
SÍNDROMES DE CARCINOMA RENAL HEREDITARIO
El carcinoma de células renales (CCR) hereditario supone un 5 - 8% de los tumores renales2,12. Se han descrito hasta 10 síndromes que se asocian al diagnóstico de CCR10.
La sospecha clínica debe surgir ante CCR en menores de 50 años, bilateralidad, multifocalidad o antecedentes familiares4,8,9.
El diagnóstico y manejo requieren evaluación genética y vigilancia de tumores asociados4,8.

Síndrome Gen Manifestación 
renal Manifestaciones extrarenales Cribado  

tumores renal
Criterios de  
intervención Opciones terapéuticas  

Von Hippel Lin-
dau 
1,2,3,6,7,9,10,11

VHL Quistes 
Carcinoma  
renal de  
células claras 

Hemangioblastomas SNC,  
espinales, retinianos  
Feocromocitomas 
Quistes pancreáticos 
Tumores neuroendocrinos  
pancreáticos (TNEp) Cistoadenomas del saco 
endolinfático 
Quistes del epidídimo y ligamento ancho 

Anual o bienal a partir 
de los 15 años.

RM abdominal con 
contraste.

Vigilancia activa 
(VA) hasta que  
el tumor alcance 
los 3 cm.

Abordaje quirúrgico preservador  
de órgano dependiendo del 
tamaño y la localización del tumor 
mediante nefrectomía parcial.

Crioablación o la radiofrecuencia 
en tumores de pequeño tamaño, 
especialmente en individuos que 
precisen múltiples intervenciones 
quirúrgicas.

Belzutifan (inhibidor de HIF-2α), 
aprobado por la FDA para CCR, 
hemangioblastomas SNC, TNEp.

Complejo  
Esclerosis  
Tuberosa 
1,2,3,6,7,,9,10

TSC1 / TSC2 Quistes, 
Angiomiolipomas 
(AML)
Carcinoma  
renal de  
células claras 
Angiolipomas 
renales 

Cutáneas: máculas hipopigmentadas, lesiones 
“en confeti”, angiofibromas, placas de Shagreen, 
placas cefálicas, fibromas ungueales 
Fibromas gingivales 

SNC: túberes corticales, SEN, SEGA, lesiones 
desmielinizantes 
Rabdomiomas cardíacos 
Linfangioleiomiomatosis pulmonar 

Ocular: Hamartomas retinianos, parches 
retinianos acrómicos, angiofibromas del 
párpado, colobomas, despigmentación  
del iris, estrabismo, alteraciones de la 
refractariedad 

Angiomiolipomas extrarenales 

Tumores neuroendocrinos 

Cada 1-3 años a partir 
de los 12 años.

RM abdominal con 
contraste.

VA hasta los 3 cm 
(CCR) y los 4 cm 
(AML); angiografía 
para determinar  
la presencia  
de aneurisma  
intratumoral.

Nefrectomía parcial  para el CCR.

Angioembolización selectiva o 
terapia ablativa para AML, (2º 
línea).

AML renales administración 
de inhibidores de mTOR, ej. 
everolimus, (1º línea).

Paraganglioma 
hereditario 
1,2,3,6,7,9,10

SDHx Carcinoma  
renal de  
células claras 

Paraganglioma cabeza y cuello 
Feocromocitoma 

Cada 2 años a partir de  
los 12 años.

RM abdominal con 
contraste.

Tratamiento  
quirúrgico para 
cualquier lesión 
sólida visible  
radiológicamente.

Nefrectomía parcial con margen 
amplio, considerar la radical para 
lesiones grandes, cirugía abierta 
para lesiones quísticas,  
disección de ganglios linfáticos 
retroperitoneales para lesiones 
grandes y/o complejas.

Birt – Hogg – 
Dubé1,2,3,6,7,9,10 

FLCN Tumores 
oncocíticos híbridos 

Cutáneos: angiofibromas, fibromas 
perifoliculares, fibrofoliculomas, pápulas orales, 
colagenomas cutáneos, quistes epidérmios 
múltiples 
Quistes pulmonares 

Oncocitomas de parótida 
Alteraciones tiroideas 
Otros tumores: colon, cabeza y cuello, 
enfermedad de Hodgkin, endometrio, mama, 
cérvix, ... 

Cada 3 años a partir de 
los 20 años.

RM abdominal con 
contraste.

VA hasta que 
el tumor alcance 
los 3 cm.

Nefrectomía parcial.

Leiomiomatosis  
hereditaria 
1,2,3,5,6,9,10

FH Carcinoma renal 
papilar tipo 2 
Carcinoma 
de conductos 
colectores 

Leiomiomatosis cutánea 
Leiomiomatosis uterina 
Otros tumores: mama, urotelial de vejiga, 
tumores de las células de Leydig, GIST 

Anual a partir de los 
8-10 años.

RM abdominal con 
contraste.

Tratamiento 
quirúrgico para 
cualquier lesión 
sólida visible 
radiológicamente.

Nefrectomía parcial abierta  
con margen amplio, considerar 
la radical para lesiones grandes 
y disección de ganglios linfáticos 
retroperitoneales para lesiones 
grandes y/o complejas.

Carcinoma renal 
papilar hereditario  
1,2,3,6,7,9,10

MET Carcinoma renal 
papilar tipo 1 

- Cada 1-2 años a partir 
de los 30 años.

RM abdominal con 
contraste.

VA hasta que  
el tumor alcance 
los 3 cm.

Nefrectomía parcial.

Traslocación 
CCR1,6,9,10

TFE3, 
TFEB, MITF, 
cromosoma 3 

Carcinoma renal  
de células claras 

- No se ha informado 
ningún protocolo de 
cribado recomendado; 
seguimiento a largo 
plazo tras  
el diagnóstico.

Tratamiento 
quirúrgico para 
cualquier lesión 
sólida visible 
radiológicamente.

Nefrectomía parcial (en cuña)  
o nefrectomía radical.

Síndrome de 
Cowden1,3,10

PTEN Carcinoma de 
células renales  
y papilar

Cutáneo: lipomas, tricolemomas, queratosis 
acral, papilomas orales 
Lesiones mucosas 
Vasculares: malformaciones arterio·venosas, 
hemangiomas Pólipos gastro·intestinales 
Otros tumores: mama, tiroides, endometrio 
Macrocefalia 

Cada 1-2 años a 
partir del diagnóstico 
independientemente  
de la edad. 

RM abdominal con 
contraste.

VA hasta que el 
tumor alcance los 
3 cm.

Nefrectomía parcial o radical .

BAP1-
TPDS1,2,3,6,7,9,10

BAP1 Carcinoma renal de 
células claras

Tumor de Spitz atípico 
Melanoma uveal, melanoma cutáneo 
Carcinoma basocelular 
Mesotelioma maligno 
Otros tumores: mama, colangiocarcinoma, 
meningioma, TNE, NSCLC, tiroides 

Cada 2 años a partir de 
los 30 años.

RM abdominal con 
contraste.

Tratamiento 
quirúrgico para 
cualquier lesión 
sólida visible 
radiológicamente.

Nefrectomía parcial (en cuña) o 
nefrectomía radical.
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