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“Pigmentaciones meldnicas de mucosa oral,
labios y piel, asociadas a dolicocolon

;Un nuevo sindrome?

Por 108 DoOCTORES:

SIMON TISNADO MUROZ* y ENRIQUE NORIEGA®*

En 1921, Peutz, de la Haya!, estudié una familia varios de cuyos
miembros presentaban manchas hiperpigmentadas en boea, manos y
pies, ¥, al mismo tiempo, poliposis intestinal. Como hubiera fun-
dados motivos para sostener que sc trataba de una asociacién gené-
tica y nmo de una relacién fortuita entre ambas manifestaciones,
Touraine y Couder?, al referirse a esta asociacion le dieron el nombre
de Sindrome de Peutz. En 1944 Jeghers®, publicé dos easos de “pig-
mentacién de la piel” y einco afios después, con sus colaboradores®.
hizo un amplio y detallado estudio de esta euriosa asociacidén, ¥
agregd a los 16 casos seguros y 5 probables existentes hasta entonces
en la literatura, diez (incluso los dos publicados anteriormente)
con lo eual elevé el total de casos demostrados a 26 y, por otro lado,
gan6 con toda justicia, el derecho a gue la nueva entidad llevara
el nombre de Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ).

En 1957 Dormandy hizo una revision muy interesante y muy
completa del tema y agregé 21 casos de su propia observacién'.

Desde entonces han aparecido sucesivamente en la literatura,
varias referencias a esta rara asociacién, con lo cual el total se ha
clevado a 106 easos aproximadamente, que corresponden a 15 fa-
milias®,

* De la Catedra de Puericultura y Pediatria. Fac, de Medicina de
Lima .Prof. Carles F. Krumdieck). Hospital del Nifio.

*+ Médico del Hospital del Nifio.

Reproducide de la “Revista Peruana de Pediatrin”. Vol 18 - Nos. 1-2,
Julin-Diciembre de 1958,
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En nuestros sistemdticos estudios sobre malformaciones, desde
19588, continnacién de los gue nno de nosotros (STM) emprendiera
afios antes™ S hemos tenido la oportunidad de obgervar un nifio gue
fue hespitalizado por anemia intensa, eon sintomas que parecian
covvesponder a repetidas melenas. Como existian las manchas earace-
teristicas. ereimos que se teataba del sindrome antes mencionado.
Pero he aqui gque descubiimos que era portador, no de pélipos in-
testinales, sino de dolicoeolon. Postertorimente hemos comprobado gue
sujetos que presentaban las veferidas manchas, en enorme propor-
eién, presentan también elongaeién de uno o varios seementos del
eolon, con lo cual se podria sostener:

1Pw@@ue existe asceiocidn. entre nu trastorno v otro, gquereinos
deeir, entre las manchas melinicas que son ya earacteristicas, v
dolicocolon.

2*—Que hay relacién gendtica por las razones que veremos,

3" —Que esta asociacién es mueho mis frecuente que la que cons-
tituye el Sindeome de Pentz-Jeghers,

4" —Finalmente, que estamos frente o un Sindrome no deserito
hasta el presente, o gue se velaciona con ol ggue deseribieran Peutz
v Jeghers.

