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CORRESPONDENCIA

ABSTRA      C T

Peutz-Jeghers syndrome (PJS) is a hereditary autosomal domi-
nant disease, characterized by pigmentation involving oral mu-
cosa, palms and soles, and also associated to gastrointestinal 
hamartomatous polyposis. The clinical features ranges from 
asymptomatic cases to, intestinal obstruction, high risk of gas-
trointestinal cancer and extra-gastrointestinal neoplasm. We re-
port a 21 year-old woman with Peutz-Jeghers syndrome from 
childhood with mucocutaneus pigmentation and several previ-
ous surgeries due to multiple polyposis.
Keywords: Peutz-Jeghers syndrome, hamartomatous polyp, mela-
notic spots.

RESU    M EN

El Síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ), es una entidad autosómica 
dominante caracterizada por pigmentación de mucosas oral, 
plantar y palmar asociada a poliposis gastrointestinal hamarto-
matosa. La presentación clínica varía desde paciente completa-
mente asintomático hasta obstrucción intestinal y, a largo plazo, 
alto riesgo de cáncer gastrointestinal y extraintestinal. Presenta-
mos el caso de una paciente femenino 21 años con diagnóstico 
de Síndrome de Peutz-Jeghers desde la infancia con presencia 
de manifestaciones dermatológicas características y anteceden-
tes quirúrgicos múltiples secundarios a poliposis.
Palabras clave: Síndrome de Peutz-Jeghers, pólipos hamartomato-
sos, manchas hiperpigmentadas.
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Introducción

El síndrome de Peutz-Jeghers es una entidad here- 
ditaria autosómica dominante, caracterizada por po-

liposis hamartomatosa asociada con pigmentación muco-
cutánea. La incidencia estimada varía de uno por 29 000 
a 120 000.1

El reporte inicial de este síndrome fue realizado por 
JRT Conner a la Sociedad Científica de Londres en 1895. 
Conner presentó dos hermanas gemelas de 12 años con 
pigmentación en los labios y la boca. La primera de las 
hermanas murió a los 20 años por obstrucción intestinal 
y la segunda a los 52 por cáncer de mama. La relación en- 
tre la pigmentación mucocutánea y la poliposis intestinal 
fue notificada inicialmente por Peutz en 1921, la descrip-
ción clínica definitiva fue escrita por Jeghers y colabora-
dores en 1949. El epónimo de síndrome de Peutz-Jeghers 
(SPJ) fue otorgado por Bruwer de la Clínica Mayo en 1954.2,3

Caso clínico
Paciente femenino de 20 años de edad originaria y re-
sidente de Ángel Albino Corzo, Chiapas, quien acude 
a control de panendoescopía al Hospital Regional Dr.  
Rafael Pascacio Gamboa por presencia de poliposis múl-
tiple en estómago y duodeno, secundaria a Síndrome de 
Peutz-Jeghers de diagnóstico desde la infancia. 

Estudio dermatológico: A la exploración física con 
dermatosis bilateral diseminada a cabeza que afecta  
mucosa oral y labios, predominio labio inferior y extremi-
dades superiores e inferiores en plantas y palmas princi-
palmente área distal de los dedos. Constituida por man-
chas hiperpigmentadas color café y negro, lenticulares, de  
2-5 mm de diámetro, asintomáticas. Resto de exploración 
física sin alteraciones (Fotografías 1 a 3). 

Antecedentes familiares sin interés, niegan historia 
familiar conocida de hiperpigmentación cutánea u oral, 
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además de pérdidas hemáticas conocidas. Los padres y 
hermanos con exploración física normal. No aceptan ta-
mizaje panendoscópico.

