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Síndrome de Peutz-Jeghers y
adenocarcinoma de colon

RESUMEN

El síndrome de Peutz-Jeghers es un desorden autosómico dominante, caracterizado por la presencia
de pólipos hamartomatosos intestinales y pigmentaciones mucocutáneas características. Es un
síndrome raro y se halla asociado a un alto riesgo de malignidad gastrointestinal y no gastrointestinal.
Presentamos el caso de una paciente de 32 años con historia de dolor abdominal y sangrado rectal. La
endoscopia digestiva alta y colonoscopia revelaron pólipos hamartomatosos y una tumoración en el
colon, informada como pólipo tubular con displasia severa, por lo que fue indicado el tratamiento
quirúrgico. El diagnóstico anátomo-patológico final fue un adenocarcinoma de colon.

PALABRAS CLAVE: síndrome de Peutz-Jeghers, adenocarcinoma de colon, pólipo
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 a patient, 32 years old, with symptoms of abdominal pain and rectal bleeding is reported.
The upper gastric endoscopy and colonoscopy showed hamartomatous polyps and a tumor 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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El Síndrome de Peutz Jeghers (SPJ) es una condición rara en la cual
múltiples pólipos hamartomatosos están presentes en el tracto
gastrointestinal en asociación con pigmentaciones mucocutáneas
distintivas. La enfermedad fue reconocida por vez primera en 1921
por Peutz en una familia holandesa, siendo la publicación de
Jeghers 28 años después 1,2 y el pedigree de ésta familia original aún
continúa en estudio 3.

Es un desorden autosómico dominante y el gen relacionado ha
sido mapeado en el cromosoma 19p13.3, el defecto involucra
mutaciones en un gen que codifica una kinasa serina treonina 4-6

siendo el rol de ésta protein-kinasa, desconocido. Adicionalmente,
en tres familias afectadas no ha sido posible establecer tal relación,
lo que sugiere que existe un segundo locus 4.

El SPJ está asociado con un riesgo incrementado de maligni-
dades gastrointestinales y no gastrointestinales 7-12, siendo la
distribución de los cánceres en el tubo digestivo, similar a aquella de
los pólipos hamartomatosos; y existiendo numerosos reportes de
cánceres en pacientes con SPJ.

Se reporta el caso de una paciente con SPJ con historia de
dolor abdominal y sangrado digestivo bajo, que fue sometida a
cirugía por un cáncer de colon.

REPORTE DE CASO.

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

Antecedentes: hace aproximadamente 12 años tuvo dolor abdomi-
nal tipo cólico y sangrado rectal, los cuales eran recurrentes, por lo
que recibió múltiples tratamientos para parasitosis, hasta que hace
8 años expulsó un pólipo a través del  recto (de 3 cm., estudio
histopatológico: adenoma tubular con displasia leve), luego de lo
cual las molestias cesaron. Padre, madre y hermanos se hallan vivos
y aparentemente sanos,sin presentar pigmentaciones ni síntomas
gastrointestinales.

Refiere que 9 meses antes de su ingreso inicia dolor abdomi-
nal, tipo cólico, 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
sigmoidoscopía, se halla pólipo a 25 cm del margen anal, resecán-
dolo (no tuvo estudio histopatológico); hace 4 meses se realiza
endoscopia digestiva alta, se halla pólipos duodenales. Es referida
a Lima con diagnóstico de Poliposis intestinal.

Al examen clínico: buen estado general, se aprecian pigmentacio-
nes de color marrón menores de 1 cm., distribuídas en labios, región
peribucal, mucosa oral, palmas, dedos, plantas de pies y región
perianal; las cuales según refiere iniciaron su aparición a los 6 años
(fig. 1 y 2). El resto sin alteraciones.

Los exámenes auxiliares excluyeron patología en tracto respi-
ratorio alto, páncreas, hígado, vesícula biliar y vías biliares. Una
ecografía transvaginal descartó patología de ovarios, útero y cérvix.
Se practicó una endoscopia digestiva alta, que reveló múltiples
pólipos en fondo gástrico menores de 1 cm. (estudio histopatológico:

INTRODUCCIÓN

pólipos hiperplásicos) y múltiples pólipos sésiles y pedunculados
en segunda y tercera porciones duodenales (pólipos hamartomatosos
por histopatología); los cuales fueron resecados mediante
polipectomía endoscópica (fig. 3 y 4). Una radiografía de tránsito
intestinal sólo reveló dos imágenes por defecto de relleno en la
segunda porción duodenal.

Una colonoscopía reveló pólipos colónicos; dos pólipos en
colon descendente, de 8 y 10 mm. , cuya histopatología fue pólipos
túbulo-vellosos. Dos en colon ascendente, de 10 y 20 mm., el
estudio histopatológico informó pólipos hamartomatosos. Dos
pólipos en ciego: uno de 15 mm., cuya histopatología fue pólipo
hamartomatoso y otro de 25 mm., informado como pólipo
hamartomatoso con hiperplasia adenomatosa focal. A nivel del
ángulo esplénico del colon se observó una tumoración de aproxima-
damente 6-8 cm., cuyo estudio histopatológico fue informado
como pólipo tubular con displasia severa.

Todos los pólipos colónicos fueron resecados

Figura 1
Lesiones hiperpigmentadas de color marrón en la
mucosa oral y peribucales.

