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Resumen

Introduccion: El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es un trastorno genético autosémico dominante poco frecuente
caracterizado por pdlipos hamartomatosos gastrointestinales y pigmentacion mucocutanea caracteristica.1
Presentacion del caso : Un paciente varéon de 63 afios, JKL, con diagndstico previo de SPJ, presentd melena
progresiva desde diciembre de 2024, asociada a anemia grave (hemoglobina 3 g/dL) y una pérdida de peso de

7 kg en tres meses. La colonoscopia reveld poliposis colénica, con pélipos hamartomatosos con displasia de alto
grado en el ciego y el colon sigmoide, asi como adenocarcinoma en el colon sigmoide. La endoscopia digestiva
alta demostrd una lesion gastrica ulcerada, y la tomografia computarizada mostré tumores gastricos y colénicos
sincrénicos. El paciente se sometio a gastrectomia total y rectosigmoidectomia oncoldgica, con recuperacion
satisfactoria después de la reintervencion quirirgica mediante evisceracion. Discusion: El sindrome de Pilates
(SP) confiere un riesgo acumulativo de neoplasia superior al 90 % a lo largo de la vida, lo que requiere vigilancia
endoscopica sistematica desde la adolescencia. Este caso ilustra la evolucion de pélipos hamartomatosos a
adenocarcinoma, lo que refuerza la necesidad de cribado y un enfoque multidisciplinario. Conclusion: La
vigilancia endoscépica temprana y regular es fundamental en el SP para la deteccion y el tratamiento oportunos
de lesiones premalignas y malignas.

Palabras clave: Sindrome de Peutz-Jeghers; Neoplasias gastrointestinales; Adenocarcinoma; Pdlipos
hamartomatosos; Vigilancia endoscépica.

Abstracto

Introduccion: El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una enfermedad genética rara de herencia autosémica
dominante, caracterizada por pélipos hamartomatosos gastrointestinales y pigmentaciéon mucocutanea
caracteristical. Presentacion del caso: Un paciente varén, JKL, de 63 afios, con diagnéstico previo de SPJ,
presenté melena progresiva desde diciembre de 2024, asociada a anemia grave (hemoglobina 3 g/dL) y pérdida
de peso de 7 kg en tres meses. La colonoscopia reveld poliposis colénica con polipos hamartomatosos, displasia
de alto grado en el ciego y el colon sigmoide, y

Adenocarcinoma en el colon sigmoide. La endoscopia digestiva alta mostrd una lesién gastrica ulcerada,

y la tomografia computarizada mostré un tumor gastrico y coldnico sincronico. El paciente se sometio a
gastrectomia total y rectosigmoidectomia, evolucionando satisfactoriamente después del reintervencién quirtrgica
por evisceracion. Discusion: El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) confiere un riesgo acumulativo de neoplasia
superior al 90% a lo largo de la vida, lo que requiere vigilancia endoscopica sistematica desde la adolescencia.
El caso ilustra la evolucién de pélipos hamartomatosos a adenocarcinoma, reforzando la necesidad de cribado y
un enfoque multidisciplinario. Conclusién: La vigilancia endoscépica temprana y regular es esencial en el SPJ
para la deteccién y el tratamiento oportunos de lesiones premalignas y malignas.

Palabras clave: Sindrome de Peutz-Jeghers; Neoplasias gastrointestinales; Adenocarcinoma; Pdlipos
hamartomatosos; Vigilancia endoscépica.
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INTRODUCCION

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es un trastorno autosémico dominante poco frecuente, con
Prevalencia estimada entre 1:8.300 y 1:200.000 nacimientos, caracterizada por la triada clasica:
pigmentacion melanocitica mucocutanea, pélipos hamartomatosos gastrointestinales y
predisposicion al desarrollo de neoplasias1 . Esta afeccion es consecuencia de mutaciones en el gen.
STK11 (también llamado LKB1), ubicado en el cromosoma 19p13.3, que codifica para un
serina/treonina quinasa involucrada en la regulacion del metabolismo celular, la polaridad y
proliferacion2 .

