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RESUMEN

Introduccidn: La enfermedad de Von Hippel-Lindau es una mutacién genética rara del cromosoma 3p25-
26. Es considerada también un trastorno neopldsico hereditario, caracterizado por una elevada
predisposicidn a la aparicion de tumores benignos y malignos en multiples localizaciones.

Objetivo: Corroborar la importancia del examen oftalmoldgico en el diagndstico de enfermedades
sistémicas, con la identificacion de manifestaciones clinicas poco frecuentes.

Caso clinico: Paciente del sexo femenino de 18 afios de edad, que acudio a consulta para chequeo visual
y al examen del fondo de ojo se encontrd una lesidon en retina que fue investigada por un equipo
multidisciplinario hasta llegar al diagnéstico.

Conclusiones: Se destaca la importancia de la interrelacién de los niveles de atencién de salud en Cuba:
primario, secundario y terciario.

Palabras clave: Oftalmologia; hemangioma capilar; hemangioblastoma.

ABSTRACT

Introduction: Von Hippel-Lindau disease is a rare genetically mutation on chromosome 3p25-26, also
considered a hereditary neoplastic disorder characterized by the elevated predisposition to
development of a variety of benign and malignant tumors in different organs.

Objective: To corroborate the importance of the ophthalmological examination in the diagnosis of
systemic diseases, with the identification of rare clinical manifestations.

Case report: We report an 18 years old female who arrived to have a refraction exam and at the ocular
fundus examination is found a retinal lesion, which is investigated by a multidisciplinary team, until the
diagnosis.

Conclusions: The importance of the interrelation of health care Cuban levels is highlighted.

Keywords: Ophthalmology; capillary hemangioma; hemangioblastoma.

INTRODUCCION

La enfermedad de von Hippel-Lindau (VHL), se refiere cuando se presenta en un individuo, una de las
manifestaciones de los aproximados 40 tipos de lesiones diferentes en 14 érganos, conformando las
mismas el amplio espectro de manifestaciones clinicas que componen al Sindrome de von Hippel-
Lindau.®
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Dicha enfermedad es rara, es el resultado de la mutaciéon genética del gen supresor tumoral en el
cromosoma 3p25-26. El 80 % de los casos se transmite de generacién a generacidn, aunque existe un 20
% de los pacientes que constituye la primera mutacién familiar conocida.®?

Se puede observar en la infancia, la adolescencia o adultez y en ambos sexos por igual; con variedad de
tumores que pueden ser benignos o malignos entre los que se citan los hemangioblastomas cerebrales,
los hemangiomas capilares de la retina, el carcinoma de células renales, el feocromocitoma, el adenoma
de péncreas, entre otros.?

El intervalo de edad de presentacién mas frecuente es entre los 18 a los 30 afios, la edad de mayor
incidencia, son los 26 anos de edad. Se debe tener en cuenta que mas del 90 % de los pacientes que
tienen la mutacion del VHL presentan sintomas clinicos antes de los 65 afios de edad. La incidencia
mundial del VHL es de 1 cada 36 000 nacidos vivos; se estima que la prevalencia de la enfermedad en
Europa es de aproximadamente de 1-9 cada 100 000 habitantes. A finales del 2013 se estimaba que
alrededor de 38-42 pacientes con VHL habitaban en la Republica de Irlanda. Un aproximado de 7 000
pacientes presentan la afeccién en los EE.UU.*>9)

En Cuba, la mayoria de estos enfermos, son atendidos en el Hospital "Hermanos Ameijeiras", donde un
equipo multidisciplinario les realiza seguimiento de por vida.

Se presenta el caso con el objetivo de corroborar la importancia del examen oftalmolégico en el
diagnodstico de enfermedades sistémicas, con la identificacion de manifestaciones clinicas poco
frecuentes.

CASO CLiNICO

Paciente femenina blanca de 18 afios de edad, estudiante, que acudié al Centro de Rehabilitacién
Geriatrica "Santiago Ramén y Cajal", institucién de la atencidon primaria de salud, ubicada en el municipio
La Habana Vieja, de la Provincia La Habana, refiri6 como motivo principal de consulta: "no veo bien de
lejos".

Presenté como antecedentes oftalmoldgicos, un defecto refractivo en ambos ojos y como antecedentes
familiares oculares, Glaucoma la abuela paterna ya fallecida.

En cuanto a los antecedentes sistémicos personales refirié una endometriosis de mama izquierda. Acerca
de los antecedentes familiares, al padre, se le diagnosticé 6 afos atras, hipernefroma unilateral, ademas
de numerosos quistes pancreaticos y renales.