Figura  2
Lesiones hiperpigmentadas de color marrón en
los dedos y en la palma de la mano.
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endoscópicamente mediante polípectomía, luego de lo cual la pacien-
te fue intervenida quirúrgicamente, se le realizó una colectomía
segmentaria a nivel de la tumoración, resecándose aproximadamente
40 cm. de intestino grueso. Mediante exploración manual del intes-
tino delgado se identificaron tumoraciones intraluminales,
extrayéndose mediante enterotomía dos pólipos, uno de 30 mm. a 50
cm. del ángulo de Treitz y otro de 25 mm. a 50 cm. de la válvula
ileocecal, ambos fueron informados como pólipos hamartomatosos
en el estudio histopatológico.

El estudio anatomopatológico de la pieza quirúrgica resecada a
nivel del ángulo esplénico reveló un adenocarcinoma infiltrante hasta la
subserosa, con márgenes quirúrgicos libres (fig. 5).

La paciente fue dada de alta y enviada para tratamiento
quimioterápico.

DISCUSIÓN

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una enfermedad
autosómica dominante con un alto grado de penetrancia para
poliposis y pigmentación cutánea; siendo su frecuencia similar en
hombres y mujeres7.

El gen responsable de éste síndrome ha sido mapeado en el
cromosoma 19p13.3 y el defecto en las familias afectadas involucra
mutaciones en un gen que codifica una kinasa serina treonina; las
mutaciones en la línea germinal de éste gen, probablemente en
combinación con defectos genéticos adquiridos del segundo alelo en
células somáticas, serían responsables de las manifestaciones clíni-
cas4-6. Otras observaciones sugieren que existe un segundo locus,
probablemente localizado en el cromosoma 613.

Las manifestaciones del SPJ son dos: máculas pigmentadas
mucocutáneas y múltiples pólipos hamartomatosos
gastrointestinales, los cuales son benignos, pero pueden ir hacia una
transformación maligna14-16. Los hamartomas se localizan mayor-
mente en el intestino delgado (65-95 %), pero pueden también estar
presentes en el colon (60 %) y estómago (50 %)7. La paciente
estudiada presentó pólipos en el estómago, intestino delgado y
colon.

En las series estudiadas de pacientes con SPJ, los síntomas
reportados son7: obstrucción intestinal17 (por intususcepción u
oclusión del lúmen por un pólipo), dolor abdominal, sangrado rectal
y expulsión de un pólipo por el recto; nuestra paciente presentó
como síntomas: dolor abdominal, sangrado rectal y la expulsión de
un pólipo a través del recto.

Debido a que los pólipos hamartomatosos son benignos,
éstos no fueron inicialmente considerados como una condición pre-
maligna, sin embargo, la asociación frecuente de éste síndrome con
malignidad gastrointestinal y no gastrointestinal ha conducido a la
reevaluación del riesgo de cáncer en éste desorden heredado9. Se ha

Figura 3.
Vista endoscópica de pólipos hamartomatosos
pedunculados, de superficie lobulada, en la
segunda porción duodenal.

Figura 4.
Cortes transversales de especimenes resecados
de dos pólipos hamartomatosos, en los que se
muestra su aspecto arborecente y su superficie
lobulada.

Figura  5
Segmento de colon resecado a nivel del ángulo
esplénico, en el cual se observa una tumoración
sésil  de 4 x 5 cm., adyacente a ella se observan
dos pólipos hamartomatosos. El estudio
histopatológico informó un adenocarcinoma
infiltrante hasta la subserosa.
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observado que la distribución de los cánceres gastrointestinales en
éstos pacientes es similar a aquella de los pólipos hamartomatosos
y que carcinomas originándose en los hamartomas han sido clara-
mente documentados14-16.

Los pacientes con SPJ tienen un riesgo relativo 15 veces
mayor para el desarrollo de cáncer que la población general18. El
riesgo de cáncer gástrico, de intestino delgado y colorrectal se cree
que ocurre vía cambios adenomatosos en los hamartomas, los
cuales han sido encontrados en 3-6 % de hamartomas removidos de
pacientes con SPJ19. La razón para el riesgo incrementado de cáncer
gastrointestinal es desconocida. Otros tumores gastrointestinales
que pueden ocurrir en el SPJ incluyen cáncer de páncreas y esófago
18. Nuestra paciente presentó múltiples pólipos hamartomatosos
en intestino delgado y colon, y una tumoración de colon que fue
inicialmente informada como pólipo tubular con displasia severa,
por lo que fue operada, siendo el tumor finalmente informado como
un adenocarcinoma de colon; en el mismo acto quirúrgico se
extrajeron 2 pólipos intestinales, ambos mayores de 25 mm estan-
do la cirugía indicada para la remoción de aquellos pólipos del
intestino delgado que son sintomáticos o mayores de 15 mm.20.

Los pacientes con SPJ también tienen riesgo de presentar
cáncer extraintestinal18: pulmón, mama, útero, ovario y tumor
testicular de las células de Sertoli. En la paciente estudiada, se
realizaron los exámenes necesarios para excluir 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 algún tipo de cáncer.

Juan Francisco Pinto Sánchez.
Jr. Bolognesi 560 Dpto. 2.

Bellavista, Callao. Lima, Perú.
Teléfono:  9927-7593.    4855864.
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