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Sindrome de Peutz-Jeghers
Presentacion de un caso clinico

DRr. JuaN MEJia ESTANOL,* DR. ARTURO LOREDO ABDALA **

El sindrome de Peutz-Jeghers es una entidad hereditaria
autosémica dominante de penetrancia variable caracteriza-
da por pigmentacién mucocutdneay pélipos hamartomatosos
en tubo digestivo, con alto potencial para desarrollar cancer
tanto intra como extraintestinal. Se presenta el caso clinico
de una nifia de siete afos con la hiperpigmentacion carac-
teristica de este sindrome, con objeto de que tome concien-
cia la comunidad pediatrica sobre esta entidad nosolégica y
que futuros casos puedan ser estudiados completamente.
Se describe el plan sugerido en la literatura para el diagnos-
tico y seguimiento de estos pacientes.

Palabras clave: Sindrome de Peutz-Jeghers, herencia,
pigmentacidén mucocuténea, pélipos, hamartoma, cancer.

ABSTRACT :

Peutz-Jeghers syndrome is an autosomal dominant inheri-
tance disease withincomplete penetrance. Itis characterized
by mucocutaneous pigmentation and hamartomatous gas-
trointestinal polyps with high risk for intestinal cancer. The
case of a seven year old girl is presented; the diagnosis and
follow-up protocol suggested in the literature is analyzed.

Key words: Peutz-Jeghers syndrome, inheritance, muco-
cutaneous pigmentation, hamartoma, cancer.

INTRODUCCION

El propésito de presentar este casoclinico de sindrome
de Peutz-Jeghers (SPJ), es sefialar su baja frecuencia,
la gravedad de sus complicaciones a mediano y corto
plazo, que acortan la vida del paciente y a la necesidad
de sensibilizar a la poblacién médica, fundamental-
mente al pediatra, para que casos futuros puedan
diagnosticarse en forma temprana y evitar al maximo
las complicaciones para un mejor prondstico 2.

Resumen del caso

Nina de siete afios de edad que es llevada a la consulta
externa por presentar un proceso infeccioso en vias
respiratorias superiores. Se niegan antecedentes here-
dofamiliaresy personales patolégicos. A laexploracién
seencuentran manchas hipercrémicas negro-violaceas
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en el labio inferior, en la mucosa oral, en los dedos de
manos y pies (Figs. 1,2y 3).

Aunque endiversas ocasioneslanifia habia recibido
atencion médica, no se habia sospechado que las lesio-
nes fueran parte de una entidad nosolégica. Debidoala
pigmentacion caracteristica se establecid el diagnéstico
clinico de sindrome de Peutz-Jeghers. Se practicd serie
esofagogastroduodenal y colon por enema con doble
medio de contraste; no se encontrd patologia alguna.
La madre de 35 afios fue el Ginico miembro de la familia
con manchas similares en el labio inferior; rehusé ser
sometida al estudio y abandon¢ el seguimiento de la
paciente.

DISCUSION

El SPJ es una enfermedad de cardcter hereditario,
autosémico dominante con penetrancia variable en
90% de los casos; ocurre por la afectacién del brazo
cortodel cromosoma 19p 13.3. Wasterman loidentifico
como mutacién del gen LKB1 aunque otros autores lo
consideran como mutacién de novo 2,

Ocurre confrecuenciade 1:8,000a 1:29,000 nacidos
vivos !. La expresi6n clinica se caracteriza por manchas
negruzco violaceas localizadas en uno o maés de los
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veces por afo a partir de los diez afios de edad o antes familiay otros médicos sobre su diagnosticoylavigilan-
si hay historia familiar del paciente. cia a corto, mediano y largo plazo, con objeto de detec-

En pacientes mayores de 25 afios, se debe realizar tar el desarrollo de diversos tipos de neoplasias en
colonoscopia tres veces por afio y los pélipos mayores diferentes periodos de la vida.

de un milimetro deben extirparse.

Para detectar lesiones extraintestinalesen la mujer,
es necesaria la vigilancia clinica de mamas a partir de
los 25 anos y mamografia a partir de los 35. La ultraso- REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS
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