CAS0S ESTUDIADOS

Desde la observacidn del primer caso, referido, hemos tenido eui-
dado de examinar, en todos los pacientes que han eoncurrido donde
nosotres por una rvazdn enalguiera, la posible presencin de las
manchas wmelanicas earacteristicas, bien deseritas por Jeghers y
col.d, lo cual nos releva e entrar en una deseripeion detallada. Sdlo
diremos que tales manchas, completamente diferentes por su loeali-
wacidn y otros cavacteres, de Jus efélides, por euya razén fueron
designadas eomo “inversas", no ecoalescen estan desprovistas de
pelos v de vasos, no hacen relicve en la piel, aparccen gencralmente
después del nacimiento ¥ luego de un lapso variable, inclusoe de
afios, tienden a desaparvecer. Pues bien, De los nueve sujetos, siete
adultos y dos nifos, en quicnes hemos comprobade tales manehas,
una mujer de 26 afios presenta un pélipo rectal por euyva razén la
considerainos como un caso de Pentz-Teghers, De los ocho restantes,
cinco presentan dolicocolon—deseubierto podemos decir, por sélo la
inspeceidn de la eava—: dos nifios de 10 afios v 30 meses respecti-
vamente, ¥ tres adultos jévenes, nna mujer v dos varones, entre
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éstos, el padre del menor, A los mencionados cineo easos se contrae
este trabajo. En una mujer no fue posible desenbrir al examen
vadioldgico, alteracidn alguna del eolon, anngue e quejaba de mo-
lesting poco preeisas en el abdowen, desde tiempo atrds; un vardn
¥ una mujer, adultos jovenes presentaron respectivamente, una
ampalla reetal amplia y lo que se erexd un diverticulo del sigmoides
e Iy inemediaciones del deseendente 1o cual no pudo comprobarse
por la falta de colaborasion de 'a paciente. Por otro lade hemos
tenido un easo evidemte de dolicocolon, hombre de 43 abos gue se
guejaba de molestias abdominales vagas, en ¢l enal no pudimos en-
contrar manecha alguna no obstante el exumen prolijo, ni ¢ pudo
darnos datos coneretos aceren de si antes las hubiera presentado.

e agui las historias clinicas:

Caso L-—DAB, vardn, de 10 anos, natural de Avacucho, rezide en Lima
dezde hace & afios.

Antecedentes—Estrefiimiento. Padre vive, de 52 afios, no se tiene mds
datoz. Madre muerta por accidente. Doz hermanos fallecidos, se ignora la
canszg, uno vive. Una tia materna =afre de estrefiimiento ¥ de dolores abdo-
minales cuyos caraclercs no e conocen con precizidn, ¥ presenta pigmen
tacidn meldnica en mueoza del lable inferior ¥ rvegldén perioral,

Enfermedad actyal,—Deade hace un afio, cansancio al realizar peqguefios
esluerzos, mareos, vomitos, palidez, hinchazdn de la cara ¥ de los mismbros
inferiorez. Ingresa en el Hozpital por primera vez en abril de 1959, cuando
han transcurrido trez mescs de lags manifestaciones referidas. Se comprueba
enemia de 2 millones de hematies ¥ 525 gra, de hemoglobina, ¥ lambida,
hipoproteinemia (Alb. 205 gr., globh, 295 gv.). Permanece dos meses cn el
Servicio ¥ sale muy mejorado. Diagndstico: snemia v desnutricidn,

En agosto, segunda hospitalizacion, per recrudescencia de les sintomas
a los aue se han agregzdo doloves Lips retortijon en tode el andomen,

Frozenta desde hace tiempe (no puede precisar la fecha) una pigmen-
tacidn meldinica en lo mucosa bucal (fig 1) ¥ labial asi como en las palmas
de las manes ¥ plantas de los pies.

Ergmen clinico.—Niflo en regular estado general, tranqguilo, palide, se
aprecian laz pigmentacionesz veferidas v ligero edema de cara -y miembros
interiores. Por ensima del arco superciliar derecho. pigmentacion de colod
parde oscuro, del tamafio de un guf=ante, de bordes no muy nitidos: mejilla
y dovao de la narviz, pigmmentaciones pequefia= de color pavdo amarillento,
Iriz parde; conjuntivaz patidaz, reflejos fotomotor v de la ncomodacidn
normales, En labio inferior, dos manchas, tamafio de un gvano de mije, de
color parde oscure, ¥ en muceza labial, varias pigmentacionss de tamafio
de una cabeza de alfiler ¥y aun mennores; cercan de la comisura devecha, en
el lahio superior, pigmentacion amarillenta, tamafio cabeza de alfiler.
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CUADRO RESUMEN DE LOS CARACTERES DE LOS CINCO CAS08 ESTUDIADOS
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Ganglios cervicales aumentados de tamafio. Aparato respiratorio normal.
Corazén. Sople sistdlico de regular intensidad en punta; pulsaciones 132 al
minuto, Presidn arterial Mx 9 Mn. 5. En el abdomen, plgmentacidn meldnica
de color parde oscuro, por debajo del omblige, tamafio cabeza de alfiler,
de bordes netos.
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Figs, 1 » 2, Caso 1—Se¢ puede apreciar la elongaciém del sigmoides, de

