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Resección de pólipos del intestino delgado  
en síndrome de Peutz-Jeghers mediante endoscopia  
doble balón: reporte de 3 casos

Carlos Aruta V.1,2, Cecilia Besa C.3 y Alberto Espino E.1,2

Double-balloon endoscopy and small bowel polyps resection 
in Peutz-Jeghers syndrome: report of 3 cases

Peutz-Jeghers syndrome (PJS) is an infrequent autosomal dominant inherited disorder, characterized by 
hamartomatous polyps associated to mucocutaneous pigmentation. The main problem in the management 
of PJS are the small intestine polyps that may cause intussusception with secondary intestinal obstruction 
and bleeding. Enteroscopic polypectomy is the preferred therapy for resection of small intestine polyps, 
reducing the number of emergency laparotomies and intestinal resection. Follow-up of gastrointestinal 
polyps is required. The best combination of diagnostic methods in the small intestine is capsule endosco-
py and magnetic resonance enteroclysis. Long-term scheduled screening for neoplasies is essential. All 
first degree relatives must be evaluated. Although PJS incidence is low, it is important for the clinicians 
to be able to identify this condition in order to prevent complications and mortality. This article analyzes 
the management of three PJS case studies with small intestine polyps treated with resection using double 
balloon enteroscopy (DBE).
Key words: Double-balloon enteroscopy; Peutz–Jeghers syndrome.

Introducción 

El síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una entidad 
hereditaria autosómica dominante de presentación 
inusual. Se caracteriza por poliposis hamartomatosa 
asociada con pigmentación mucocutánea. Su preva-
lencia se ha estimado en 1 por cada 8.300 a 1 por cada 
280.000 nacimientos1,2. Esta alteración fue descrita 
por el doctor Connor en 1895 en la Sociedad Científi-
ca de Londres, en dos hermanas que padecían síndro-
me anémico y presentaban pigmentaciones en labios y 
boca3. Fue redescubierto por Peutz en 1921 y Jeghers 
en 19494. Finalmente, en 1954, el doctor Bruwer, de 
la Mayo Clinic acuñó el término síndrome de Peutz-
Jeghers5 con el cual reconocemos hoy día la entidad. 

El principal problema en el manejo del SPJ son 
los pólipos en el intestino delgado (ID), los que pue-
den causar intususcepción con obstrucción intestinal 
secundaria y hemorragia, requiriendo laparotomía de 
urgencia y resección intestinal. Estas lesiones tienen 
potencial de malignización pudiendo evolucionar 
a lesiones cancerosas del intestino. A continuación 
analizaremos el manejo de tres casos clínicos porta-

dores de SPJ con pólipos en ID tratados con resección 
mediante endoscopia doble balón (EDB).

Casos clínicos

Paciente 1
Mujer 54 años, con antecedente de SPJ diagnosti-

cado en contexto de anemia ferropriva y con posterior 
cirugía por hamartoma ileal. Dentro de sus antece-
dentes familiares, su padre con diagnóstico de SPJ y 
cáncer de páncreas; y su hija (Paciente 2) con ante-
cedente de SPJ y múltiples cirugías por obstrucción 
intestinal. Consultó por cuadro de episodios de dolor 
epigástrico tipo cólico de 3 días de evolución, con una 
duración de horas y autolimitados. Al examen destaca 
lesiones pigmentadas en labios y mucosa oral, el resto 
del examen sin alteraciones. Se solicita tomografía 
computada (TC) de abdomen (Figura 1) que muestra 
pólipo a nivel de íleon proximal con intususcepción 
y obstrucción intestinal secundaria. Se programa y se 
realiza EDB hasta íleon proximal donde se observa un 
pólipo pediculado de 2,5 cm aproximadamente, (Fi-
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Figura 1. Imagen	
axial	 de	 enteroclisis	
por	 TC	muestra	 un	
pólipo	 pediculado	
(flecha	 blanca)	 a	
nivel	de	íleon	proxi-
mal	complicado	con	
una	 invaginación	
intestinal,	 la	 que	
presenta	 la	 imagen	
típica	 en	 “diana”	 o	
“pseudorriñón”.

Figura 3. Imágenes	axiales	(A-B)	y	coronales	(C-D)	de	Enteroclisis	por	RNM	con	uso	de	
gadolinio	intravenoso	demuestran	múltiples	pólipos	ubicados	en	el	lumen	del	íleon	medio	
y	distal	(A-C)	(flechas	rojas)	y	a	nivel	del	colon	descendente	(B-D).

