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Cancer de mama bilateral y sindrome de Peutz-Jeghers

Bilateral breast cancer and Peutz-Jeghers syndrome

El cancer de mama (CM) es el tumor maligno mas frecuente en
la mujer como resultado de una combinacién de factores
fisicos, quimicos, biolégicos y genéticos. La mayoria de los CM
son esporadicos, menos del 10% presentan caracter familiar
debido fundamentalmente a alteraciones en los genes BRCA1
y BRCA2, y tan solo un pequeiio nimero de casos hereditarios
pueden ser atribuidos a mutaciones en otros genes como el
p53 en el sindrome de Li Fraumeni, el gen PTEN en el sindrome
de Cowden, los genes MSH2 y MLH1 en el sindrome de Muir-
Torre, el gen ATM en la ataxia-teleangiectasia y el gen STK11
en el sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ)’.

El SPJ constituye una entidad infrecuente caracterizada por
la asociacién de pélipos hamartomatosos en el tubo digestivo,
lesiones hiperpigmentadas mucocutaneas y un incremento en
el riesgo de desarrollar neoplasias digestivas y extradigestivas.
Su patréon hereditario es autosémico dominante (AD) de
penetracién variable y en un alto porcentaje (80-94%) se
asocia a mutaciones en el locus especifico 19p13.3 del gen
LKB1/STK11*>.

E1 SPJ, definido por Bruwer et al.* en 1954, se engloba dentro
del grupo de las poliposis hamartomatosas junto a la poliposis
juvenil, el sindrome de la poliposis mixta hereditaria, el
sindrome de Cowden y el sindrome de Ruvalcava-Myrhe-
Smith, con los que comparte un riesgo elevado de cancer
colorrectal®. Existe, ademas, en el SPJ una alta probabilidad de
neoplasias en el resto del aparato digestivo, y otras localiza-
ciones en edad temprana, siendo las mas frecuentes el cancer
de mama (54%), de ovario (21%), de cérvix (19%) y de pulmén
(15%)>°.

Este raro sindrome (1/200.000 nacidos vivos), que afecta por
igual a ambos sexos, habitualmente se diagnostica durante la
infancia a partir de los antecedentes familiares, por la
presencia de manchas meldnicas tipicas, o a través de los
problemas derivados del crecimiento de los pdlipos intesti-
nales que ocasionan cuadros de invaginacién, obstruccién o
hemorragia.

Aunque la pigmentacién puede aparecer a cualquier edad,
es mas frecuente durante la lactancia y primera infancia, con
depésitos meldnicos en mucosa labial (95%) u oral (83%),
siendo menos frecuente en manos, pies y localizaciéon

periorificial. La mayoria de las manifestaciones clinicas se
producen a nivel gastrointestinal, aunque la secuencia
hamartoma-adenoma-carcinoma es controvertida para algu-
nos autores’ y se conoce como «landscape effect», donde las
alteraciones, sobre todo de la 1amina propia, pueden conducir
a canceres epiteliales®. En otras ocasiones la primera
manifestacién es la aparicién de una neoplasia en edad
temprana debido a la acumulacién de riesgos.

Presentamos el caso de una paciente afecta de CM en la
que se descubre el cardcter hereditario de este de manera
casual. Se trata de una mujer caucasica de 51 afos con
antecedentes de anemia crdnica, en tratamiento con hierro
oral, y colecistectomizada. No relaté antecedentes familiares
de cancer de mama ni alteraciones genéticas. Fue diagnosti-
cadaalaedadde50afios de carcinoma bilateral de mama tras
el hallazgo mamografico de microcalcificaciones muy sospe-
chosas, confirmadas mediante resonancia magnética (RM)
(fig. 1). Se realiz6 mastectomia bilateral y estudio de
extensién axilar mediante biopsia selectiva de ganglio
centinela, con resultado negativo por lo que se procedi6 a
la reconstruccién inmediata con prétesis/expansor tipo
Becker. El examen anatomopatolégico demostrd que se
trataba de un carcinoma intraductal de alto grado (indice
de Van Nuys > 8) en ambas mamas.

La paciente acudié a Urgencias por molestias en hipocon-
drio derecho y néuseas, sin fiebre asociada, de escaso tiempo
de evolucién. En el andlisis sanguineo destacaba una discreta
hipertransaminasemia, por lo que se complet6 el estudio con
ecografia y colangio-RM siendo diagnosticada de coledocoli-
tiasis. Durante la realizacién de la CPRE se evidenciaron
numerosos polipos en duodeno asi como un calculo coledo-
ciano que se extrajo. Mediante endoscopia digestiva alta (EDA)
se extirparon varios pélipos gastricos y duodenales (fig. 1). La
presencia de manchas melanicas peribucales y la confirma-
cién histolégica de pélipos hamartomatosos establecieron el
diagnéstico de sPJ°.

Todos los pacientes diagnosticados de SPJ deben ser
controlados de por vida y remitidos a consejo genético
de acuerdo con las recomendaciones propuestas por un
Comité de Expertos Europeos reunidos en Mallorca en 2007
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Figura 1 - Composicion que recoge imagenes de la mamografia, transito baritado y endoscopia digestiva.

