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RESUMEN

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es un trastorno poco frecuente, de herencia auto-
sémica dominante, caracterizado por la asociacion de pigmentacién mucocutanea y
poliposis intestinal, los cuales estan presentes desde la infancia y, a veces, conduce a la
invaginacion intestinal o hemorragia gastrointestinal con predisposicién considerable
a la malignidad.
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ABSTRACT

Peutz-Jeghers syndrome (PJS) is a rare disorder of autosomal dominant inheritance,
characterized by the association of cutaneous and mucosal pigmentation and intestinal
polyps, which are present from childhood and can sometimes lead to intussusception
or gastrointestinal bleeding with significant predisposition to malignancy.

Keywords: syndrome; Peutz-Jeghers syndrome.

RESUMO

A sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) é um transtorno pouco frequente, de heranga au-
tosdmica dominante, caracterizado pela associacdo de pigmentagcdo mucocutdnea e
poliposis intestinal, os quais estdo presentes desde a infancia e as vezes pode conduzir
a intussuscepcao intestinal ou hemorragia gastrointestinal com predisposicdo conside-
ravel a malignidade.

Palavras chave: sindrome; sindrome de Peutz-Jeghers.
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CASO CLINICO

Muyjer de 20 afios de edad, quien con-
sulté por primera vez a los nueve afios
por dolor abdominal recurrente, vémitos
y constipacién. Su padre fallecié por
adenocarcinoma de colon a los 38 afos
de edad asociado con melanosis perioral
como hallazgo clinico importante. La pa-
ciente hace parte de un grupo familiar con
cinco hijos, tres de los cuales, incluida ella,
presentan melanosis perioral y uno con
poliposis documentada por imagenologia.
Sélo a uno de ellos no se le ha encontrado
afeccion alguna hasta ahora. (Figura 1).

En el examen fisico se evidencian lesio-
nes tipo maculas hiperpigmentadas, color
café oscuro de tamafio variable, aspecto
liso, algunas confluentes en labio inferior,
mucosa yugal y carrillos. (Figura 2).

Lesiones similares en pliegues unguea-
les proximales de manos y pies y regién
plantar, simétricas. (Figuras 3-4). En cara,
tronco y espalda mdculas también muy
pigmentadas, de forma redondeada con
bordes bien definidos y en su mayoria
menores de cinco milimetros.

Endoscopiay colonoscopia con polipo-
sis multiple.

Biopsia de colon reporta pélipos ha-
martomatosos sin degeneraciéon maligna.

Con estos hallazgos y los antecedentes
familiares mencionados se hace diagnos-
tico de Sindrome de Peutz-Jeghers. Se
sugiere trasplante multivisceral modifica-
do por la cantidad de pdlipos, episodios
previos de obstruccion, cirugias y com-
plicaciones asociadas manejadas en UCI
y para evitar desarrollo de malignidad en
polipos ya mencionados. Dicha decisién
fue tomada por el grupo de médicos del
hospital, pues es tal la cantidad de pdlipos,
episodios previos de obstruccion, cirugias
y complicaciones asociadas manejadas
en UCI, que se opté por la medida mds
radical.

Figura 1. Melanosis
perioral en paciente
en menciény hermana
menor.

Figura 2. Maculas
hiperpigmentadas en
mucosa yugal.

Figura 3. Lesiones en
pliegues ungueales.

DISCUSION

El Sindrome de Peutz-Jeghers (SP])
fue descrito en 1921 como hereditario,
que asociaba pigmentacién de mucosas
con poliposis intestinal. En el afio 1949

Figura 4. Maculas
pigmentadas en region
plantar.
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se presentaron dos casos en la bibliografia inglesa, des-
de entonces se conoce esta entidad como Sindrome de
Peutz-Jeghers.

Variaciones heredables en el gen serine/threoninie
kinase (STK11/LLKB1), localizado en el brazo corto del
cromosoma 19 en la banda 13.3 (19p13.3), son respon-
sables de la patogénesis de la mayoria de los casos de este
sindrome®. Este gen, que se expresa en todos los tejidos,
produce una proteina (serina treonina kinasa) cuya funcién
no es completamente conocida pero que aparentemente
estd envuelta en la detencién del ciclo celular en G1, lo
que sugiere actuar como un gen supresor de tumores>*.

