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Resumen:

Introduccion:

El sindrome de Peutz-Jeghers es una enfermedad causada por mutaciones en
el gen STK-11. Se asocia a un mayor riesgo de neoplasias malignas,
incluyendo las pancreaticas. Su diagndstico permite implementar un cribado
temprano para un tratamiento oportuno. Se presenta el caso de una mujer de
23 afos con sindrome de Peutz-Jeghers y tumor neuroendocrino de pancreas.
Caso clinico:

Paciente con diagndstico genético de Peutz-Jeghers que acude a urgencias por
dolor epigastrico de 30 dias, irradiado en hemicinturén, con pérdida ponderal y
astenia. A la exploracion, abdomen blando, doloroso de forma superficial sin
signos de irritacion peritoneal. La analitica fue normal. Se realiz6é ecograffia y

TAC evidenciando una masa en cola pancreatica que luego se confirmé como
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tumor neuroendocrino G3, estadio IV al completar el estudio. Se inicid
tratamiento oncoldgico sin buena respuesta falleciendo a los 3 meses.
Discusion y conclusion:

Los tumores neuroendocrinos en Peutz-Jeghers son extremadamente raros.
Este caso enfatiza la necesidad de mejorar el cribado y seguimiento oncoldgico

en pacientes jévenes con predisposicion genética para optimizar el prondstico.

Palabras clave: Sindrome de Peutz-Jeghers, Tumor neuroenddcrino de

pancreas, Neoplasia pancreatica, predisposicidén a neoplasias, STK-11.

Introduccion:

El sindrome de Peutz-Jeghers se debe a una mutacion del gen supresor de
tumores STK-11, de herencia autosomica dominante caracterizado por
pigmentacion mucocutanea y poliposis gastrointestinal*). Predispone al
desarrollo de neoplasias gastrointestinales, de mama y pacreaticas®. Hacer el
diagndstico de esta rara condicion permite iniciar el cribado de forma temprana
para el diagndstico y tratamiento precoz de las neoplasias ).

El objetivo de este articulo es presentar el caso de una mujer de 23 afios de
edad diagnosticada de un tumor neuroenddcrino de pancreas con
antecedentes de Sindrome de Peutz-Jeghers.

Caso clinico:

Mujer de 23 afios diagnosticada en la infancia de Peutz-deghers con estudio
genético positivo para mutacién del gen STK-11 y enfermedad de Graves-
Basedow en seguimiento por servicio de digestivo con antecedentes de
multiples resecciones de podlipos hamartomatosos intestinales.

Acude a urgencias por un cuadro de dolor abdominal localizado en epigastrio
de 30 dias de evolucién, continuo, incapacitante, irradiado en hemicunturén y
exacerbado en las ultimas 48 horas. Relata también pérdida ponderal no
cuantificada y marcada astenia acompanante. Niega otra sintomatologia
asociada.

A la exploracion, presentaba abdomen blando y depresible, doloroso sobre
epigastrio, sin defensa ni signos de irritacion peritoneal. No se palpaban masas

ni megalias.
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Se realiza analitica en urgencias que no mostraba datos de alarma y se solicitd
ecografia abdominal que descarté patologia abdominal aguda. Se decide
completar estudio en urgencias con TAC que informa una tumoracion sélida de
6,2x13cm en cola de pancreas que infiltra espacio perirrenal, en contacto con

el bazo, arteria y vena esplénica con adenopatias retroperitoneales (Figura 1).

Figura 1: Corte transversal de TAC abdominal.

Se deriva paciente a servicio de diagndstico rapido para completar estudio
mediante PAAF-EUS y PAAF de adenopatias (Figura 2). Finalmente se
diagnostica de tumor neuroenddcrino de pancreas G3, estadio IV: ¢T3 (20mm,
con invasion de grasa perirrenal), cN1 (peripancreaticas y retroperitoneales) y
M1 (ganglionar supraclavicular, paraesofagica, retrocrural y ésea iliaca
derecha) por lo que inicia taratamiento por oncologia.

Requirioé de 3 lineas distintas de quimioterapicos citostaticos para enfermedad
avanzada por mala tolerancia y desarrollo de complicaciones.

En el seguimiento se objetivd progresion de la enfermedad con deterioro clinico
iniciando medidas paliativas. La paciente fallecié 3 meses despues de su

diagndstico.
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Figura 2: Anatomia patolégica: Tincion con H-E y Sinaptofisina

Discusidn:

Peutz-Jeghers es una enfermedad poco frecuente con una predisposicidon
significativa al desarrollo de neoplasias malignas. Dentro de las pancreaticas, la
literatura publicada, asocia éste sindrome a las neoplasias musinosas
intraductales® y recominedan su cribado a partir de los 35 afios por ser
infrecuentes a edades mas tempranas. La aparicion de un tumor
neuroenddcrino de pancreas en pacientes con este sindrome, es
extremadamente rara 'y hace que el caso presentado sea particularmente
relevante.

Ademas, el desarrollo de esta neoplasia a una edad tan temprana refuerza la
necesidad de una vigilancia oncoldgica rigurosa en estos pacientes®(®). El
diagndstico en el contexto de sindromes de predisposicion tumoral es
desafiante, y este caso destaca la necesidad de reconsiderar vy,
potencialmente, ampliar las estrategias de cribado para incluir tumores menos

frecuentes pero agresivos. También, enfatiza la importancia de la investigacion
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en marcadores genéticos y moleculares que puedan ayudar a predecir el
desarrollo de estos tumores raros en pacientes con Peutz-Jeghers(?),
Conclusién

El caso expuesto resalta la singularidad del tumor neuroenddécrino de pancreas
en una paciente joven con sindrome de Peutz-Jeghers, una asociacion poco
descrita en la literatura. La edad temprana de aparicién y la agresividad del
tumor subrayan la necesidad de un seguimiento mas exhaustivo y
personalizado en estos pacientes. Es fundamental seguir investigando las
bases genéticas y moleculares de estas neoplasias raras para mejorar las
estrategias de cribado, deteccion precoz y tratamiento, con el objetivo de
optimizar la supervivencia y calidad de vida de los pacientes con sindromes de

predisposicién a neoplasias.
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