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Resumen

Se trata del caso de una paciente de 17 afios de edad, quien consulta por dolor abdominal
posterior a un procedimiento endoscdpico de reseccidon de polipo intestinal. La paciente tiene
diagnodstico conocido de sindrome de Peutz Jeghers (SPJ), el cual se manifiesta por poliposis
intestinal de tipo hamartomatoso e hiperpigmentacidon mucocutdnea. En esta revision se
describen los principales hallazgos del SPJ en tomografia multicorte del abdomen, incluyendo
la intususcepcion que es una de las complicaciones mas frecuentes de estos pacientes.

Summary

This article presents the case of a 17-year-old female patient with abdominal pain following an
endoscopic procedure (polypectomy). The patient has a known diagnosis of Peutz-Jeghers
syndrome (PJS), which is manifested by hamartomatous intestinal polyposis and mucocutaneous
hyperpigmentation. This review presents the tomographic characterization of multiple gastric and
intestinal polyps, including intussusception, which is one of the main complications in these patients.

Caso clinico

Se trata de una paciente de 17 afios, de sexo
femenino, con antecedente de sindrome de Peutz-
Jeghers (SPJ) diagnosticado a los 6 afios de edad
y heredado por linea paterna. El padre tiene ante-
cedente de SPJ e historia de hemicolectomia. La pa-
ciente tiene la hiperpigmentacién mucocutdnea car-
acteristica y la poliposis gastrointestinal conocida.
En el seguimiento habitual de la paciente se realizd
enteroscopia con balén y colonoscopia. Durante el
procedimiento endoscdpico por via anterégrada se
evidenciaron multiples polipos géstricos. Durante la
endoscopia hubo fragmentacién traumatica al paso
del equipo, que desencadené sangrado transitorio
de uno de los pdlipos géstricos. Posteriormente, se
practico polipectomia en el yeyuno proximal. Luego,
por via retrégrada, se realizé una colonoscopia; en
el avance hasta el fleon medio-distal se identificé un

poélipo gigante, el cual se marcé con tinta china para
extraccion quirdrgica programada. Adicionalmente,
se realiz6 polipectomia en fleon distal y ciego.
Durante su recuperacion la paciente tuvo vomi-
to con restos hemdticos y dolor abdominal difuso.
Después de la recuperacién de los sintomas la pa-
ciente fue dada de alta. Al dia siguiente requiri
valoracién en el servicio de urgencia por nuevos
episodios de vomito y dolor abdominal. Al examen
fisico la paciente se encuentra hemodindmicamente
estable, con distension abdominal, defensa y dolor a
la palpacién superficial del abdomen, con hemoglo-
bina de 12,2 mg/dl y hematocrito de 36,5 %. Ante
la sospecha de perforacién de viscera hueca se re-
aliz6 una tomografia multicorte (TM) contrastada
del abdomen. El estudio se realizé en un tomégrafo
multicorte (Toshiba Asteion) de 4 filas de detectores,
con colimacién (grosor del corte) de 3 mm; se le ad-



ministraron 800 cm3 de medio de contraste yodado hidrosoluble
oral diluido y 60 cm3 de medio de contraste yodado intravenoso no
iénico. Se obtuvieron fases portal (60 segundos) y tardias del abdo-
men (3 y 10 minutos).

En la TM del abdomen se identificaron multiples lesiones nod-
ulares polipoideas intraluminales con densidad de tejidos blandos
—por los pélipos hamartomatosos conocidos en la paciente—, los
cuales comprometen el estomago, el yeyuno y el ileon (figura 1). Se
observaron signos de intususcepcion ileo-ileal con pélipo intestinal
en cabeza de la intususcepcion localizada en el ileon medio-distal,
sin signos de obstruccién intestinal (figura 2).

Debido a que no se encontraron signos de perforacion de viscera
hueca ni tampoco de obstruccién intestinal y ante la resolucién clini-
ca de la sintomatologia, se definié manejo expectante intrahospital-
ario por 48 horas, control de hemograma con Hb de 11,1 g/dl y HTO
de 34,2 %. Presentd buena evolucion y tolerancia a la via oral, por
lo que se dio el alta médica.

Dos semanas después se le realiz6 la reseccion quirdrgica del
polipo del ileon; se encntré intususcepcion asociada en el {leon me-
dio-distal con un segmento de al menos 20 cm que contenia el pélipo
marcado previamente, sin obstruccién intestinal. Se resecaron 15 cm
incluyendo el pdlipo descrito, se envid para estudio patolégico y se
realiz6 anastomosis término-terminal (figura 3).

La paciente estuvo hospitalizada tres dias con evolucién favor-
able, por lo que se le dio el alta. Cinco 5 dias después se le realizé
el control por consulta externa, la paciente se encontrd asintomatica.

Revision del tema

La enfermedad de Peutz-Jeghers es una condicién familiar, de-
scrita por primera vez por Hutchinson en 1896, caracterizada por la
presencia de pélipos en el tracto gastrointestinal (de predominio en
el intestino delgado) de tipo hamartomatoso e hiperpigmentacién
mucocutdnea. Aparece de forma similar en hombres y mujeres, con
una prevalencia aproximada de 1/100 000 y sin predominancia ét-
nica (1). Esta enfermedad se produce por una mutacién en el gen
STK 11 en el cromosoma 19p. El SPJ es autosémico dominante con
una penetrancia casi completa.

