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ABSTRACT
Peutz Jeghers Syndrome and Bowel Obstruction in Children: A Clinical Case

Peutz-Jeghers Syndrome (PJS) is an infrequent genetic disorder characterized by intestinal hamartomas and
characteristic mucocutaneous pigmentation. It is frequently the cause of intususception, intentinal obstruction
and/or intestinal bleeding. An 8 y.o. patient is described who presented with bowel obstruction and a history
of familiar PJS polyposis. Exploratory laparotomy showed that the obstruction was due to a mass of sizable
polyps which obstructed the intestinal lumen in the jejunum and colon. Surgical treatment consisted of double
intestinal resection and termino-terminal anastomosis. This procedure resolved the acute intestinal obstruction
and saved the patient’s life.
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RESUMEN

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una enfermedad genética poco frecuente, caracterizada por la presencia
de polipos hamartomatosos intestinales y pigmentaciones mucocutaneas caracteristicas'. Con frecuencia es
causal de intususcepcion, obstruccion intestinal y/o hemorragias digestivas. Se describe el caso clinico de una
paciente de 8 afios que tenia el diagnostico de poliposis familiar de Peutz Jeghers y que present6 obstruccion
intestinal. En la laparotomia exploradora se constatd que la obstruccion intestinal era secundaria a una masa
de grandes polipos sésiles, que obstruian el lumen intestinal en yeyuno y colon. El tratamiento quirdrgico
consistio en doble reseccion intestinal y anastomosis termino-terminal. Este procedimiento quirtrgico cons-
tituy6 una solucion al cuadro agudo de obstruccion intestinal de la paciente, siendo de vital importancia para
mantener su sobrevida.

(Palabras clave: Peutz-Jeghers, poliposis, obstruccion intestinal).
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Introduccion

El Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ), es un
sindrome poco frecuente, de herencia autoso-
mica dominante, no ligado al sexo, que afecta
tanto a hombres como a mujeres. La enferme-
dad fue reconocida por vez primera en 1921
por Peutz en una familia holandesa, siendo la
publicacion de Jeghers 28 afios después en un
paciente que fallecio debido a una invagina-
cion intestinal complicada. Se caracteriza por
pigmentaciones puntiformes en mucosa oral,
labios, region palmar y plantar; y en forma
ocasional, en la region perianal. EI SPJ esta
asociado con un riesgo mayor de maligniza-
cion gastrointestinal y de otros sitios. Existen
numerosos reportes de cancer en pacientes con
SPJ y la distribucion de los canceres en el tubo
digestivo es similar a la de los pdlipos hamar-
tomatosos.

El objetivo de nuestro trabajo es mostrar el
caso clinico de una paciente con sindrome de
Peutz Jeghers que desarrollo varias complica-
ciones, principalmente desde el punto de vista
quirargico. En la literatura nacional encontra-
mos solo dos reportes de esta enfermedad: un
estudio familiar, que abarca a un padre y su
hija de 5 afios, pero que nunca ha presentado
este nivel de complicaciones y un caso clini-
co en un paciente adulto'? La gran mayoria
de los pacientes descritos internacionalmente
corresponden a pacientes adultos y no existen
reportes de pacientes pediadtricos que hayan
sido sometidos a una cirugia de estas caracte-
risticas.

Caso clinico

Paciente de 8 afios, de sexo femenino, con
antecedentes de trastorno de conducta alimen-
taria (anorexia alternado con episodios de bu-
limia) y padre con poliposis de Peutz Jeghers,
fallecido por cancer esofagico a los 48 afios.

Debido a estos antecedentes y porque cli-
nicamente la nifia presentaba maculas muco-
cutaneas caracteristicas de poliposis en labios
(figura 1), la paciente se controlaba en el po-
liclinico de gastroenterologia de nuestro hos-
pital desde los 6 afios de edad. Dentro de sus
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estudios destacaba una endoscopia digestiva
alta (mayo 2008) que evidenciaba multiples
polipos gastricos hamartomatosos, antrocor-
porales Yamada 1. Se planted entonces, el
diagnodstico de poliposis de Peutz Jeghers y
se completo el estudio con una endoscopia di-
gestiva baja, encontrandose también multiples
polipos en colon ascendente Yamada 1V, sin
signos de atipia celular. En su historia clinica
no habia antecedentes de reseccion de pdlipos
via endoscopica, ni tampoco antecedentes de
habérsele practicado un transito intestinal.

