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Resumen

El síndrome Peutz - Jeghers es una enfermedad con
pólipos del colon con un patrón autosómico domi-
nante, su tipo histológico es hamartomatoso y aun-

que es muy rara la transformación maligna, se ha
postulado una secuencia hamartoma - carcinoma.
Este artículo describe el seguimiento de un caso ín-
dice y su familia.

Introducción

El término pólipo se refiere a una protuberancia anor-
mal de una superficie epitelial. Los pólipos son usual-
mente asintomáticos pero se pueden ulcerar y
sangrar, debutar con dolor abdominal y cuando son
muy grandes producir obstrucción intestinal. Hay
numerosos tipos de pólipos colorrectales, que pue-
den clasificarse como mucosos y submucosos (1).

Los pólipos mucosos pueden ser neoplásicos y no
neoplásicos. Dentro de los pólipos neoplásicos be-
nignos se incluyen los adenomas y según su patrón
histológico son tubulares, vellosos o tubulovellosos.
Los pólipos con patrón histológico de malignidad
presentan carcinoma in situ, carcinoma invasivo o
carcinoma polipoide. Los no neoplásicos incluyen
los pólipos hiperplásicos, juveniles, Peutz-Jeghers,
pólipos inflamatorios, o los que son repliegues de
epitelio normal (tabla 1). Los pólipos submucosos
se originan en varios tipos de tejidos e incluyen
lipomas, leiomiomas, colitis cística profunda, entre
otras (tabla 2). Cripps en 1881 fue el primero en
describir los aspectos heredofamiliares de los pólipos
gastrointestinales.
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Reporte del caso

Se trata de un paciente de sexo masculino de años 63
edad, procedente de San Pedro de los Milagros
(Antioquia), que consulta por dos meses de evolución
de dolor epigástrico urente, pérdida de peso y vómito.
Al examen físico se encontró hiperpigmentación en
piel de plantas de pies, palmas de manos, labios y mu-
cosa oral. Se hospitalizó para identificar la causa del
dolor abdominal y dentro de los estudios se encontró
intususcepción intestinal por lo que se llevó a cirugía;
en el acto operatorio se halló una masa de aspecto
tumoral con múltiples pólipos sésiles y pediculados en
la luz del colon, entre 0.5 y 3.5 cm y pedículos de 1 a
6 cm de longitud (figura 1); se resecó un segmento de
68 cm de hemicolon izquierdo, cuyo reporte histológico
fue adenocarcinoma mucosecretor y pólipos
hamartomatosos (figura 2). El paciente no dio infor-
mación fehaciente para determinar si hubo casos simi-
lares en sus padres o hermanos o si él fue el primer
caso de la enfermedad.

TABLA 1
Pólipos mucosos

Pólipos mucosos

Neoplásicos Benignos Pólipos adenomatosos
Tubular
Tubulovellosos
Vellosos

Malignos Carcinoma in situ
Carcinoma invasivo
Carcinoma polipoide

No neoplásicos Pólipos hiperplásicos
Pólipos juveniles
Pólipos Peutz - Jeghers
Pólipos inflamatorios
Epitelio normal

TABLA 2
PÓLIPOS SUBMUCOSOS

Lipomas
Leiomiomas
Colitis cística profunda

Pólipos submucosos Pneumatosis cystoides intestinalis
Agregados linfoides
Linfoma (primario o secundario)
Carcinoides
Neoplasias metastásicas

FIGURA 1. Segmento de colon con múltiples pólipos.

FIGURA 2. Histología de pólipos (caso índice).

Se realizó seguimiento de su familia, compuesta
por el paciente, su esposa y 10 hijos, de los cuales 4
eran hombres y 6 mujeres; dos de sus hijos habían
fallecido (figura 3). Uno de los hijos de la familia
falleció a los 31 años de edad por obstrucción intes-
tinal pero no fue clara la causa y no se estudió para
síndromes polipósicos.

El hijo mayor, a los 36 años de edad consultó al
hospital por astenia, adinamia, vértigo y melenas.
Presentaba pigmentación café oscura en los labios.
Durante una gastroscopia para identificar el origen
de las melenas se observaron múltiples pólipos en
fondo y cuerpo gástricos, de tamaño variable y cuya
histología reportó pólipo hamartomatoso. En una
colonoscopia se detectaron más pólipos con
histología hamartomatosa; con estos datos se hizo el
diagnóstico de síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ).
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La segunda hija fue hospitalizada por pérdida de
peso, melenas e intususcepción intestinal. Se realizó
extracción de pólipos por cecostomía y sigmoidostomía
con resección de 10 cm de íleon. La patología reportó
pólipo mixto de 2.5 cm con patrón hiperplásico y
adenomatoso, sin malignidad y múltiples pólipos
hiperplásicos en íleon sin malignidad.

