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Resumen

Introducción: El síndrome de Peutz­Jeghers (SPJ) es un trastorno autosómico domi­
nante poco frecuente, caracterizado por pólipos hamartomatosos gastrointestinales, pig­
mentación mucocutánea y elevado riesgo de cáncer. La identificación temprana de 
manifestaciones clásicas y atípicas es fundamental para prevenir complicaciones graves, 
como la invaginación intestinal, y reducir el riesgo oncológico. Caso clínico: Paciente 
masculino de 6 años, talla +2 DE, con antecedente de pólipos en intestino delgado y má­
culas melanóciticas en labios. Presentaba ginecomastia sin masas testiculares, estadio 
puberal Tanner I. Laboratorios: prolactina 15 mcg/L (VN: 3,2–20) y sulfato de dehidroe­
piandrosterona 40 mcg/mL (VN: 20–400). Transaminasas normales. Ecografía sin masas 
hepáticas ni testiculares. Ante la sospecha clínica de SPJ se realizó secuenciación de 
exoma completo, identificándose variante patogénica en el gen STK11, confirmando el 
diagnóstico y orientando manejo integral. Discusión: Este caso resalta la relevancia de 
reconocer signos precoces (pigmentación mucocutánea) y hallazgos endocrinos atípicos 
como ginecomastia prepuberal, que permiten un diagnóstico oportuno antes de compli­
caciones como intususcepción intestinal. Es clave la vigilancia endoscópica periódica, re­
sección de pólipos grandes ( > 15 mm) y uso de técnicas avanzadas (cápsula 
endoscópica, polipectomía con control de isquemia). El abordaje multidisciplinario por 
genética, gastroenterología, oncología y endocrinología mejora el pronóstico. 
Conclusión: El diagnóstico temprano basado en la clínica y estudios genéticos, junto 
con un seguimiento individualizado, es esencial para reducir complicaciones quirúrgicas 
y oncológicas, optimizando la calidad de vida en pacientes con SPJ.

Abstract 

Introduction: Peutz­Jeghers syndrome (PJS) is a rare autosomal dominant disorder 
characterized by gastrointestinal hamartomatous polyps, mucocutaneous pigmentation, 
and an increased risk of malignancy. Early identification of both classical and atypical ma­
nifestations is crucial to prevent severe complications, such as intestinal intussusception, 
and to reduce oncological risk. Case Report: A 6­year­old male, height +2 SD, with a his­
tory of small bowel polyps and melanotic macules on the lips, presented with gynecomas­
tia without palpable testicular masses and Tanner stage I pubertal development. 
Laboratory findings included prolactin 15 mcg/L (ref: 3.2–20) and dehydroepiandrostero­
ne sulfate 40 mcg/mL (ref: 20–400), with normal liver enzymes. Abdominal ultrasound ex­
cluded hepatic and testicular masses. Based on clinical suspicion of PJS, whole­exome 
sequencing was performed, revealing a pathogenic variant in the STK11 gene, confirming 
the diagnosis and guiding comprehensive management. Discussion: This case undersco­
res the importance of recognizing early indicators—such as mucocutaneous pigmentation
—and atypical endocrine findings like prepubertal gynecomastia, which facilitate timely 
diagnosis before complications such as intestinal obstruction occur. Key strategies inclu­
de regular endoscopic surveillance, resection of large polyps ( > 15 mm), and the use of 
advanced techniques such as capsule endoscopy and ischemic­controlled polypectomy. 
A multidisciplinary approach involving genetics, gastroenterology, oncology, and endocri­
nology is essential to optimize outcomes. Conclusion: Early diagnosis based on clinical 
evaluation and genetic testing, combined with individualized follow­up, is critical to redu­
cing surgical and oncological complications and improving quality of life in patients with 
PJS.
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INTRODUCCIÓN
El síndrome de Peutz­Jeghers (SPJ) es un trastorno 
hereditario autosómico dominante caracterizado por 
la presencia de pólipos hamartomatosos gastroin­
testinales y pigmentación mucocutánea típica [1,2].

 Su incidencia se estima entre 1 en 50.000 y 1 en 
280.000 nacimientos [3]. Estudios genéticos han 
identificado más de 400 variantes patogénicas en el 
gen STK11/LKB1 [4], detectadas en aproximada­
mente el 60–90 % de los casos clínicamente defini­
dos [5].

 El diagnóstico clínico del SPJ se establece a partir 
de la combinación de hallazgos clínicos, endoscópi­
cos y antecedentes familiares característicos. 
Según las guías internacionales más recientes, el 
diagnóstico puede considerarse cuando se cumple 
al menos uno de los siguientes criterios [6,7]:

Presencia de dos o más pólipos hamarto­
matosos gastrointestinales con histología 
compatible con SPJ [6].

