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VON HIPPEL-LINDAU (VHL):
ENFERMEDAD HEREDITARIA MULTISISTÉMICA



Motivo de 
consulta

Paciente de sexo masculino, de 22 años, que 
consulta por disminución de la fuerza del 

miembro inferior izquierdo y urgencia miccional.

Antecedentes 
personales

- 2019: Meningitis con internación en UTI.

- Hace 3 meses: traumatismo de pie izquierdo.

Examen físico
Paresia del miembro inferior izquierdo, a 

predominio proximal. 
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Figura 1. A) RM de encéfalo con contraste EV (axial). A) Lesión intra-axial nodular en hemisferio cerebeloso izquierdo (verde) hiperintensa en T2/FLAIR, sin restricción a la
DWI, hipointensa en T1 con realce intenso y homogéneo. Se asocia a edema vasogénico adyacente (celeste). Otras de similar comportamiento post-contraste se observan
en dicho hemisferio cerebeloso y en homónimo contralateral (amarillo).
B) RM de columna cervical con contraste EV (sagital; axial). Lesión nodular intradural-extramedular localizada en el sector posterior izquierdo del conducto raquídeo a
nivel de C1 (violeta), inmediatamente subyacente al foramen magno, hiperintensa en T2/STIR e isointensa en T1, con realce intenso y homogéneo tras la administración del
contraste EV.
C) RM de columna dorsal con contraste EV (sagital; axial). Lesión intramedular que se extiende desde D7 a D8-D9, condicionando importantes cambios en la señal y
morfología del cordón medular, con engrosamiento fusiforme del mismo (blanco) que condiciona remodelado de los muros posteriores vertebrales adyacentes (rosa). La
lesión descrita se acompaña de ingurgitación de estructuras vasculares perimedulares (rojo) extendiéndose en sentido distal hasta la porción más declive del saco dural. Los
hallazgos descriptos en A,B y C son compatibles con hemangioblastomas cerebelosos y espinales.
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Sin contraste Fase Arterial Fase Portal Fase Tardía

Figura 2. Tomografía computada de abdomen con contraste EV (axial)
Se visualiza distorsión de la arquitectura de ambos riñones a expensas de múltiples imágenes quísticas, algunas de ellas de aspecto simple (violeta), otras con
septos internos y calcificaciones parietales (rojo) con refuerzo heterogéneo post-contraste EV.
Múltiples imágenes quísticas a nivel de la glándula pancreática, algunas de ellas simples (verde) y otras con calcificaciones parietales (amarillo).
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SNC

Hemangioblastomas

- Tumores vasculares benignos  
(grado 1 de OMS) 

-Localización: 

1)Cerebelo (sitio + frecuente)

2) Retina 

3)Médula espinal: suelen ser 
intramedulares y asentar en la 
columna dorsal. 

RENAL

Desde quistes simples hasta
lesiones displásicas que pueden
progresar al carcinoma renal de
células claras

Carcinoma renal de células claras

Suele ser bilateral y diagnosticarse a
edades más tempranas que en la
población general

PÁNCREAS

Quistes simples (más frecuente)

Cistoadenomas serosos 
microquísticos y tumores 
neuroendocrinos (en pocos casos)

• La enfermedad de VHL es de herencia autosómica dominante. 
• Presenta compromiso multisistémico, con desarrollo de tumores benignos y malignos, por la inactivación del gen supresor tumoral VHL. 

Diagnóstico

• Más de 1 hemangioblastoma del SNC.
• 1 Hemangioblastoma del SNC + alguna 

manifestación visceral. 
• Cualquier manifestación + antecedente familiar

Pronóstico

• Edad media de sobrevida: 49 años.
• Causas más frecuentes de mortalidad: 

 Cáncer renal de células claras
 Complicaciones de los hemangioblastomas.

MANIFESTACIONES DE LA ENFERMEDAD DE VON HIPPEL LINDAU 
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Es importante reconocer los hallazgos imagenológicos típicos de la enfermedad de VHL
para efectuar un diagnóstico y abordaje clínico-terapéutico temprano.
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