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RESUMEN

El sindrome de Peutz-Jeghers pertenece a uno de los mas importantes sindromes de poliposis
hamartomatosas familiares y esta asociada a una morbilidad significativa, un curso clinico variable y una
considerable predisposicion a la malignidad. Presentamos el caso de un varén joven portador de sindrome de
Peutz-Jeghers con antecedentes de intervenciones previas por invaginacion intestinal.
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ABSTRACT

Peutz-Jeghers syndrome is one of the most important familial hamartomatous polyposis syndromes, and
is associated with significant morbidity, variable clinical course and considerable predisposition to
malignancy. We report the case of a young man with Peutz-Jeghers syndrome and a history of previous
surgery for intussusception.
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INTRODUCCION

La primera descripcion del Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) fue publicada por Peutz en 1921 en una
familia alemana (la familia Harrisburg) como una poliposis gastrointestinal familiar con pigmentaciones.1
Jeghers en su trabajo en 1949 defini6 las relaciones entre las lesiones pigmentadas, la poliposis
gastrointestinal y un incremento del riesgo de carcinoma. Aproximadamente la mitad de sus pacientes
sufrieron de un cancer gastrointestinal.2 El epdnimo de SPJ fue usado por primera vez en 1954.3 El sindrome
de Petuz-Jeghers es una enfermedad poco frecuente, que como otros sindromes hamartomatosos es un
transtorno autosémico dominante, de penetrancia incompleta que estd caracterizado por una pigmentacion
mucocutanea caracteristica y p6lipos hamartomatosos intestinales.4 A pesar de ser una condicién hereditaria,
s6lo en la mitad de los casos se encuentran antecedentes familiares.5

El diagnostico del SPJ esta clinicamente establecido por la presencia de tejido histoldégico que es
consistente con pélipos hamartomatosos y dos de los siguientes criteriosé como ser: historia familiar de SPJ,
presencia de pigmentacién mucucutanea y de pélipos en el intestino delgado. Las lesiones cutaneas consisten
en lunares de color negro-azulado o marrén que suelen localizarse en labios, mucosa oral, otras areas como
manos, pies y zonas periorificiales.7 No suelen estar presentes al nacer, pero aparecen precozmente, en los
primeros dos afios de vida y comienzan a desvanecerse al inicio de la pubertad.8 Los polipos
gastrointestinales (hamartomas) se localizan fundamentalmente en el intestino delgado y con menos
frecuencia en el intestino grueso y en el estomago. EI nimero de pélipos en el intestino delgado puede variar
de uno a un alfombrado completo en el tracto gastrointestinal.9

La estimacién de la prevalencia de SPJ en la poblacion, difiere en los diferentes estudios. EI amplio rango
estimado varia desde 1 en 8300 a 1 en 280000 individuos.10 En la mayoria de los pacientes los primeros
sintomas aparecen durante la infancia. Se ha descrito en todas las razas y todos los tipos de piell1l Numerosos
estudios revelan una incidencia elevada de cancer gastrointestinal y extra-digestivo en estos enfermos y su
aparicion a temprana edad.12

Recientemente, dos grupos de investigadores han identificado un gen cuyas mutaciones eran responsables
de al menos algunos casos de SPJ.13 Se localiza en el brazo corto del cromosoma 19, codifica una proteina
con gran parecido a la serina-treonina-quinasa y ha sido llamado STK11. Posteriormente, Gruber y col.14
han aportado evidencia de que este gen actlia como un gen supresor de tumores y podria estar involucrado en
las fases tempranas de la transformacién de hamartomas en adenocarcinomas, lo que explicaria en parte el
elevado riesgo de malignizacidn que presentan estos pacientes.

Los diagnésticos diferenciales del SPJ son otros sindromes de poliposis hamartomatosos como el
sindrome de poliposis juvenil, el complejo de Carney y el sindrome de tumor hamartoma PTEN que incluyen
al sindrome de Cowden, el sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba y el sindrome de Proteus-like.15

El objetivo de este trabajo es reportar un caso de sindrome de Peutz-Jeghers con doble invaginacion
intestinal, realizando una revision y discusion bibliogréafica del tema.

PRESENTACION DE CASO

Paciente varon de 16 afios que consulta por cuadro de 12 hs de dolor tipo c6lico en region periumbilical,
que luego se hace continuo, acompafiado de nauseas y vomitos en varias oportunidades y detencidn de heces
y gases desde el inicio del cuadro. Como antecedentes se conoce portador de sindrome de Peutz- Jeghers con
tres intervenciones previas por invaginacién intestinal. No refiere antecedente de SPJ en la familia. Al
examen fisico se constatan manchas a nivel de la mucosa de los labios y en los dedos de las manos. Se
observa y palpa tumor redondeado en flanco derecho de limites netos, solido, de cuatro cm
aproximadamente, movil, de superficie lisa, levemente doloroso y sin signos inflamatorios (ver fig. 1).
Ruidos hidroaéreos aumentados. Tacto rectal normal. La ecografia abdominal muestra imagen sugerente de
invaginacion intestinal (ver fig. 2). El diagnostico preoperatorio es oclusién intestinal por invaginacion
intestinal. El paciente es intervenido quirGrgicamente y se constatan dos invaginaciones intestinales con asas
dilatadas y compromiso vascular (ver fig. 3), por lo que se realiza primeramente la des-invaginacién y luego
dos resecciones intestinales con anastomosis termino- terminal a 50 cm y a 230 cm de la valvula ileocecal.
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La anatomia patoldgica informa segmento de intestino delgado con pélipos de Peutz- Jeghers con extensa
necrosis hemorragica transmural. (ver fig 4.)