grode moderado. En 1, a—e, pigmentaciones caracterizticns,
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Repetidos exdamenes hematoldgicos, acusan anemia. variable, Prot. 5.70
g% (Alb, 3, glob, 2.70). No hay pardsitos ni buevos en las heces. Pruebas
de la benzidinag + + ¢l dia 20 de agosto, La reaccidn de Thevenon es positiva
unas veces v negativa otras. Mielograma, dia 15 de octubre. Neutrdfilos 475
imielocitos, metamielocitor 7: Abaztonados 14; segmentados, 21 Eosind.
filos 3; Hipoplasia medular.

Eramen Radioldgice.—La enema penetra sin difiealtad. =S¢ dibuja una
asza sigmoidea que hace una vuelta o bucle hacia abajo ¥ a la izguierda.
Inego se visualiza el descendente ¥ el dnguloe esplénice donde hay, igualmente
un bucle. Dolicocolon poco acentuado.

Un transito intestinal cuidadosamente seguido’ por ingestion de papilla
baritada, no logra descubrir pélipos intestinales, pero no puede concluirse
que no existen.

COMENTARIO

Nifo de 10 afios anémico, con hipoplasia medular, con manchas
hiperpigmentadas en piel v mucosas, earacteristicas del Sindrome
de Pentz-Jeghers, en guien el examen radiolégico no descubre po-
lipos v. antes bien, un ligero dolicosigmoides, tipo 1 de Kantor?®,
Podriag pensarse. con todo fundamento, en que se trata de dicho
sindrome : que los palipos existen aungue no han sido revelados por
el examen radiolégico v que la anemia—toda vez que ha habido po-
sibilidad de sangre oculta en heces—a la larga ha producide ago-
tamiento de la médula dsea. Pero los earacteres del colon no son
los propios de dicho sindvome, pues, los autores insisten en Ia nor-
malidad en todos los easos?, v asi sucedid en el nuestro. Seria. de
todos modos, un easo de transicién o que partieipa de ambos del
mencionado v del nuevo gue agqui deseribimos.

Cazo 2.—D.G. mujer, 26 afios, nacida en Pisco, de donde procede, mes-
tiza, soltera, empleada.

Enfermedad actual—Desde hace mias o menos 4 afos. dolores abdomi-
nales tipo retortijén en la regidn hipogdstrica con irradiacidn a los flancos,
acompafiados de estrefiimiento (deposiciones duras cada 2 & 3 dias): en al-
gunaz oportunidades, cimaras sueltas sin mocoe ni sangre. Desde hace trez
o cualro meszes, flatulencia, dispepsia a las grasas.

Antecedentes~—Padre de 60 afioz, madre de 56, hipertensa, ne presentan
pigmentaciones ni sufren de estrefiimiento. La paciente es la quinta de
nueve hermanos vives, sanos. Dos de ellos {(mujeres de 35 la segunda, ¥
de 2% la sexta)., presentan también pigmentaciones alrededor de la boca
¥ sufren igualmente, de dolores abdominales tipo retortijém. Tres tios ma-
ternos ¥ dos paternos sin pigmentaciones.
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Figres, &£ v 4, Caso 2.—En 3 a, dolicesigmoeides, tipe 1 de Kantor ademii=, los
fngules en eaidn de escopeta. En 4 después de la evae eldn, ex apre-
cinhle ol a=a sigmoiden alargada,

Enfermedades eruptivas =n Ia infancia. Hepatitis hace 4 meses (flebre,
sulkbelericia, coluria), que moejora en un mes, bajo tratamiento médico. En
la imfancia (no precisa fecha), le aparvecen tres pigmentaciones pardas en
mucosa del labio inferior (fig. 3a).

Erunien elinico.—Buen estado general, Cabello negroe bien implantadoe,
abundante. En mejilla derecha. cerea del ala de la nariz ¥ en el mentdn,
pizmentaciones purdas, slgo mas pequeiias que una cabeza de alfiler (fig. 3b).