Antecedentes personales con aparición de manchas 
hipercrómicas en labios, dedos de manos y planta de los 
pies aproximadamente a los 2 años de edad. Historia de 
intervenciones quirúrgicas diversas por poliposis múlti-
ple a lo largo de tubo digestivo y sus complicaciones. La-
parotomía exploratoria a la edad de 6 años por oclusión 
intestinal. Polipectomía rectal a los 15 años. Proctosigmoi-
dectomía y descenso endorectal de colon descendente a 
los 16 años. Laparotomía exploratoria por oclusión in- 
testinal secundaria a invaginación yeyunoileal a los 17 
años. Polipectomía colonoscópica a los 18 y 19 años rea-
lizándose biopsia en ambas ocasiones con diagnóstico  
de Pólipo de Peutz-Jeghers (Fotografías 4 y 5). Excére- 
sis de fibroadenoma de mama izquierda a los 19 años.  
Última panendoscopía de control en mayo de 2012 con 
pólipos múltiples en estómago y duodeno, programada 
para polipectomía endoscópica y panendoscopía de con-
trol en un año.

Discusión
El síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es un trastorno auto-
sómico dominante caracterizado por poliposis gastroin-
testinal y manchas hiperpigmentadas lenticulares en piel 
y mucosas. Es el único trastorno con pólipo de tipo ha-
martomatoso.4 La poliposis ocurre a lo largo del tracto 
digestivo con predilección por intestino, sin embargo es 

Fotografía 1. Manchas hipercrómicas en dedos.

Fotografía 2. Manchas hipercrómicas mucocutáneas en labios.

Fotografía 3. Manchas hipercrómicas en plantas de los pies. Fotografía 4. Pólipo en colon.
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trointestinal crónico resultando en anemia ferropénica 
como presentación frecuente. Las manifestaciones der-
matológicas características son manchas distribuidas irre-
gularmente en labios (95%), mucosa bucal (83%), encías, 
paladar, nariz, palmas (74%), plantas (62%), sobre todo  
en puntas de los dedos6 y en raras ocasiones en genita-
les externos,2,7 son hiperpigmentadas, color café o negro, 
miden de 1-5 mm de diámetro y tienen forma ovalada 
(labial, oral y genital). Además de pequeñas manchas hi-
percrómicas múltiples de 1 mm alrededor de labios, nariz 
y ojos. La biopsia cutánea muestra hiperpigmentación de 
la basal por aumento de gránulos de melanina; los mela-
nocitos son normales o están aumentados en número y al 
parecer la pigmentación depende de la actividad de los 
melanosomas y no del tamaño de éstos.6 Las manifesta-
ciones cutáneas aparecen en la infancia, raramente desde 
el nacimiento, con expresión máxima durante la puber-
tad. Las lesiones bucales se desvanecen con la edad, no 
así las de las mucosas, razón por la cual en ocasiones no 
son encontradas en pacientes con diagnósticos en edad 
adulta.1 Recientes estudios demuestran alto riesgo de ma-
lignidad tanto gastrointestinal como extraintestinal. Exis-
ten informes de su asociación con riñones poliquísticos.8

La única causa conocida para síndrome de Peutz-Je- 
ghers es una mutación en el gen STK11 (LKB1) localiza-
da en el cromosoma 19p13.3,1,8 demostrada en 40-60% de 
los casos.7 El gen contiene nueve exones, y se han descri- 
to deleciones en los exones cuatro y cinco, e inversiones 
del fragmento del gen que incluye los exones seis y sie-
te,3 el cual es responsable de codificar una cinasa serina/
treonina con una posible acción supresora de células tu-
morales, cuya sobreexpresión induce al crecimiento des-
medido de las células.9 Otras observaciones sugieren que 
existe un segundo locus, probablemente localizado en el 
cromosoma seis.10 Se transmite como un patrón autosó-
mico dominante de herencia, con penetrancia variable e 
incompleta y un riesgo para sus descendientes de heredar 
el gen en 50% para ambos géneros. En un 10-20% de los 
casos no se encuentra historia familiar por lo que se sos-
pecha aparición de nuevas mutaciones o bien ausencia de 
diagnóstico en generaciones anteriores.2 Es controversial 
la descripción de casos en los que la presentación familiar 
es en forma de síndrome de Laugier-Hunziker, trastorno  
benigno sin mutación STK11, con manifestaciones der-
matológicas características del síndrome de Peutz-Jeghers 
y ausencia de poliposis.7,11, El descubrimiento de la mu-
tación genética responsable posee fuertes implicaciones 
clínicas para predecir la incidencia familiar, además de la 
expresión clínica del síndrome, ya que la variación fenotí-
pica entre los portadores es secundaria a las diferencias en 

posible encontrarla en tracto urinario, útero, vía biliar y 
mucosa nasal. 