A) Microcalcificaciones difusas en la mama derecha. B) Microcalcificaciones difusas en la mama izquierda. C) La endoscopia
digestiva alta revela pélipos hamartomatosos en la tercera porcién duodenal (flecha blanca). D) Transito gastrointestinal
donde se observan defectos de replecién a nivel de yeyuno proximal que corresponden a formaciones polipoideas

(flecha blanca).

Tabla 1 - Recomendaciones para la realizacién de exploraciones y el seguimiento en pacientes diagnosticados

de sindrome de Peutz-Jeghers. Grados de recomendacion

General
Hemograma y enzimas de funcién hepatica anual
Exploracion clinica anual
No se recomienda profilaxis farmacolégica de rutina

Aparato genital y urolégico
Examen testicular anual desde el nacimiento hasta los 12 afios
Ecografia testicular si se detectan alteraciones en la exploracién
Citologia cervical cada 2-3 arios desde los 25 aiios

Aparato gastrointestinal
Endoscopia alta y colonoscopia a los 8 afios
Si existen polipos, repetir cada 3 afios hasta los 50 afos

Grado B

Grado C
Grado C
Grado C

Grado C

Si no se detectan, repetir a los 18 afios y cada 3 afios hasta los 50 afios

Colonoscopia cada 1-2 afios a partir de los 50 afios

Video cdpsula endoscépica cada 3 arios desde los 8 arios

No se recomienda seguimiento con estudio pancredtico
Enteroscopia intraoperatoria en SPJ sometidos a laparotomia

Glandula mamaria

Auto-exploracion mensual desde los 18 afios

Resonancia magnética (o ecografia) anual desde los 25 hasta los 50 arios
Mamografia anual desde los 50 afios

Grado C
Grado B
Grado B
Grado B

Grado C
Grado C

Tomada de Beggs AD et al.’.
SPJ: sindrome de Peutz-Jeghers.

y que se recogen en un documento de consenso (guia clinica)
con un nivel de evidencia B o C°. El objetivo es doble: 1) detectar
la presencia de pdlipos con un tamafio adecuado para su
extirpacién endoscépica, con lo que se evitan posibles
complicaciones y 2) diagnosticar precozmente el cancer.

Dichas recomendaciones, recogidas en la tabla 1, exigen un
seguimiento estrecho y multidisplinar con exploraciones
analiticas y de los aparatos digestivo y genitourinario asi
como examenes mamarios seriados en una edad inferior a la
que habitualmente se realizan. En la actualidad nuestra
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paciente sigue sometida a estos controles y pendiente del
estudio genético que podra definir el intervalo recomendable
para el cribado y vigilancia dentro de su misma familia,
evitando asi futuras neoplasias.
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Hemorragia retroperitoneal tras rotura traumatica

de un feocromocitoma

Retroperitoneal haemorrhage after traumatic rupture

of a phaechromocytoma

Los feocromocitomas son tumores neuroendocrinos de la
médula adrenal (originados en las células cromafines) o tejido
cromafin extra-adrenal que falla en la involucién tras el
nacimiento y secretan cantidades excesivas de catecolaminas.
La rotura traumaética de un feocromocitoma y la consiguiente
hemorragia retroperitoneal son una rara complicacién cuyo
manejo entrafia serias dificultades.

Presentamos el caso de un varén de 45 afios que, en
un intento de suicidio, se precipité desde un quinto piso
sufriendo politraumatismo. Entre sus antecedentes
personales constaban hipertensién arterial, diabetes insu-
lino-dependiente y presencia de una masa adrenal derecha
en estudio objetivada de forma incidental en una ecografia
abdominal hacia varias semanas. Asimismo el paciente
recibia tratamiento farmacolégico por cuadro psiquiatrico
de ansiedad y depresién.

Remitido a nuestro Servicio de Urgencias, el paciente
presentaba presién arterial de 180/110 mmHg, frecuencia
cardiaca de 135 latidos por minuto y analitica con hemo-

globina de 9,9 g/dL. Se solicité una tomografia computerizada
(TC) abdominal de urgencia que evidencié una masa adrenal
derecha de 10,5 X 9 x 8,8cm de tamafo con sospecha de
sangrado activo y un hematoma retroperitoneal (fig. 1). El
paciente también presentaba traumatismo facial, neumotérax
bilateral, fracturas de las apéfisis transversas derechas de L1 a
L5, de sacro, coxis y tibia derecha y fractura abierta de
astragalo derecho.

Ante la sospecha de sangrado activo de la masa adrenal, el
paciente fue considerado candidato para embolizacién radio-
logica previa a la posible necesidad de cirugia urgente. Debido
a la estabilidad hemodindmica y a que se mantuvieron
cifras de hemoglobina superiores a 9 g/dL durante las 24h
posteriores al ingreso, se optdé por mantener una conducta
conservadora, inicidndose tratamiento con urapidilo y labe-
talol que logré un adecuado control de la tensién arterial a
las 36 h del ingreso.

La determinacién de catecolaminas en orina evidencid
niveles de metanefrina de 20.659 microg/dL (normal, 64-302
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