Iris pardo; pupilas pequefias; reaccionan normalmente a la luz ¥ a la
seomodacion, En la mucosa labial inferior, bacia el centro, tres pigmenta-
clones, easi en una linea recta que se dirige Mgeramente hacla abajo ¥ a
1a derscha. de color pavde, forma redondeada ¥ tamafio, cabeza de alfiler.

FEaimenes aurilivres,—Hematies 4'1; leucocitos 5,000 con 53% de neu-
tedfilos (49 segmentados, 4 en cayado), 2 cosindfilos, 10 monoc. ¥ 35 linfoc.
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Hb, 11.1 gr. Presencia de urobilina y pigmentos biliares en Ia orina. No se
concuentran pardsitos ni huevos en las heces.

Eramen radiolégico—La enema opaca penetra sin dificultad. Se dibuja
{fig. Ta) en proyeccién antero-posterior. asa sigmoidea amplin ¥ que se
eleva muy por encima de la linea bicrestal (tipo 1 de Kantor)lo, luego.
un descendente normal ¥y despuds, un dngulo esplénico dilatado, en cahdn
de czcopeta, en una extensién que abarca 5 vértebras. El transverso aparece
de calibre que aumenta hacia el dngulo hepdtice, el cual, lo mizsmo que el
antes referido, ofrece un ecafidn de escopeta gue es menos extense. En pro-
yeccion muy ligeramente oblicua ¥ Iluego de la evacuacidn, se aprecian
claramente dos bucles en reglén sigmoiden ¥ sin sustancia opaca, los dngulos
con los caractercs sehalados (fig. 4b). Dolicocolon generalizade o casi ge-
neralizado.

COMENTARIO

Mujer adulta, que presenta pigmentaciones earacteristicas desde
la infancia, aungue no desde el nacimiento, v dolicocolon evidente,
que se manifiesta por dolores v estrenimiento. Fstos signos son los
que nos llevan a praeticar el examen radiolégico, con la fundada
sospecha de encontrarnos frente a un nuevo easo de la asoeiaciom
que estudiamos.

Caso 3-—M. L., vardn de 25 afos, natural de Lima, moestizo, casado.

Cnfermedoad actual —Desde hace dos aifioz, dolores abdominales en la
regidn hipogastriea Lipo retortijdén, que se acompafian a veees de niuseas y
vamitos- ¥y oiras, adem#as, de deposiciones diarrelcas sin moco ni sangre. No
acusa flatulencia ni dizpepzia a las grazaz. Concurre donde un facultativo
quien le prescribe apendicectomia. Desde hace 12 aiios, plgmentaciones
pardas alvededor de la boea ¥ en Ia regién malar izguierda, gque han aumen-
tado en los dltimos afios,

Antecedentes.—Padre de 52 afos, vive, presemta pigmentaciones casi
exactamente iguales a laz del paciente, en tamafio ¥ localizacidén: no sufre
molestiaz abdominales. Madre de 47 afoes, viva, sana. Dos hermanos de
21 ¥ 23 anos, no presentan pigmentaciones ni sufren trastornos abdominales.
El paciente tiene un hijo (cazo 4) que prezenta pigmentacidn en pabelldn
auricular izquierdo (fig. Ta). Un tic de 48 afios, rama materna, tiene pig-
mentaciones periorales ¥ sufre estrefiimiento ¥y edlicos frecuentes. El pa-
ciente se sometid, por prescripeidn facultativa, sucezivamente, a exdimencs
radioldgicos de vesieula biliar ¥ de estdmago ¥ duodeno, con resultados nor-
males. Se le diagnozticd colon irritable.

Eramen clinico—Buen e¢stado general ¥ de nutriciém. Cabello negro
bien implantado. Alrededor de la boca se aprecian seis pigmentaciones pardo
amarillentas de bordes irregulares y del tamafio de una cabeza de alfiler;
en regidn malar izquierda (fig. 5a) una mucho mis grande (mayor que
un granoe de mijo), de bordes no muy nitidos, dos en regién malar derecha
¥ otra en regién preauricular del mizmo lado (fig. 5b).
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Color del fris negro. pupilas en midriasis, reaccionan bien a la luz ¥
a la acomodacion, Pigmentacidn parda, similar a laz anterfores, en el cuello.

