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Resumen

Descripcion del caso: Paciente inglesa de 71 afios que de forma mensual, acude a consulta para que le
hagamos recetas de tratamiento cronico, existe unaimportante barreraidiomética. Uno de esos dias nos
refiere que “1 have a cancer” en seguimiento en su pais por |o que le pedimos que nos traiga un informe
clinico para entender de que setratay dejar constancia en su historia clinica. Cuando aportala
documentacién vemos que esta afectada por la enfermedad von Hippel-Lindau.

Exploracion y pruebas complementarias. Nuestra paciente presenta quistes renales, pancreaticosy anivel
cervical presenta unalesion que causa compresion medular originando dificultades alahora de utilizar €l
brazo derecho, con pérdida de sensibilidad asociada.

Juicio clinico: Enfermedad de von Hippel-Lindau.

Diagnostico diferencial: Neoplasia endocrina mdltiple, neurofibromatosis, enfermedad poliquisticarenal,
esclerosis tuberosa, sindrome de Birt-Hogg-Dube, y sindromes feocromocitoma-paraganglioma hereditarios,
asociados a mutaciones de la subunidad succinato deshidrogenasa.

Comentario final: Laenfermedad de von Hippel-Lindau es una patol ogia hereditaria que se caracteriza por €l
desarrollo de tumores en distintas partes del cuerpo, como 10s 0jos, los rifiones, las glandul as suprarrenal es,
el pancreas, € encéfalo y lamédula espinal. Esta alteracién anormal de |os tejidos surge como consecuencia
de un defecto en el gen vHL (en el cromosoma 3), responsable de suprimir laformacion de tumores. Su
prevalenciaes de entre 1y 35 enfermos por cada 100.000 habitantes, se clasifica dentro de las enfermedades
raras. El diagnostico prenatal es posible si se haidentificado la mutacion responsable en un miembro afecto
delafamilia. El patrén de herencia es autosémico dominante y debe ofrecerse consejo genético.

Bibliografia

1. Chew E, et al. Von Hippel-Lindau disease: clinical considerations and the use of fluoresce in
potentiated argon laser therapy for treatment of retinal angiomas. Seminars in Ophthalmology.
1992;7:182-91.

2. Lonser RR, et al. Surgical Management of Spinal Cord Hemangioblastomas in patients with von
Hippel-Lindau disease. J. Neurosurg. 2003;98:106-16.

3. Butman JA, et a. Neurologic manifestations of von Hippel-Lindau disease. JAMA. 2008;300:1334-42.


https://www.elsevier.es/semergen

4. Choo DI, et a. Endolymphatic Sac Tumors in von Hippel-Lindau Disease. J. Neurosurg.
2004,100:480-7.

5. Lonser RR, et a. Tumors of the Endolymphatic Sac in von Hippel-Lindau Disease. NEIM.
2004;350:2481-6.

Palabras clave: Enfermedad rara. Von Hippel-Lindau.

1138-3593 / © 2016 Sociedad Espafiola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.



