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Resumen. La enfermedad de Enfermedad de Von Hippel-Lindau (VHL) es un trastorno genético 
autosómico dominante que es causado por la mutación del gen de VHL, se caracteriza por 
presentar múltiples tumores. Presentamos el caso de una femenina de 44 años que fue referida 
al Instituto Nacional de Cancerología con dolor en fosa renal derecha. Sin pérdida de peso 
ni hematuria, con antecedentes familiares sugestivos de VHL incluyendo hemangioblastomas, 
carcinomas renales y pancreáticos. Se inició su abordaje realizando un ultrasonido que 
reveló la presencia de un tumor renal izquierdo. Una urotomografía confirmó neoformaciones 
sospechosas de carcinoma renal y múltiples quistes pancreáticos que se dejaron en vigilancia. 
Se realizó una nefrectomía parcial abierta del riñón izquierdo, encontrando un carcinoma 
renal localizado de células claras (CRCC).

Estudios genéticos confirmaron una mutación en el gen VHL, por lo que se decidió realizar test 
en sus familiares, encontrando más casos de VHL. En seguimiento, se detectaron áreas nodulares 
cerebrales indicativas de hemangioblastoma, las cuales permanecen en seguimiento. Una nueva 
lesión renal izquierda, la llevó a otra nefrectomía parcial abierta, encontrando CRCC. Durante 
su vigilancia, una tomografía detectó un tumor renal derecho, y una colonoscopía encontró 
la presencia de pólipos, que fueron removidos durante el estudio sin complicaciones, con 
posterior reporte de tumor neuroendocrino bien diferenciado. Posteriormente se presentaron 
nuevas recurrencias, en dónde se realizaron una nefrectomía parcial derecha seguida de 
una radical derecha y en el último caso una ablación por microondas de lesiones izquierdas 
porque eran quirúrgicamente irresecables.

La gestión multidisciplinaria permitió la detección y tratamiento de múltiples recurrencias 
neoplásicas. La naturaleza hereditaria de VHL subraya la importancia de realizar estudios 
genéticos en familiares para detección temprana y manejo adecuado, mejorando la supervivencia 
y reduciendo la mortalidad. El caso destaca la necesidad de investigación continua y evaluación 
de nuevas terapias, como el Belzutifán y la importancia de un enfoque multidisciplinario para 
brindar una atención integral a pacientes con enfermedades raras y complejas.
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