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PRESENTACION DE CASO
Sindrome de Peutz-Jeghers. Presentacion de un caso.

Peutz-Jeghers syndrome. Report of a case.
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RESUMEN

El Sindrome de Peutz-Jeghers es una enfermedad que se hereda con un patrén
autosomico dominante, caracterizada por la pigmentacién de la mucosa oral y de
la piel plantar y palmar, junto a una poliposis gastrointestinal de tipo
hamartomatoso. Se estima que afecta alrededor de 1 de cada 25,000 a 300,000
nacimientos. Es causado por la mutacion del gen STK11 (LKB1), es un gen
supresor tumoral que se inactiva con la mutacién, que se localiza en el
cromosoma 19p. Hay un aumento de la enzima Cox-2, pudiendo llegar a
asociarse a una mayor incidencia de cancer gastrointestinal y extraintestinal, por
lo que es importante una pesquisa precoz de los pélipos. El objetivo de este
trabajo, es presentar el caso de un nifio con caracteristicas fenotipicas y
antecedentes familiares de esta enfermedad.
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ABSTRACT

The Peutz-Jeghers syndrome is a disease that is inherited in an autosomal
dominant pattern, characterized by pigmentation of the oral mucosa and plantar
and palmar skin, along with a gastrointestinal hamartomatous polyposis. It is
estimated to affect about 1 in 25.000 to 300.000 births. It is caused by mutation
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of STK11 (LKB1) gene, it is a tumor suppressor gene that is inactivated by
mutation, which is located on chromosome 19p. There is an increase in Cox-2
enzyme, it could be associated with an increased incidence of gastrointestinal
and extra-intestinal cancer, so it's important an early screening for polyps. The
aim of this article is to present the case of a child with phenotypic characteristics
and family antecedents of this disease.

Key words: Peutz-Jeghers syndrome, intestinal polyposis, hamartomas.

INTRODUCCION

El Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ), fue descrito por primera vez por
Hutchinson en 1896 y redescubierto por Peutzen 1921 y Jeghers en 1949. Esta
caracterizado por la asociacion al examen fisico, de pigmentaciones puntiformes
en mucosa oral, labios, en region palmar y plantar y en forma ocasional, en la
region perianal, y que va asociado a poliposis multiple gastrointestinal.’™

En la actualidad, la OMS exige cuatro criterios diagnosticos: 1) la presencia de
tres 0 mas polipos de Peutz-Jeghers confirmados histolégicamente; 2) cualquier
niamero de polipos de Peutz-Jeghers con historia familiar de SPJ; 3)
pigmentacibn muco-cutanea caracteristica, con historia familiar de SPJ, y 4)
cualquier numero de polipos de Peutz-Jeghers y pigmentacidon mucocutanea
caracteristica.>*

Este Sindrome es poco la pigmentacion muco-cutanea suele aparecer en los
primeros afios de vida debido a la infiltracion de melanocitos en la capa basal de
la mucosa oral, labios, parpados, regién palmar y plantar y periana.” Las
porciones mas afectadas del aparato gastrointestinal son el yeyuno-ileon
apareciendo en colon y recto estdbmago. La poliposis hamartomatosa
corresponde a la proliferacién de un tipo celular benigno, y se puede encontrar a
lo largo de todo el tubo digestivo a partir del esfinter gastroesofagico.””’

El cdélico abdominal recurrente, causado por la intususcepcion transitoria de los
polipos es el sintoma mas frecuente, pudiendo llegar con el crecimiento
progresivo de éstos a una obstruccion intestinal aguda. La hemorragia puede ser
otro sintoma, pero menos frecuente.®

Aunque en un inicio, los hamartomas en el SPJ, fueron considerados sin
potencial maligno, han sido comunicado casos de tumores malignos del aparato
gastrointestinal en pacientes con este sindrome.®*°

Se presenta un caso con caracteristicas fenotipicas de la enfermedad, que

ademas tiene otros familiares enfermos, siendo necesario realizar un adecuado
asesoramiento a la familia y seguimiento multidisciplinario.
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 12 afios que presenta pigmentacion en la nariz labios y
encias, con episodios de sangramiento rectal escasos en dos ocasiones con
colonoscopia que encontré pélipos hamartomatosos concluye la biopsia.

Historia familiar de un abuelo paterno fallecido producto a la malignizacion estos
polipos, el cual le transmitié a dos de sus hijos la misma enfermedad estos han
sido operados en varias ocasiones de estos poélipos sangrantes y estos a su vez
tienen hijos con sintomas de la enfermedad donde se describe el propdésito que
le presento como se aprecia en la figura 1.

[

Fig. 1. Arbol genealdgico de la familia afectada

Como se observa en esta familia existen 5 enfermos presentandose de la forma
espera de transmision autosémica dominante.

Este paciente se destacan las pigmentaciones puntiformes café-negruzcas en la
cavidad oral, labios, asi como mucofaciales incluyendo la nariz, como muestra la
figura 2 lo que junto a antecedentes de poélipos hamartomatosos descritos en la
biopsia, permitian plantear el SPJ.

”
e

Fig. 2. M&culas pigmentadas mucocutaneas
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DISCUSION

Desde que Peuzt en 1921 y Jeghers en 1949 describieran este sindrome,
importantes nuevos conocimientos se han descrito en relacion a las mutaciones
genéticas a las que se atribuye y el mayor riesgo de cancer que presentan los
pacientes portadores de SPJ y sus familiares directos.*?

Se planteaba que la mucosa intestinal podia verse afectada por la mutacion de
uno o varios genes, que no son obligatoriamente alelos, y que estos genes
intimamente relacionados podian afectar diversos tejidos y estructuras del
cuerpo humano: piel y mucosas (SPJ), glandulas endocrinas (tumores
carcinoides) tejidos blandos y huesos (sindrome de Gardner).>*®

En 1998 se identific6 una mutacién genética en el gen STK. En las familias con
SPJ este gen estad localizado en el cromosoma 19p y acta como un gen
supresor de tumores. Este gen codifica la produccion de la enzima serina-
treonina-kinasa (llamada también LKB 1) que en esta enfermedad presenta una
actividad disminuida. También se ha descrito que pacientes con este Sindrome
se caracterizan por tener elevada la enzima eyelooxigenasa- 2 (Cox.-2).%®

Se consideré al SPJ como una enfermedad hamartomatosa benigna, lo que se
puso en duda después de reportarse algunos casos de malignizacién, como lo
que ocurrié en el abuelo de este paciente. Actualmente se sabe que los
pacientes con SPJ tienen un riesgo de cancer 18 veces mayor que el de la
poblacion general para desarrollar un cancer, por lo que se recomienda extraer
los polipos cuando éstos son visualizados y realizar en forma periddica
colonoscopia de forma diagndstica y terapéutica.’*°

Considerando que el SPJ tiene un mecanismo de herencia autosémico
dominante, se debe tener también un alto indice de sospecha en los parientes
de primer grado de un paciente portador de un SPJ, ya que estos tienen un 50%
de probabilidades de poseer esta mutacién.? Se recomienda un seguimiento
clinico, con los exdmenes anteriormente descritos en forma periddica
especialmente en los que presentan pigmentacion mucocutanea o se han
iniciado dolores abdominales vagos y sangramientos para poder actuar
precozmente.

Por lo que se considera necesario el conocimiento de este patrén de herencia
para que se le brinde asesoramiento genético a estas familias afectadas para
que comprenda la importancia del seguimiento multidisciplinario de esta
patologia.
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