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RESUMEN

El Sindrome de Peutz Jeghers (SP)) es caracterizado por p6lipos hamartomatosos gastrointestinales y pigmentacién mucocuténea
caracteristica, tiene alto riesgo de resecciones intestinales debido a isquemia secundaria e intususcepcion. El riesgo de cancer
digestivo es nueve veces mas que en la poblacién general. Reportamos cinco pacientes con diagnéstico de SPJ, tres casos
presentaron intususcepcion intestinal, un caso hemorragia digestiva alta y el quinto caso fallecié con neoplasia pancredtica.

Palabras clave: Neoplasias géastricas; Pélipos del colon; Poliposis intestinal (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT

The Peutz Jeghers Syndrome (P)S) 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).

INTRODUCCION

El SPJ es caracterizado por pdlipos hamartomatosos
gastrointestinales y pigmentacion mucocutdnea, tiene
alto riesgo de resecciones intestinales debido a isquemia
por invaginacién intestinal. El riesgo de cancer digestivo
es nueve mas que en la poblacion general ™.

Los pélipos hamartomatosos se ubican a lo largo de
todo el tracto gastrointestinal siendo mas frecuente en
colon (60%), estdémago (25-50%) e intestino delgado
(20-40%); pueden ser pediculados o sésiles, tienen
tamano variable, de mayor dimension en el intestino
delgado, el riesgo acumulativo de desarrollar cualquier
tipo de tumor maligno en la regién pancreatobiliar,
incluyendo pancreas, via biliar distal, o cancer ampular,
es tan alta como 29% a la edad de 70 afios ?.

La pigmentacion mucocutanea es de tipo melanica,
en forma de méaculas pequefias (lentigines) de 1 a 5
mm alrededor de la boca, ojos, ano, dedos de manos
y pies; las lesiones mucosas persisten largos afios, las
cutaneas pueden remitir con el tiempo.

Reportamos cinco pacientes con diagnéstico de SP),
tres presentaron intususcepcion intestinal, uno hemorragia
digestiva alta y uno fallecié con neoplasia pancredtica.

CASOS CLINICOS

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

con melanosis similar) y diagnéstico endoscépico
de pélipos gastricos y colénicos miltiples. Cursé con
intususcepcién yeyunal debido a un pélipo grande. Ver
Figura 1.

Paciente 2.- Varon de 41 anos, antecedente hermano
con SPJ (Pac 3), tiene melanosis en labios, manos y pies;
asimismo, mdltiples poélipos colénicos. Fallecié por
neoplasia maligna de pancreas. Ver Figura 2.

Paciente 3.- Varéon de 28 anos, hermano del Pac
2, tiene melanosis en labios, manos y pies (tiene
una hija con melanosis similar) y miltiples pdlipos
gastroduodenales y colénicos. Cursé con obstruccion
de intestino delgado por intususcepcion. Ver Figura 3.

Paciente 4.- Var6n de 21 afos, con melanosis en
labios, manos y pies (su abuela paterna tiene lesiones
similares) y multiples hamartomas colénicos. Requirié
reseccién intestinal delgada por intususcepcion
originada por un pdlipo. Ver Figura 4.

Paciente 5.- Var6n de 51 afos, con melanosis en
palma de manos, presenté hemorragia digestiva alta
y anemia severa (Hb 4,5 gr/dl). No tenia estudios
endoscopicos  anteriores; su anterior episodio
sangrante fue hace dos meses. En la endoscopia
digestiva alta se detect6 que el sangrado provenia de
un “pélipo” pediculado de 30x40 mm en cara anterior
de bulbo duodenal; la lesion fue extirpada con asa de
electrocoagulacion. El estudio de anatomia patolégica
demostré un hamartoma duodenal. Ver Figura 5.
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Figura 1. Mujer de 29 anos (Pac 1) con Sindrome de Peutz Jeghers, cursé con intususcepcién yeyunal debido a

una lesién polipoide; requirié de una reseccién intestinal.

DISCUSION

El Sindrome de Peutz-Jeghers es un sindrome
autosémico dominante caracterizado por multiples
polipos hamartomatosos en el tracto gastrointestinal,
pigmentacién mucocutdnea e incremento de riesgo
de tener cancer gastrointestinal. Un hamartoma
es una hiperplasia localizada de células epiteliales
intestinales maduras que se asienta sobre un ntcleo
de submucosa .

Es una entidad rara con prevalencia estimada de 1:8000
a 1:200 000, con igual afectacién en hombres y mujeres ©.

Estd asociado con la mutacién germinal en el gen
STK11 (LKB1) que codifica una serinatreonina quinasa
mapeado en el cromosoma 19p 7.

