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Invaginación colónica secundaria a síndrome de Peutz Jeghers

Resumen: El síndrome de Peutz Jeghers (SPJ) es una enfermedad que se presenta en la infancia con una 
incidencia de 1 en 30 000 a 120 000 nacidos vivos, con un patrón hereditario autosómico dominante; el mismo 
se caracteriza por la presencia de pigmentación mucocutánea y pólipos hamartosos que se pueden presentar 
en todo el trayecto gastrointestinal con predominio en yeyuno e íleon, los mismos pueden causar complica-
ciones como la obstrucción de la luz intestinal, sangrado digestivo y elevado riesgo de neoplasias intestinales 
y extraintestinales.

El siguiente reporte detalla el caso de un paciente, menor de edad quien desconoce ser portador del SPJ quien 
debuta con la presencia de dolor abdominal secundario a invaginación colónica a través de los cuales se llega 
al diagnóstico del síndrome mencionado.

Abstract: Peutz Jeghers syndrome (SPJ) is a disease that occurs in childhood with an incidence of 1 in 30,000 
to 120,000 live births, with an autosomal dominant inherited pattern; It is characterized by the presence of mu-
cocutaneous pigmentation and hamartosous polyps that can occur throughout the gastrointestinal tract with 
a predominance in jejunum and ileum, they can cause complications such as obstruction of intestinal lumen, 
digestive bleeding and increase risk of intestinal and extra intestinal malignancies.

The following report details the case of an infant, who is unaware of being a carrier of the Peutz Jeghers 
syndrome who debuts with the presence of abdominal pain secondary to colonic invagination, through these 
symptoms the following patient was diagnosed with the syndrome before mentioned.

Introducción

El Síndrome de Peutz Jeghers (SPJ) es una enferme-
dad que se manifiesta desde la infancia, presenta un 
patrón hereditario autosómico dominante con pene-
trancia incompleta, tiene una incidencia de 1 en 30 
000 a 120 000 nacidos vivos2 afectando a hombres y 
mujeres en la misma proporción sin distinción étnica3.

La presencia de manchas de pigmento de melanina 
en la mucosa oral, labios, narinas, palmas y plantas 
de los pies se asocian a este síndrome, y se presen-
tan en el 90% de los pacientes2.

Adicionalmente, se han descrito la presencia de pó-
lipos hamartomosos en el tracto digestivo como otra 
característica del síndrome4, los mismos pueden 
variar en tamaño llegando a alcanzar hasta 7 cm2, y 
generalmente se localizan en el intestino delgado con 
predominio en yeyuno e íleon en un 60-90%, colon 

(50-64%), estómago (49%) y recto (32%)5. Entre las 
complicaciones que se pueden manifestar debido a 
la presencia de poliposis es dolor abdominal, obs- 
trucción intestinal por invaginación, rectorragia, así 
como un riesgo elevado de desarrollar adenocarcino-
mas gastrointestinales y extra intestinales generados 
por los cambios displásicos de los pólipos2,5. 

Reporte de caso

Paciente masculino, 8 años 9 meses, sin antece- 
dentes patológicos ni quirúrgicos relevantes. Acude 
al servicio de emergencia por presentar dolor abdo- 
minal difuso, opresivo, intenso EVA 9-10 ubicado en 
región peri umbilical y mesogastrio, se acompaña de 
deposiciones con sangre.

Al examen físico, se observa Presencia de manchas 
pigmentadas (lentiginosis) en mucosa oral y labial. 
(Figura 1)
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Colonic invagination secondary to Peutz Jeghers syndrome

Reporte de caso

Figura 1. Demuestra manchas pig-
mentadas labios y mucosa oral.
Fuente: Servicio de Pediatría. Hospi-
tal Metropolitano de Quito.
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Abdomen: distendido, depresible, doloroso a la pal-
pación profunda. 

Hemi-abdomen izquierdo se palpa masa de 10 cm 
de diámetro de consistencia dura no circunscrita. No 
signos de peritonismo. 

Se solicitan exámenes complementarios: Biometría 
hemática reporta: Leucocitos 15.53K/uL; con pre-
dominio de neutrófilos 86.5%, Proteína C reactiva 
6.6mg/l.

RX ABDOMEN :

Figuras 2 y 3: Radiografía Simple de Abdomen. 
Fuente: Servicio de Imagenología Hospital Metropolitano de Quito. 
Demuestra ausencia de gas en colon descendente y sigmoide, además modera-
da dilatación del colon transverso.

Figura 4. Ecografía Abdominal 
(Corte Transversal).
Fuente: Servicio de Imagenología 
Hospital Metropolitano de Quito.
Demuestra invaginación colon 
descendente, se observa imagen 
de dona deformada por presencia 
de causa orgánica. 