Lo derechao.

Exdmenes de laboratorie de rutina ¥ pruebaz de floculacién, normales.

Franeen vadioldgice.—La enema opaca llena inmediatamente una gran
asn sigmoidea que luego de describir una curva ligeramente hacia la iz

i E -

Figs, 5 ¥ 6, Caso 3
En &, ¥ 32b, pig-
mentaeiones clara-
mente apreeiables.
En 6., nsa sigmoi-
des  alargada »
con varios bucles.
Ezte paciente oz el
padre del caso 4,
Alfia detalles en el
texto.
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quierda, normal, vuelve hacia la derecha; luego, zobre =i mizsma, aungue de
menor calibre ¥ después, nuevamente hacia la izquierda para sélo entonees
continuarse con el descendente, el eual presenta un Angule esplénico en
cafidn de escopeta en una extensién de dos cuerpos vertebrales. El trans-
verso no ofrece nada digno de meneidn, pero cuando la sustancla opaca lega
al ascendente ze aprecia que oste segmento estd dilatado (fig. 6). Dolico-
sigmoides (Tipo 1 de Kantorls,

COMENTARIO

Adulto, joven de 25 afos, que presenta las pigmentaciones, po-
demos decir clisicas, las cuales aparecen con cardcter evidentemente
hereditario dominante (las tienen también el padre ¥ el hijo: ver
easo 4 v fig, 11), y gque sufre trastornos digestivos gue obedecen
a un dolicocolon, eon lo enal estd completo el nuevo sindrome a que
se refiere este trabajo.

Al estudiar el easo N* 3, intuimos, por los caracteres de las
pigmentaciones v el enadro elinico, gue podia tratarse de un dolico-
colon, lo que ze vidé confirmado con el examen radiolégico, Se hizo,
pues por las manchas earacteristicas, el diagndstico de la alteracién
del intesting grueso,

Nos refirid el paciente que un hijo suyoe de 2 anos vy medio,
tenia una mancha en la oreja izquierds, v se prestd a que se le exa-
minara. Se deseubrié, igualmente, gque el ehico era portador de un
dolicocolon,

Caso 4.—7. A, L., vardn, 234 afhos, hijo hdnico del anterior, de Lima.

Antecedentes,—Nacid a términe, parto normal, con peso de 3500 gr.;
cafda del cordén a los 7 dias; se =entd a los 6 meses ¥ empezd a caminar
cumplido un afo. Resfrios frecuenies. A los 7 meses, placa eritematosa en
el cuello, mejord con ungiiento de cortisona. Le aparecen “ronchas™ cuando
come huevo o carne. No sufre de cdlicos, vomitos ni estrefiimiento. Buen
apetite, suefio normal, Madre de 23 afios, sufre de alergia a determinados
alimentos. Abuelo palerno, como ya se dijo, presenta pigmentaciones ¥ tras-
tornoz intestinales,

A la edad de tres meses le aparceidé al pequeiio una mancha Degrusca
en ¢l pabellén auricular izquierdo que crecid paulatinamente hasta el tamafio

actual, de una pervla.

Eramen olinico.—~Buen estado general y de nutricidn., Peso 13.2 kilos.
Cahello castafio bien implantado. Iriz color verde. Reflejo fotomotor y de
la acomodacion normales. Orejas de conformacién normal. En el pabelldén
fzguierdo existe la referida mancha hiperpigmentada. de bordes ne muy
nitidos (figs. Ta ¥ Th). No se encuentran otras manchas en mueosa oral,
labios ni piel de la eara, pero en ¢l hemiabdomen ifzquierdo, a 4 cmsa por
encima del ombligo se nota una algo mdas pequefia, de color pardo amarillento.
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en ln mitad izquierda del ewerps, Fu Su
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El resto del examen clinico es normal ¥ las determinaciones de labo-
ratorio en sangre ¥ orina no ofrecen nada digno de mencidn.

