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Sindrome de Peutz-Jeghers asociado a
obstruccion intestinal por intususcepcion:
una rara enfermedad con una
complicacion frecuente. Presentacion de
caso

Peutz-Jeghers syndrome associated with intestinal obstruction due
to intususception, a rare disease with a frequent complication. Case
report
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Resumen

El Peutz-Jeghers es un sindrome neoplasico autosémico dominante que se caracteriza por formar
pdlipos hamartomatosos a lo largo del tracto gastrointestinal, pigmentaciones mucocutaneas
tipicas y un riesgo elevado de cancer de por vida. Se presenta el caso de una mujer de 21 anos de
edad con historia conocida de sindrome Peutz-Jeghers, sin seguimiento, quien presenta clinica
de dolor abdominal, nduseas y emesis con intolerancia a la via oral, con estudio tomogréafico vy
serie gastroduodenal que llevan al diagnodstico de obstruccion intestinal con intususcepcion en la
segunda porcidn del duodeno. En el presente articulo se revisan la bibliografia y las caracteristicas
radioldgicas del sindrome de Peutz-Jeghers.

Summary

Peutz-Jeghers syndrome, is an autosomal dominant neoplastic syndrome characterized by the
formation of hamartomatous polyps along the gastrointestinal tract, typical mucocutaneous
pigmentations, and an elevated lifetime risk of cancer. We present the case of a 21-year-old woman
with a known history of Peutz-Jeghers syndrome, without follow-up, who presents symptoms of
abdominal pain, nausea and emesis with intolerance to oral intake, with a tomographic study and
upper Gi series that lead to the diagnosis of small bowel obstruction with intussusception at the
level of the second portion of the duodenum. This article reviews the literature and the radiological
features of Peutz-Jeghers syndrome.

Introduccidén La mayoria de los casos son el resultado de una

El sindrome de Peutz-Jeghers (PJS) es una enfer- mutacion en el gen supresor tumoral STK1I; como

medad neoplésica autosémica dominante con polipos ~ resultado, el PJS se asocia con un mayor riesgo de

hamartomatosos a lo largo del tracto gastrointestinal, ~ Neoplasias malignas que resultan en una morbilidad y

pigmentaciones mucocuténeas caracteristicas y un ~ mortalidad significativas. Los canceres mds comunes

riesgo elevado de cancer de por vida (1). en esta poblacion de pacientes incluyen neoplasias

Las primeras descripciones de este trastorno se re-
montan a finales de 1800 por el Dr. Conner y mas tarde
en la década de 1920 por el Dr. Peutz. Sin embargo,
una combinacion de poliposis intestinal y pigmentacio-
nes mucocutaneas fue descrita por primera vez como
una entidad distinta en 1949 por el Dr. Jeghers (2).
La incidencia estimada de PJS oscila entre 1:50.000
y 1:200.000 nacimientos sin predileccion racial o de
sexo (3).
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malignas gastrointestinales, genitourinarias, de mama
y de pulmon (4).

Se realiza un diagnostico clinico del PJS cuando se
cumple uno de los siguientes criterios:

1. Dos o mas polipos de Peutz-Jeghers confirmados
patolégicamente. En su histologia los polipos de
PJS del intestino delgado se caracterizan por tener
una arquitectura vellosa papilar distintiva con una
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forma de arbol (arborizacion) de haces compactos de musculo liso
dentro de la lamina propia y un epitelio suprayacente relativamente
normal. Sin embargo, los pdlipos coldonicos del PJS pueden simu-
lar polipos de prolapso mucoso o practicamente cualquier polipo
colodnico que sufra prolapso (5).

2. Cualquier pdlipo de Peutz-Jeghers y antecedentes familiares del PJS.

Pigmentaciones mucocutaneas con antecedentes familiares del PJS.
E190% de los pacientes con PJS presentan una hiperpigmentacion
caracteristica de la piel y las mucosas tipo maculas que varian entre
2 y 12 mm de diametro, de color marrén oscuro, marrén azuladas o
azules dependiendo del tipo racial. Se localizan preferentemente en
los labios (96 %) con predominio del inferior y en la mucosa oral
(83%). Las encias y el paladar pueden estar afectados, mientras
que la lengua y las fauces, en general, estan libres de lesion. Los
parpados suelen estar afectados (36 %), y en menor frecuencia
puede tomar la conjuntiva. En la cara, las lesiones tienden a con-
fluir alrededor de la boca y la nariz. La pigmentacion en la mucosa
intestinal se observa de la misma manera que la piel en los estudios
endoscopicos (6).

4. Cualquier polipo de Peutz-Jeghers en pacientes con pigmentaciones
mucocutaneas caracteristicas.

Ademas, las pruebas genéticas, la historia clinica detallada (incluida
la informacion detallada de la infancia) y la historia familiar juegan un
papel clave en el diagnostico. Los familiares de los casos confirmados
del PJS deben someterse a pruebas genéticas (7).