Aunque los pélipos hamartomatosos se consideran clasicamente lesiones benignas,
Los pacientes con SPJ tienen un riesgo acumulado de cancer superior al 90% a los 70 afios.<sup>1</sup> Las
neoplasias mas frecuentes incluyen cancer colorrectal (20-30%), cancer gastrico (5-10%), cancer de pancreas
(10-30%), cancer de mama (45-50% en mujeres) y tumores genitales<sup>3,4</sup>. La transformacién
La transformacién maligna de los pdlipos hamartomatosos, aunque poco comun, constituye una via reconocida de
Carcinogénesis en esta poblacién. Este informe describe un caso de SPJ que evolucioné a
Adenocarcinoma colorrectal sincronico, que ilustra la importancia de la vigilancia endoscépica.

Enfoque quirdrgico sistematico y oportuno.

INFORME DEL CASO

Presentacion del paciente

Paciente varén, de 63 afios, con diagndstico previo de sindrome de Peutz-Jeghers,
En diciembre de 2024, buscé atencidon médica presentando melena asociada.
El paciente presentaba astenia, anemia y una pérdida de peso de 7 kg en tres meses. El paciente refirié antecedentes familiares de la enfermedad.

Dos hermanos dieron positivo para SPJ, ambos con seguimiento endoscépico irregular.

Historial quirdrgico

En 1984, el paciente fue sometido a una laparotomia exploratoria debido al dolor.
Dolor abdominal agudo, sin hallazgos quirurgicos significativos. Debido a la persistencia de
En cuanto a los sintomas, se realiz6 una nueva intervencion quirargica 20 dias después de la misma hospitalizacion.
Se observo una perforacion intestinal, que culminé en una enterectomia segmentaria con anastomosis.
primaria. Se desconoce el seguimiento postoperatorio, aunque el paciente informa haberlo tenido, no

Se dispone de registros detallados.
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Historial médico actual

En abril de 2025, el paciente presenté hemorragia gastrointestinal y episodios de sincope.
Ingresar en urgencias con anemia grave. Pruebas de laboratorio
Los analisis revelaron un nivel de hemoglobina de 3 g/dL, un hematocrito del 10% y un volumen corpuscular medio de 65 fL.
Ferritina sérica de 5 ng/mL, que caracteriza una anemia ferropénica grave secundaria a la pérdida de hierro.
Trastorno sanguineo cronico. El paciente se sometio a una transfusion de sangre para reemplazar
La administracion de concentrado de glébulos rojos y hierro intravenoso produjo una mejoria en el cuadro clinico.
ser remitido para pruebas de imagen y endoscopia digestiva alta 'y

baja durante la misma hospitalizacion.

Hallazgos endoscépicos y de imagen

La colonoscopia se realizé de urgencia y revel6 poliposis coldnica.
Difuso, con multiples pdlipos hamartomatosos distribuidos por todo el colon. Biopsias de
Las lesiones en el ciego y el colon sigmoide revelaron displasia de alto grado. Ademas,
Se observé una lesion vegetante en el colon sigmoide, con caracteristicas endoscopicas sugestivas.

de malignidad (biopsia realizada).
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El estudio anatomopatoldgico de la biopsia de colon confirmé el adenocarcinoma.
moderadamente diferenciado en el colon sigmoide, con areas de transicion entre polipos.
Tumores hamartomatosos con displasia de alto grado y adenocarcinoma invasivo.

La endoscopia digestiva alta revel6 una lesion ulcerada de aproximadamente 3 cm en el
Cuerpo gastrico, con bordes elevados y base fibrinosa, cuya biopsia demostré un proceso
Lesion inflamatoria crénica con areas de metaplasia intestinal, sin signos de malignidad en la muestra.
analizado.

La tomografia computarizada abdominal con contraste intravenoso reveld
Engrosamiento focal de la pared gastrica y lesion hepatica hipodensa en el segmento VI, lo que sugiere

Tumores gastricos y coldnicos sincronicos, con posible metastasis hepatica.

Diagndstico diferencial

El diagndstico diferencial incluy6:
Poliposis adenomatosa familiar (PAF): descartada por la presencia de pdlipos hamartomatosos y
pigmentacién mucocutanea caracteristica.
« Sindrome de Cowden: descartado debido a la ausencia de manifestaciones cutaneas.
caracteristicas y criterios diagnosticos.
* Poliposis juvenil: se diferencia por el patrén histolégico de los polipos y por los antecedentes.

familiar.

 Cancer colorrectal esporadico: diagndstico menos probable dado el contexto sindrémico.

Conducta y evolucién

El paciente se sometié a una gastrectomia total con linfadenectomia D2 y
Rectosigmoidectomia oncolégica con anastomosis primaria. El procedimiento se realizo sin incidentes.
Complicaciones intraoperatorias. Al séptimo dia postoperatorio, se produjo una evisceracion.
abdominal, sometiéndose a reintervencién quirurgica para resuturar la pared abdominal con
Técnica de cierre masivo .