Figura 2.	Enteros-
copia	 doble	 balón:	
(A)	 Resección	 pó-
lipo	 pediculado	 a	
nivel	de	íleon	proxi-
mal.	
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gura 2) el cual es extirpado sin incidentes, la biopsia 
es compatible con pólipo hamartomatoso tipo SPJ. 
Paciente evoluciona favorablemente, indicándose 
seguimiento periódico ambulatorio.

Paciente 2
Mujer de 27 años, cuya madre (Paciente 1) y 

abuelo son portadores de SPJ. Con antecedentes de 
dos cirugías por obstrucción intestinal, múltiples 
endoscopias con resección de pólipos: endoscopia 
digestiva alta (EDA), colonoscopias (endoscopia 
digestiva baja-EDB) y enteroscopia doble balón, para 
manejo de anemia y hemorragia digestiva. Consulta 
para control de enfermedad y seguimiento de pólipos 
más tamizaje (screening) de neoplasias. Al examen 
destaca lesiones pigmentadas en labios y mucosa oral, 
el resto del examen sin alteraciones. Se realiza ente-
roclisis por Resonancia Nuclear Magnética (RNM) 
(Figura 3: A-D), donde se detectan múltiples pólipos 
a nivel de ID (íleon medio-distal) y colon descen-
dente, se discute caso en reunión clínica y se decide 
resección electiva de pólipos mediante EDB (Figura 
4: A y B), cuyas biopsia fueron compatibles con pó-
lipos hamartomatosos tipo SPJ. Paciente evoluciona 
favorablemente, indicándose seguimiento periódico 
ambulatorio.

Paciente 3
Mujer de 21 años, con diagnóstico de SPJ diag-

nosticado por obstrucción intestinal y resección 
de segmento de ID, y múltiples endoscopias con 
resección de pólipos. Con antecedentes de SPJ en 
madre y abuela materna, ambas fallecidas de cáncer 
(aparentemente de origen digestivo y ginecológico). 
Consulta por dolor abdominal tipo cólico. Al examen 
destaca lesiones pigmentadas en labios, mucosa oral 
y pulpejos (Figura 5: A y B), el resto del examen sin 
alteraciones. Se realiza enteroclisis por TC, donde se 
detecta un pólipo a nivel de yeyuno proximal no com-
plicado. Se decide resección electiva mediante EDB a 
nivel de yeyuno proximal, observando 2 pólipos pedi-
culados y 1 sésil (10-20 mm). Se realiza polipectomía 
y mucosectomía (Figura 6) con asa previa inyección 
salina con adrenalina, sin complicaciones. Paciente 
evoluciona satisfactoriamente sin dolor abdominal, 
indicándose seguimiento periódico ambulatorio.

Discusión

El SPJ se transmite como un patrón autosómico 
dominante de herencia, con penetrancia variable e 
incompleta y un riesgo para sus descendientes de he-
redar el gen en 50% para ambos géneros. La suscepti-
bilidad es secundaria a una alteración genética que se 
presenta en un gen tumor-supresor en el cromosoma 
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Figura 6. Enteros-
copia	 doble	 balón:	
Resección	 pólipos	
intestinales	(yeyuno	
proximal).

Figura 4. Ente-
roscopia	 doble	 ba-
lón:	 (A)	 Resección	
pólipos	 intestinales	
(íleon	medio-distal),	
(B)	 Resección	 pó-
lipo	 de	 colon	 des-
cendente.

Figura 5. Máculas	
melanocíticas	 café	
oscuro	 a	 nivel	 de	
(A)	 labios,	mucosa	
oral	y	(B)	pulpejos.	

