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CASO CLÍNICO / CLINICAL CASE

Resumen
El Síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una patología autosómica dominante con he-
rencia variable que se caracteriza por lesiones hiperpigmentadas en labios, mucosa 
oral, plantas y palmas asociado a pólipos hamartomatosos a lo largo de todo el tracto 
gastrointestinal. Una de la sintomatología más común en el SPJ es la invaginación in-
testinal. A continuación, presentaremos el caso de una menor con datos de invagina-
ción intestinal y a quien se le diagnóstica SPJ.

Abstract 
Peutz-Jeghers Syndrome (PJS) is an autosomal dominant pathology with variable inhe-
ritance that is characterized by hyperpigmented lesions on the lips, oral mucosa, soles, 
and palms associated with hamartomatous polyps throughout the entire gastrointesti-
nal tract. One of the most common symptoms in PJS is intestinal intussusception. Next, 
we will present the case of a minor with data of intestinal intussusception and who was 
diagnosed with PJS.
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Introducción
El Síndrome de Peutz- Jeghers (SPJ) es una patología au-
tosómica dominante con herencia variable que se caracteri-
za por lesiones hiperpigmentadas en labios, mucosa oral, 
plantas y palmas asociado a pólipos hamartomatosos a lo 
largo de todo el tracto gastrointestinal [1]. La descripción de 
este síndrome data de 1921, cuando Petz [2] publica a 
una familia holandesa con poliposis familiar asociada a hi-
perpigmentaciones. Luego, en 1949 Jeghers define la re-
lación entre los pólipos gastrointestinales, las lesiones 
hiperpigmentadas y el riesgo de padecer de carcinomas, 
en 10 casos de diferentes familias [3]. No fue hasta 1954 
donde por primera vez, Bruwer utilizó el epónimo de SPJ.

La prevalencia de SPJ se ha estimado de uno hasta 
120.000 nacimientos[4]. Una de la sintomatología más 
común en el SPJ en un 86% es la obstrucción intestinal, 
es por eso que presentaremos a continuación este caso.

Caso clínico
Paciente femenina de 10 años, indígena, procedente de 
Boquete, Chiriquí; sin antecedentes personales patológicos 
conocidos ni heredofamiliares, quien es internada en el 
Hospital José Domingo de Obaldía con historia de 4 días 
de evolución de dolor abdominal difuso asociado a vómitos 
de contenido alimentario fiebre no cuantificada y adinamia.

Al examen físico positivo con facies dolorosa, con mal es-
tado general. Abdomen con ruidos hidroaéreos disminui-
dos, doloroso en los cuatro cuadrantes, con signos de 
irritación peritoneal. Se evidencian lesiones tipo máculas 
hiperpigmentadas, color café oscuro en labios (figura 1), 
en dedos de las manos y planta de los pies (figura 2).

La paciente fue llevada a salón de operaciones por datos 
de obstrucción intestinal, donde se le realizó laparotomía 
mediana exploradora, con reparación quirúrgica de la in-
vaginación intestinal e ileostomía en dos bocas. Se en-
contraron asas del intestino delgado muy dilatadas con 
cambios en la coloración (figura 3), con contenido de in-
testino necrosado.

Se resecaron 107 cm de intestino delgado (fig. 3). Durante 
el procedimiento se palparon estructuras compatibles con 

ascárides y otras redondas e induradas intraluminales 
sospechando de hamartomas o pólipos (figura 4).

Se realizó estudio de muestra resecada que reporta ne-
crosis mural y abscedación transmural. Se observa necro-
sis en la formación polipoide, en donde se distinguen 
elementos de mucosa intestinal desordenada (hamarto-
ma).

Con todos los hallazgos clínicos se sospecha de Síndro-
me de Peutz Jeghers por lo que se completan estudios. 
Se le realizó endoscopía alta y baja donde se evidencia-
ron 6 pólipos sésiles (figura 6).

Figura 1. Hiperpigmentación en labios.

Figura 2. Lesiones hiperpigmentadas en pies.
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Figura 3. A) Invaginación intestinal ileoyeyunal; B) Resección 

de intestino necrosado.

Figura 4. Hamartoma en el íleon.

Figura 5. Hamartoma necrótico, se distinguen elementos de 
mucosa intestinal desorganizada y trabéculas anchas del 
músculo liso ramificado característico.

Figura 6. Pólipo sésil en antro.
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A los 7 días intrahospitalarios la paciente presentó datos 
de pancreatitis leve secundaria a obstrucción por parasito-
sis (áscaris), sin datos de compromiso cardiovascular, res-
piratorio y renal, manejada de forma conservadora. 
Posteriormente a los 28 días postoperatorios se le realizó 
reconstrucción de tránsito intestinal, anastomosis íleo 
ileal.

La paciente requirió en el postoperatorio, nutrición paren-
teral con posterior tolerancia oral y recuperación total sa-
tisfactoria luego de 51 días intrahospitalarios. Esta 
paciente perdió el seguimiento en consulta externa.