El cuadro quirtrgico se caracterizo por do-
lor abdominal, difuso, colico, que aumentaba
en intensidad. Fue evaluada tanto en su con-
sultorio como en el hospital, no impresionando
un cuadro quirdrgico y se¢ manegjo sintomati-
camente. Sin embargo, ¢l dolor persistid y se
agrego6 anorexia y vomitos ocasionales. Con-
sultdé nuevamente, intentandose un tratamiento
similar, pero el dolor se hacia cada vez mas
intenso. Finalmente, a los 7 dias la paciente
comenzo con deposiciones con sangre fresca y
dolor célico muy intenso, por lo que consultd
nuevamente.

Ingreso al hospital muy decaida, con com-
promiso del estado general, lengua saburral, y
pigmentacion caracteristica en mucosa bucal
y labios. Al examen fisico destacaba, que el
abdomen no se encontraba distendido, pero si
estaba muy doloroso a la palpacion, y se pal-
paba una masa en el hemiabdomen superior.
Clinicamente se¢ diagnosticd una obstruccion
intestinal, probablemente secundaria a una

Figura 1. Pigmentacion mucocutanea en labios, caracteristi-
co de poliposis de Peutz-Jeghers.
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invaginacion intestinal y se solicitd inmedia-
tamente una ecografia abdominal, para con-
firmar el diagnostico. La ecografia abdominal
inform6 “extensa invaginacion intestinal que
compromete ileon, colon derecho, transverso
¢ izquierdo. Signos imagenologicos sugerentes
de asas comprometidas” (figura 2).

Con este diagnodstico ecografico, mas la alta
sospecha clinica, se decidio la laparotomia ex-
ploradora. Vale la pena mencionar que debido
a varios antecedentes (que seran tratados en la
discusion) no era recomendable una reduccion
neumatica o hidrostatica. Se realizo una lapa-
rotomia transversa paraumbilical derecha, se
realizo una apertura longitudinal de la vaina de
los rectos, lo que permitié un acceso amplio a
la cavidad. Se observé intestino delgado con
gran distension de asas de yeyuno y se palpd
un conglomerado de masas semi-moviles en
su interior. A nivel del colon ascendente se
encontrd una zona sugerente de haber tenido
una invaginacion intestinal, con una masa in-
tra luminal de similares caracteristicas a las del
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yeyuno. Se realizé entonces una enterotomia,
la que objetivd multiples masas polipoideas
sésiles, de gran base, no pediculadas, que obs-
truian el lumen intestinal a nivel de yeyuno,
y también en colon ascendente y transverso.
(figuras 3 y 4). Se efecttio la reseccion intes-
tinal de las zonas afectadas, resecando 15 cm
de yeyuno y realizando una hemi-colectomia
de colon ascendente y transverso. Se realizod
una anastomosis término-terminal yeyuno-
yeyunal; y una anastomosis termino-terminal
colo-colodnica. Finalmente, se realizo la apen-
dicectomia profilactica.

Durante ¢l postoperatorio la paciente pre-
sentd una buena evolucion. Tuvo algo de dolor
abdominal en los primeros dias postoperato-
rios y leve distension abdominal inicial, todo
lo cual estuvo dentro de lo esperable. Se indico
régimen 0, SNG a caida libre y alimentacion
parenteral. Inici6 régimen hidrico al 7° dia y
la alimentacion parenteral se suspendio al 9°
dia. La sonda nasogastrica instalada presenta-
ba residuo bilioso al inicio y luego contenido
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Figura 2. Eco Abdomi-
nal: muestra imagen su-
gerente de extensa inva-
ginacion intestinal.
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Figura 3. Obsérvese masa polipoidea que protruye a través
del lumen intestinal, en forma de racimo de uva y ocluyendo
todo el lumen intestinal.

claro, hasta que finalmente disminuy6 su débi-
to logrando ser retirada al 6° dia sin incidentes.
Al realimentarse completamente con régimen
liviano la paciente presentd buena tolerancia.
No tuvo vomitos, ni tampoco dolor abdominal.
Completo 10 dias de tratamiento antibidtico
triasociado (Metronidazol, Amikacina, Penici-
lina Sddica).

Se dio de alta a los 12 dias de haber sido
operada, se fue a su domicilio en buenas con-
diciones generales y su seguimiento ambula-
torio ha sido satisfactorio. Actualmente, 1 afio
8 meses post operada, se encuentra sin dolor
abdominal, alimentandose sin problemas. No
ha tenido nuevos cuadros de obstruccion intes-
tinal.

