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Sindrome de Peutz-Jeghers.

A proposito de un caso
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RESUMEN

El sindrome de Peutz-Jeghers es un raro proceso heredita-
rio que suele iniciarse en la infancia. Se caracteriza por la
presencia de lesiones mucocutaneas pigmentadas y pdlipos
gastrointestinales. Numerosos estudios revelan una inciden-
cia elevada de cancer (gastrointestinal y extradigestivo) en
estos enfermos y su aparicion a temprana edad, asi como su
asociacioén con tumores ovaricos y testiculares. Por ello, es
necesario un estrecho seguimiento y un tratamiento agresi-
vo de estos pacientes.

Palabras clave: Sindrome de Peutz-Jeghers, poliposis gas-
trointestinal, malignizacion.

CONCEPTO

Peutz, en 1921, y posteriormente Jeghers, describie-
ron el padecimiento que lleva sus nombres, corres-
ponde a un trastorno infrecuente de herencia auto-
sOomica dominante particularizado por la asociacién
de pigmentacidn cutdaneo-mucosa y poliposis ha-
martomatosa gastrointestinal. Su incidencia oscilan-
te es de uno por cada 8 000 a 120 000 recién na-
cidos sin existir diferencia significativa relacionada
con grupos etarios y fototipos tegumentarios; los
sintomas iniciales aparecen durante la infancia, sdlo
en la mitad de los casos se documentan anteceden-
tes familiares.

CASO CLiNICO

Se atiende en consulta particular a escolar femenino
de 12 afos de edad por presentar dermatosis disemi-
nada a cabeza y extremidades superiores caracteri-
zada clinicamente por numerosas lesiones lentigino-
sas diminutas, de color marrén, de forma circular y
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ovalada, agrupadas y confluentes en labios y mucosa
oral; ademds de manchas ovoides de limites preci-
sos aisladas en los pulpejos de los dedos de ambas
manos, asintomaticas, segun refieren sus padres, de
un ano de evolucidn lentamente progresivas (Figuras
71 a 3). Inicialmente, se pensd en la enfermedad de
Laugier-Hunziker, o pigmentacion lenticular melani-
ca esencial de la mucosa oral y labios, sin compro-
miso evidente de érganos internos; sin embargo, en
el interrogatorio intencionado se refirieron episodios
de cdlicos abdominales repetidos, nduseas y vomitos
ocasionales; motivo por el cual se solicitaron exdme-
nes de laboratorio de rutina, hemograma completo,
pruebas de coagulacién, analisis de orina y urocul-
tivo, asi como sangre en heces cuyo reporte no evi-
dencidé ninguna anormalidad de sospecha.*

Pese a ello, se refiridé a un cirujano gastroenterdlo-
go que labora fuera del instituto para su valoracién
con la sospecha potencial de la presencia de pdlipos
gastrointestinales. Nos comenté que era indispen-
sable efectuar una gastroduodenoscopia en lo posi-
ble quirdrgica para definir el diagndstico presuntivo,
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procedimiento que se informé a los padres y dieron
su consentimiento.

Meses después, la paciente y sus familiares regre-
saron a consulta médica de rutina informandonos
el resultado del estudio realizado, reseccién de un
podlipo duodenal solitario de 5 mm de tamafio apro-
ximado, no inflamatorio y sin ningin dato anatomo-
patoldgico de transformacion maligna (Figura 4). Se
recomendod vigilancia periddica anual y alertar a los
médicos tratantes ante cualquier sintomatologia re-
ferente.

COMENTARIO

Sin duda, el espectro de manifestaciones clinicas
desde la descripcién original ha ido en aumento con
el transcurso del tiempo, lo que ha permitido cono-
cer con mas detalle la enfermedad. Se sabe que es
el resultado de mutaciones somaticas del gen STK11
situado en el brazo corto del cromosoma 19, relacio-

Figura 1. Léntigos en labios.

nado con la supresidn de la generaciéon de tumores,
probablemente relacionado con la transformacion de
hamartomas en formaciones adenocarcinomatosas,
aunque alrededor del 50% de los casos restantes son
de naturaleza esporadica. Las tumoraciones digesti-
vas se localizan preferentemente en duodeno, yeyu-
no proximal y con menor frecuencia en estémago y
colon; hasta el 32% de los pacientes presenta involu-
cramiento rectal.

El sindrome de Peutz-Jeghers conlleva el riesgo
de desarrollar un carcinoma gastrointestinal 15 ve-
ces mas en comparacion con la poblacién general.
La gran mayoria aparece a partir de adenomas coe-
xistentes y no de los propios hamartomas. La sinto-
matologia inicial mas comun es el dolor abdominal y
el sangrado digestivo, la invaginacion representa la
principal complicacién de la poliposis, causa de obs-
truccion intestinal intermitente.

Recientemente, se han documentado tipos de
cancer mamario, ovarico y testicular de las células de
Sertoli; en raras ocasiones pulmonar, pancreatico y
de la vesicula y arbol biliar.

Con todos estos datos parece incuestionable la
necesidad de realizar un estrecho seguimiento de
estos enfermos. Cada vez son mas los autores que
abogan por un tratamiento agresivo y recomiendan:

¢ Endoscopia digestiva alta y baja cada dos afios,
comenzando a los 10 anos.

¢ Exploracion testicular anual desde los 10 afos.

¢ Exploraciéon de mamas anual con mamografia
cada 2-3 anos desde los 25 aios.

¢ Examen pélvico ginecoldgico en la mujer con eco-
grafia anual desde los 20 afios.

¢ Ecografia abdominal y pancreatica cada 1-2 aios
desde los 30 ainos.

No existe acuerdo en cuanto a qué actitud tomar
frente a los pdlipos gastrointestinales. Para algunos
autores, todos deben, en lo posible, ser extirpados,

Figuras 2y 3.

Lesiones maculares en dedos de
manos.
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Figura 4. Pdlipo intestinal.

mientras que otros creen que soélo es necesario eli-
minar los mayores de 10 mm, pues es a partir de ese
tamano cuando aumenta claramente el riesgo de
malignizacion.57 Se presenta el caso con el objetivo
de reconocer y protocolizar ninos con lesiones ma-
culares sugestivas sin obviar la posible participacién
organica interna.
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