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La enfermedad de Von Hippel-Lindau (EVHL) es un sindrome
hereditario autosomico dominante caracterizado por la apa-
ricion de diversos tumores benignos y malignos, entre los
que destacan los hemangioblastomas de sistema nervioso
central y retina, quistes y carcinomas de células claras
renales, feocromocitomas, quistes y tumores pancreaticos,
tumores del saco endolinfatico y cistoadenomas serosos del
epididimo y del ligamento ancho. Se produce como con-
secuencia de una mutacion en el gen oncosupresor VHL,
situado en el brazo corto del cromosoma 3 (region 3p25-26),
con penetrancia completay expresividad variable. Tiene una
incidencia de 1/36.000 recién nacidos y aunque puede mani-
festarse a cualquier edad, la media esta entre los 20 y los
30anos'. El diagndstico de la enfermedad supone un poste-
rior seguimiento de por vida, asi como el estudio familiar
para detectar nuevos casos.

Presentamos un paciente que debuté hace 10afnos con
un hemangioma retiniano, y que recientemente ha manifes-
tado por segunda vez en su vida sintomas de la enfermedad.
Se trata de un varon sin antecedentes personales de interés
hasta que en el aho 2000, con 17 afios, presentd problemas
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de vision en el ojo izquierdo y se le detecté un hemangioma
retiniano. Por este motivo fue intervenido en repetidas oca-
siones y finalmente perdi6 la vision y se le implanté una
protesis ocular. El paciente tiene una tia materna y una
prima con diagndstico de EVHL en otra comunidad, por lo
que se le diagnostico de EVHL. Sin embargo, durante los
siguientes afos Unicamente siguid revisiones oftalmologi-
cas, sin realizarse mas estudios ni en él ni en sus familiares
cercanos. Permanecid asintomatico 10afos, hasta que en
2010 comienza con clinica de mareo e inestabilidad, motivo
por el cual se le realizan estudios de tomografia axial
computarizada (TAC) y resonancia magnética (RM) cere-
bral (fig. 1), donde se objetiva un tumor en el hemisferio
cerebeloso izquierdo de 3,5 x4 x 6,2cm, con hidrocefalia
obstructiva secundaria. El paciente es intervenido por el
Servicio de Neurocirugia de nuestro hospital y el diagnos-
tico anatomopatologico del tumor fue de hemangioblastoma
cerebeloso. Al alta es remitido a las consultas de Medicina
Interna para completar el estudio. Cuando lo atendemos
por primera vez se realiza una exhaustiva anamnesis y Uni-
camente refiere un leve mareo con los movimientos en la
cama y un ligero estrefiimiento. En la exploracion fisica
destaca una exploracion abdominal anémala con detec-
cion de una masa mal delimitada en la palpacion profunda
del hemiabdomen superior, sin signos de irritacion peri-
toneal. La exploracion neurolégica muestra amaurosis del
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Figura 1

Resonancia magnética craneal: A) Hemangioblastoma en hemisferio cerebeloso izquierdo de 3,5 x 4 x 6,2 cm. Dilatacion

del ventriculo lateral izquierdo por hidrocefalia obstructiva secundaria al tumor. B) En el corte axial, ademas del hemangioblastoma

también se puede apreciar la prétesis ocular izquierda.

ojo izquierdo, nistagmo horizontal en el ojo derecho, una
prueba dedo-nariz izquierda insegura e inestabilidad en la
marcha en tandem. Se solicita: examen por parte de Otorri-
nolaringologia; una bateria de pruebas complementarias:
electrocardiograma, radiografia de toérax, estudio analitico
que incluye catecolaminas y metanefrinas en sangre y en
orina de 24h; una ecografia abdominal y tras ésta, una
TAC abdominopélvica. No hay hallazgos vestibulococleares
y los estudios analiticos son normales. Sin embargo, la TAC
muestra la existencia de una masa hipervascularizada de
7,3cm de diametro en el cuerpo del pancreas con varias
metastasis hepaticas, oclusion de la vena esplénica por
compresion tumoral, esplenomegalia secundaria, maltiples
quistes simples menores de 3cm en ambos rifones y tres
nodulos sugestivos de adenocarcinoma en el rifidon izquierdo,
uno de 3cm en polo superior, otro de 2,6cm en el ter-
cio medio y otro de 3,7cm en el polo inferior (fig. 2). Se

