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Sindrome de Peutz-Jeghers (mutaciones en el gen STK11)

Lo que debe saber sobre el sindrome de Peutz-Jeghers

Las personas que heredan una mutacion en el gen STK11 tienen sindrome de Peutz-Jeghers (PJS, por sus siglas
en inglés). Las mutaciones en el gen STK11 estan asociadas a un mayor riesgo de por vida de tener pélipos
gastrointestinales y cancer ginecoldgico (de ovario, de cuello uterino, de Utero), de testiculo, de mama
(femenino), de colon, de estdmago, de intestino delgado, de pancreas y de pulmén. Las personas con PJS
también pueden tener hiperpigmentacion (pecas) en los dedos y alrededor de la boca, los ojos, la nariz y la
zona perianal. Por lo general, las pecas son mds pronunciadas en la infancia y comienzan a desaparecer en la
pubertad y en la adultez.

Riesgos de cancer asociados al sindrome de Peutz-Jeghers (mutaciones en el gen STK11)

Tipo de cancer Riesgos de cancer en portadores de una mutacién en Riesgos de cancer de por
el gen STK11 vida en la poblacién general
De mama femenino 32 %-54 % 124 %
De colon 39% 4.5 %
De estémago 29 % <1%
De intestino delgado 13% <1%
De pancreas 11 %-36 % <1%
Ginecoldgico De ovario: 18 %-21 % 1%-2%
De cuello uterino: 10 % <1%
De utero: 9 % 2.7 %
De testiculos 9 % <1%
(corddn sexual/tumores de
células de Sertoli)
De pulmdn 7 %-17 % 6 %

Riesgos para los familiares

Las mutaciones en el gen STK11 se heredan de manera autosdmica dominante. Esto significa que los hijos, los
hermanos y los padres de las personas que tienen una mutacion en el gen STK11 tienen un 50 % de
probabilidad (1 de cada 2) de también tener la mutacién. Las personas que tienen una mutacion en el gen
STK11 pueden tener uno o mas tipos de cancer, o no tener ninguno. Tanto hombres como mujeres pueden
heredar una mutacion familiar en el gen STK11 y transmitirsela a sus hijos.
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Tratamiento de los riesgos

Estas recomendaciones se basan en las Guidelines for Colorectal Cancer Screening (Guias para la deteccidn del
cancer colorrectal) de la National Comprehensive Cancer Network (Red Nacional Integral del Cancer o NCCN,
por sus siglas en inglés), version 1.2020.

Cancer de mama

¢ Se puede hacer examenes clinicos de mama cada 6 meses a partir de los 25 afos.

e Se puede hacer una mamografia y una resonancia magnética (MRI, por sus siglas en inglés) de mama
cada aio a partir de los 25 afos.

e Las opciones preventivas, como la mastectomia profilactica o la medicacidn de quimioprofilaxis, no se
indican Unicamente en funcidn de la mutacién en el gen STK11, pero pueden considerarse segun los
factores de riesgo personales y los antecedentes familiares.

Pélipos/Cdncer de colon, de estémago y de intestino delgado

e Se puede hacer la primera colonoscopia a los 8 afios y repetirla cada 2 o 3 afios si se detectan pdlipos;
si no se detectan pdlipos en la infancia, se puede hacer la primera colonoscopia a los 18 afios y
repetirla cada 2 o 3 afios.

e Se puede hacer una endoscopia superior cada 2 o 3 afios a partir de los Ultimos afios de la adolescencia
(o a partir de los 8 afios).

e Se puede hacer una exploracion del intestino delgado (tomografia computarizada [CT, por sus siglas en
inglés], MRI o endoscopia por videocdpsula) cada 2 o 3 afios a partir de los 8 0 10 afios.

Cdncer de pdncreas

e Se puede hacer un examen anual (mediante MRI, colangiopancreatografia por resonancia magnética
con contraste o ecografia endoscdpica) a partir de los 30 a 35 afios (o 10 afios antes de la edad mas
temprana de diagndstico en la familia).

Cdncer de ovarios, de cuello uterino y de utero
e Se puede hacer un examen pélvico y una prueba de Papanicolaou cada afio a partir de los 18 0 20 afios.

Cdncer de testiculos
e Se puede hacer un examen de testiculos anual a partir de los 10 afios.

Cdncer de pulmédn
e Se debe evitar fumar y se debe informar sobre los sintomas.
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