Identificación de uno o más pólipos hamar­
tomatosos en un individuo con antecedente 
familiar de primer grado afectado [6].

Pigmentación mucocutánea típica en un in­
dividuo con familiar de primer grado afecta­
do [6].

Coincidencia de pólipos hamartomatosos y 
pigmentación típica, incluso sin historia fa­
miliar [6].

Estos criterios son aplicables tanto en población pe­
diátrica como adulta. La confirmación genética me­
diante la detección de una variante patogénica en 
STK11 refuerza el diagnóstico y orienta la vigilancia 
familiar, aunque hasta un 10–15 % de los casos clí­
nicamente definidos pueden no presentar una va­
riante detectable [6].

En la práctica pediátrica, la endoscopia alta y la co­
lonoscopia constituyen herramientas de primera lí­
nea⁷, mientras que técnicas avanzadas como la 
enteroscopia de doble balón o la cápsula endoscó­

pica permiten explorar el intestino delgado, aunque 
su disponibilidad en niños sigue siendo limitada [8,9].

Entre las manifestaciones iniciales destacan el dolor 
abdominal recurrente y la intususcepción intestinal 
secundaria a pólipos hamartomatosos [1]. En un es­
tudio retrospectivo, el 69 % de los pacientes pediá­
tricos presentaron dolor abdominal como síntoma 
predominante, y el 62 % mostró pólipos en la prime­
ra endoscopia [32]. Incluso se han descrito casos 
excepcionales de síndrome de Kounis asociado a 
SPJ, con características de miocardiopatía por 
estrés tipo Takotsubo [10].

La vigilancia endoscópica temprana y la resección 
de pólipos >10–15 mm permiten prevenir complica­
ciones como obstrucción, sangrado o cirugía urgen­
te⁶. Además, el SPJ implica un riesgo elevado de 
neoplasias gastrointestinales y extragastrointestina­
les, incluyendo cáncer de colon, páncreas y ovario 
[11]. En el ámbito endocrinológico, se han descrito 
casos de ginecomastia prepuberal asociada a tu­
mores de células de Sertoli con sobreexpresión de 
aromatasa [12].

CASO CLÍNICO
Paciente masculino de 6 años, con talla +2 DE y 
antecedente de pólipos hamartomatosos de 10 mm 
y pólipo pediculado de 12 mm en intestino delgado, 
sin episodios previos de intususcepción (Figura 1), 
fue valorado inicialmente por pediatría y remitido 
posteriormente a endocrinología por ginecomastia 
bilateral (Figura 2). Durante la evaluación, la endo­
crinóloga identificó ginecomastia bilateral y máculas 
melanóticas en labios (Figura 3),  lo que aumentó 
la sospecha clínica de síndrome de Peutz­Jeghers 
(SPJ). El paciente se encontraba en estadio puberal 
testicular Tanner I, sin masas testiculares palpables. 
Los estudios de laboratorio mostraron prolactina 15 
mcg/L (VN: 3,2–20), sulfato de dehidroepiandroste­
rona 40 mcg/mL (VN: 20–400), las transaminasas 
se encontraban dentro de rangos normales y los 
marcadores tumorales de alfa fetoproteina y gona­
dotropinas coriónica fueron negativos. La ecografía 
abdominal no evidenció lesiones hepáticas y la eco­
grafía testicular mostró un parénquima normal, sin 
la presencia de masas. Ante la sospecha clínica, se 
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realizó secuenciación de exoma completo, identi­
ficándose una variante patogénica en el gen STK11, 
confirmando el diagnóstico de SPJ. 

A los padres del paciente se les otorgó consejería 
genética. El plan de manejo incluyó vigilancia gas­
trointestinal con endoscopia digestiva alta y colo­
noscopia cada 2 años para pólipos intestinales 
menores de 4 cm y enterorresonancia cada 3 años 
para evaluar intestino delgado. Se instruyó a la fa­
milia sobre signos de alarma como dolor abdominal 
cólico, vómito y sangrado en heces, indicativos de 
posible intususcepción. La vigilancia oncológica 
contempló ecografía testicular anual por riesgo de 
tumores de células de Sertoli y seguimiento a largo 
plazo para cáncer colorrectal y pancreático. La gi­
necomastia se clasificó como leve y estable, con 
hormonas en rango normal, por lo que se optó por 
manejo conservador con control endocrinológico 
cada 3 meses. El paciente continúa bajo estricto se­
guimiento multidisciplinario con pediatría, gastroen­
terología, endocrinología, cirugía pediátrica y 
genética. En el seguimiento a 4 años no se han evi­
denciado lesiones malignas ni aparición de nuevos 
pólipos ni masas testiculares y la ginecomastia co­
rrigió a los dos años de seguimiento.