Eramen Radioldgico—Después de una ampolla algo amplia, la enema
baritada pone en evidencia un sigmoides en hemiabdomen izquierdo, que
tiene la direceidn del eje longitudinal del euerpo. ¥ que, o la altura de la
segunda lumbay, hace una curva hacia Ia jzquierda ¥ luego continda hacia
abajo hasta cerca del techo del cotfle. para, despuds de dezeriidir una nueva
curva, dejnye apreciar el descendente también muy lateralizado hacia Ia
fzquierda, con dngule ezplénico inmediatamente debajo del diafragma ¥ en
cafidn de cscopeta. La imagen hasta entonces es la que podria dar una
transposicidén de eolom (malrotacidn intestinal)ll, 12 pero en proyvecciones
convenientes ge nota que hay bucles en sentidos opucstos, hasta llegar al
angulo referide, Por otra parlte, la enema progresa hacia el lado derecho,
no sin dibujar alge como una ampolla, precigamente en el dngulo mencionado
¥ puede entonees visualizarse el colon ascendente ¥ aun el clego, en situacion
normal (fig, 8di. Dolicocolon que afecta los segmentos sigmoideo vy des-
cendente.

COMENTARIO

El easo presenta, evidentemente, los dos signos asociados v cons.
tituivia demostracién concluyente del earvieter genético de dicha
asociacian. La imagen del dolicosigmoides es rara en verdad, y son
muy importantes, la orvientacién, por asi decirlo, de los bucles del
angulo esplénico, v el sigmoides completamente a la izguierda, en
direceidn que sigue el cje longitudinal del euerpo. PFaltaria de-
mostrar como ha influido en este caso la votacién intestinal.

Caso Go—A. E. P. vardn, 24 afios, mezstizo, soltero, cmpleado. natural
de Pataz. procede de Lima.

Antecedentes,—Padre de 75 afos, =ufre de estrefiimiento: no tiene pig-
mentaciones. Madre fallecida a los 57, de meoplasia ulerina, tampoco las
tenia. Siete hermanoz (el paciente es ¢l peniltimo), dos de los cuales han
fallecido, por accidente ¥ por bronconeumonia rvespectivamente, no se sabe
si temfan pigmentaciones. Uno, de 20 afios, prezenta pigmentacién en la
boca; no sufre de estrefiimiento ni de (rastornos digestives. Cineo tioz de
la rama materna, sin pigmentaciones.

Enfermedad actual—Desde hace tres afies, dolores abdominales tipo
retortijdn: meteorismo, especialmente post-prandial; estrefiimiento pertinaz
{deposiciones duras cara 2.4 dias, previa ingestidn de laxantes): dispepsia
a las grasas. Desde su infancia (no precisa la fecha), pigmentaciones de
color pardo en mucosa labial ¥ regidn frontal, dorso de la nariz ¥ mentdn.
Se le habian practicado exdmenes vadioldgicos de vesfenla biliar, de estd-
magoe ¥ ducdeno, transito intestinal ¥ colon con enema opaca =in que haya
side posible descubrir nada patolégico, a ne ser dolicocolon,
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Eramen clinice.—Buen estado general ¥ de nutricidn. Cabello negro
hien implantadeo. En la regidn frontal presenta una pigmentacidn de color
negro, redondenda. de bordes nitidos ¥ del tamafho de un grano de mijo;
en el dorse de la narviz, varias pigmentaciones pardo amarvillentas, lenticu-
lares, diseminadas; [inalmente, en el moentdn, parte media, pigmentacidn
lentienlar de color pardo oscuve (figs. 9. a. b, ),

Figs. & v 10, Caso b—8e aprecia el extraordinario desarrollo del sigmoi-
dis en longitud ¥y también en calibre, asi como la exagerada elongacitn
del ascendente, (10 b, después de la evaeuaeidn),
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Iriz también de color pardo, pupilas isocdéricas, reaccionsan normalments
a la luz ¥ & la acomodacidn. En la mucosa labial inferior, dos pigmeniaciones
pardo amarillentas del tamafio de una perla, corca de la eomisura derecha.

Bl resto del examen clinieo: examen de orina, hemogram:a, pruchas de
Moculacion, todo normal.