19p13.3. Éste codifica para una serina treonina cinasa, 
llamada STK11. Una mutación en este gen confiere 
susceptibilidad, mientras que una segunda mutación 
somática podría ser requerida para producir el feno-
tipo SPJ a nivel celular. Este gen, que se expresa en 
todos los tejidos humanos y con mayor intensidad 
en testículos y en hígado fetal, expresa una proteína 
(serina treonina kinasa) de 433 aminoácidos que se 
encuentra en el núcleo y en el citoplasma y cuya 
función no es completamente conocida, pero que apa-
rentemente está envuelta en el detenimiento del ciclo 
celular en G1. Esta proteína tiene que ver además, en 
el desarrollo de la arquitectura celular, manteniendo 
su polaridad y su mutación conlleva a una pérdida de 
la polaridad y una tendencia al prolapso epitelial, que 
resulta finalmente en la formación de pólipos6,7. Todas 
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las mutaciones de STK11 conducen a una pérdida 
de la actividad cinasa. El SPJ representa el primer 
síndrome de susceptibilidad a cáncer que resulta de la 
inactivación de la cinasa8-10. Las mutaciones en este 
gen se han encontrado en muchos, pero no en todos 
los pacientes afectados por síndrome de SPJ, lo que 
sugiere que exista heterogeneidad en este síndrome. 
Es así como el 75% de los pacientes se presenta con 
un patrón hereditario familiar de carácter autosómico 
dominante y el 25% es esporádico; siendo estos últi-
mos debido a mutaciones de novo del gen STK11 o a 
variantes de baja penetrancia11. En los pacientes que 
cumplen los requisitos de diagnóstico no asociados 
a mutaciones del STK11, se sugiere la existencia de 
mutaciones en otros genes dentro de los que se en-
cuentran las alteraciones asociadas a los locus en los 
cromosomas 19q y 16q12.

Los pacientes con SPJ tienen un riesgo incremen-
tado para el desarrollo de neoplasias. Inicialmente 
se consideraba que el curso de la enfermedad era 
benigno, pero han existido cada vez más reportes del 
desarrollo de neoplasias en pacientes con SPJ. Por lo 
tanto, los pacientes con SPJ están expuestos al desa-
rrollo de neoplasias intestinales y extra-intestinales, 
se considera así a la enfermedad como un factor de 
susceptibilidad para el desarrollo de cáncer. El es-
pectro de tumores extra-intestinales incluye algunas 
neoplasias raras del aparato reproductor femenino y 
masculino. Otras más comunes son las neoplasias de 
mama y páncreas. Se considera que la edad promedio 
en que aparecen estas neoplasias es 40 años. El riesgo 
exacto del desarrollo de cáncer en el SPJ no está bien 
determinado, pero se considera que es 9 a 18 veces 
mayor que en la población general13,14.

Dentro de las neoplasias más comunes se encuentra 
el cáncer colorrectal seguido del cáncer de mama, 
cáncer de ID, cáncer gástrico y cáncer de páncreas15.

La clínica en estos pacientes es variable; desde un 
paciente asintomático con pigmentaciones de mela-
nina mucocutáneas hasta emergencias abdominales 
y cáncer.

Clásicamente los pacientes presentan máculas me-
lanocíticas café oscuro o café azuladas de 1 a 5 mm 
de diámetro bien definidas, localizadas, agrupadas en 
la región alrededor de los orificios corporales: boca, 
ojos, narinas y el ano. Además presentan compromiso 
de las palmas de las manos y las plantas de los pies, 
siendo el compromiso labial-oral el más frecuente de 
todos. 

La otra característica clínica predominante del 
síndrome es el resultado de la poliposis gastrointes-
tinal, la cual se manifiesta a una edad temprana. Una 
tercera parte de los pacientes presenta síntomas en la 
primera década de la vida y hasta 50-60% antes de la 
segunda década1.

Pueden presentarse en todo el tracto digestivo, pero 

tienen predilección por el ID. En orden decreciente de 
frecuencia se presenta en yeyuno, íleon, colon, recto, 
estómago, duodeno y apéndice. Existe una gran va-
riación en relación al tamaño y número de los pólipos 
sin relación con su localización; pueden ser solitarios 
o numerosos, y grandes que ocluyen la luz intestinal. 
Los grandes pólipos típicamente causan intususcep-
ción intestinal, especialmente en el ID.

Esos pólipos son definidos como hamartomas, los 
cuales son crecimientos aberrantes de tejido normal 
de un sitio específico. Están caracterizados por una 
cubierta de músculo liso, lo cual le da la apariencia 
circunvolucionada. Este músculo liso surge de la mus-
cularis mucosae y se extiende al interior del pólipo. 
Esta capa está cubierta por mucosa intestinal normal 
que contiene todos los elementos, incluyendo epitelio 
columnar absortivo, células de Paneth, argentafines y 
caliciformes.