Figura 2 Tomografia axial computarizada abdominal. Masa
hipervascularizada en cuerpo de pancreas. Metastasis hepatica.
Esplenomegalia. Nodulo de aspecto maligno en riiidn izquierdo
con captacion de contraste parcheada y heterogénea. Pequefios
quistes simples en rifdn derecho.

realizd puncion-biopsia hepatica con diagnostico anatomo-
patologico de «metastasis hepatica de carcinoma endocrino
de bajo grado de pancreas, variante células claras». En el
momento actual el paciente esta recibiendo tratamiento con
somatostatina intramuscular y esta pendiente de una deci-
sion definitiva de cara a una posible nefrectomia izquierda y
tratamiento de consolidacion hepatico mediante emboliza-
cion portal. Parte de su familia esta siendo estudiada y sera
seguida en la consulta de Medicina Interna.

La EVHL es un sindrome que hay que sospechar ante la
aparicion de los tumores caracteristicos o la existencia de
familiares afectados. Para el diagndstico se suele requerir
la deteccion de la mutacion en el genvHL, pero también se
puede establecer un diagnodstico en caso de que el paciente
presente varios tumores caracteristicos o un tumory el ante-
cedente familiar?. La actuacion médica no debe darse por
finalizada tras el tratamiento de uno de los tumores, sino
que siempre debe realizarse un estudio para descartar la
existencia de otros, lo que supone que deben examinarse
el sistema nervioso central, el oido interno, el fondo de
ojo, el pancreas, el rindn, las glandulas suprarrenales y las
gonadas'. Ademas, debido a que el paciente tiene un alto
riesgo de presentar nuevos tumores, hay que hacer un segui-
miento con revisiones periodicas. La frecuencia con la que
hay que realizar las exploraciones y las pruebas comple-
mentarias varia un poco en las diferentes publicaciones'-3.
Para los pacientes adultos basicamente se incluyen de forma
anual los siguientes procedimientos: anamnesis, medicion
de la tension arterial, examen fisico completo, analitica
sanguinea general que incluya catecolaminas y metanefri-
nas, fondo de ojo, ecografia abdominal y RM de cerebro
y médula espinal con y sin gadolinio. La ecografia abdo-
minal se puede alternar con TAC o RM. El paciente debe
tener hecha una audiometria basal y si manifiesta sintomas
auditivos se realizara una RM o un TAC del oido interno. Si
se objetiva alguna alteracion se completaran los estudios
con otras pruebas. Otras actuaciones que hay que reali-
zar son el estudio genético del paciente y sus familiares
y, en caso de plantearse un embarazo, el consejo gené-
tico y considerar la utilizacion de técnicas de reproduccion
asistida®.
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La EVHL es una enfermedad rara de la que hasta hace
unos anos se sabia poco. Como consecuencia, esta infra-
diagnosticada e incluso se producen situaciones como la de
nuestro paciente, en las que tras el diagnostico no se hace
el estudio y seguimiento pertinentes®. De forma caracteris-
tica, la EVHL es un sindrome con multiples manifestaciones
que requiere habilidad por parte del médico tanto para el
diagnostico inicial, como para el posterior seguimiento y la
deteccion de las nuevas manifestaciones que vayan apare-
ciendo. De cara al paciente adulto, el médico que mejor
cumple este perfil es el especialista en Medicina Interna,
esencialmente a través del desarrollo de Unidades de Enfer-
medades Raras. Todavia hay grandes areas de Espaiia en las
que no hay un médico o servicio de referencia para la EVHL,
y los enfermos son atendidos en cada momento en funcion de
los sintomas que van manifestando. En estos casos, el servi-
cio mas adecuado al que se pueden derivar estos pacientes
para su diagnodstico y posterior seguimiento es el Servicio
de Medicina Interna, desde donde se puede solicitar, de
acuerdo con sus manifestaciones, la intervencion de otros
especialistas.
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