SPJ y pueden ocurrir en 
cualquier lugar del tracto gastrointestinal. Los pólipos se 
desarrollan en la primera década de la vida y muchos 
pacientes son sintomáticos entre los 10 y 30 años de 
edad. El rango de pólipos es de 1 a más de 20 por 
segmento de intestino.

El riesgo de cáncer gastrointestinal oscila entre 37 y 
93% con un promedio de edad de 42 años al hacer el 
diagnóstico (1).

Los sitios más comunes de desarrollar tumores 
malignos del tracto gastrointestinal en el Síndrome de 
Peutz Jeghers son el colon y el páncreas y los sitios más 
comunes de tumores extra intestinales son las mamas. 
Las mujeres también tienen un mayor riesgo de tumores 

Figura 1. Mujer de 29 años (Pac 1) con Síndrome de Peutz Jeghers, cursó con intususcepción yeyunal debido a 
una lesión polipoide; requirió de una resección intestinal.

Figura 2. Varón de 41 años (Pac 2), antecedente: hermano con SPG (Pac 3), tenía la característica pigmentación 
mucocutánea en labios, manos y pies; asimismo, múltiples pólipos colónicos, falleció por neoplasia maligna de 
páncreas. 
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Figura 3. Varón de 28 años (Pac 3), hermano del Pac 2, con pigmentación melánica (en labios, manos y pies), 
múltiples pólipos gastroduodenales y colónicos. Presentó obstrucción de intestino delgado por intususcepción 
generada por una lesión polipoide grande.

Figura 4. Varón de 21 años (Pac 4) con pigmentación melánica en labios, manos y pies; y además múltiples 
hamartomas colónicos. Requirió resección intestinal delgada por intususcepción originada por un pólipo.

cervicales incluyendo adenoma maligno de cuello de 
útero y los tumores ováricos benignos conocidos como 
tumores “sexcord” con túbulos anulares. Los hombres 
con SPJ tienen un mayor riesgo de por vida de tumores 
testiculares de células de Sertoli (2,10).

El diagnóstico clínico de SPJ requiere la presencia de 
cualquiera de los siguientes: 

- Dos o más pólipos con histología confirmada de 
Peutz-Jeghers.

- Cualquier número de pólipos Peutz-Jeghers 
detectados en un individuo quien tiene historia familiar 
de Peutz-Jeghers o parientes cercanos.

- Cualquier número de pólipos de Peutz-
Jeghers en un individuo quien tiene pigmentación 
mucocutánea (1,11).

Cerca del 50% de pacientes son asintomáticos hasta 
antes del diagnóstico, algunos pacientes presentan 
obstrucción intestinal causada por intususcepción u 
oclusión del lumen gastrointestinal causado por el 
pólipo, además dolor abdominal por infarto, sangrado 
rectal agudo o crónico causado por ulceración del 
pólipo. Cerca del 69% de pacientes experimentan 
intususcepción durante su vida, siendo más frecuente 
en el intestino delgado (12,13).

Pacientes con criterios clínicos de Peutz-Jeghers, 
deben someterse a un test genético de mutación en 
el gen STK11. Las pruebas genéticas de un individuo 
que cumple con los criterios clínicos para SPJ sirve para 
confirmar el diagnóstico; sin embargo, la ausencia de 
una mutación patogénica de STK11 en una persona 
que cumple con los criterios clínicos para SPJ no 
excluye el diagnóstico de SP (14,15).
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Figura 3. Varón de 28 años (Pac 3), hermano del Pac 2, con pigmentación melánica (en labios, manos y pies), 
múltiples pólipos gastroduodenales y colónicos. Presentó obstrucción de intestino delgado por intususcepción 
generada por una lesión polipoide grande.

Figura 4. Varón de 21 años (Pac 4) con pigmentación melánica en labios, manos y pies; y además múltiples 
hamartomas colónicos. Requirió resección intestinal delgada por intususcepción originada por un pólipo.

cervicales incluyendo adenoma maligno de cuello de 
útero y los tumores ováricos benignos conocidos como 
tumores “sexcord” con túbulos anulares. Los hombres 
con SPJ tienen un mayor riesgo de por vida de tumores 
testiculares de células de Sertoli (2,10).

El diagnóstico clínico de SPJ requiere la presencia de 
cualquiera de los siguientes: 

- Dos o más pólipos con histología confirmada de 
Peutz-Jeghers.

- Cualquier número de pólipos Peutz-Jeghers 
detectados en un individuo quien tiene historia familiar 
de Peutz-Jeghers o parientes cercanos.

- Cualquier número de pólipos de Peutz-
Jeghers en un individuo quien tiene pigmentación 
mucocutánea (1,11).

Cerca del 50% de pacientes son asintomáticos hasta 
antes del diagnóstico, algunos pacientes presentan 
obstrucción intestinal causada por intususcepción u 
oclusión del lumen gastrointestinal causado por el 
pólipo, además dolor abdominal por infarto, sangrado 
rectal agudo o crónico causado por ulceración del 
pólipo. Cerca del 69% de pacientes experimentan 
intususcepción durante su vida, siendo más frecuente 
en el intestino delgado (12,13).