DISCUSIÓN
El síndrome de Peutz­Jeghers (SPJ) es una enfer­
medad autosómica dominante caracterizada por pó­
lipos hamartomatosos gastrointestinales, 
pigmentación mucocutánea distintiva y un alto ries­
go de malignidad tanto gastrointestinal como ex­
traintestinal [1]. Asimismo, se han descrito 
recomendaciones de manejo basadas en series clí­
nicas[13]. Las guías actuales reafirman que el SPJ 
combina manifestaciones clínicas y genéticas que 
permiten un diagnóstico certero en la mayoría de 
los pacientes, tanto en población pediátrica como 
adulta [6].

Este caso clínico describe a un paciente pediátrico 
que presentó un pólipo intestinal sin intususcepción 
como manifestación inicial, junto con lesiones hiper­
pigmentadas en los labios, lo cual permitió la sos­
pecha diagnóstica y un diagnóstico temprano. El 
gen más frecuentemente afectado es STK11, ubica­
do en el cromosoma 19p13.3, con un papel central 

en la patogénesis del SPJ [7]. Además, se han re­
portado mutaciones adicionales asociadas al sín­
drome [14]; revisiones contemporáneas describen 
su espectro clínico [15]; y estudios poblacionales 
han documentado patrones de herencia y supervi­
vencia [16]. Las variantes en STK11 pueden alterar 
vías de señalización como mTOR, implicadas en el 
control del crecimiento y diferenciación celular. Va­
riantes truncantes se asocian con fenotipos más 
agresivos, mientras que la ausencia de variantes 
identificables suele relacionarse con formas más le­
ves [16].

Los pólipos del intestino delgado, predominante­
mente yeyunales, pueden comportarse como pun­
tos de tracción para la invaginación, 
manifestándose con dolor abdominal recurrente, vó­
mito o sangrado digestivo leve [17,18]. La intusus­
cepción es la complicación quirúrgica más frecuente 
en SPJ pediátrico, con incidencias cercanas al 40 
%. Esto ha sido documentado tanto en series clíni­
cas² como en reportes de casos¹. Por su parte, es­
tudios mexicanos han confirmado la elevada 
frecuencia de complicaciones en pacientes pediátri­
cos [3]. Existen incluso casos extremadamente pre­
coces asociados a mutaciones sin sentido [19]. Este 
caso es congruente con la literatura que señala que 
los pólipos yeyunales e ileales incrementan el ries­
go de invaginación [20].

El diagnóstico diferencial de la intususcepción inclu­
ye pólipos juveniles, linfoma, duplicaciones intesti­
nales, entre otras causas; la enteroscopia profunda 
desempeña un rol importante en la evaluación de 
estos casos [21]. Cuando se asocia a poliposis múl­
tiple deben considerarse síndromes hamartomato­
sos como la poliposis juvenil, el síndrome de 
Cowden y el síndrome de Li­Fraumeni [22]. Las le­
siones pigmentadas orales requieren descartar enti­
dades no hereditarias como la enfermedad de 
Addison [23] y el síndrome de Laugier­Hunziker 
[24]; así como otras lesiones pigmentadas orales 
descritas en revisiones más recientes [25]. En ca­
sos excepcionales, el SPJ puede coexistir con tu­
mores gonadales o extragonadales, incluyendo 
tumores de células de Sertoli o tumores de cordo­
nes sexuales [26,27]. La combinación de pigmenta­
ción mucocutánea característica y pólipos 
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hamartomatosos intestinales continúa siendo un ha­
llazgo prácticamente patognomónico del SPJ [7].

Las manifestaciones endocrinológicas en este pa­
ciente son relevantes. La ginecomastia prepuberal 
es una presentación infrecuente y suele asociarse a 
tumores productores de estrógenos. Se han descri­
to casos de evolución favorable con manejo conser­
vador [28, 29] así como casos familiares con 
penetrancia incompleta [12]. Aunque algunos estu­
dios sugieren beneficio con inhibidores de aromata­
sa, su uso no está aprobado de forma rutinaria en 
pediatría. La vigilancia activa permite preservar la 
función gonadal y diferir tratamientos quirúrgicos; 
en casos avanzados con ginecomastia persistente 
puede considerarse orquiectomía parcial [29]. En 
este paciente se optó por manejo conservador con 
vigilancia endocrinológica estrecha. El manejo inte­
gral del SPJ debe priorizar vigilancia endoscópica 
periódica, resección de pólipos mayores de 10–15 
mm y prevención de complicaciones como intusus­
cepción u obstrucción intestinal [7,6].

