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Resumen

El sindrome Peutz - Jeghers es una enfermedad con
pélipos del colon con un patrén autosémico domi-
nante, su tipo histoldgico es hamartomatoso y aun-

* Residentedecirugiagenera. Universidad PontificiaBolivariana.
Medellin, Colombia.

** Profesor titular de patologia, Universidad PontificiaBolivariana.
Patdlogo, Hospital Pablo Tobén Uribey DinamicalPS. Medellin,
Colombia

*** Research Fellow. Molecular and Population GeneticsLab. London
Research Institute. Cancer Research. Londres- Reino Unido.

**x*  Coloproctdlogo. Hospital Pablo Tobdn Uribe. Medellin, Co-
lombia

*x*%* Cirujano general y laparoscopista. Hospital Pablo Tobén
Uribe. Medellin, Colombia.

**xx %% Cjrujano endoscopista. Hospital Pablo Tobdn Uribe. Medellin,
Colombia

*xx%Fxx | nternista gastroenterélogo. Hospital Pablo Tobdn Uribe.
Medellin, Colombia.

**xxxxkk - Cirujano gastroenter6logo. Hospital Pablo Tobon Uribe.
Medellin, Colombia.

Fecha de recibo: Noviembre 10 de 2006
Fecha de aprobacién:Mayo 2 de 2007

gue es muy rara la transformacién maligna, se ha
postulado una secuencia hamartoma - carcinoma.
Este articulo describe e seguimiento de un caso in-
dice y su familia.

Introduccién

El término pdlipo se refiere a una protuberancia anor-
mal de una superficie epitelial. Los pdlipos son usual-
mente asintomaticos pero se pueden ulcerar y
sangrar, debutar con dolor abdominal y cuando son
muy grandes producir obstruccion intestinal. Hay
numerosos tipos de pdlipos colorrectales, que pue-
den clasificarse como mucosos y submucosos @.

Los pdélipos mucosos pueden ser neoplésicos y no
neopléasicos. Dentro de los pdlipos neoplasicos be-
nignos se incluyen los adenomas y segln su patron
histol6gico son tubulares, vellosos o tubulovellosos.
Los pdlipos con patrén histolégico de malignidad
presentan carcinoma in situ, carcinoma invasivo o
carcinoma polipoide. Los no neopléasicos incluyen
los polipos hiperpléasicos, juveniles, Peutz-Jeghers,
pélipos inflamatorios, o los que son repliegues de
epitelio normal (tabla 1). Los pdlipos submucosos
se originan en varios tipos de tejidos e incluyen
lipomas, leiomiomas, colitis cistica profunda, entre
otras (tabla 2). Cripps en 1881 fue el primero en
describir los aspectos heredofamiliares de los pélipos
gastrointestinales.
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TaBLA 1
Pélipos mucosos

P6lipos mucosos

Neoplésicos Benignos Pdlipos adenomatosos
Tubular
Tubulovellosos
Vellosos
Malignos Carcinomainsitu

Carcinomainvasivo
Carcinomapolipoide

No neoplasicos  Pdlipos hiperplasicos
Pdliposjuveniles
Polipos Peutz - Jeghers
Pdliposinflamatorios
Epitelionormal

TABLA 2
PoLipos suBMuUcosos

Lipomas
Leiomiomas
Colitiscisticaprofunda

Pdlipos submucosos Pneumatosiscystoidesintestinalis
Agregadoslinfoides
Linfoma (primario o secundario)
Carcinoides
Neoplasias metastasicas

Reportedel caso

Ficura 2. Histologia de pdlipos (caso indice).

Se trata de un paciente de sexo mesculin%eor@@iiiég §guimiento de su familia, compuesta

edad, procedente de San Pedro d&’f o %P_O’m{ 30 hgos, derll_qs Cﬂb% 4
(Antioquid), que consulta por dos m oh 6 mujeres; dos € SUS ijos hablan
de dolor epigastrico urente, pérdida b P HGEa 3)- Uno de los hijos de la familia

Al examen fisico se encontré hiperpfiifat&igs g anos de edad por obstruccion intes
piel de plantas de pies, palmas de maitid| B5E Y {ye clara la causay no se estudio para
cosa ora. Se hospitalizé para idmtifﬁ!&dfg%sﬁ HPOSICOS.