Presentacion del caso

Mujer de 21 afios de edad con historia conocida de PJS por histo-
patologia de polipos resecados previamente por endoscopia y lesiones
caracteristicas en piel, sin seguimiento. Presenta clinica de dolor abdo-
minal, nduseas e intolerancia a la via oral. Se realiza tomografia axial
computarizada (TAC) con medio de contraste endovenoso que permite
observar invaginacion de un segmento largo del yeyuno proximal
hasta la segunda porcion del duodeno, lo que provoca una obstruccion
completa con la consiguiente dilatacion del duodeno proximal y el
estomago. La TAC coronal muestra la masa de intususcepcion con
desplazamiento y obstruccion de la via biliar (figura 1). Adicionalmente,
se observo poliposis duodenal, yeyunal, ileal y colonica, compatible
con PJS (figura 2).

Se realiza una serie esofagogastroduodenal con medio de contraste
yodado hidrosoluble por via oral ante la sospecha de posible perfora-
cion, y debido a que se le iba a practicar endoscopia de vias digestivas
altas (EVDA) posteriormente. En la serie se aprecia pérdida de la
morfologia habitual con marcada dilatacion del duodeno proximal y
pérdida de las valvulas conniventes; en la segunda porcion del duodeno
se observa una disminucion focal de su calibre, y no se logra eviden-
ciar paso de medio de contraste hacia la tercera y cuarta porcion del
duodeno. Asi mismo, se observan imagenes ovoideas con defecto de
llenado negativo en el cuerpo gastrico y primera porcion del duodeno
correspondientes a polipos (figura 3).

En la EVDA se evidencian incontables p6lipos en el estomago
y el duodeno. Se extirpan muestras para estudio histopatologico,
confirmando el diagnostico de pdlipos hamartomatosos. A nivel de
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la intususcepcion se realizan maniobras de reduccion con el fin de
restablecer el flujo intestinal, y se logra la reseccion del pdlipo (figura
4). La paciente tuvo adecuada evolucion clinica, sin complicaciones
posteriores al procedimiento, por lo que se da egreso hospitalario.

Discusion

Figura 1. TAC con medio de contraste endovenoso. a) corte axial y b)
reconstruccion coronal. Masa intestinal invaginada (flecha roja) del seg-
mento proximal de yeyuno en el duodeno, la cual obstruye completamente
al duodeno proximal vy retrae la via biliar, condicionando dilatacion del
estdmago (cabeza de flecha) y de la via biliar extrahepatica (asterisco).

Sindrome de Peutz-Jeghers asociado a obstruccion intestinal por intususcepcion: una rara enfermedad con una complicacion frecuente.
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presentacion de caso (]

Figura 2. TAC con medio de contraste endove-
Nnoso. a) corte axial. b) Reconstruccion coronal.
Se observan multiples lesiones de aspecto po-
lipoide prominentes, que realzan con el medio
de contraste, localizadas en yeyuno e ileon
(flechas rojas), compatibles con PJS.

Figura 3. Serie esofagogastroduondenal con medio de contraste yodado
hidrosoluble, imagen estatica a nivel del abdomen superior. Defectos de
llenado negativos, ovoideos prominentes localizados en el cuerpo gas-
trico (flecha roja) y la primera porcién del duodeno (cabeza de flecha),
compatibles con pdlipos.

Figura 4. Estudio endoscopico de via digestiva alta que muestra multiples
polipos en estdmago y duodeno. Durante el mismo fue posible resecar
dichas lesiones, incluyendo aquella localizada en el sitio de intususcepcion,
con posterior recuperacion del flujo intestinal. Las piezas fueron enviadas
a estudio histopatoldgico con reporte de podlipos hamartomatosos.
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La TAC juega un papel vital en el seguimiento de estos pacientes,
particularmente en la evaluacion del intestino delgado. Los polipos
se visualizan facilmente como masas de baja densidad, que muestran
realce de leve a moderado y homogéneo tras la administracion de medio
de contraste, sin signos infiltrativos. La TAC ofrece la informacion
necesaria sobre la ubicacion exacta y la dimension de las masas, la
relacion con los tejidos circundantes y la presencia de lesiones malignas
concomitantes. Sobre la base de las diferentes caracteristicas, la TAC
puede ayudar a distinguir los p6lipos del PJS de otras neoplasias intes-
tinales, como el adenocarcinoma del intestino delgado, los tumores de
la ampolla de Vater, el pélipo duodenal, el linfoma, el tumor carcinoide,
los tumores del estroma y el lipoma (3).

