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Resumo

Von Hippel-Lindau (VHL) é uma sindrome tumoral autossomica dominante. Esses
tumores incluem hemangioblastoma da retina e sistema nervoso central (CSN), carci-
noma de células renais, feocromocitoma, tumores de pancreas, cistoadenoma de rins,
pancreas e epididimo. Os sintomas mais comuns sio perda da visdo,aumento da pressao
intracraniana, déficits neuroldgicos,aumento da pressado arterial sistémica paradoxal e
dor local. Relatamos o caso de um paciente com perda de visdo e histéria de
hemangiomas cerebelares cujo diagnéstico de VHL foi feito apds exame oftalmoldgico.
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INTRODUCAO

doenca de von Hippel-Lindau (VHL), ou

angiomatose cerebelorretiniana familiar, é

uma facomatose autossdmica dominante, com
penetrancia incompleta e expressividade retardada®®
caracterizada por aparecimento de hemangioblastoma
da retina, do cerebelo e/ou medula espinhal, carcinoma
de células renais, tumor de pancreas, tumores do saco
endolinfatico, bem como cistos e cistoadenoma dos rins,
pancreas e epididimo®. Diferindo de outras facomatoses,
as manifestacdes cutaneas sdo raras em VHL. Outras
manifestacdes de VHL que podem chamar atencdo do
oftalmologista incluem retinopatia hipertensiva devido
a feocromocitoma, hamartoma vascular da retina,
sindrome quiasmatica, defeito pupilar aferente devido a
hemangioblastoma do nervo 6ptico (NO) e papiledema
por lesdes do SNC ou do nervo 6ptico®.

O hemangioma capilar da retina (HCR) é a ma-
nifestacdo mais precoce da doenga de VHL e usualmen-
te ndo esté presente ao nascimento. Existe uma correla-
¢do positiva entre o aumento da idade e o risco de de-
senvolvimento de HCR na VHL. O HCR pode ser um
tumor tnico e algumas vezes ¢ a Unica manifestacdo da
patologia, mas os tumores sdo mais frequentemente
multiplos, ocorrendo em 45% a 60% dos pacientes com
VHL. A localizagao preferencial do tumor € a periferia
temporal da retina, sendo facilmente reconhecido por
sua aparéncia avermelhada, globulosa, com uma artéria
nutridora e uma veia tortuosa que drena o tumor®. Ape-
sar da sua natureza benigna e cldssico crescimento len-
to,0 HCR pode causar complica¢des como descolamento
total da retina, catarata e phthisis bulbi nos estéagios fi-
nais®. O HCR permanece como a maior causa de
morbidade visual e algumas vezes cegueira nos pacien-
tes com VHL. A detecgdo precoce e tratamento podem
alterar o progndstico visual®.

No presente artigo, relatamos o caso de um paci-
ente portador de VHL com histéria prévia de cirurgias
neuroldgicas para remog¢do de hemongioblastoma
cerebelar, perda da visdo com phthisis bulbi no olho
direito (OD) e presenga de HCR no olho esquerdo(OE),
no qual foi realizado tratamento com laser.

Relato de Caso

Paciente masculino, 29 anos, branco, procurou o
ambulatério com queixa de baixa acuidade visual acom-
panhada de discreta dor em regido orbitdria direita. Pa-
ciente tinha histdria pregressa de trés cirurgias neurold-
gicas para resseccdo de hemangioblastoma cerebelar
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(diagnéstico proposto antes das cirugias por exames de
imagem, tomografia computadorizada de SNC, e confir-
mado com os exames andtomo-patoldgicos) e cistos de
epididimo. Histdria familiar negativa.