La recuperacion postoperatoria fue satisfactoria, y el alta hospitalaria se produjo al undécimo dia después de la operacion.
y actualmente permanece bajo seguimiento ambulatorio con un equipo multidisciplinario, que incluye:

Gastroenterologia, oncologia clinica y cirugia del tracto digestivo.
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Examen anatomopatoldgico definitivo

La muestra quirargica revelo:
* Colon sigmoide: Pdlipo hiperplasico. Ausencia de malignidad en el material evaluado.
» Estdbmago: Adenocarcinoma gastrico, tipo intestinal, tubular, moderadamente
diferenciado. Yendo mas alla de la muscular propia, sin invasion vascular o perineural,
con margenes quirdrgicos intactos. Se identificaron 23 ganglios linfaticos, de los cuales 3

Presentaba afectacion tumoral (pT3 pN2 pMx)

Examen inmunohistoquimico — Colon sigmoide

Adenocarcinoma con resultados inmunohistoquimicos indicativos de estabilidad.

microsatélite: MMR-PROFICIENT (MMR-P)

DISCUSION

La SPJ representa uno de los sindromes de poliposis hamartomatosa con mayor potencial
de malignidad, lo que confiere un riesgo acumulativo de cancer estimado entre el 85% y el 93% a los 70 afios.
edad3,4. La transformacion maligna sigue el modelo clasico de secuencia pdlipo-cancer,
aunque la progresion de los polipos hamartomatosos a adenocarcinoma puede ocurrir de una manera
mas acelerada que la observada en los podlipos adenomatosos esporadicos.

En el caso presentado, se observa la evolucion de pélipos hamartomatosos con displasia de alto grado.
La presencia de lesiones en el adenocarcinoma de colon confirma el potencial oncogénico del SPJ.
La ulcera gastrica y el tumor gastrico-colénico sincrénico refuerzan la necesidad de realizar investigaciones.
Es fundamental un enfoque integral en pacientes con SPJ, dado el mayor riesgo de neoplasias en multiples localizaciones.
anatémico5 .

Se observa un historial familiar positivo de SPJ en parientes de primer grado en
Aproximadamente el 50% de los casos, lo cual es consistente con el patréon de herencia autosémica.
dominante. La identificacién de mutaciones en el gen STK11 permite el diagnéstico molecular y el asesoramiento
genético para los miembros de la familia1,2 .

Las directrices internacionales recomiendan un cribado endoscopico sistematico a partir de
adolescencia o antes, si presenta sintomas, incluyendo:

* Colonoscopia cada 2-3 afios.

» Endoscopia digestiva alta cada 2-3 afios.
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* Resonancia magnética abdominal o ecografia endoscépica para evaluacion.
pancreatico.
» Mamografias anuales a partir de los 25 afios (para mujeres).
« Ecografia ginecoldgica anual6 .
La intervencion quirdrgica esta indicada para polipos sintomaticos con un diametro mayor que...
1,5 cm o con caracteristicas endoscopicas sugestivas de malignidad. Enterectomias
En casos de complicaciones, pueden ser necesarias resecciones segmentarias o colorrectales.
(intususcepcion, hemorragia, transformacion maligna)7 .
Este caso ilustra la importancia de una vigilancia endoscépica rigurosa en pacientes con SPJ.
lo que permite la deteccidn precoz de lesiones premalignas y el tratamiento oportuno de las neoplasias.
El resultado favorable tras una intervencion quirurgica extensa subraya la importancia de ciertos procedimientos.

Enfoques multidisciplinarios en esta poblacion de alto riesgo.

CONCLUSION

El sindrome de Peutz-Jeghers requiere deteccion temprana y regular debido al alto riesgo acumulativo de
malignidad1,2. Este informe demuestra la evolucién de los pdlipos.
Tumores hamartomatosos en el adenocarcinoma colorrectal, lo que refuerza la necesidad de vigilancia.
Endoscopia sistematica desde la adolescencia e intervencién quirtrgica oportuna. La historia
Un historial familiar positivo refuerza el componente genético y la importancia del asesoramiento genético.
para los familiares. La evolucion postoperatoria favorable subraya la importancia de una conducta adecuada.

Enfoques multidisciplinarios en pacientes con SPJ.
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