Figura 5. TC contrastada de 
Abdomen.
Fuente: Servicio de Imagenología 
Hospital Metropolitano de Quito. 
Se observa a nivel de colon 
izquierdo imagen de invaginación 
colo-colica, lesión polipoidea 
intraluminal (flecha azul), pared 
engrosada (*), vasos sanguíneos 
(círculo), asas de intestino (1) y 
grasa de meso colon (flecha gris).

2 3
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Posterior a la realización de los estudios complemen-
tarios, se sugirió el diagnóstico de obstrucción intes-
tinal por posible lesión ocupante de espacio, por tan-
to, el paciente fue intervenido quirúrgicamente con 
laparotomía más exéresis a nivel de colon transverso 
con anastomosis termino terminal colo-colica y se  
realiza toma de biopsia.

El resultado de histopatología reporta cuatro adeno-
mas túbulo vellosos con displasia epitelial de bajo gra-
do, se concluye que el paciente cumple con los crite-
rios establecidos para el diagnóstico del síndrome de 
Peutz Jeghers (SPJ) con un debut de oclusión intesti-
nal a nivel colo-cólica que requirió resección intestinal 
del segmento afectado. 

Discusión

El Síndrome de Peutz Jeghers (SPJ) es una enfer-
medad hereditaria rara que se manifiesta desde la 
infancia, presenta un patrón hereditario autosómico 
dominante1, y se caracteriza por la presencia de pig-
mentación en labios y mucosa bucal además de po-
liposis intestinal6.

Se ha identificado como posibles mutaciones de los 
genes localizados en el cromosoma 19p34-p36, 6q 
y 19 q como posibles responsables de aparición del 
síndrome2; el diagnóstico sin antecedentes familiares 
de SPJ se debe confirmar la presencia de dos o más 
pólipos hamartomatosos confirmados histológica-
mente, o cualquier número de pólipos hamartomato-
sos más pigmentación mucocutánea característica5.

Dentro de las complicaciones características del 
síndrome se encuentra obstrucción intestinal, inva- 
ginación, proctorragia.

Los estudios de imagen pueden identificar la pre- 
sencia de pólipos en el tracto digestivo, los mismos 
que son evidenciados mediante estudios baritados, 

ecografía o tomografía computarizada3.

Adicionalmente, se puede observar la invaginación 
del intestino a través de diferentes métodos de         
imagen diagnóstica, siendo la radiografía de abdo-
men el estudio inicial, la invaginación intestinal se 
puede observar como una masa de tejido blando en 
los cuadrantes abdominales según sea la porción de 
intestino afectado, otro hallazgo es la disminución del 
patrón gaseoso.

En el caso de la ecografía, herramienta particular-
mente útil en el paciente pediátrico se observa el 
signo clásico del donut o del pseudoriñón7, sin em-
bargo, el signo demostrado por ecografía puede va- 
riar en dependencia de la frecuencia del transductor, 
es así que al utilizar un transductor lineal se pueden 
evidenciar múltiples anillos que en donde el área ex-
terna hipoecogénica representa la pared intestinal 
edematizada de la región invaginada, el área central 
hiperecogénica representa la grasa mesentérica arra-
strada entre las áreas invaginadas8. 

Por otra parte, la tomografía computarizada es un 
método diagnóstico utilizado en la valoración del do-
lor abdominal agudo por intususcepción, donde se 
puede observar el signo de la diana o de la salchicha 
dependiendo de la orientación del haz de los rayos 
X9.

En este caso la presentación clínica de la paciente 
fue de dolor abdominal agudo de gran intensidad, en 
el examen físico se palpó masa en hemi abdomen 
izquierdo, con hallazgos radiológicos que demues-
tran la presencia de pólipo colónico e invaginación 
colo-colíca, con los signos clásicos descritos en i- 
magen; los hallazgos fueron confirmados a través de 
procedimiento quirúrgico y análisis histopatológico.

Figura 6. Colonoscopía. 
Fuente: Servicio Gastroenterología Hospital Metropolitano de Quito. 
Tumoración pedunculada de 6 a 8 cm de diámetro que ocupa un 80% de la luz, aspecto 
heterogéneo, multilobulado con paredes de aspecto violáceo y necrosis.
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Conclusiones

Es importante conocer la presentación clínica del SPJ 
y su correlación con la poliposis hamartomosa del in-
testino, de tal manera que se realice una evaluación 

integral del paciente incluyéndose estudios de ima-
gen que permitan realizar el diagnóstico temprano de 
las complicaciones a las que se encuentran expues-
tos los portadores de este síndrome y se brinde un 
tratamiento definitivo que evite complicaciones futu-
ras. 
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