Eawnien  radiologivo, —Las  radiogralias de colon epacificado, gque el
paciente nos mostrd, permiten apreciar hasta seiz bucles del sigmoides.
Descendente v transverso, sin mayores alteraciones: azcendsnte duplicade
literalmente desde el dngule hepdtico hasta ol clego.

COMEXTARIO

Asociacién de pigmentaciones earacteristicas con elongaeion exa-
gerada del sigmoides ¥ del ascendente, Bl enadro elinico es muy
sugerente, lama la atencidn del hecho de que se hayan practicado
tantos examenes sin otro resultado que la revelacidn del dolico-
colon. Desde luego, no se advirtio que le acompafiaban manchas
hiperpigmentadas.

D1ECUSION

I1e los einco snjetos que describimos—eunatro varones y una
mujer—, que presentan a la vez pigmentaciones ¥ doelicocolon, tres
tienen parientes colaterales gue también presenian aquellas y los
otros dos, padre & hijo, pertenecen a una familia en que tales pig-
mentaciones apavecen en tres generaciones. Bn euanto a la posible
presencia del dolicoeolon en diehos parientes, nada se puede afirmanr
a no ser molestine abdominales en alounos, pero es inferesante el
heeho de gue no extd demosirado gue no lo presenten,

Guie se haya confirmadn la indicada alteracién del intestinoe
gruese en 5 de 9 sujetos en guienes habiamos comprobado las
manehas earacterizticas del Sindrome de PeutzJeghers, v no se
havan encontrado signos de polipos intestinales, gque eonstifuyen
componente obligade de dicho sindrome en cuatro y solo se sos-
pecher en e, nos parece also wds que una coincidencia, tanto
mas elocuente cuanto gue todos los autores™*, ingisten en la nor-
malidad del eolon en el SPJ. En otros términos, no ereemos gque
por el simple azar—euestion gue deben diluneidar el andlisis esta-
distico v ulteriores observiciones—pueda explicarse este fendmenao,
teniende en cuents que si bien el dolicocolon se encnestes en por-
cottaje relativamente considerable, sestin los autores en los dis-
tintos paises—entre noselros podria caleularse a grosse mode en
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109 de la poblacién general'®—, las manchas se consideran de una
rareza extraordinaria. Por otro lado el andlisis estadistico de los
casos de dolicocolon observados en nuestro medio—y lo mismo debe
suceder en otros paises—, tropieza con el inconveniente de que no
e ha descartado en tales ecasos, la posible presencia de pigmenta.
ciones de piel ¥y mueosas, caracteristicas, ¥ es l6gico suponer, después
de las observaciones gue contiene éste trabajo, que muechos de ellos
pueden tenerlas v han pasado inadvertidas. El easo 5 por ejemplo,
tenin en su poder las radiografias con diagnéstico efeetuado por
un eonocido radidlogo.

Los antores nunea se han puesto de acuerdo acerea de si el
dolicoeolon es congénito o adguiride®, aunque parecen prevalecer
ambas posibilidades, ¥ autores hubo entre nosotros, que supusieron
era debido al régimen alimenticio rico en eelulosa, especialmente
entre los indigenas de determinadas rvegiones de altitud del terri-
torio nacional, lo cuzl nunea pudo comprobarse!*. Nuestros casos 3
v 1 bastarian para demostrar el carvieter congénito,

