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Sindrome de Peutz-Jeghersy
adenocarcinoma de colon

Juan Francisco Pinto Sanchez*, Segundo Rebaza Vésquez**, Samuel Mufioz Mendoza.**, Vicente
Maco Cardenas. ***

RESUMEN

El sindrome de Peutz-Jeghers es un desorden autosomico dominante, caracterizado por la presencia
de pdlipos hamartomatosos intestinales y pigmentaciones mucocuténeas caracteristicas. Es un
sindromeraroy se hallaasociado aun alto riesgo de malignidad gastrointestinal y no gastrointestinal.
Presentamos €l caso de una paciente de 32 afios con historiade dolor abdominal y sangrado rectal. La
endoscopiadigestivaaltay colonoscopiarevel aron pélipos hamartomatosos y unatumoracion en el
colon, informada como pdlipo tubular con displasia severa, por lo que fue indicado el tratamiento
quirdrgico. El diagnostico andtomo-patol gico fina fue un adenocarcinoma de colon.

PALABRAS CLAVE: sindrome de Peutz-Jeghers, adenocarcinoma de colon, pélipo
hamartomatoso.

SUMMARY

The Peutz-Jeghers syndrome is an autosomal dominant disorder characterized by the presence of
hamartomatous polyps and characteristic mucocutaneous pigmentations. It is a rare syndrome
and its associated to high risk for both gastrointestinal and non-gastrointestinal malignancies. The
case of apatient, 32 years old, with symptoms of abdominal pain and rectal bleeding is reported.
The upper gastric endoscopy and colonoscopy showed hamartomatous polyps and atumor in the
colon. Reported as a tubular polyp with severe dysplasia, the patient underwent surgical treat-
ment. The final anatomopathologic diagnosis was colon adenocarcinoma.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Peutz Jeghers (SPJ) esunacondicionraraenlacua
multiples pdlipos hamartomatosos estén presentes en el tracto
gastrointestinal en asociacion con pigmentaciones mucocutaneas
distintivas. Laenfermedad fuereconocidapor vez primeraen 1921
por Peutz en una familia holandesa, siendo la publicacion de
Jeghers 28 afios después’ -2y el pedigreedeéstafamiliaorigina aln
contindia en estudio 3.

Esun desorden autosdmico dominantey el genrelacionadoha
sido mapeado en e cromosoma 19p13.3, e defecto involucra
mutaciones en un gen que codifica una kinasa serina treonina +¢
siendo el rol de ésta protein-kinasa, desconocido. Adiciona mente,
entresfamilias afectadas no hasido posible establ ecer tal relacion,
lo que sugiere que existe un segundo locus *.

El SPJ estd asociado con un riesgo incrementado de maligni-
dades gastrointestinales y no gastrointestinales 2, siendo la
distribucién deloscanceresend tubodigestivo, similar aaguellade
los polipos hamartomatosos; y existiendo numerosos reportes de
canceres en pacientes con SPJ.

Se reporta €l caso de una paciente con SPJ con historia de
dolor abdominal y sangrado digestivo bajo, que fue sometida a
cirugia por un cancer de colon.

REPORTE DE CASO.

Paciente mujer de 32 afios, natural y procedente de Sullana,
Piura.

Antecedentes: hace aproximadamente 12 afios tuvo dolor abdomi-
nal tipo cdlicoy sangrado rectal, |os cual es eran recurrentes, por 1o
querecibi6 multiplestratamientos paraparasitosis, hastaque hace
8 afios expulsd un polipo através del recto (de 3 cm., estudio
histopatol 6gico: adenoma tubular con displasialeve), luego de lo
cual lasmolestiascesaron. Padre, madrey hermanossehallanvivos
y aparentemente sanos,sin presentar pigmentaciones ni sintomas
gastrointestinales.