Pacientes con criterios clínicos de Peutz-Jeghers, 
deben someterse a un test genético de mutación en 
el gen STK11. Las pruebas genéticas de un individuo 
que cumple con los criterios clínicos para SPJ sirve para 
confirmar el diagnóstico; sin embargo, la ausencia de 
una mutación patogénica de STK11 en una persona 
que cumple con los criterios clínicos para SPJ no 
excluye el diagnóstico de SP (14,15).
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Es importante realizar despistaje en los familiares 
de los pacientes diagnosticados con SPG por su 
predisposición genética, asimismo complementar en los 
pacientes la existencia de pólipos en intestino delgado 
mediante radiografías contrastadas o enteroscopia; 
realizar exámenes periódicos ginecológicos a 
predominio de mama y urológicos, de igual manera el 
tratamiento con polipectomías por riesgo de neoplasia 
de los mismos.

De los cinco casos presentados, tres de ellos cursaron 
con intususcepción intestinal originada por uno de los 
pólipos en intestino, otro de ellos fue diagnosticado por 
hemorragia digestiva alta originada por laceración de 
pólipo duodenal observado durante endoscopia y uno de 
ellos presentó cáncer de páncreas, una de las neoplasias 
más frecuentes según menciona la bibliografía.

Respecto a casos nacionales con SPG publicados, 
encontramos cuatro reportes (4,14,16,17): el primer reporte 
fue realizado por Carlos Merino (Hospital Obrero-
SSP) en 1965, el segundo reporte fue de Luis Malca 
(H. Almenara-IPSS) en 1986, el tercer reporte fue de 
Adelina Lozano y col. (H. Loayza), y el cuarto por Juan 
Pinto y col. (Hospital de Policía) el 2004. Los casos 
fueron estudiados por dolor abdominal, anemia crónica, 
invaginación intestinal, entre otros; el paciente reportado 
por Pinto (4) tenía cáncer de colon. Lozano (14) describe 
dos pacientes hermanos (hombre y mujer) con crisis 
suboclusivas a repetición, su madre fallecida por cáncer 
de colon; además, la paciente tenía una hija de un año y 
medio con melanosis mucocutánea asintomática.
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Figura 5. Varón de 53 años (paciente 5) que presentó hemorragia digestiva ocasionada por una lesión polipoide 
de bulbo duodenal. La lesión extirpada fue un hamartoma.
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RESUMEN
El adenocarcinoma mucinoso de apéndice es una neoplasia poco frecuente con una tasa de incidencia de 0,08% de todas 
las neoplasias. El diagnóstico suele hacerse por biopsia ya que por su presentación clínica puede simular otras patologías de 
estructuras localizadas en cuadrante abdominal inferior derecho. Actualmente el tratamiento aún es controversial siendo 
la cirugía la mejor opción. El presente reporte describe un paciente con antecedentes de apendicectomía hace 27 años 
que actualmente acude con una tumoración dolorosa en fosa ilíaca derecha asociada a un antígeno carcinoembrionario 
de 138 ng/dl. 
Palabras clave: Apendicectomía; Adenocarcinoma mucinoso; Neoplasias del apéndice (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT
Mucinous adenocarcinoma of the appendix is   a rare neoplasm with an incidence rate of 0.08% of all malignancies. The 
diagnosis is usually made by biopsy because its clinical presentation may mimic other diseases of structures located in the right 
lower quadrant. Currently, the treatment is still controversial, being surgery the best option. This report describes a patient 
with a history of appendectomy 27 years ago that is hospitalized for a painful mass in the lower abdomen associated with 
carcinoembryonic antigen of 138 ng/dl.
Key words: Appendectomy; Adenocarcinoma, mucinous; Appendiceal neoplasms (source: MeSH NLM).

INTRODUCCIÓN

Las neoplasias primarias de apéndice son inusuales, 
siendo incluidas entre el 0,4 a 1% de todas las neoplasias 
gástricas (1) y dentro de estas neoplasias, el tumor 
mucinoso apendicular representa una excepcional 
forma de la patología con una tasa de incidencia que 
oscila entre 0,2 y 0,3 % de todas las apendicectomías (1).

El mucocele apendicular es el término que se utiliza 
para describir la dilatación del apéndice por acúmulo de 
moco. Puede ser producido por varias etiologías, tales 
como cistoadenomas (52%), hiperplasia mucosa (20%), 
retención quística (18%), y cistoadenocarcinomas 
(10%) (2).

Según la Clasificación Internacional de Enfermedad 
de Oncología (IVD-O), los tumores de apéndice se 
encuentran clasificados en 5 categorías: adenocarcinoma 
tipo colónico, adenocarcinoma mucinoso, carcinoma 

de células en anillo de sello, carcinoide con células 
caliciformes y carcinoide maligno (3).

El adenocarcinoma mucinoso apendicular solo ha 
sido descrito en algunos cientos de casos (incidencia 
de 0,12 a 0,95 por cada millón de personas) y debido a 
su baja incidencia, no existe un tratamiento óptimo; sin 
embargo, el tratamiento de elección es la cirugía (1,4).

Es importante considerar el adenocarcinoma 
mucinoso de apéndice en el diagnóstico diferencial de 
masas a nivel pélvico. Con su pronto reconocimiento, 
se puede prevenir las consecuencias a nivel operatorio, 
como la ruptura y potencial diseminación de las células 
malignas sobre la cavidad peritoneal (5).

CASO CLÍNICO

Paciente varón de 62 años de edad, natural del 
Ayacucho, con antecedente de apendicectomía 
27 años antes del ingreso y cirugía portumoración 