Existen dos tipos principales de manifestaciones
clinicas del SP) ©:

1.- Pigmentacién mucocutanea en forma de maculas
y multiples pélipos gastrointestinales. La pigmentacion

mucocutdnea caracteristica (manchas de melanina)
estan presentes en mas del 95% de los pacientes,
presentes en labios, region peri oral, palma de manos,
mucosa oral y planta de pies.

2.- Los pdlipos hamartomatosos estdn presentes en
la mayorfa de pacientes con SPJ y pueden ocurrir en
cualquier lugar del tracto gastrointestinal. Los pélipos se
desarrollan en la primera década de la vida y muchos
pacientes son sintomaticos entre los 10 y 30 afios de
edad. El rango de pdlipos es de 1 a mas de 20 por
segmento de intestino.

El riesgo de cancer gastrointestinal oscila entre 37 y
93% con un promedio de edad de 42 anos al hacer el
diagnéstico ™.

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

[\

Figura 2. Varén de 41 afos (Pac 2), antecedente: hermano con SPG (Pac 3), tenia la caracteristica pigmentacion
mucocutanea en labios, manos y pies; asimismo, multiples pdlipos coldnicos, fallecié por neoplasia maligna de

pancreas.
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Figura 3. Varén de 28 anos (Pac 3), hermano del Pac 2, con pigmentacién meldnica (en labios, manos y pies),
mdltiples pélipos gastroduodenales y colénicos. Presenté obstruccion de intestino delgado por intususcepcion

generada por una lesién polipoide grande.

cervicales incluyendo adenoma maligno de cuello de
Gtero y los tumores ovaricos benignos conocidos como
tumores “sexcord” con tGbulos anulares. Los hombres
con SPJ tienen un mayor riesgo de por vida de tumores
testiculares de células de Sertoli 9.

El diagndstico clinico de SP) requiere la presencia de
cualquiera de los siguientes:

- Dos o mas pdlipos con histologia confirmada de
Peutz-Jeghers.

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

- Cualquier ntimero de pélipos de Peutz-
Jeghers en un individuo quien tiene pigmentacién
mucocutanea "1,

Cerca del 50% de pacientes son asintomaticos hasta
antes del diagndstico, algunos pacientes presentan
obstruccion intestinal causada por intususcepcién u
oclusién del lumen gastrointestinal causado por el
polipo, ademas dolor abdominal por infarto, sangrado
rectal agudo o crénico causado por ulceracién del
polipo. Cerca del 69% de pacientes experimentan
intususcepcién durante su vida, siendo mas frecuente
en el intestino delgado %13,

Pacientes con criterios clinicos de Peutz-Jeghers,
deben someterse a un test genético de mutacién en
el gen STK11. Las pruebas genéticas de un individuo
que cumple con los criterios clinicos para SP) sirve para
confirmar el diagnéstico; sin embargo, la ausencia de
una mutaciéon patogénica de STKT11 en una persona
que cumple con los criterios clinicos para SPJ no
excluye el diagndstico de SP (14,15).

Figura 4. Varén de 21 anos (Pac 4) con pigmentacién meldnica en labios, manos y pies; y ademds mdltiples
hamartomas col6nicos. Requirié reseccién intestinal delgada por intususcepcién originada por un pélipo.
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Figura 5. Varén de 53 afos (paciente 5) que presenté hemorragia digestiva ocasionada por una lesién polipoide
de bulbo duodenal. La lesion extirpada fue un hamartoma.

Es importante realizar despistaje en los familiares
de los pacientes diagnosticados con SPG por su
predisposicion genética, asimismo complementar en los
pacientes la existencia de pdlipos en intestino delgado
mediante radiografias contrastadas o enteroscopia;
realizar examenes periédicos ginecolégicos a
predominio de mama y uroldgicos, de igual manera el
tratamiento con polipectomias por riesgo de neoplasia
de los mismos.

De los cinco casos presentados, tres de ellos cursaron
con intususcepcion intestinal originada por uno de los
pélipos en intestino, otro de ellos fue diagnosticado por
hemorragia digestiva alta originada por laceracién de
pélipo duodenal observado durante endoscopiay uno de
ellos present6 cancer de pancreas, una de las neoplasias
mas frecuentes seglin menciona la bibliografia.

Respecto a casos nacionales con SPG publicados,
encontramos cuatro reportes #'#1%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 Policia) el 2004. Los casos
fueron estudiados por dolor abdominal, anemia crénica,
invaginacion intestinal, entre otros; el paciente reportado
por Pinto ? tenfa cancer de colon. Lozano ™ describe
dos pacientes hermanos (hombre y mujer) con crisis
suboclusivas a repeticién, su madre fallecida por cancer
de colon; ademas, la paciente tenfa una hija de un afio y
medio con melanosis mucocutanea asintomatica.
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