Refiere que 9 meses antes de su ingreso inicia dolor abdomi-
nal, tipo cdlico, difuso; asociado a sangrado rectal, por lo cual es
hospitalizada en varias oportunidades en su lugar de origen, reci-
biendo tratamiento para parasitosis; hace 5 meses realiza
sigmoidoscopia, se halla pdlipo a25 cm del margen anal, resecan-
dolo (no tuvo estudio histopatol6gico); hace 4 meses se rediza
endoscopiadigestivaata, se hallapdlipos duodenales. Esreferida
aLimacon diagndstico de Poliposisintestinal.

Al examen clinico: buen estado general, se aprecian pigmentacio-
nesde color marrén menoresde 1 cm., distribuidasen [abios, region
peribucal, mucosa oral, palmas, dedos, plantas de pies y region
perianal; las cuales segun refiereiniciaron su aparicion alos 6 afios
(fig. 1y 2). El resto sin alteraciones.

L osexamenesauxiliaresexcluyeron patol ogiaen tracto respi-
ratorio alto, pancreas, higado, vesicula biliar y vias hiliares. Una
ecografiatransvaginal descartd patologiadeovarios, Uteroy cérvix.
Se practicd una endoscopia digestiva alta, que revel6 mdltiples
poliposenfondogastricomenoresde 1 cm. (estudio histopatol dgico:

Figura 1
Lesi ones hi per pi gnent adas de color marrénenla
mucosa oral y peribucal es.

- """“1-.

b

T —

Figura 2
Lesi ones hi per pi gnent adas de col or
| os dedos y en la palm de |a mano.

marroén en

péliposhiperplasicos) y multiplespdlipossésilesy pedunculados
ensegunday terceraporcionesduodenal es(poliposhamartomatosos
por histopatologia); los cuales fueron resecados mediante
polipectomiaendoscopica (fig. 3y 4). Unaradiografiadetransito
intestinal sdlo reveld dos imagenes por defecto de relleno en la
segunda porcion duodendl .

Una col onoscopia revel 6 pdlipos col 6nicos; dos pdlipos en
colondescendente, de8y 10mm. , cuyahistopatol ogiafuepdlipos
tibulo-vellosos. Dos en colon ascendente, de 10 y 20 mm., €
estudio histopatolgico informé pélipos hamartomatosos. Dos
pdlipos en ciego: uno de 15 mm., cuya histopatologia fue pdlipo
hamartomatoso y otro de 25 mm., informado como pdlipo
hamartomatoso con hiperplasia adenomatosa focal. A nivel del
angulo esplénicodel colon seobservd unatumoraci on deaproxima:
damente 6-8 cm., cuyo estudio histopatoldgico fue informado
como pdlipo tubular con displasia severa.

Todos los polipos coldnicos fueron resecados
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Figura 3.
Vi sta endoscépica de pdlipos hamartonmat osos

peduncul ados, de superficie |obulada, en la

segunda porci 6n duodenal .

Figura 4.
Cortes transversal es de especi nenes resecados
de dos po6lipos hamartomat osos, en | os que se
muestra su aspecto arborecente y su superficie
| obul ada.

endoscdpi camentemediante polipectomia, luegodelo cual lapacien-
te fue intervenida quirargicamente, se le redizd una colectomia
segmentariaanivel delatumoracion, resecandoseaproximadamente
40 cm. deintestino grueso. Mediante exploracion manual ddl intes-
tino delgado se identificaron tumoraciones intraluminales,
extrayéndose mediante enterotomiados pdlipos, uno de 30 mm. a50
cm. del angulo de Treitz y otro de 25 mm. a 50 cm. de la vévula
ileocecal, ambos fueron informados como pdlipos hamartomatosos
en € estudio histopatol 4gico.

El estudio anatomopatoldgico de |a pieza quirlrgica resecada a
nivel del anhgulo esplénico revel 6 un adenocarcinomainfiltrante hastala
subserosa, con mérgenes quirtrgicos libres (fig. 5).

La paciente fue dada de ata y enviada para tratamiento
quimioterapico.