La tercera hija de la familia consultó por dolor abdo-
minal. Con la presencia de manchas hiperpigmentadas
en labios y el antecedente familiar de Peutz-Jeghers se
realizó endoscopia digestiva superior y resección intes-
tinal que evidenció múltiples pólipos hiperplásicos
gástricos y yeyunales. Durante el seguimiento se encontró
cáncer de colon que fue manejado quirúrgicamente
pero falleció. Dos de sus hijas fueron evaluadas por
presentar manchas hiperpigmentadas en los labios y
episodios intermitentes de sangrado digestivo. A am-
bas se les han realizado resecciones intestinales y
reintervenciones por bridas.

El menor de los hijos del caso índice presenta des-
de la infancia las lesiones hiperpigmentadas en labios
(figura 4). A los 26 años se le resecaron múltiples
pólipos hamartomatosos en estómago, íleon, ciego y
colon descendente. Desde entonces se han realizado
colonoscopias periódicamente para evaluar la progre-
sión de la enfermedad y practicar polipectomías (fi-
gura 5). Hasta el momento no se han encontrado
lesiones malignas.

FIGURA 3. Familiograma.

FIGURA 4. Hiperpigmentación en los labios del paciente de menor
edad.

FIGURA 5. Colonoscopias seriadas del paciente de menor edad.
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Discusión

El síndrome Peutz-Jeghers pertenece a los síndromes
de pólipos hamartomatosos heredados. La asociación
entre pólipos gastrointestinales y las lesiones
mucocutáneas fue descrita por Peutz en 1921, poste-
riormente Jeghers en 1949 describió el patrón de trans-
misión genética. Estos pólipos son lesiones
hamartomatosas de epitelio glandular soportadas por
células de músculo liso contiguas a la muscular de la
mucosa. Los pólipos son usualmente benignos pero
pueden crecer progresivamente y producir síntomas o
desarrollar transformación maligna. Su transmisión es
autosómica dominante por mutaciones en el gen STK11
en el cromosoma 19p13.3 cerca al marcador D19S886.
El gen STK11/LKB1 codifica una serina/treonina
kinasa que se expresa en todos los tejidos humanos.
Este gen sufre una baja frecuencia de mutaciones en el
síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ), y se ha propuesto
que los sitios de mutación ocurren en los exones 1 a 6
los cuales provocan en conjunto la mitad de las altera-
ciones germinales descritas. De cualquier manera, no
todas las familias con SPJ están ligadas al locus 19p13.3
del gen STK11/LKB1, sugiriendo heterogenicidad. El
posible potencial maligno de los pólipos hamartomatosos
en el SPJ no está bien entendido. Aunque es muy rara,
la transformación maligna de los pólipos del SPJ ha
sido reportada lo que indica la posibilidad de una se-

cuencia hamartoma-carcinoma; sin embargo, las mu-
taciones en el gen K-ras son menos frecuentes que en
la FAP. Las diferencias en las alteraciones moleculares
genéticas entre la secuencia adenomacarcinoma y los
tumores relacionados con el SPJ sugieren una diferen-
te vía de carcinogénesis (7).

El SPJ se presenta en uno de cada 120.000 naci-
mientos. Hasta 6% de los hamartomas removidos de
los pacientes pueden presentar cambios adenomatosos.

Se caracteriza por manchas pigmentadas en los la-
bios, mucosa oral, plantas de pies y palmas de manos,
acompañados de múltiples pólipos hamartomatosos
gastrointestinales; 65 a 95% en el intestino delgado,
60% en el colon y 50% en el estómago. La aparición
de los síntomas suele ser en la adultez temprana; pre-
sentan intususcepción del intestino delgado, obstruc-
ción y sangrado. El riesgo relativo para desarrollar
cáncer de cualquier sitio es hasta 15 veces mayor que
en la población general, principalmente en colon y rec-
to, páncreas, mama, ovarios y endometrio.

El manejo puede incluir la resección endoscópica
de los pólipos por enteroscopia intraoperatoria o
colonoscopia. La colectomía se reserva para los ca-
sos asociados a cáncer de colon pero no como pro-
filaxis (1-17).

Síndrome de Peutz - Jeghers
Seguimiento a una familia

Abstract

Peutz - Jeghers syndrome is a polyposis syndrome that appears to be inherited as an autosomal dominant
gene; the polyps are hamartomatous, and although malignant transformation is rare, a hamartoma-carcino-
ma sequence has been postulated. This article describes an index case and his family follow up.
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