Frecuentemente son causa de intususcepción y obs-
trucción intestinal recurrente con episodios de dolor 
abdominal de tipo quirúrgico,5 además de sangrado gas-

Fotografía 5. Biopsia de pólipo que muestra mucosa colónica cubierta de epitelio 
cilíndrico simple, lámina propia con folículos linfoides, glándulas desorganizadas sin 
datos de malignidad.
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Por dichas características pronósticas un paciente con 
síndrome de Peutz-Jeghers debe ser sometido a un con-
trol periódico y plantear a los familiares la posibilidad 
de presentaciones similares y búsqueda de enfermedad 
(Cuadro 1). Una vez realizado el diagnóstico de poliposis, 
el manejo debe ser agresivo, con remoción de los pólipos. 
Por tanto, un adecuado monitoreo de cáncer intestinal y 
extraintestinal debe ser implementado.
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la expresión genética.2 Se ha descrito que en el paciente 
con síndrome de Peutz-Jeghers existe una sobreexpresión 
de este factor de crecimiento epidérmico, que lo relaciona 
con la susceptibilidad a desarrollo de neoplasias.12

Los criterios diagnósticos propuestos por Giardello 
son:

•	 Poliposis de intestino delgado, con confirmación 
histopatológica de pólipos hamartomatosos gas-
trointestinales.
•	 Antecedentes de historia familiar positiva.
•	Máculas pigmentadas en piel o mucosas.

Presentar dos de los tres criterios enumerados indica una 
diagnostico positivo.1

El diagnóstico diferencial se realiza con otros trastornos, 
lentiginosis, enfermedad de Addison, eritema pigmentado 
fijo, enfermedad de Von Recklinghausen,6 síndrome de 
Leopard; destacando al síndrome de Laugier Hunziker, 
trastorno al que diversos estudios han relacionado, don-
de además de ausencia de poliposis, las manchas apare- 
cen más tarde y existe afectación ungueal.13 Puede con-
fundirse con la otros tipos de poliposis con la diferencia 
histológica.

Aunque los pólipos hamartomatosos por sí mismos no 
tengan potencial maligno, existe un riesgo creciente de 
desarrollar neoplasias tanto gastrointestinal como extra-
intestinales (73%) con porcentaje de mortalidad mayor de 
48% por causas neoplásicas.7 La sobrevida de pacientes es 
de 50% a los 57 años de edad, y el riesgo acumulativo de  
desarrollar una forma de cáncer asociada al síndrome  
de Peutz-Jeghers entre las edades 15-64 es del 93%.

Cuadro 1. Recomendaciones para evaluación de laboratorio de 
pacientes y familiares con síndrome de Peutz-Jeghers

 
Paciente conocido

Familiar  
asintomático

•	 Hemograma y sangre oculta anual
•	 Tránsito intestinal anual desde los 10 años
•	 Endoscopía digestiva alta anual desde los 

10 años
•	 Colonoscopía cada 3 años desde los 25 años
•	 Examen de mamas desde los 25 años y 

mamografía desde los 35 años
•	 Ecografía abdominal y pélvica anual desde 

los 25 años
•	 Papanicolaou cada año

•	 Hemograma 
anual
•	 Tránsito  

intestinal a los  
12, 18 y 24 años

Fuente: Grez I.M, Prado AR, Lahsen HJ, Hernández MJ. “Síndrome de Peutz-
Jeghers complicado”. Rev. Chilena de Cirugía 2008;60(3),249-254.