En dichos pacientes se incrementa el riesgo de cdncer intesti-
nal y no intestinal, con un riesgo acumulado de cualquier neoplasia
entre los 15 y 64 afios, mayor del 90 %. La neoplasia mis comin
se localiza en intestino delgado y tiene un riesgo relativo (RR) de
520, seguida por estémago (RR 213), colon (RR 84) y es6fago (RR
57). Los tumores extraintestinales de mayor frecuencia son mama y
péncreas (2).

Clinicamente, se manifiesta con hiperpigmentaciéon de la muco-
sa oral, anal y de la piel (manos, pies, genitales) desde el nacimiento.
La hiperpigmentacién mds los pélipos gastrointestinales determinan
el diagnéstico del sindrome (3). La histologia de los pélipos puede
también orientar el diagnéstico, se caracterizan por una regién cen-
tral de musculo liso que se origina en la muscularis mucosae y se
ramifica por el pélipo el cual se cubre de una capa epitelial hiperp-
lasica (4). Comtinmente, los pacientes consultan por complicaciones
secundarias a la presencia de los pdlipos, como obstruccién, san-
grado gastrointestinal o intususcepcién. Esta tltima es la principal
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causa de muerte en nifios (5). Ademds de las neoplasias menciona-
das, los pacientes con Peutz-Jeghers estdn en riesgo de desarrollar
neoplasias de ovario, trompas de Falopio, testiculo, tiroides, pul-
mon, vesicula y vias biliares (6).

Las modalidades actuales de imagen usadas para el diagndstico
y seguimiento del sindrome de Peutz-Jeghers cuentan con una am-
plia variedad de opciones que, de menor a mayor complejidad,
incluyen estudios baritados convencionales, estudios axiales como
enterografia por Tomografia Computada (TC) o RM (con o sin
enteroclisis) y videoendoscopia con cdpsula (VEC) o con doble
balén (1).

Los estudios axiales han reemplazado en los dltimos afios a los
estudios baritados como evaluacién inicial debido a su alta resolu-
cion espacial, su capacidad para evaluar el intestino sin asas inter-
puestas, la posibilidad de evaluar estructuras extraintestinales y ac-
cesibilidad en el medio actual (7). Estos estudios pueden realizarse
con o sin enteroclisis; el uso de esta tiene la ventaja de una mayor
distension intestinal y, por lo tanto, una evaluacién mds completa.
Sin embargo, ademds de su mayor costo, conlleva el riesgo de radi-
acion ionizante adicional en el caso de TC, y los riesgos que impli-
can el uso de una técnica invasiva (7).

Figura 1. @) Pdlipos que comprometen el yeyuno y b) la cdmara
gastrica.
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Figura 2. a) Corte axial: se aprecia claramente el “signo de la dona” en el que la porcidn externa
m (flecha curva). b) En un corte
axial oblicuo orientado con respecto al eje largo de la intususcepcion se aprecia grasa mesenté-
rica incluida en donde hay una imagen de telescopaje (flecha). ¢) En una fase tardia se identifica
comMo la cabeza de la intususcepcion estd constituida por un polipo (flechas) que puede definirse

corresponde al intususcipiens (flecha) y la interna al intususce,

claramente en una reconstruccion sagital oblicua.

Aunque el rendimiento diagndstico de la TC con respecto a la RM
es similar para el estudio de esta enfermedad, existen ventajas y des-

ventajas al seleccionar cualquiera de las dos modalidades: la TC of-
rece una mayor resolucioén espacial y temporal, menores costos, may-
or accesibilidad y menores tiempos de adquisicién de las imagenes
en comparacién con la RM. En contraparte, la RM es superior en la
deteccién de anormalidades extraentéricas, permite una excelente
diferenciacién con alto contraste en los tejidos blandos y no usa radi-
acién ionizante, lo que permite repetir el estudio las veces necesarias
para el diagndstico y seguimiento de estos pacientes sin acumular do-
sis de radiacién. Con base en lo anterior, los estudios mas recientes
recomiendan la evaluacién de las patologias del intestino delgado con
RM como primera linea, siempre y cuando esté disponible y se ajuste
al estado del paciente (7.8).