Discusion

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una
enfermedad autosdmica dominante con un alto
grado de penetrancia para poliposis y pigmen-
tacion cutanea; siendo su frecuencia similar en
hombres y mujeres y que varia de 1/60 000-
1/300 000 individuos®.

El gen responsable de éste sindrome ha
sido mapeado en el cromosoma 19p13.3 y el
defecto en las familias afectadas involucra
mutaciones en un gen que codifica una kinasa
serina treonina®. Otras observaciones sugieren
que existe un segundo locus, probablemente
localizado en ¢l cromosoma 13%°,

En un principio se consider6 al SPJ como
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Figura 4. Vision lateral de polipos en lumen intestinal.

una enfermedad hamartomatosa benigna, ac-
tualmente se sabe que los pacientes con SPJ
tienen un riesgo de cancer 15 y 18 veces ma-
yor que ¢l de la poblacion general tanto para
desarrollar un cancer gastrointestinal como ex-
traintestinal®®. Por ello se recomienda extraer
los pdlipos cuando éstos son visualizados. Lo
ideal es realizar, en todos aquellos pacientes
portadores de SPJ, screening de enfermeda-
des malignas en forma periddica; mamografia
y PAP en las mujeres, ecografia y control con
antigeno carcinoembrionario en ¢l hombre.

Considerando que ¢l SPJ tiene un mecanis-
mo de herencia autosomico dominante, se debe
tener también un alto indice de sospecha en los
familiares de primer grado, ya que estos tienen
un 50% de probabilidades de poseer esta muta-
cion. Nuestra paciente tiene el antecedente de
padre con poliposis familiar, por lo que en ¢lla
el seguimiento a largo plazo y screening de po-
sibles neoplasias sera algo primordial.

Las manifestaciones clinicas del SPJ son
dos: 1) Maculas pigmentadas mucocutaneas
y 2) Multiples polipos hamartomatosos gas-
trointestinales, los cuales son benignos, pero
pueden tener una transformacion maligna.
Actualmente, la OMS exige cuatro requisitos
posibles para hacer el diagnostico: 1) La pre-
sencia de tres 0 mas polipos de Peutz-Jeghers
confirmados histologicamente; 2) Cualquier
numero de pélipos de Peutz-Jeghers con his-
toria familiar de SPJ; 3) Pigmentacion mu-
cocutanea caracteristica, con historia familiar
de SPJ, y 4) Cualquier nimero de polipos de
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Peutz-Jeghers y pigmentacion mucocutanea
caracteristica’. Nuestra paciente cuenta con to-
dos los criterios.

Los polipos pueden variar en su tamaiio y
localizacion; se localizan principalmente en
el intestino delgado (65%), y pueden también
estar presentes en ¢l colon (30%), recto y es-
tomago®*!°, Esta paciente presentaba polipos
intestinales en colon ascendente, transverso y
yeyuno; ademas de los polipos gastricos en-
contrados en la endoscopia anterior.

Existen recomendaciones para la evalua-
cion de pacientes con SPJ que han sido pro-
puestas por la Asociacion de Gastroenterologia
y que se resume en la siguiente tabla (tabla 1)"

Como parte del estudio de pacientes con
SPJ y los familiares de primer grado (padres,
hermanos ¢ hijos) se debe tener una anamnesis
dirigida a la busqueda de episodios de dolor
abdominal, hemorragia digestiva y anemia. En
el examen fisico, buscar manchas pigmentadas
en la mucosa oral, labios, parpados, dedos y
region perianal.

En cuanto al estudio imagenolégico se
debe contar con una ecografia abdominal, to-
mografia axial computada y una radiografia de
transito intestinal para pesquisar polipos del
intestino delgado. En esta patologia ¢l rol que
juega la panendoscopia alta y la colonoscopia
larga como apoyo diagnostico y terapéutico es
fundamental, ya que se tiene acceso a los po-
lipos de estomago, duodeno y colon, pudien-
do extraerse los de mayor tamafio!!. El 70%
de los pacientes colectomizados por poliposis
del colon, tienen ademas poélipos en duodeno,
y de los pacientes con cancer gastrointestinal
30-40% tienen pdlipos duodenales''!2. Poco