Discusión
El SPJ es una enfermedad la cual se presenta con pólipos 
hamartomatosos en el tracto gastrointestinal e hiperpig-
mentación mucocutánea. Es una poliposis poco frecuente, 
ya que su prevalencia es alrededor de 1: 8500 a 1: 200 
000 nacimientos [4]. Se transmite como una enfermedad 
autosómica dominante. Se desconoce claramente la etio-
logía, pero se ha identificado en estos pacientes la muta-
ción en el gen STK11 [3], el cual es un gen supresor 
tumoral que se asigna al cromosoma 19p13.3 codificando 
una serina/ treonina cinasa. Esta mutación genética se ha 
encontrado en el 66 al 94% de los pacientes con SPJ, en 
este caso no se pudo realizar prueba genética [5-6]. Sin 
embargo, la ausencia del hallazgo de dicha mutación no 
descarta el SPJ si cumple los criterios clínicos para la en-
fermedad, ya que no se han identificado todas las muta-
ciones asociadas [7].

Las manifestaciones dermatológicas son lesiones lenti-
culares hiperpigmentadas en un 95% en labios, en un 
83% en la mucosa oral, palmas en un 74% y plantas 62%. 
También podemos encontrar estas máculas en nariz y 
ocasionalmente en los genitales externos [8]. Por otro la-
do, las manifestaciones gastrointestinales se caracterizan 
por presentar pólipos en el intestino delgado (60-90%) [9]. 

En nuestro caso, al igual que indica la literatura los pólipos 
más comúnmente se localizan en el yeyuno. También se 
han encontrado pólipos en el intestino grueso en un 50-
64% y en el estómago con menos frecuencia en un 49%. 
Las complicaciones clínicas en el SPJ más comunes son 
la obstrucción intestinal (43%), el dolor abdominal (23%) y 

sangrado digestivo bajo (14%) [1]. A nuestra paciente se 
le realizó el diagnóstico de SPJ al llegar con esta compli-
cación. No hay datos contundentes que nos indique la 
edad en que pueda aparecer la invaginación intestinal, a 
la edad de 20 años el riesgo puede ser de un 50% [10], 
sin embargo, el caso más joven reportado fue de una me-
nor de 3 años [11].  

En un estudio realizado por Van Lier y colaboradores de-
tectaron que las invaginaciones intestinales ocurrieron en 
el intestino delgado y el 80% de ellas se manifestaron co-
mo un abdomen agudo[10]. Por este riesgo existente, la 
sociedad española de gastroenterología, hepatología y 
nutrición pediátrica (ESPGHAN), en sus últimas recomen-
daciones indican realizar endoscopia del tracto gastroin-
testinal superior, colonoscopia y video cápsula endos-
cópica desde los 8 años en un paciente con SPJ asin-
tomático, y antes si es sintomático, cada 3 años. Sin em-
bargo, los casos deben individualizarse y orientar a los 
padres. Con el hallazgo de pólipos mayores a 1.5 cm se 
recomienda polipectomía electiva por el riesgo de invagi-
nación intestinal [12].

En el último consenso, la ESPGHAN, nos menciona los 
criterios diagnósticos para SPJ. Se puede hacer el 
diagnóstico si cumple con dos de los siguientes criterios 
[12]:

1. Dos o más pólipos confirmados histológica-
mente.

2. Cualquier número de pólipos detectados en 1 
individuo que tenga antecedentes familiares 
de SPJ en pariente(s) cercano(s).

3. Pigmentación mucocutánea característica en 
un individuo que tiene antecedentes familia-
res de SPJ en pariente(s) cercano(s).

4. Cualquier número de pólipos SPJ en un indi-
viduo que también tiene pigmentación muco-
cutánea característica.

En nuestro caso la paciente presentaba las pigmentacio-
nes mucocutáneas con pólipos hamartomatosos.
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Histológicamente se pudo diferenciar las características 
usuales del hamartoma, la cual se presenta con una mor-
fología de crecimiento desordenado arboriforme del 
músculo liso que perforan la lámina propia [13].

En los pacientes adultos con SPJ encontramos una alta 
incidencia de neoplasias tanto gastrointestinales como ex-
tra gastrointestinales. Se realizó un metaanálisis donde se 
analizaron 6 estudios con 210 pacientes donde se eviden-
ció que desde los 15 a 64 años tenían un riesgo del 93% 
de padecer de neoplasias [2]. Chen y col. en un estudio 
de 336 casos determinaron que los pacientes con SPJ tie-
nen un riesgo elevado de cáncer colorrectal sin diferen-
cias en el sexo, así como alto riesgo en las mujeres de 
cáncer de cérvix uterino [14]. En pacientes pediátricos el 
cáncer es extremadamente raro, por esto las últimas reco-
mendaciones en estos pacientes solo es vigilancia rutina-
ria para detectar características de tumores del cordón 
sexual [11].

Conclusiones
El SPJ es una enfermedad caracterizada por hiperpigmen-
tación mucocutánea y poliposis gastrointestinal. Es impor-
tante su diagnóstico por las complicaciones quirúrgicas y 
la elevada incidencia de neoplasias a largo plazo. Consi-
deramos que la sospecha clínica en esta patología es re-
lativamente fácil, aquí radica la importancia de realizar una 
buena historia clínica y examen físico para abordar de la 
mejor manera al paciente con SJP; ya sea que nos llegue 
con una complicación como en el caso de nuestra pacien-
te o con un diagnóstico establecido para darle el segui-
miento oportuno.
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