Los principales hallazgos en las modalidades axiales (TC, RM)
en este sindrome son los pdlipos hamartomatosos, los cuales pueden
comprometer todo el tracto alimentario, excepto el eséfago, con el
yeyuno y el {leon como los mds cominmente afectados, seguidos por
el duodeno, colon y estémago (4,8). Los pélipos pueden variar en su
tamafio desde algunos milimetros a varios centimetros y pueden ser
sésiles o pediculados, la distribucién de estas lesiones puede ser en
cimulos o separadas por mucosa sana, se debe tener en cuenta que
estos hallazgos pueden encontrarse en otras entidades como poliposis
adenomatosa familiar (pdlipos adenomatosos, premalignos [3]), po-
liposis juvenil (pdlipos adenomatosos con degeneracion a adenomas
y, subsecuentemente, carcinoma [3]) sindrome de Cowden (p6lipo
hamartomatoso, sésil, no premaligno [4]) y sindrome de Cronkhite-
Canada (polipos sésiles, hamartomatosos con degeneraciéon maligna

Figura 3. a) Polipo de Peutz-
Jegher del intestino delgado.
Se observa la muscular de la
mucosa engrosada y arbori-
forme o ramificada (flechas),
cubierta por mucosa del in-
testino delgado. b) Pdlipo de
Peutz-Jegher del intestino
delgado con pseudoinvasion
caracterizada por quistes mu-
cinosos benignos a través de la
pared intestinal (flechas).

ocasional [3]). En algunos pacientes los pélipos pueden ser tinicos o
muy pocos y, en estos casos, pueden confundirse con adenomas vel-
losos o adenocarcinomas (9).

La intususcepcion es una complicacién frecuente en los pacientes
con sindrome de Peutz-Jeghers y, generalmente, se produce en el in-
testino delgado. Puede observarse en diferentes modalidades de ima-
gen: por ecografia puede identificarse el ‘signo de la dona’ (doughnut)
al obtener imdgenes del eje corto del segmento comprometido o pu-
ede verse como un pseudorrifién al obtener imagenes longitudinales.
En tomografia se revela como una masa de tejidos blandos compleja
cuando se observa centralmente el asa intususceptum y periférica-
mente el asa intususcipiens, pueden verse porciones de baja densidad
que corresponden a grasa mesentérica asociadas a vasos mesentéricos
acompafiando el intususceptum. En las imdgenes en que el haz de ray-
os x es perpendicular al eje corto de la intususcepcién se produce un
‘signo de diana’ caracteristico y en las paralelas al eje largo se observa
una configuracién en ‘salchicha’ (1,10) (figura 2).

Los pacientes con esta condiciéon requieren un seguimiento es-
tricto debido al riesgo de malignidad ya descrito. Actualmente se
recomiendan pruebas de tamizaje especificas para mama, testiculo,
ovarios, pancreas y pelvis con ecografia, cada 2 afios, y mamografia
anual desde los 25 afios. La evaluacién del tracto gastrointestinal pu-
ede llevarse a cabo con endoscopia y trdnsito intestinal cada 2 afios
y colonoscopia cada 3 afios (3,10,11). La enterografia por RM es una
alternativa a la cdpsula endoscdpica para la vigilancia de los pacien-
tes con podlipos grandes, pues es mds precisa para la ubicacién y la
estimacion del tamafio de estas anomalias. Por otra parte, no se han
encontrado diferencias significativas entre estas dos técnicas para la
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deteccion de pélipos mayores de 10-15 mm, los cuales son los més rel-
evantes para los pacientes con este sindrome debido a que conllevan un
mayor riesgo de complicaciones y de degeneracién maligna (7,12) . Se
debe tener en cuenta que las secuencias TruFISP y VIBE con supresién
grasa contrastada son las mds utiles para la deteccién de los pdlipos.
Los polipos se identifican como defectos de llenado de baja sefial en las
secuencias TruFISP y tipicamente muestran un realce similar al de la
pared intestinal luego de la administracién de gadolinio (12,13).

Discusion

Este caso es relevante debido a que el sindrome de Peutz-Jeghers
es una entidad rara que se presenta en 1:8300 pacientes a 1:200.000;
sin embargo, los clinicos y los radiélogos la deben tener en cuenta
puesto que la identificacion y el seguimiento de estos pacientes puede
disminuir la morbilidad y gastos al sistema de salud, principalmente,
por el alto riesgo de desarrollar malignidades (14). En el caso estu-
diado se observaron los signos clinicos y tomogréficos tipicos que
facilitaron el diagnéstico, como la hiperpigmentacién de la piel y los
polipos de predominio en el intestino delgado, ademads, de la historia
conocida de la enfermedad heredada por linea paterna en concordan-
cia con su modo de trasmisién autosémico dominante (1). La paciente
manifesté dolor abdominal, por lo que se diagnosticé intususcepcion
ileo-ileal, la cual representa una de las 3 complicaciones mds frecuen-
tes en estos pacientes (3). A la mayoria de pacientes con Peutz-Jeghers
con intususcepcion se les da manejo expectante, pues una gran pro-
porcidn de estos se reduce de forma espontdnea.

Conclusidén

La enferemdad de Peutz-Jeghers es una entidad autosémica domi-
nante rara, caracterizada por la presencia pdlipos hamartomatososos
en el tracto gastrointestinal y lesiones hiperpigmentadas en piel y mu-
cosas asociado a un riesgo alto de desarrollar neoplasias en diferentes
organos, al igual que complicaciones asociadas a la presencia de poli-
pos intestinales como la intususcepcién. Las imdgenes desempefian
un papel importante en el diagnéstico de la entidad, deteccién de com-
plicaciones y seguimiento a largo plazo de los pacientes afectados,
por tanto todo radidlogo debe conocerla y ser capaz de identificarla.
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