Al realizar el examen oftalmoldgico, la agudeza visual mejor corregida (AVMC) era de unidad de visién
(20/20), presentd un astigmatismo hipermetrépico simple de + 1,00 x 90° en ambos ojos. El examen del
segmento anterior de ambos ojos era normal, mientras el examen del segmento posterior del ojo
derecho (OD) era normal. Al evaluar el ojo izquierdo (Ol), se constatan unas estructuras blanquecinas,
de aspecto fibrético. (Fig. 1A)
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A B

Fig. 1. A. Segmento posterior del ojo zquierdo con estructuras
blanquecinas de aspecto fibrético. B. Tumoracién redondeada, rojiza,
de aspecto vascular en vitreo y desprendimiento de retina traccional
inferonasal.

Al tratarse de una anomalia que no se habia diagnosticado con anterioridad en la paciente, se decide
interconsulta con el Departamento de Retina del Hospital Universitario "General Calixto Garcia" (nivel
secundario de salud).

Se realizaron diversos estudios entre los que se encontraba la oftalmoscopia indirecta del ojo izquierdo,
donde se observd la presencia de proliferacion fibrosa, vasos dilatados y tortuosos en direcciéon al
cuadrante nasal inferior, en macula habian depdsitos amarillentos yuxtafoveal, se observd que
continuaba la proliferacion fibrosa en forma de abanico que se insertaba en la periferia y que la retina
aplicada en dicha zona era palida, a nivel del ecuador formaba una tumoracién redondeada, rojiza, de
aspecto vascular en vitreo, ademas, se observa desprendimiento de retina traccional inferonasal. (Fig. 1B)

Se le realizé retinografia monocromatica en blanco y negro donde se observé los mismos detalles
mencionados anteriormente.

En el campo visual se observé una afectacion del lado temporal del ojo izquierdo.

Posteriormente, se decidié interconsulta con el Departamento de Retina del Instituto Cubano de
Oftalmologia "Ramdn Pando Ferrer" (nivel terciario de salud), donde se le realizé una serie de estudios
como angiografia fluoresceinica del ojo izquierdo, se observé el llenado del tumor y la difusiéon del
contraste en los tejidos adyacentes. (Fig. 2Ay B).

Ademas, una tomografia de coherencia éptica (OCT) en ojo derecho normal, en ojo izquierdo en un Scan
vertical (Fig. 3A), se aprecié un contorno foveal normal con un grosor foveal central de 179 micras
(asterisco rojo), se destaco en esta imagen la presencia de pliegues finos de la Membrana Limitante
Interna (MLI) (flecha verde) no atribuibles a la presencia de una membrana epiretinal (MER).
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Fig. 2. Angiografia fluoresceinica de ojo izquierdo. Se observa
el llenado del tumeor y la difusién del contraste en los tejidos
adyacentes.

2

Fig. 3. Tomografia de coherencia 6ptica del ojo izquierdo. A. Grosor foveal central de 179 micras
(asterisco rojo). Pliegues finos (flecha verde). B. Desprendimiento de retina (flecha amarilla). Zona
altamente hiperreflectiva que roba senal posteriormente al mismo (flecha azul).
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El Scan horizontal (Fig. 3B) mostro las alteraciones de la regién macular nasal a la févea donde destaca
la presencia de una hiporreflectividad subretiniana que correspondié a un desprendimiento de retina
(flecha amarilla) que se continua con una zona altamente hiperreflectiva que roba sefial posteriormente
al mismo (flecha azul). En el vitreo posterior se observd hiporreflectividad normal. Luego de estos
estudios se diagnosticd hemangioma capilar de la retina en el ojo izquierdo.

Se le realizé pruebas oftalmoldgicas a los familiares de consanguinidad mads proxima y se constatdé que
el padre presentaba un hemangioma capilar retinal en el ojo izquierdo.

Los autores obtuvieron el consentimiento informado de la paciente.

DISCUSION

Conocer las variantes de presentacion del VHL es importante para realizar un diagndstico correcto en el
momento preciso. En este caso al presentar como antecedentes patoldgicos familiares, especificamente
del padre, un hemangioma capilar de la retina, hipernefroma y multiples quistes renales y pancredaticos,
se cumple el criterio de ser un individuo con un historial familiar positivo para el Sindrome de VHL y que
presentaba una de las lesiones caracteristicas (hemangioma capilar de retina), antes de los 60 afios.!”)