La aparicion de multiples polipos en el estdmago, intestino del-
gado y colon no se limita al PJS; habria que excluir otros sindromes
de poliposis, como la poliposis adenomatosa familiar, la poliposis
juvenil, el sindrome de Cowden y el sindrome de Cronkhite-Canada.
La poliposis juvenil, en particular la forma generalizada que afecta el
estomago, el intestino delgado y el colon, tiene muchas probabilidades
de simular el PJS, debido a la corta edad de los pacientes y la naturaleza
pediculada de los polipos mas grandes (4). En la mayoria de los casos,
la combinacion de los hallazgos radioldgicos y la presentacion clinica
del paciente sugeriran el diagnéstico real. Sin embargo, el diagndstico
definitivo siempre depende de un examen histologico adecuado de
varios polipos; cuando se observa un p6lipo solitario en Peutz-Jeghers,
el diagnodstico puede ser mas complicado. Es probable que dichas le-
siones se confundan con un polipo juvenil aislado u otra masa mucosa
polipoide, como un adenoma velloso o un adenocarcinoma polipoide
en cualquier area. La superficie lobulada del p6lipo del PJS contribuye
a esta confusion (8).

La intususcepcion es una complicacion frecuente de los polipos de
Peutz-Jeghers, principalmente en la edad temprana. Se presenta hasta
en el 47% de los pacientes, y se debe en su mayoria (95%) a p6lipos
localizados en el intestino delgado, predominantemente ileales o ye-
yunales (9,10). Cerca del 69 % de los pacientes experimentan algin
episodio de intususcepcion durante su vida (11). La edad media de la
intususcepcion en el PJS es de 15 afios, pero con una amplia variabilidad
(rango: 3,7-45,4 afios) (9). En el PJS infantil, aproximadamente el 30 %
de los pacientes requirieron laparotomia antes de los 10 afios y el 68 %
antes de los 18 afios. E1 70 % de las laparotomias iniciales se realizaron
de urgencia por obstruccion intestinal (12). En el PJS la intususcepcion
generalmente se limita al intestino delgado y se visualiza con estudios
anterogrados. Debido a que la intususcepcion a menudo no se asocia
con una obstruccion intestinal, las imagenes juegan un papel fundamen-
tal, especialmente la TAC. Una observacion cuidadosa identificara la
intususcepcion como un area de intestino estrechado (intussusceptum)
que viaja a través de un asa en espiral del intestino circundante (infus-
suscipiens). En la mayoria de casos, también es posible identificar el
polipo que conduce a la intususcepcion. La intususcepcion colonica
o ileocdlica, no es muy frecuente, y su identificacion es mas sencilla
después de administrar un enema de bario retrogrado .

Elriesgo acumulado de desarrollar cancer en pacientes con PJS con
edades comprendidas entre 15 y 64 afios oscila entre el 37% y el 93 %
(13). El cancer colorrectal es la neoplasia maligna gastrointestinal mas
comun en pacientes con PJS, y el riesgo de desarrollar cancer colorrectal
alcanza hasta un 39 %, lo cual aumenta con la edad. En este contexto,

6054

ante la presencia de una intususcepcion coldnica, se debe sospechar
como primera posibilidad un crecimiento neoproliferativo (14).

La ecografia y la TAC son las modalidades de eleccion para la
evaluacion ante la sospecha de una intususcepcion, y mostraran las
multiples capas del intussusceptum y el intussuscipiens. La imagen
tipica es la morfologia en capas concéntricas conocida como “en diana”
o “en dona” en los cortes transversales para ecografia y axiales para
TAC, y la morfologia de pseudorrifién en los cortes longitudinales para
ecografia y coronales o sagitales para TAC. Es clave detectar la grasa'y
los vasos del meso invaginado, los cuales simulan el hilio renal, mien-
tras que la pared intestinal edematosa parece el parénquima renal. Otra
caracteristica es la forma de medialuna con ecogenicidad y/o atenuacion
de tejido graso que representa el tejido adiposo mesentérico invaginado
observado en imagenes de ecografia o TAC, respectivamente (15).

El PJS es una condicion relativamente rara y requiere un enfoque
especializado para manejar los riesgos elevados de padecer tumores
malignos y complicaciones relacionadas con los polipos gastrointes-
tinales. El radidlogo juega un papel clave en el diagnostico oportuno
de estos pacientes, y debe tener un alto grado de sospecha al revisar
los estudios de pacientes con diagndstico o con historia familiar de
sindrome de Peutz-Jegher. En la actualidad se reconoce ampliamente
que el tamafio de los polipos es el factor de riesgo mas importante
para la invaginacion intestinal con obstruccion del intestino delgado
y que esta generalmente se debe a polipos > 15 mm de didmetro. En
consecuencia, se deben extirpar los pdlipos grandes (10-15 mm) o
sintomaticos o de rapido crecimiento (16).

Los protocolos de vigilancia mediante imagenes ain no estan
completamente definidos, dada la baja incidencia de este trastorno.
Sin embargo, la vigilancia continua de los pacientes con PJS puede
prolongar la esperanza de vida y mejorar los desenlaces mediante la
deteccion temprana de neoplasias.
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