se sabe, en cambio, de la poliposis de yeyuno
¢ ileon, pero existe una correlacion entre los
polipos de yeyuno proximal y pdlipos de duo-
deno, lo que implica peor prondstico y mayor
riesgo de malignizacion; principalmente por el
sub diagnoéstico de estas tumoraciones debido
a lo invasivo de los examenes necesarios para
detectarlos. Nuestra paciente, por ejemplo, te-
nia identificados poélipos en el estdmago y co-
lon, pero no habia nada descrito respecto a la
masa polipoidea en yeyuno, que finalmente la
llevo a obstruccion intestinal. De ahi la necesi-
dad de un screening del tracto digestivo supe-
rior. Los estudios actuales'® recomiendan Rx.
transito intestinal 2 veces al afio desde los 10
afos de edad, lo que es en extremo dificil de-
bido a la constante exposicion a radiacion io-
nizante. Nuestra paciente es menor de 10 afios,
por lo que la decision de realizar este examen
es aun mas controversial. Probablemente da-
dos los antecedentes importantes del cancer y
mas aun fallecimiento del padre, ademas de la
visualizacion endoscopica de sus polipos en
estomago, deberia haberse planteado anterior-
mente para prevenir este tipo de complicacio-
nes.

En la actualidad cobra una especial impor-
tancia la enteroscopia de doble balon. Esta es
una nueva técnica endoscopica que sirve para
diagnosticar enfermedades del intestino delga-
do que antes con la simple endoscopia o co-
lonoscopia no podian diagnosticarse. El ente-
roscopio tienen dos balones en la punta (figura
5) que se van inflando y desinflando mediante
un equipo manométrico, el cual controla la
presion de los balones para permitir el avance
y también plegando sobre si mismo el intes-

Tabla 1. Recomendaciones de Asociacion de Gastroenterologia de seguimiento y screening en pacientes SPJ

Paciente conocido

Hemograma y sangre oculta anual
Trénsito intestinal anual, desde los 10 anos
Endoscopia digestiva alta, aflo por medio, desde los 10 afios

Colonoscopia cada 3 afos desde los 25 afos

Familiar asintomatico

Hemograma anual
Trénsito intestinal a los 12, 18 y 24 afios

Examen de mamas desde los 25 afios y mamografia desde los 35 afios

Ecografia abdominal y pélvica anual desde los 25 afios
Papanicolau afio por medio
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Figura 5. Enteroscopio de doble baldn, para ir avanzando a
través del intestino delgado.

tino delgado'. En la mayoria de los casos se
consigue explorar del 70 al 90% del intestino
delgado con esta técnica. Ademas se pueden
realizar biopsias, polipectomias coagulacion,
etc'. Pero aun no esta disponible en todos los
medios.

Lo optimo seria la RNM intestinal, que
es cara, ¢ inalcanzable en forma rutinaria en
nuestro medio. Otro método Util en el diagnos-
tico es el recuento de globulos rojos para los
pacientes portadores de poliposis del intestino
delgado, para objetivar posibles sangrados o
complicaciones.

Las principales causas de morbi-mortalidad
en SPJ son: 1) Obstruccion intestinal; 2) Inva-
ginacion intestinal (43%); que en la mayoria
de los casos coexisten, debido a la invagina-
cion intestinal secundaria a poélipo; 3) Dolor
abdominal recurrente (23%); 4) Hematoquezia
(14%) y 5) Prolapso rectal del/los polipos
(7%)*!6. Esto es de vital importancia a la hora
de hacer el diagnostico, ya que la principal
complicaciéon y causa de morbi-mortalidad
del SPJ es la obstruccion intestinal. Nuestra
paciente tenia una clara clinica de obstruccion
intestinal, secundaria a polipos intestinales,
sin embargo, no fue hasta la tercera consulta
en que esto fue diagnosticado. Ademas estos
pacientes tienen la caracteristica de “avisar” el
diagndstico (pigmentacion en labios), por lo
que es imprescindible pensar en esta entidad
al enfrentarse a un paciente con estas caracte-
risticas, a fin de evitar complicaciones como la
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reseccion intestinal amplia que debio realizar-
se en esta paciente.

Se realizo una ecografia abdominal, lo que
esta dentro de los examenes de eleccion por
una invaginacion intestinal como la causa de
la obstruccion. En la ecografia se observo una
imagen sugerente de invaginacion intestinal
completa, desde ¢l ileon hasta el colon trans-
verso, con signos de compromiso de asas.