El tratamiento de elección de los pólipos en SPJ 
es la polipectomía endoscópica, mediante endoscopia 
digestiva alta y colonoscopia. Ahora para el manejo 
del mayor problema en SPJ, los pólipos de ID, la ci-
rugía ha sido utilizada fundamentalmente en los casos 
de intususcepción del ID por pólipo hamartomatoso 
y en caso de resección de lesiones neoplásicas. Sin 
embargo, múltiples cirugías y resecciones aumentan 
considerablemente el riesgo de síndrome intestino cor-
to y muerte, por lo tanto, si inevitablemente se realiza 
laparotomía por alguna complicación, se debería rea-
lizar una enteroscopia intraoperatoria y polipectomía 
para evitar múltiples resecciones1.

Recientemente nuevas tecnologías han cambiado 
el manejo de los pólipos en ID, es así como la EDB 
ha reemplazado a la enteroscopia intraoperatoria en 
la mayoría de los pacientes con SPJ; siendo la EDB 
esencial para la realización de polipectomías rutinarias 
y en algunos casos de pólipos complicados, en forma 
segura y eficiente, disminuyendo la necesidad de lapa-
ratomía de urgencia y resección intestinal16,17. Es por 
esta razón que queremos destacar la utilidad de esta 
técnica mediante el reporte de los tres casos descritos, 
confirmando los favorables resultados recientemente 
publicados en la literatura. En el primer caso, tratan-
do una complicación (intususcepción y obstrucción 
intestinal secundaria) que tiempo atrás hubiese sido 
resuelta mediante cirugía; y en los casos segundo y 
tercero, evitando una nueva cirugía, previniendo que 
los pólipos se compliquen dentro de un protocolo de 
seguimiento de pólipos y screening de neoplasias. 

En cuanto al seguimiento de los pacientes con 
SPJ, los protocolos propuestos tienen dos propósitos 
principales: Primero, la detección de pólipos gastro-
intestinales que puedan complicarse (intususcepción/
obstrucción-sangramiento/anemia) y segundo, la 
detección de cáncer en etapas tempranas17. Una pu-
blicación reciente de A D Beggs y cols1, realiza una 
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revisión sistemática y recomendación en relación al 
seguimiento (Tabla 1). 

En suma, la polipectomía mediante la técnica de 
EDB, es la terapia de elección para pacientes porta-
dores de SPJ con pólipos en ID, logrando disminuir 
el número de laparatomías de urgencia y resección 
intestinal. El seguimiento de pólipos gastrointestina-
les es necesario. La mejor combinación de métodos 
diagnósticos en ID es la cápsula endoscópica y la 
enteroclisis por RM. Es indispensable que el screening 
de neoplasias programado a largo plazo sea realizado 
regularmente. Es necesario evaluar a todos los fami-
liares de primer grado. Aunque la incidencia de SPJ 
es baja, es importante para los clínicos reconocer 
ésta enfermedad para prevenir sus complicaciones y 
mortalidad.

Resumen

El síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una entidad 
hereditaria autosómica dominante de presentación 
inusual, caracterizado por poliposis hamartomatosa 

asociada con pigmentación mucocutánea. El principal 
problema en el manejo del SPJ son los pólipos en el 
intestino delgado (ID), los cuales pueden causar intu-
suscepción con obstrucción intestinal secundaria y he-
morragia. La polipectomía mediante enteroscopia, es 
la terapia de elección para la resección de pólipos en 
el ID, logrando disminuir el número de laparatomías 
de urgencia y resección intestinal. El seguimiento de 
pólipos gastrointestinales es necesario. La mejor com-
binación de métodos diagnósticos en ID es la cápsula 
endoscópica y la enteroclisis por resonancia magné-
tica (RM). El screening de neoplasias programado a 
largo plazo es indispensable. Es necesario evaluar a 
todos los familiares de primer grado. Aunque la inci-
dencia de SPJ es baja, es importante para los clínicos 
reconocer ésta enfermedad para prevenir sus compli-
caciones y mortalidad. En este artículo analizaremos 
el manejo de tres casos clínicos con SPJ con pólipos 
en ID tratados con resección mediante enteroscopia 
doble balón (EDB).

Palabras clave: Enteroscopia doble-balón, síndro-
me Peutz-Jeghers.
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