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• Clínica 
• Anatomo-patológica 
• Molecular  
• Epidemiológica 

Clasificación 2016 WHO  

Dutcher JP. J Investig Med 2019;67:1–10. 
Moch, H et al European Urology 70 (2016) 93–105 
Maher E. World Journal of Urology(2018) 36:1891-1898 

Akhtar et al.  Adv Anat Pathol  Volume 00, 
Number 00,  2018 

Carcinoma de células renales: 

Esporádico 50-60 años  

Heredofamiliares ≥45 

75% 
Celulas 
Claras  

SHDH 

2-5% 





• Edad 
• Bilateralidad 
• Multifocalidad 
• Antecedentes familiares  

¿Cuándo debo Sospechar una  
forma heredo-familiar? 



Maher E. World Journal of Urology(2018) 36:1891-1898 



Von Hippel Lindau   

Autosómico Dominante 

• Cáncer renal células claras 60% 40-45a 
• Relación genotipo-fenotipo 
• Involucrado en tumores esporádicos 
• TAC y RMN anual 
• Regla de los 3 cm 
• Drogas blanco: sunitinib, bevacizumab 

etc. 

Multifocal 
Bilateral 

Mutación de 
 sentido alterado 

Proteína truncada 

• Gen VHL 
• Locus 

3p25.3 
• 1/30.000 

 Schmidt L. Semn Oncol,2016  

Nathanson K. Hereditary Renal Cancer, American Society of Nefrology, 2016 
Carlo M. European Association of Urology , 2019 



Carcinoma Renal Papilar 
tipo1 HPRC 

Autosómico Dominante 
Gen: Protooncogen MET 
Locus: 7q31 Receptor tirosinquinasa 
 Edad: 60-70 a. 
Mutación: missense  
Efecto: Activación vía Met kinasa 
Bilateral  
Multifocal 
Mutación 15% de los esporádicos 
Crecimiento lento 
Hipovascular 
  
Tratamiento: quirúrgico Regla de los 
3 cm  y terapias blanco cabozantinib 
Vigilancia TAC y RMN 
 
 
 
 
 
 

Carcinoma Renal Papilar tipo 2  y 
leiomiomatosis  

Autosómico y Dominante 
Gen Supresor de tumores Fumarato 
hidratasa (FH) 
Locus: 1q42-44 
Edad: 20 a 
• Leiomiomas uterinos 
• Leiomiomas cutáneos 
• Tumores renales  15% unilateral, 

multifocal y Mixtos  
• IMHQ 
Alta agresividad 
Alta capacidad de metastatizar 
Tratamiento: quirúrgico 
Terapia blanco: inmunoterapia 
            PARP i 
Vigilancia  desde 11 a 
                   TAC RMN  
 
 
 

Ugalde A., López J.I 

Actas Urol Esp vol.32 no.8  sep. 2008 





Birt Hoog Dubé 
Tumor células claras por translocación del cromosoma 3 
Cáncer papilar Hereditario tipo 1 
Leiomiomatosis y Cáncer renal papilar tipo 2 
Von Hippel Lindau D
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Síndrome de predisposición tumoral relacionada a BAP1 
Cáncer renal por deficiencia de succinato 
deshidrogenasa 
Síndrome de Cowden 
Tuberosis esclerosa 
Síndrome de Lynch D
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Revisando… 



Germline Mutations in Cancer-Susceptibility Genes in Patients with Advanced Renal 
Cell Carcinoma, Maria I. Carlo  16º Simposio de cancer de riñon, Miami, 2017 



JAMA Oncology Published online July 5, 2018 

Prevalencia de mutaciones germinales asociados  cáncer renal 
267 pacientes 
Panel de 76 
genes 

Mutaciones Germinales: 41 pacientes(16.1%) 
• 14 (5,5%) en genes asociados a cáncer renal  
• 26 (10,6%) en otros genes 



Tipo  histológico asociado a tipo de 
cáncer renal  

JAMA Oncology Published online July 5, 2018 



 ¿ Qué pedimos? 

 PANELES   

VHL 
MET 
FLCN 

FH 
SDHB/C/D 

TCS 
BAP1 
MitF 

CHEK2 
APC 

MUYTH 
BRCA2 
ATM 

MSH6 
EPCAM 
BARD1 



• Adecuada selección de pacientes candidatos 
 

• Interpretación de resultados posibles  
 

• Evaluar la importancia del estudio molecular 
 

• Impacto sobre el paciente y la familia  
 

• Asesoramiento genético  

CONCLUSIONES:  
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