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* Introducción: 
El Síndrome de Von Hippel Lindau es 
una enfermedad de herencia 
autosómica dominante debida a una 
mutación en el cromosoma 3. Las 
manifestaciones oculares son las 
primeras en diagnosticarse, las más 
frecuentes son hemangioblastomas 
retinianos asintomáticos hasta la 
tercera década de la vida. 
 
* Descripción sucinta del caso: 
Varón de 21 años de edad, sin 
antecedentes de interés, que acude a 
urgencias de hospital comarcal por 
pérdida súbita e indolora de visión en 
ojo izquierdo, de una hora de 
evolución. Niega hábitos tóxicos. 
No refiere antecedente traumático o 
esfuerzo previo a la aparición de la 
sintomatología. No presenta cefalea, 
fiebre ni focalidad neurológica. Tras 
exploración física se objetiva agudeza 
visual 1 en ojo derecho y en ojo 
izquierdo detecta movimiento de mano. 
Fotomotor normal, con oftalmoscopio 
directo apreciamos ausencia de reflejo 
rojo en ojo izquierdo e imposibilidad de 
visualizar fondo de ojo. Exploración 
neurológica normal. Se deriva 
a consulta de oftalmología donde se 
detecta hemorragia vítrea en ojo 
izquierdo que impide visualizar la 
retina. Tras unos días, la hemorragia se 
va resolviendo y se visualiza la retina, 
observándose en total seis angiomas, 
con exudación a mácula. Se solicita un 
estudio sistémico de imagen que 
detecta lesiones quísticas en riñon 
derecho. El paciente es diagnosticado 
de síndrome de Von Hippel Lindau. 

Cuando la hemorragia vítrea lo permite 
se inicia la fotocoagulación con láser de 
los angiomas. Durante su evolución el 
ojo izquierdo alcanza una agudeza 
visual de 1.  
 
* Estrategia práctica de actuación: 
- Importancia de realizar el diagnóstico 
diferencial de pérdida indolora de 
agudeza visual de forma brusca, 
destacando la hemorragia vítrea, 
oclusión de vasos retinianos, 
desprendimiento de retina, retinopatía 
infecciosa, neuritis ópticas agudas, 
maculopatía hemorrágica o exudativa, 
coroiditis, simulación, alteraciones 
corticales, papiledema, isquemia 
transitoria o arteritis de células 
gigantes. 
-Abordaje multidisciplinar de estos 
pacientes. 
-Aportar nuestro “granito de arena” al 
conocimiento desde Atención Primaria 
de enfermedades genéticas poco 
prevalentes en nuestro medio. 
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