Cuando se sospecha la presencia del VHL se deben interconsultar a los familiares y al propio paciente
con los genetistas para que los mismos realicen los exdamenes correspondientes.

El 72 % de los pacientes pueden ser diagnosticados por el analisis secuencial del gen VHL; deleciones o
duplicaciones completas del gen son responsables del otro 28 %." En este caso se corroboré que la
paciente heredd la enfermedad de su padre y que estos dos son los Unicos que la padecian en la familia.

Dentro de las manifestaciones oculares de esta enfermedad se encuentran los angiomas retinianos,
secundario a la afectacidn del sistema nervioso, pueden presentar paralisis locomotora, nistagmos,
papiledema y defectos campimétricos.®

Los hemangioblastomas de la retina, de forma frecuente son la primera manifestacién del VHL, en un
45-59 % de los casos, de forma aproximada. Mds del 70 % de los pacientes diagnosticados alrededor de
los 25 afios de edad, es por la presencia de hemangioblastomas de la retina.®

Estos ultimos son tumores benignos de crecimiento lento, que se encuentran localizados en la periferia
de la retina temporal, aunque en raras ocasiones puede presentarse en el polo posterior o en la papila
Optica. Las lesiones con frecuencia se presentan de forma bilateral y multiple,® lo cual no sucedié en
esta paciente.

Estos tumores sin tratamiento, pueden ocasionar severas complicaciones como: edema macular,
desprendimiento de retina traccional o regmatégeno producto a la presencia de bandas fibroéticas,
hemorragia vitrea, glaucoma neovascular e inclusive atrofia del globo ocular llegando a la ceguera.®®

Pagina 445

Este es un articulo en Acceso Abierto distribuido segun los términos de la Licencia Creative Commons

Atribucion—No Comercial 4.0 que permite el uso, distribucién y reproduccién no comerciales y sir
BY _NC restricciones en cualquier medio, siempre que sea debidamente citada la fuente primaria de publicacién.



https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es

Arch Hosp Univ "Gen Calixto Garcia” ISSN 2707-9120

No existe un protocolo de tratamiento, el mismo depende del tamafo y localizacion del hemangioma
capilar y de las complicaciones asociadas.®

Se puede indicar observacién exhaustiva para los hemangiomas yuxtapapilares asintomaticos y para los
de la periferia menores de 500 micras, debido a que se pueden mantener inactivos durante afios. >

La fotocoagulacidn con laser es indicada para el tratamiento de los tumores pequefios y la crioterapia es
mas utilizada para los tumores de la periferia mayores de 3 mm. Otros tratamientos pueden ser la terapia
fotodinamica, la termoterapia transpupilar, inclusive recientemente se ha comenzado a utilizar el
farmaco inhibidor del factor de crecimiento endotelial vascular debido a que reduce la presencia de
exudados producto al hemangioma vascular.>°)

En el caso de esta paciente desde su diagndstico, ha tenido varias sesiones de fotocoagulacion con laser
en el Instituto Cubano de Oftalmologia "Ramdn Pando Ferrer" y tratamiento con propranolol 40 mg, 1
tableta cada 8 horas, con el seguimiento exhaustivo de un especialista en medicina interna, ya que se ha
comprobado que este farmaco es eficaz para controlar el crecimiento de los hemangioblastomas por su
efecto antiangiogénico y su factor inductor de hipoxia.?

Debido a que las hemorragias asociadas al cancer renal y a los hemangioblastomas cerebrales son las
principales causas de muerte en pacientes con VHL se le realizd un examen fisico completo
constatandose que no presentaba afectacién en ningun otro érgano.

El protocolo de diagndstico y seguimiento de la enfermedad VHL en Cuba consiste en la realizacion de
revisiones médicas periddicas con frecuencia anual para detectar y tratar oportunamente lesiones
caracteristicas en drganos diana. Este va dirigido a individuos afectados y a familiares en riesgo y es
coordinado por clinicos y genetistas con experiencia en el manejo de la enfermedad. La Consulta
Multidisciplinaria para el seguimiento de pacientes con enfermedad VHL funciona regularmente desde
marzo de 2008 en el Hospital "Hermanos Ameijeiras" brindando a pacientes, familiares y futuras
generaciones un adecuado seguimiento y continuo apoyo en el orden médico, psicoldgico y social.*?

CONCLUSIONES

La identificacion precoz de la enfermedad de VHL es importante para disminuir la morbilidad, mortalidad
y evitar las complicaciones posteriores de estos pacientes. Esto se logré satisfactoriamente en este caso
por la correcta interrelacién de los tres niveles de Atencién de Salud.
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