El Sindrome de Peutx v Jeghers, cuva existeneia nadie pone
en duda, demuestra que existe rvelaeidn gendética entre 1manchas me-
linieas v pdlipos intestinales; que éstos son mis frecuentes en el
delgnde v que tienen eavieter diferente de la conocida poliposis del
colon, Los casos gue deseribimos hablan de gue existen las mismas
velaciones con el dolicocolon ¥ vale para su interpretaeion, cuanto
se ha dicho acerca del SPJ: ¢sto es, que se trataria de herencia men-
deliana dominante; que habria un gen pleiotrépico, responsable de
ambos caracteres—manchas melinicas v dolicocolon—y né genes,
asociados, para eada uno de ellost, Y en enanto a la evidente pre-
seneia de sujetos con uno sole de estos trastornos (manchas o dolico-
colon), la explicacion estribaria (eomo para la presencia de manehas
o polipus solamente, en el SPJ), en el hecho de que la identidad
cliniea no significa, identidad genética y, lo mismo gue en otros sin-
drome hereditarios—de Marfan, xantomatosis familiav, enfermedad
de von Recklinhausend—, se deberia a gran variabilidad en el geado
de “expresividad” o “penetracién” de los genes en la misia familia,
por factores no copocidos. Tratindose del dolicocolon, en el sin-
drome gue deseribimos, uno de tales factores podria ser el régimen
alimenticio, a gque aludian los autores antes eitados, como podrian
ser ofros factores, infeceiosos, dindmieos, ¥ tantos que han sido in-
eriminados por los partidarios del origen adquiride de este trastorno.
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Cabria también areuir gue lo Fucran los pélipos precisamente del
8P, cuva posibilidad de existencia en el caso 1 no estarvia despro-
vista de Tundamento, pero hay gue tener en cuenta, parva los cuatro
casos restantes, que no existe
sintoma alguno, que haga pen-
sar en  dichos pdlipos, pues
come destacan los antores tan-
tas veees citadost, en todos los
cusos observados se revelaron
por los sintomas conocidos a
edad temprana, de modo gue
debewmos deseartar esa posibili-
dad, tanto mis euanto gque tales
tunieres benignos suelen induo-
eir intususcepeion v nd elonga-
cign del intestinpd 5 15

Quizd una u olra de las
formas a gue hacemos referen.
eia, cstén en relacidn con el
bBiotipo, pues nuestros casos, en

Rom ; bocicocosen su mayoria, no pertenecen a la
complexién robusta que predo.
A Al ming en el SPJ.

£  &5TerDressure

€ cowess Terminaremos no sin insis-

tir en el hecho de gque la simple

inspeecion de la eary de varios
ARBo. Gewsacosico wi FAmicm L pacientes nos ha llevado a la
sospecha diagndstica de dolico.
ecolon, detalle en el enal puede
residiv In importaneia, por abors, de este sindrome, a la manera
de lo sueedido, mutatis mutandis, eon el 3PJ; v también en la nece.
sidad de wmultipliear las obscrvaciones para comprobar si lo que
hemos observado es solamente una forma de an sindrome hasta
ahora no deserito, otra de euvas formas seria el de Peutz-Jeghers,

Fig, 11, easos 3 ¥ 4.

RESUMEN

Se estudian eineo sujetos, una mujer y cuatro hombres (dos de
éstos padre e hijo), en quicnes se ha comprobado la presencia de
manchas melinieas en piel de la cara, manos o pies, ¥ en mueosa
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labial ¥ oral, earacteristicas del Sindrome de Pentz-Jeghers, ¥, al
mismo tiempo, dolicoeolon,

Se disenten la significacién de este nuevo sindrome y sus po-
gibles relaciones con el mencionado, asi eomo también, gue en rea-
Hiaed, ambos—el de Peutz-Jeghers ¥ el que agui se deseribe—podrian
ser manifestaciones de un sindrome mias amplio, gue relacionaria las
manehas melinieas veferidas, con alteraciones intestinales. que po-
drian consistiv e¢n poliposis o en dolicoeolon. segin los faectores en
Juen,

se hace refereneia al eavicter gendtico de tales manifestaciones;
a la importaneia del diagndstico del dolicocolon por la simple ins-
peseion de ly eara, v o la necesidad de eontinuar estas observaciones
para ung mejor comprension de tales easos.

SUMMARY

This paper deals with five patients (a woman, two men and two
chilidren) who presented eharacteristie skin spots of the so called
Pentz-Jeghers Syndrome and who presented no intestinal polyposis
but delicocolon. The meaning and importance of this new syndrome
and its possible relationships to Peutz-Jeghers Syndrome ave dis-
cussed with speeinl reference to the possible existence of a more
wide scope syndrome manifestations of which should be Peuts-
Joghers Syndrome and the heretofore unveported new syndrome,

The genetie implications of and the need for further information
about this new syndrome, as well as the importance of aceurate
diagnosis of dolicocolon throngh observation of melanie spots, are
briefly diseussed,
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