Entre las complicaciones más temidas se encuentra 
la intususcepción intestinal; aunque nuestro pacien­
te no presentó esta complicación, el diagnóstico 
temprano disminuye la probabilidad de urgencia ab­
dominal [30]. Las técnicas diagnósticas avanzadas, 
como la cápsula endoscópica y la enteroscopia 
asistida con balón, han permitido mejorar la detec­
ción de pólipos del intestino delgado [8, 9], aunque 
su disponibilidad pediátrica sigue siendo limitada. 
La enteroscopia asistida por balón presenta tasas 
de resección superiores al 80 % en series pediátri­
cas [9]; la cápsula endoscópica es útil como exa­
men de mapeo inicial y para planificar resecciones 
posteriores [31]; y la polipectomía endoscópica in­
cluyendo técnica isquémica, es una alternativa efi­
caz a la cirugía convencional [20].

El SPJ está asociado a un riesgo significativamente 
incrementado de malignidad gastrointestinal y ex­
tragastrointestinal [7,11]. Las guías de La Sociedad 
Europea de Gastroenterología, Hepatología y Nutri­
ción Pediátrica (ESPGHAN) del 2019 [32], reco­
miendan la resección profiláctica de pólipos 
grandes y vigilancia oncológica desde la infancia 
[19]. También debe incluirse la búsqueda de tumo­

res gonadales y extragonadales [33]. Incluso se han 
descrito presentaciones inusuales como carcinoma 
apendicular en niños con SPJ [34]. 

Las guías más recientes destacan el enfoque multi­
disciplinario [6], integrando genética, gastroentero­
logía, oncología, cirugía y endocrinología pediátrica. 
La polipectomía endoscópica continúa siendo el 
abordaje de primera línea, seguida por la enteros­
copia asistida por balón [9,20]. La cápsula endoscó­
pica permite localizar pólipos que requieren 
resección subsecuente [31] y constituye un método 
útil en el seguimiento continuo de estos pacientes.

CONCLUSIÓN
Este caso resalta la importancia del diagnóstico tem­
prano del SPJ basado en hallazgos clínicos carac­
terísticos, como la poliposis gastrointestinal, la 
intususcepción y la hiperpigmentación mucocutánea. 

La implementación de estrategias de vigilancia acti­
va que incluyan manejo endoscópico preventivo, 
seguimiento genético y coordinación multidisciplina­
ria, es esencial para reducir la morbimortalidad aso­
ciada al síndrome. Las complicaciones derivadas de 
los pólipos no se limitan a las quirúrgicas y oncoló­
gicas; también incluyen manifestaciones médicas 
comunes como sangrado rectal, anemia ferropéni­
ca, dolor abdominal, obstrucción intestinal e intu­
suscepción, siendo esta última la complicación más 
frecuente en edad pediátrica. 

El reconocimiento y tratamiento oportuno de estas 
manifestaciones permite evitar procedimientos 
quirúrgicos urgentes y prevenir la evolución hacia 
neoplasias gastrointestinales o extraintestinales. 
Pese a los avances en diagnóstico molecular y te­
rapéutica mínimamente invasiva, persisten retos en 
la vigilancia a largo plazo y en la identificación de 
terapias dirigidas. Por ello, se recomienda un enfo­
que integral que integre las especialidades de 
genética, gastroenterología, oncología y endocrino­
logía pediátricas, optimizando el pronóstico y la cali­
dad de vida de los pacientes con SPJ.

Consideraciones éticas: Este es un reporte de ca­
so que sigue los estatutos de la Declaración de Hel­
sinki y lo dispuesto en la Ley General de Salud en 
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materia de investigación. Fue sometido al Comité 
de Ética de la Clínica Infantil Club Noel. Se prote­
gerá la confidencialidad de la información.

Contribuciones: Cada autor contribuyo a la redac­
ción, revisión y correcciones del manuscrito. Todos 
los autores aprobaron el manuscrito final. Cada au­
tor ha aceptado ser personalmente responsable de 
sus contribuciones y garantizar que  las  cuestiones 
relacionadas con la exactitud o integridad de cual­
quier parte del trabajo.  Todos los autores leyeron el 
manuscrito final.
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