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Hyperpigmented macules and rectal prolapse, what should we suspect?

El síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es un síndrome autosómico dominante con una incidencia de 1 de 
cada 200 000 nacidos vivos. Las manifestaciones clínicas más frecuentes son las máculas hiperpigmen-
tadas típicamente localizadas en la mucosa oral y la presencia de pólipos en el tracto gastrointestinal. 
A diferencia de la edad adulta, en Pediatría es excepcional el desarrollo de patología tumoral maligna. 
Sin embargo, en la edad pediátrica hay que tener un elevado índice de sospecha ante un paciente con 
diagnóstico de SPJ que presenta dolor abdominal compatible con una invaginación intestinal, ya que 
esta complicación es relativamente frecuente y precisa tratamiento quirúrgico urgente. Una vez reali-
zado el diagnóstico de esta enfermedad, se deberán llevar a cabo controles periódicos mediante endos-
copias a partir de los ocho años de edad. 

Peutz-Jeghers syndrome (PJS) is an autosomal dominant syndrome with an incidence of 1 in 200,000 
live births. The most frequent clinical manifestations are hyperpigmented macules typically located on 
the oral mucosa and the presence of polyposis in the gastrointestinal tract.
Unlike adulthood, in pediatrics the development of malignant tumor pathology is exceptional. 
However, in the pediatric age group, a high index of suspicion must be maintained when faced with a 
patient diagnosed with PJS who presents with abdominal pain compatible with intussusception, since 
this complication is relatively frequent and requires urgent surgical treatment. Once the diagnosis of 
this disease has been made, periodic controls should be carried out by means of endoscopies starting 
at eight years of age. 
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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es un síndrome 
autosómico dominante con una incidencia baja, 
pero que precisa un manejo y seguimiento muy 
específicos para evitar el desarrollo de graves com-
plicaciones a lo largo de la vida. Por ello debemos 

conocer la asociación típica entre hiperpigmenta-
ción cutánea y pólipos gastrointestinales para po-
der llevar a cabo un diagnóstico precoz de esta 
patología. 

En la edad pediátrica las máculas hiperpigmenta-
das típicamente localizadas en la zona bucal sue-
len ser la manifestación inicial. Ante la sospecha 
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de esta entidad, se deberá confirmar mediante 
estudio genético (gen STK11). Una vez confirmado 
el SPJ, se realizarán controles endoscópicos periódi-
cos a partir de los 8 años, o antes si aparecen sínto-
mas gastrointestinales. La principal complicación 
en la edad pediátrica es la invaginación intestinal, 
que precisa tratamiento quirúrgico precoz. Estos 
pacientes también pueden debutar con una ane-
mia crónica o prolapso rectal. Este síndrome está 
asociado al desarrollo de múltiples cánceres en 
edad adulta, por lo que precisarán seguimiento a 
lo largo de toda la vida1.

CASO CLÍNICO

Paciente de 5 años que acude por primera vez a la 
consulta del centro de salud para control tras ha-
ber sufrido un prolapso rectal reducido manual-
mente en un centro hospitalario el día anterior.

Nacido y controlado hasta entonces en Venezuela. 
Al realizar la exploración física completa, llaman la 
atención múltiples máculas hiperpigmentadas lo-
calizadas en mucosa yugal, labios, encías y conjun-
tivas (Fig. 1). El resto de la exploración física es nor-
mal. Se consulta a la madre sobre la evolución de 
estas lesiones y comenta que las tiene desde siem-
pre y le habían informado de que se trataba de má-
culas benignas asociadas a su fototipo de piel.

Se interroga sobre antecedentes médicos y quirúr-
gicos en su país de origen y la madre refiere que 
tuvo un embarazo controlado, con desarrollo peri-
natal normal e introducción de la alimentación 
complementaria sin incidencias. Al año de vida, 
presentó un prolapso rectal en domicilio, por lo 
que acudió a un centro hospitalario donde se redu-
jo manualmente y se procedió a la extirpación de 3 
pólipos rectales. Desconoce si se analizaron en 
anatomía patológica y no aporta informes.

Niega antecedentes familiares de patologías di-
gestivas y de lesiones cutáneas similares.

Dada la asociación de los pólipos y las máculas hi-
perpigmentadas, se remite a consulta de Cirugía y 
Gastroenterología Pediátrica para descartar SPJ e 
iniciar seguimiento. El estudio genético confirma 
la presencia de la mutación STK11. 

DISCUSIÓN 

El SPJ es un síndrome autosómico dominante ca-
racterizado por el desarrollo de pólipos gastroin-
testinales, hiperpigmentación cutánea y predispo-
sición al cáncer en diversos órganos. 