Figura 5

Segnent o de col on resecado a nivel del éangulo
espl énico, en el cual se observa una tunmoraci 6n
sésil de 4 x5cm, adyacente aellase observan
dos pélipos hamartomatosos. ElI estudio
hi stopatol 6gico informd un adenocarcinom
infiltrante hasta |a subserosa.

DISCUSION

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una enfermedad
autosomica dominante con un alto grado de penetrancia para
poliposisy pigmentacion cutanea; siendo su frecuenciasimilar en
hombresy mujeres’.

El gen responsable de éste sindrome ha sido mapeado en €l
cromosomal9pl3.3y el defecto enlasfamiliasafectadasinvolucra
mutaciones en un gen que codifica una kinasa serina treoning; las
mutaciones en la linea germinal de éste gen, probablemente en
combinaci 6n con defectosgenéticosadquiridosdel segundoaleloen
células sométicas, serian responsablesdelas manifestacionesclini-
cas*8. Otras observaciones sugieren que existe un segundo locus,
probablemente localizado en € cromosoma 6.

Las manifestaciones del SPJ son dos. méculas pigmentadas
mucocutaneas y multiples pélipos hamartomatosos
gastrointestinal es, loscual esson benignos, pero puedenir haciauna
transformacion malignat#1¢. Los hamartomas se localizan mayor-
menteen €l i ntestino delgado (65-95 %), pero pueden también estar
presentes en e colon (60 %) y estémago (50 %)’. La paciente
estudiada presentd polipos en e estdbmago, intestino delgado y
colon.

En las series estudiadas de pacientes con SPJ, los sintomas
reportados son”: obstruccién intestinal” (por intususcepcion u
oclusiondel [tmen por un pdlipo), dolor abdominal, sangradorectal
y expulsion de un pélipo por €l recto; nuestra paciente presentd
como sintomas: dolor abdominal, sangrado recta y laexpulsion de
un polipo através del recto.

Debido a que los pélipos hamartomatosos son benignos,
éstosnofueroninicia mente consideradoscomo unacondicion pre-
maligna, sin embargo, laasociacion frecuente de éste sindrome con
malignidad gastrointestinal y no gastrointestinal haconducido ala
reeval uacion del riesgo de cancer en éste desorden heredado®. Seha
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observado que ladistribucion de los canceres gastrointestinales en
éstos pacientesessimilar aaquelladelos pdlipos hamartomatosos
y que carcinomas originandose en |os hamartomas han sido clara-
mente documentados*4*¢.

Los pacientes con SPJ tienen un riesgo relativo 15 veces
mayor para el desarrollo de cancer que la poblacién general®. El
riesgo de cancer gastrico, de intestino delgado y colorrectal se cree
gue ocurre via cambios adenomatosos en los hamartomas, los
cualeshan sido encontrados en 3-6 % de hamartomasremovidosde
pacientescon SPJ'. Larazén parael riesgoincrementado de cancer
gastrointestinal es desconocida. Otros tumores gastrointestinales
quepueden ocurrir en el SPJincluyen cancer depancreasy esdfago
18 Nuestra paciente presentd multiples pdlipos hamartomatosos
en intestino delgado y colon, y una tumoracion de colon que fue
inicialmente informada como pdlipo tubular con displasia severa,
por lo quefueoperada, siendo el tumor finalmenteinformado como
un adenocarcinoma de colon; en € mismo acto quirdrgico se
extrajeron 2 poliposintestinal es, ambos mayores de 25 mm estan-
do la cirugia indicada para la remocion de aquellos pdlipos del
intestino delgado que son sintométicos o mayores de 15 mm.?°,

Los pacientes con SPJ también tienen riesgo de presentar
cancer extraintestinal®®: pulmén, mama, Utero, ovario y tumor
testicular de las células de Sertali. En la paciente estudiada, se
realizaron los exdmenes necesarios paraexcluir cualquier otro tipo
de malignidad gastrointestinal o extraintestinal , los cuales fueron
todos negativos. Actualmente, la paciente se halla en seguimiento
y dentro de un programa de vigilancia, dado su alto riesgo de
presentar alguin tipo de cancer.
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