Fig.1. Zona de invaginacion Fig. 2. Imagen ecografica
visible al examen fisico de invaginacién intestinal

Fig. 3. Pieza operatoria con zona Fig. 4. Microfotografia de los p6lipos
de invaginacion y area de necrosis hamartomatosos de Peutz- Jeghers
Gentileza de la Catedra Anatomia Patologica
Facultad de Ciencias Médicas
Universidad Nacional de Asuncion

DISCUSION

Nuestro paciente se presenta con el diagnéstico de invaginacion intestinal y tres episodios similares
previos coincidiendo con la literatura que afirma que la presentacion mas comudn del SPJ es el dolor
abdominal secundario a la invaginacion intestinal. Otras presentaciones incluyen anemia, melena,
hematoquecia, hematemesis y obstruccién intestinal. Aproximadamente un tercio de los pacientes con SPJ
manifiestan la enfermedad en la primera década de vida, con méas del 60% en la segunda o tercera década.16

La ecografia abdominal fue el método por imagen complementario utilizado para confirmar el
diagnostico en nuestro caso por la disponibilidad de la misma, a diferencia de otros estudios que indican que

la tomografia abdominal demostrd ser el instrumento diagnéstico méas efectivo. Ha sido ampliamente
debatido si la reduccion de la invaginacion deberia preceder a la reseccion.
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Las reducciones de las invaginaciones del intestino grueso corren el riesgo de perforacion y
contaminacion de la cavidad peritoneal con materia fecal y células tumorales (cuando el detonante es un
tumor, mas cominmente hallado en el intestino grueso que en las invaginaciones del intestino delgado en los
adultos).

Por lo tanto, la reseccién en bloque antes de la reduccion se promueve en la invaginacion del intestino
grueso, mientras que la reduccion se puede intentar en el intestino delgado.18 En nuestro paciente hubieron
dos invaginaciones previas; situacion que puede ocurrir facilmente en estos pacientesl9, y estas fueron
enteramente de intestino delgado y se redujeron satisfactoriamente durante la cirugia, no obstante se requiri6
reseccion intestinal por el compromiso vascular, para el tratamiento de los p6lipos.

La endoscopia de rutina y la enteroscopia intraoperatoria con polipectomia disminuyen la frecuencia de
laparotomia de emergencia y de pérdida de intestino resultante de la invaginacién.20 La laparotomia y la
enteroscopia intraoperatoria son apropiados para la remocion de los pdlipos mayores que 1,5 cm.
Recientemente dos métodos han permitido un mejor diagnostico y erradicacién de los pélipos del intestino
delgado sin requerir laparotomia; la capsula endoscépica que permite una mejor visualizacion de los pélipos
del intestino delgado 21 y la enteroscopia con doble balén que puede remover los p6lipos distales de intestino
delgado sin laparotomia 22 quedando esta reservada para los casos de obstruccion aguda.

Los individuos con SPJ tienen riesgo de desarrollar cancer colorrectal, géstrico, de intestino delgado,
esofagico y de péncreas; asi como también cancer extraintestinal en pulmdn, mama, ovario, testiculo y
endometrio.23 No existe acuerdo en cuanto a la actitud que tomar con los pélipos gastrointestinales. Para
algunos autores24, todos deben ser extirpados, mientras que otros creen que sélo es necesario eliminar los
mayores de 10 mm25 pues es a partir de ese tamafio cuando aumenta claramente el riesgo de malignizacion.

Debido a las complicaciones y la probabilidad de malignizacion el seguimiento de estos pacientes debe
ser exhaustivo; por ende cada vez mas autores recomiendan: 26 1) Endoscopia digestiva alta y transito
intestinal o actualmente capsula endoscépica cada dos afios, comenzando a los ocho afios. 2) Colonoscopia
cada dos afios desde los 25 afios. 3) Exploracién de mamas anual con mamografia cada 2 o 3 afios desde los
20 afios. 4) Exploracidn testicular anual desde los 10 afios. 5) Examen pélvico ginecoldgico en la mujer con
ecografia anual desde los 20 afios. 6) Ultrasonografia endoscopica (si esta disponible) o ecografia abdominal
y pancreatica cada 1 a 2 afios desde los 30 afios.

La relevancia del caso se debe a que es una patologia poco frecuente con elevada morbilidad y una
predisposicion a la malignidad que requiere un manejo multidisciplinario y un perfecto conocimiento de la
evolucion natural de la enfermedad para realizar un tratamiento y seguimiento adecuados y evitar conductas
mutilantes o tardias.
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