El tratamiento de SPJ consiste en la resec-
cion de los polipos grandes (> 5 mms) o po-
lipos hemorragicos, preferentemente mediante
una colonoscopia. La laparotomia y reseccion
intestinal debe ser reservado para las invagina-
ciones intestinales recurrentes, la obstruccion
intestinal secundaria a pélipos o la hemorragia
digestiva persistente. Esta es la razon de que
nuestra paciente no pudiese haber sido aborda-
da con una reduccion neumatica o hidrostatica.
Estos procedimientos pueden ser realizados en
cuadros de invaginacion intestinal, s6lo bajo
ciertas circunstancias: Invaginacion por pri-
mera vez, en menores de 2 afios, sin una guia
o cabeza de la invaginacion y con menos de
12 a 24 hrs de evolucion. Nuestra paciente no
cumple con estas caracteristicas desde ningun
aspecto. Claramente tenia una guia de invagi-
nacion (polipos), llevaba alrededor de 7 dias
con ¢l diagnostico y con signos de sufrimiento
intestinal en la ecografia. De haberse abordado
de una manera “conservadora” corria ¢l riesgo
de perforacion intestinal.

En este caso al realizar la cirugia se obser-
vo efectivamente el compromiso de asas y no
se encontrd la invaginacion intestinal descrita
en la ecografia. Habia signos de obstruccion
intestinal, con dilatacion de asas; y en dos seg-
mentos intestinales (yeyuno distal, colon as-
cendente y transverso), se encontré una masa
de pdlipos intestinales, no pediculados en raci-
mo de uva, que obstruian completamente la luz
intestinal; siendo la causa de la obstruccion.
Se decidio la reseccion de ambos segmentos
(yeyuno y colon ascendente y transverso) y la
posterior anastomosis término-terminal.

El tratamiento quirurgico del SPJ es fun-
damental, ya que no sélo evita las complica-
ciones ya descritas, secundarias a los pdlipos,
sino que disminuye ¢l riesgo de cancer produc-
to de la malignizacion de los polipos. Esta nifia
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no ¢s operada hasta el 7° dia de su evolucion,
condicionando posiblemente su reseccion in-
testinal. Influye también que, debido al gran
compromiso del estado general, labilidad de la
paciente y complejidad de realizar 2 reseccio-
nes amplias simultaneas (5 hrs de cirugia), no
fuera posible realizar una exploracion de otras
localizaciones del intestino, buscando mas po-
lipos de dificil diagnostico menos invasivo.

Los ultimos estudios’ incluso han planteca-
do soluciones quirtrgicas radicales, como por
ejemplo, colectomia con anastomosis ileo-rec-
tal o la proctocolectomia con anastomosis ileo-
anal. Aun no hay un consenso sobre cual de
ellas seria la de eleccion. No se ha comunicado
mayor riesgo significativo de cancer en aque-
llos pacientes con remanente de recto, pero si
se ha visto mejor calidad de vida en aquellos
con ileo-recto anastomosis!’. Ambas estan in-
dicadas en pacientes con poliposis severa y
al ser la poliposis de Peutz Jeghers una ade-
nomatosis familiar hay un gran porcentaje de
pacientes jovenes y asintomaticos, por lo que
la decisidon quirtrgica no siempre es facil. Es
la tnica conducta realmente efectiva de dismi-
nuir al maximo el riesgo de malignizacion. En
esta paciente se efectuaron dos resecciones in-
testinales completas, debido a la complicacion
evidente (obstruccion), pero también conside-
rando el antecedente del padre con poliposis
familiar, quien fallecié por un cancer gastroin-
testinal (esofago).

Conclusion

Esta no es la presentacion tipica del SPJ y
obstruccion intestinal. Lo mas frecuente es la
obstruccion intestinal secundaria a la invagi-
nacion del intestino, pero ésta es una presenta-
cion que debe tenerse en cuenta, ya que los pa-
cientes con este diagndstico tienen una amplia
gama de eventos que pueden surgir a raiz de
estos polipos. El ideal habria sido contar con
el antecedente de los pdlipos en yeyuno, y el
haber realizado un estudio mas acabado de to-
dos los segmentos del intestino; ademas de un
diagndstico mas precoz en la primera consulta.
Esto probablemente habria evitado una resec-
cion intestinal tan amplia, o habria permitido
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la extraccion de aquellos polipos coldnicos
mediante la colonoscopia.

Actualmente la paciente no se encuentra
con signos de intestino corto y ha estado asin-
tomatica desde entonces, pero es crucial man-
tener un estudio y seguimiento estricto para
no incurrir en nuevas resecciones amplias de
intestino.
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