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A lesão mostrada na RNM era compatível com
hemangioblastoma. Baseado no quadro clinico e na história
familiar foi fechado o dignóstico de síndrome de von Hippel-
Lindau.As condutas adotadas para o caso foram a fotocoagulação
do hemangioblastoma retiniano e a exérese da lesão do sistema
nervosocentral.Apacienteapresentouevoluçãofavorável.

Asíndrome de von Hippel-Lindau (VHL) é uma doença
autossômica dominante rara, que afeta ambos os sexos
igualmente, com alta penetrância (> 90% aos 60 anos de
idade), causada pela mutação ou deleção do gene supressor
localizado no braço curto do cromossomo 3. A doença
acomete uma pessoa em 100.000 e uma família em um milhão.
É caracterizada pela presença de diversas lesões viscerais e no
sistemanervoso central (SNC).

As lesões viscerais incluem cistos e carcinoma renais,
cistos pancreáticos e tumores neuroendócrinos, feocromocitomas
ecistadenomasdosórgãosreprodutores.

As lesões do SNC incluem hemangioblastomas, que são a
mais comum manifestação da doença, acometendo 80% dos
pacientes, e tumores endolinfáticos. Os locais mais comumente
afetados são a retina, córtex cerebral, medula espinhal e cerebelo.
A haste hipofisária não é um local comum, como ocorreu em
nossocaso.

O diagnóstico da síndrome de VHL pode ser feito
clínica (como ocorreu em nosso caso) e/ou geneticamente.

Aressonância magnética (RM) com contraste é o exame
de imagem mais sensível na detecção e monitoramento dos
hemangioblastomas.

O tratamento da síndrome de VHL depende das lesões
apresentadas pelopaciente.

Hemangioblastomas cranioespinhais são tratados
cirurgicamente se houver sintomas, com bom prognóstico. Outra
opção é a radiocirurgia estereotática, que vem sendo pesquisada
como uma potencial opção terapêutica. Os hamangioblastomas
da haste hipofisária não requerem tratamento se forem
assintomáticos.

Os hemangioblastomas retinianos podem ser tratados
com forocoagulação ou crioterapia. A terapia local de
antiangiogênicos é descrita, porém os resultados ainda são
incertos. Já para os hemangioblastomas cerebelares, a ressecção
cirúrgica é o tratamento de escolha, com bons resultados na
maioriadoscasos.

Os cistos pancreáticos não necessitam de tratamento se
forem assintomáticos, a menos que sejam indistinguíveis de
tumores císticos ou que estejam causando sintomas
compressivos. Nestes casos, o tratamento cirúrgico deve ser
considerado. Já em relação aos tumores neuroendócrinos, a
cirurgia deve ser cuidadosamente discutida, pois pode haver
múltiplos tumores. Assim, quando há pouca probabilidade de
haver metástases, o paciente pode ser acompanhado
periodicamente. Ao contrário, se houver alta chance de haver
doença metastática, o tratamento cirúrgico deve ser
considerado.

O feocromocitoma pode surgir na glândula adrenal ou
nos paragânglios, e normalmente é um tumor único. Por isso,
quando o tumor for pequeno, ele pode ser removido via
laparoscópica, preservando, deste modo, o restante de tecido
glandular normal e, portanto, sua função.

Oscarcinomasrenaisdevemserremovidoscirurgicamente,
por enucleação ou nefrectomia parcial se um dos tumores tiver
mais de 3 cm de diâmetro. Se, por outro lado, todos os tumores
apresentarem menos de 3 cm de diâmetro, é indicada a conduta
expectante.

Outras opções mais recentes para o tratamento dos
carcinomas renais são a ablação percutânea por radiofrequência
e a criocirurgia, que são menos prejudiciais à função renal. A
ressecção cirúrgica não está indicada para as lesões císticas sem
tumor emseu interior.

Finalmente, quando há tumores do saco endolinfático,
está indicada a cirurgia precoce, já que pequenas lesões podem
levar àperdaauditiva irreversível. O prognósticoé favorável.

O seguimento do paciente com síndrome de VHL deve
ser o mais precoce possível, com exames clínicos e de imagens
anuais, além da pesquisa dos parentes de primeiro grau de um
pacienteacometido.

O prognóstico depende da época do diagnóstico.
Quando o diagnóstico é tardio ou na ausência de seguimento
adequado, a expectativa de vida média dos pacientes é entre 41 e
49 anos. O óbito geralmente é decorrente da perda de função dos
órgãos acometidos, ou da transformação maligna de alguma
lesão, sendo as causas mais frequentes o carcinoma renal
mestastático e lesões neurológicas decorrentes de tumores do
SNC (paraplegiaedistúrbios sensoriais emotores).
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