ENCA DE VON HIPPEL-LINDAU
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» Facomatose rara, autossdmica dominante, multissistémica:
* Hemangioblastomas na retina, cérebro e medula
+ Carcinoma de células renais - CCR (causa de ébito importante!)
* Feocromocitoma
« Tumores do saco endolinfatico
+ Cistoadenoma seroso e tumores neuroenddcrinos pancreaticos

+ Cistoadenomas do epididimo e do ligamento largo

» Manifestagdes oculares descritas por oftalmologistas em 1894 e 1904 (Treacher Collins e Eugéne von
Hippel). Em 1927, Arvid Lindau, patologista sueco, associou as lesGes retinianas aos hemangioblastomas
do sistema nervoso central.

» Genética: penetrancia e fendtipo variaveis!
+ Tipo TA: baixo risco de feocromocitomas + alto risco para demais lesdes
* Tipo 1B: baixo risco de feocromocitomas e CCR + alto risco para demais lesdes
+ Tipo 2A: alto risco para feocromocitomas, baixo risco de CCR
+ Tipo 2B: alto risco para feocromocitomas, alto risco de CCR

+ Tipo 2C: alto risco para feocromocitomas apenas, sem CCR ou
hemangioblastomas

> Inicio dos sintomas: infancia, adolescéncia ou adultos (média: 26 anos).
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ITERIOS DIAGNOSTICOS

4 JDE VON HIPPEL-LINDAU
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» Pacientes com histéria familial > presenca de ao menos um:
* Hemangioblastoma do sistema nervoso central
* Feocromocitoma
+ Carcinoma de células renais

» Pacientes sem histéria familial:
* 2 hemangioblastomas do SNC
ou

* 1 hemangioblastoma + feocromocitoma ou carcinoma de células
renais

Cerca de 20% dos pacientes acometidos ndo tem histéria familial:
mutacoes de novo. Destas, muitas resultam em mosaicismo: sinais
clinicos presentes, porém teste genético pode vir negativo.

O diagnéstico por teste genético molecular pode ser feito mesmo em
individuos que nao preenchem todos os critérios clinicos.
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PEL DA IMAGEM: SNC

4 JDE VON HIPPEL-LINDAU
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» SCREENING PERIODICO PARA TODOS OS SUBTIPOS GENETICOS!

Objetivos:

deteccdo precoce de tumores pequenos e assintomaticos, antes de

complicagbes locais e metastases;
identificacdo e acompanhamento dos hemangioblastomas do SNC

o presentes em 60-80% dos pacientes, sendo 40% a primeira

apresentacao

o cerca de 33% dos pacientes com hemangioblastomas do SNC tém Sd.

de VHL
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OCOLOS DE SCREENING

ON HIPPEL-LINDAU .
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Seguimento Idade de inicio Intervalo Comentarios
Avaliagdo da retina <1ano A cada 6-12 meses Anualmente, antes dos 30 anos
Anamnese e exame fisico 1ano Anual
por especialista
PA e FC 2 anos Anual
Metanefrinas 5 anos Anual Metanefrinas no plasma de

preferéncia, mas podem ser
usadas metanefrinas fracionadas
na urina de 24 horas

RM do neuroeixo 11 anos A cada 2 anos Realizada com e sem contraste

(cérebro e medula) (sem contraste se gravidez);
Pode ser coordenada com a RM do

abdomen;

“Cortes finos” na fossa posterior e
no osso temporal;

RM Unica do CAl aos 15 anos de
idade

Audiometria 11 anos A cada 2 anos

15 anos A cada 2 anos Realizada com e sem contraste
(sem contraste se gravidez);

Avaliar rins, pancreas e adrenais;
Pode ser coordenada com a RM do

neuroeixo

RM abdémen

VHLA Suggested Active Surveillance Guidelines 2020. Copyright © 2020 VHL Alliance. Available at:
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https://www.vhl.org/clinicians/surveillance/

MANGIOBLASTOMAS

4 JDE VON HIPPEL-LINDAU
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» 60-84% dos pacientes com VHL

+ cerebelo > medula > tronco encefélico > supratentoriais

* tipicamente infratentoriais e multiplos, ao contrario dos esporadicos
» S&o neoplasias benignas!

« velocidade de crescimento varidvel, ainda sem biomarcadores claros

* comportamento imprevisivel exige monitoramento constante!

* hipervasculares, com rede ricamente capilarizadas: nédulo mural
facilita a difuséo!

* Auséncia de invasao local ou metastases!

* Sintomas: devido a compresséo local, hemorragia, obstrucdo das vias
liquédricas.

Hemangioblastoma tipico, com componente cistico em hipersinal T2 (a esquerda) e
nodulo mural hipervascularizado e contrastante (a direita).
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EMANGIOBLASTOMAS: TRATAMENTO

NCA DE VON HIPPEL-LINDAU
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» Tratamento cirlrgico deve ser racional, pois as lesdes sdo recorrentes e multiplas
* para lesdes sintomaticas e com crescimento acelerado
* ainda é o padrao-ouro do tratamento!

> Radiocirurgia estereotaxica e radioterapia convencional fracionada
* especialmente para lesdes de dificil acesso cirdrgico
* tratamento profilatico nao é recomendado rotineiramente

» Agentes antiangiogénicos: eficacia limitada (pazopanib, sunitinib)

» Terapia sistémica eficaz ainda nédo disponivel
N

Lesbes nodulares sélidas altamente vascularizadas na medula cervical, com flow voids adjacentes,
determinando bloqueio a circulagdo liqudrica e cavidade hidrossiringomiélica.
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ORES DO SACO ENDOLINFATICO ".
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» Cistoadenomas papilares ou mistos do saco endolinfatico

 Presentes em cerca de 11-15% dos pacientes com VHL

» Lesdes altamente vascularizadas

* N&o metastatizam, mas sdo localmente agressivos

» Frequentemente bilaterais (~30%)

» Sintomas: perda auditiva, zumbido, vertigem, paresia facial

* Invasao da capsula ética: destruicdo do labirinto membranoso
* Hemorragia intralabirintica: perda neurossensorial irreversivel

+ Hidropsia endolinfatica (bloqueio de reabsorcdo endolinfatica)

v

Opcdes de tratamento
+ Cirurgia
+ Radiocirurgia estereotéxica

* Implantes cocleares
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MORES DO SACO ENDOLINFATICO @

ICA DE VON HIPPEL-LINDAU ‘
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TC: erosao dssea permeativa
RM: hipersinal em T1 é caracteristico

Intenso realce pds-contraste nos componentes sélidos!
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