Las manifestaciones clinicas gastrointestinales de SPJ
incluyen los pélipos hamartomatosos en el intestino
delgado (yeyuno como el lugar mds comun), aunque la
participacién del estémago y el intestino grueso también
se han descrito. Estos pélipos suelen aparecer durante la
primera década de la vida, y los pacientes inician los sinto-
mas, a menudo, entre los 10 y 30 afios. Su tamafio puede
aumentar de manera significativa, provocar invaginacién
y obstruccién intestinal, que se manifiesta como dolor
abdominal intenso, sangrado gastrointestinal y rectal con
anemia. En una minoria de pacientes, los pélipos se han
reportado en la pelvis renal, vejiga urinaria, pulmones y
fosas nasales!. Las presentaciones clinicas mds comunes
producidas por los pélipos son la obstruccién intestinal
(43%), el dolor abdominal (23%), sangre en heces (14%)
y expulsion de un pélipo por el ano (8%). El resto de los
casos (13%) se diagnostica por la pigmentacion tipica
del sindrome.

El SPJ se caracteriza en el examen fisico por la
pigmentacién mucocutdnea, que generalmente ocurre
en la infancia con tendencia al desvanecimiento en la
adolescencia tardia, a excepcion de las localizadas en la
mucosa oral, sin riesgo de transformacién maligna. Las
miéculas hiperpigmentadas son de color café oscuro o
café-azuladas, de aproximadamente uno a cinco mm
de didgmetro, situadas en el borde del bermellén de los
labios (94% de los pacientes), la mucosa bucal (66%), las
manos (74%), y los pies (62%)°. También se ha descrito
pigmentacién periorbitaria, perianal y genital. Presentes
en mds del 95% de los pacientes afectados, las méculas
pigmentadas son causadas por depésitos de macréfagos
cargados de melanina en la dermis y aumento de mela-
nocitos en la unién dermoepidérmica”®.

Los siguientes son criterios diagnésticoszz
* Tres 0 més pélipos hamartomatosos benignos histo-

légicamente confirmados.

* Cualquier nimero de pélipos hamartomatosos con
una historia familiar de SPJ.

* Pigmentacién mucocutinea con antecedentes familia-
res de SPJ.

* Cualquier nimero de pélipos hamartomatosos y pig-
mentacién mucocutinea.
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Los pacientes con SPJ tienen un riesgo de cincer muy
elevado que varia entre 37 y 93%, principalmente carci-
noma colorrectal y cincer de mama, seguido por cincer
de intestino delgado, estémago y pédncreas, y un riesgo
relativo que va desde 9.9 hasta 18%, en comparacién con
la poblacién general”S.

El tratamiento médico consiste principalmente en
la vigilancia de los pélipos hamartomatosos, con dos
objetivos principales: reducir la carga de pélipos y la
probabilidad de complicaciones relacionadas con el
polipo, en particular la invaginacién intestinal’1?, en el
paciente joven, y detectar el cincer en una etapa temprana
en el adulto!?°.

CONCLUSIONES

El SPJ es una patologia compleja compuesta por dos
elementos fundamentales: poliposis intestinal y lesiones
pigmentarias mucocutdneas, cuya importancia diagndsti-
ca temprana radica en la elevada incidencia de carcinoma
y complicaciones quirtrgicas asociadas.

El diagnéstico clinico del cuadro es relativamente fécil
y las méculas pigmentarias mucocutineas imponen la
busqueda sistemdtica y repetida de pélipos en tracto gas-
trointestinal, vejiga e incluso rinofaringe. La ausencia de
poliposis no descarta la enfermedad, éstos pueden pasar
desapercibidos o manifestarse poco tiempo después. A
su vez, la pigmentacién tipica del sindrome estd presente
en al menos 90% de los afectados y puede hacerse visible
desde el nacimiento, en la pubertad u ocasionalmente en
la vida adulta.

La paciente del caso clinico reportado presenté la
manifestacién dermatoldgica mds frecuente, con pigmen-
tacién de labios y cavidad oral; sin embargo, la afeccién
del drea genital y perianal también han sido descritas.

En sintesis, se considera prudente continuar con la
observacién de la paciente con regularidad y de manera
integra, con apoyo de un grupo multidisciplinario que
favorezca el diagndstico temprano y procure una mejor
calidad de vida para estos pacientes.

El presente Reporte de caso cuenta con la aprobacién
previa del Comité de Etica del Hospital Pablo Tobén
Uribe. Los autores solicitaron consentimiento informado
al paciente del articulo en mencién para la publicacién
de su foto y la historia clinica. Dicho consentimiento
se encuentra a disposicién para revisién por el Comité
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