La incidencia estimada es de 1 de cada 200 000 na-
cidos vivos. El gen implicado es el STK11 (19p13.3). 
Más del 90% de las familias afectadas presentan 
mutaciones en este gen supresor tumoral2. No 
existe una clara correlación entre el genotipo  
y fenotipo.

Las lesiones mucocutáneas pigmentadas aparecen 
en el 95% de los pacientes como la primera mani-
festación3. Las más típicas se localizan en la muco-
sa bucal, aunque también pueden aparecer en 
otras localizaciones como ojos, narinas o dedos 
de manos y pies. En la adolescencia algunas de 
ellas pueden desaparecer, salvo las de la mucosa 
oral, que suelen persistir a lo largo de toda la vida. 
Estas lesiones suelen estar presentes desde los 
dos años de vida y existe un intervalo de tiempo 
de unos diez años hasta la aparición de pólipos 
gastrointestinales3.

Los pólipos gastrointestinales aparecen en el intes-
tino delgado (50%), estómago (36%) y colon (21%). 

Figura 1. Síndrome de Peutz-Jeghers: 
hiperpigmentación oral en paciente de 5 años
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Estos pólipos también pueden aparecer fuera del 
tracto digestivo, como en la vesícula, la vejiga, los 
bronquios o los uréteres. Los pólipos son benignos, 
pero pueden causar sangrado, anemia, prolapso 
rectal o invaginación intestinal.

El diagnóstico clínico se realiza si existen: (1) dos 
o más pólipos con anatomía patológica típica de 
SPJ (hamartomatosos); (2) cualquier número de 
pólipos con antecedentes familiares de SPJ; (3) 
alteraciones mucocutáneas típicas con antece-
dentes familiares de SPJ; o (4) cualquier número 
de pólipos asociado a las alteraciones mucocutá-
neas típicas.

El diagnóstico se confirmará con la presencia de la 
mutación en el gen STK11 (19p 13.31). 

Debido a la herencia autosómica dominante de 
esta patología, el paciente deberá acudir a gené-
tica para el asesoramiento genético y valorar  
estudio de familiares.

Estos pacientes precisan un seguimiento muy es-
pecífico durante toda la vida. Según las recomen-
daciones de la ESPGHAN4, el control con endosco-
pia y colonoscopia debe comenzar no más tarde de 
los 8 años en niños asintomáticos desde el punto 
de vista gastrointestinal, y antes si presentan sín-
tomas. Estas pruebas se deben repetir cada 3 años, 
aunque debe ser individualizado. 

En la edad pediátrica, el principal riesgo es el desa-
rrollo de una invaginación intestinal cuyo riesgo 
acumulado es del 50 al 68% durante la infancia, 
con una edad media entre 10 y 16 años. 

Los pólipos mayores de 1,5 cm están asociados a 
un mayor riesgo de complicaciones, como la inva-
ginación, por lo que las últimas recomendaciones 
indican que deber ser extirpados, eligiendo de for-
ma individualizada la técnica más apropiada5.

Es muy importante que tanto la familia como su 
pediatra sospechen una invaginación intestinal 
cuando el paciente presente clínica compatible, ya 
que deberá ser remitido urgentemente para reali-
zar una reducción quirúrgica. La reducción me-
diante enema o aire están contraindicadas. 

El desarrollo de cáncer en la edad pediátrica es ex-
cepcional, por lo que, en este sentido, no precisan 
realizar pruebas específicas. Se han descrito tumo-
res de ovario en mujeres y de células de Sertoli en 
varones, por lo que se debe hacer un especial se-
guimiento de la pubertad y valorar en varones  
posibles signos de feminización que nos pongan 
en alerta.

En la edad adulta, el riesgo de cáncer es muy eleva-
do6 y se pueden desarrollar varios tipos de cáncer 
(colorrectal, de mama, de páncreas…), por lo que el 
seguimiento estrecho y diagnóstico precoz serán 
determinantes para aumentar la supervivencia7. 

Como consideraciones finales hay que destacar la 
importancia de conocer esta patología y sospechar 
su presencia ante pacientes con máculas hiperpig-
mentadas orales, similares a las que se muestran 
en este caso y especialmente en aquellos que ya 
han presentado sintomatología gastrointestinal 
compatible. Debemos recordar que en Pediatría se 
debe hacer una exploración física completa de los 
pacientes, ya que en muchas ocasiones el diagnós-
tico nos lo aportan signos o síntomas que no son 
inicialmente el motivo de consulta. En el SPJ una 
sospecha clínica precoz conduce a un diagnóstico 
temprano y a un manejo correcto, que disminuye 
drásticamente la tasa de complicaciones, como la 
invaginación intestinal y el desarrollo de cáncer en 
estadios avanzados.
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ABREVIATURAS
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