Ao exame oftalmolégico, o paciente apresentava
acuidade visual (AV) de auséncia de percepg¢ao lumino-
sano olho direito (OD) e 20/20 no olho esquerdo (OE).
A biomicroscopia mostrou desorganizacao das estrutu-
ras do segmento anterior do OD e OE sem alteracdes. A
oftalmoscopia binocular indireta revelou descolamento
total de retina no OD e no OE um HCR de localizagao
temporal inferior. A ecografia ocular mostrou
descolamento de retina associado a espessamento de
esclera e desorganizacdo das estruturas (Phitisis bulbi)
no OD. A angiografia fluoresceinica (AF) no OE mos-
trou lesdo hiperfluorescente temporal inferior, com
vasos aferente e eferente caracteristicos do HCR (Fi-
gural).

O paciente foi submetido,no OE, a fotocoagulagio
com laser de diodo verde na lesdo e vasos nutridores.
Ap6s 20 dias, realizou-se nova AF, que mostrou regres-
sdo da lesao (Figura 2).

DiscussAo

Os hemangiomas da retina que ocorrem espora-
dicamente ou em associagdo com VHL séo clinicamen-
te indistinguiveis. O diagnéstico de VHL se baseia em
trés elementos, que incluem: hemangioma (retina/SNC),
lesdes viscerais e historia familiar de lesdes similares.
Se histéria familiar de VHL estd presente, apenas uma
lesdo € requerida. Com histéria familiar negativa, pre-
senca de pelo menos dois hemangiomas ou um
hemangioma e uma lesdo visceral sdo critérios para o
diagndstico de VHL®. Tumores assintométicos podem
ser detectados tdo precocemente quanto na primeira
década de vida ou tdo tardiamente quanto na nona dé-
cada em uma retina previamente normal. Embora o HCR
seja um hamartoma, usualmente nao esta presente con-
genitamente. Comumente, hemangiomas da retina sdao
detectados em pacientes entre 25 e 30 anos, quando eles
tém crescido suficientemente para serem diagnostica-
dos clinicamente no exame de rotina”. A histéria natu-
ral do HCR consiste de progressdo com o tempo. Entre-
tanto, alguns hemangiomas permanecem estéaveis e al-
guns podem até regredir espontaneamente.O HCR pode
exsudar, podendo levar a perda visual por
maculopatia” e descolamento de retina seroso ou
tracional®. Embora rara, neovascularizacio de retina
e iris pode ocorrer, potencialmente evoluindo para
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Figura 1: Hemangioblastoma em retina temporal e angiofluoresceinografia com hiperfluorescéncia

Figura 2: Retinografia simples e angiofluoresceinografia apds fotocoagulagdo a laser do tumor

glaucoma secundario e phtisis bulbi®.

A decisdo de tratar ou monitorar o tumor depen-
de do tamanho e localizagdo da lesdo. Tratamento mais
agressivo deve ser instituido para lesdes periféricas. Tu-
mores periféricos menores que 4,5mm de didmetro e
1mm de espessura sdo tratados com fotocoagulagio a
laser. Em tumores maiores, usa-se crioterapia como mé-
todo adjuvante.

Como o hemangioma capilar de retina pode ser a
Unica manifestagdo da doenca de von Hippel-Lindau,
pacientes com esse achado devem ser investigados para
tal patologia através de ressonancia nuclear magnética
ou tomografia computadorizada de SNC, coluna cervical
e abdome.

No caso relatado, o oftalmologista teve um papel
essencial no diagnéstico de VHL, a despeito do paciente
ter histéria pregressa de cirurgia neuroldgica para
exérese de hemangioblastoma cerebelar e perda visual

no OD. Foi instituido o tratamento com fotocoagulagdo
a laser no OE com regressao da lesdo.

ABSTRACT

Von Hippel-Lindau (VHL) disease is an autossomical,
dominant inherited tumour syndrom. These tumours may
include haemangioblastoma in the retina and central
nervous system (CNS), renal cell carcinoma,
phaeochromocytoma, islet cell tumours of the pancreas,
cystadenoma in the kidney, pancreas, and epididymis. The
most common symptoms include: loss of vision, raised
intracranial pressure, neurological deficits, paroxysmal
raised blood pressure and local pain. We report herein a
29-year-old man with visual loss and cerebellar
haemangioblastoma that despite neurological
manifestations the diagnosis of VHL was established after
the ophthalmological examanination.
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