dolor abdominal y dentro de los estudios se encontro . )
intususcepcion intestina por o que se |1&/o @iFgier, @ los 36 afios de edad consult6 &
en el acto operatorio se hall6 una H9SRItR AYeddenia, adinamia, vértigo y melenas.
tumoral con multiples pdlipos sésiles T5EERG3RJ gmentacion café oscura en los labios.
laluz del colon, entre 0.5 y 3.5 cm y iBiRRIBL/H8 Pastroscopia para identificar el origen
6 cm de longitud (figura 1); se resec6dhnl SgfeHfBagese observaron multiples polipos en
68 cm de hemicolon izquierdo, cuyo rdSO9 Y f3fBgREpYEstricos, de tamafio variable y cuya
fue adenocarcinoma mucosecrefdStO)IRIFRALO polipo hamartomatoso. En una
hamartomatosos (figura 2). El paciete! ABQREQRtr-Se detectaron mas polipos con
macion fehaciente para determinar s 6! €8<hgmrtomatosa; con estos datos se hizo el

lares en sus padres o hermanos o si AENOY GRifigysindrome de Peutz-Jeghers (SPJ).
caso de la enfermedad.
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Ficura 3. Familiograma.

La segunda hija fue hospitalizada por pérdida de
peso, melenas e intususcepcion intestinal. Se realizé
extraccidn de pdlipos por cecostomiay sigmoidostomia
con resecciéon de 10 cm de ileon. La patologia reportd
pélipo mixto de 2.5 cm con patrén hiperplésico y
adenomatoso, sin malignidad y mdaltiples pdlipos
hiperplasicos en ileon sin maignidad.

La tercera hija de la familia consulté por dolor abdo-
minal. Con la presencia de manchas hiperpigmentadas
en labios y € antecedente familiar de Peutz-Jeghers se
realizd endoscopia digestiva superior y reseccién intes-
tinal que evidencié multiples pélipos hiperplasicos
gadricosy yeyunaes. Durante d seguimiento se encontré
cancer de colon que fue manejado quirdrgicamente
pero fallecié. 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 indice presenta des-
de la infancia las lesiones hiperpigmentadas en labios
(figura 4). A los 26 afos se le resecaron multiples
pdlipos hamartomatosos en estdmago, ileon, ciego y
colon descendente. Desde entonces se han realizado
colonoscopias periodicamente para evaluar la progre-
sién de la enfermedad y practicar polipectomias (fi-
gura 5). Hasta el momento no se han encontrado
lesiones malignas.

Ficura 4. Hiperpigmentacion en los labios del paciente de menor
edad.

Ficura 5. Colonoscopias seriadas del paciente de menor edad.
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Discusion

El sindrome Peutz-Jeghers pertenece a los sindromes
de pdlipos hamartomatosos heredados. La asociacion
entre polipos gastrointestinales y las lesiones
mucocutaneas fue descrita por Peutz en 1921, poste-
riormente Jeghers en 1949 describio € patron de trans-
mision genética. Estos pdlipos son lesiones
hamartomatosas de epitelio glandular soportadas por
células de musculo liso contiguas a la muscular de la
mucosa. Los pélipos son usua mente benignos pero
pueden crecer progresivamente y producir sintomas o
desarrollar transformacién maligna. Su transmision es
autosdmica dominante por mutaciones en € gen STK11
en e cromosoma 19p13.3 cerca d marcador D19S886.
El gen STK11/LKB1 codifica una serina/treonina
kinasa que se expresa en todos los tejidos humanos.
Este gen sufre una bgja frecuencia de mutaciones en €
sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ), y se ha propuesto
gue los sitios de mutacion ocurren en los exones 1 a 6
los cudes provocan en conjunto la mitad de las dtera-
ciones germinales descritas. De cualquier manera, no
todas las familias con SPJ estan ligadas a locus 19p13.3
del gen STK11/LKB1, sugiriendo heterogenicidad. El
posible potencid maigno de los pdlipos hamartomatosos
en d SPJ ho esta bien entendido. Aunque es muy rara,
la transformacién maligna de los pélipos del SPJ ha
sido reportada lo que indica la posibilidad de una se-

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

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 ora, plantas de pies y palmas de manas,
acompafiados de multiples pdlipos hamartomatosos
gastrointestinales; 65 a 95% en el intestino delgado,
60% en & colon y 50% en e estdbmago. La aparicion
de los sintomas suele ser en la adultez temprana; pre-
sentan intususcepcion del intestino delgado, obstruc-
cion y sangrado. El riesgo relativo para desarrollar
cancer de cualquier sitio es hasta 15 veces mayor que
en la poblacién genera, principalmente en colon y rec-
to, pancreas, mama, ovarios y endometrio.

El manejo puede incluir la reseccién endoscopica
de los pdlipos por enteroscopia intraoperatoria o
colonoscopia. La colectomia se reserva para los ca-
sos asociados a cancer de colon pero no como pro-
filaxis 17,

Sindrome de Peutz - Jeghers
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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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