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RESUMO
A sindrome de von Hippel-Lindau esta associada a alteragdes genéticas autossémicas dominantes,
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Hippel-Lindau. corpo humano, incluindo o sistema nervoso central. Os sintomas se desenvolvem a partir das
Hemangioblastoma. . . o~ L .
Neurocirurgia. regioes acometidas e dos tumores em associacao. O objetivo deste trabalho é descrever um caso
de Hemangioblastoma cerebelar associado a sindrome de Von Hippel-Lindau. Uma paciente
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caracteristicas sugestivas de hemangioblastomas. Submetida a uma craniotomia suboccipital
/ para exérese da lesao, a paciente desenvolveu fistula liquérica, que regrediu espontaneamente

apo6s 30 dias. A andlise histopatolégica confirmou a suspeita inicial, revelando Sindrome de
von Hippel-Lindau. Uma pequena lesao intramedular na coluna cervical foi identificada,

Recebido em: indicando acompanhamento e exame genético, sem necessidade imediata de intervencao

01/10/2023 cirtirgica. Os exames de imagem, como a tomografia computadorizada e a ressonancia
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ABSTRACT

Publicado em: The Von Hippel-Lindau syndrome is associated with autosomal dominant genetic alterations,

26/12/2023 leading to the growth of rare tumors, such as hemangioblastomas, in various parts of the human

body, including the central nervous system. Symptoms develop based on the affected regions
and the associated tumors. This study aims to describe a case of cerebellar hemangioblastoma
associated with Von Hippel-Lindau syndrome. A 37-year-old patient sought the neurosurgery
outpatient clinic due to vertigo and occipital headache, without other known complaints or
comorbidities. Neurological examination showed no significant changes, but magnetic resonance
imaging identified a right cerebellar lesion with features suggestive of hemangioblastomas.
Underwent suboccipital craniotomy for lesion excision, the patient developed a cerebrospinal
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fluid fistula, which spontaneously regressed after 30 days. Histopathological analysis confirmed

the initial suspicion, revealing Von Hippel-Lindau syndrome. A small intramedullary lesion in

the cervical spine was identified, indicating follow-up and genetic testing without an immediate

need for surgical intervention. Imaging studies, such as computed tomography and magnetic

resonance imaging, play a crucial role in the diagnosis and follow-up of these patients. The

primary treatment for this situation is surgical resection, which improves overall survival.

INTRODUCAO

Os hemangioblastomas sao lesdes neopla-
sicas que podem ser benignas ou malignas, de
baixo grau e altamente vascularizadas, que ocor-
rem com maior frequéncia na fossa posterior, afe-
tando também a regiao do cerebelo e medula es-
pinhal. Muitas vezes, essa neoplasia esta
associada a sindrome de Von Hippel-Lindau, que
nada mais ¢ do que uma doenca genética autos-
sdmica dominante, na qual temos a presenga de
multiplos tumores em diversas regioes do corpo,
sendo o sistema nervoso central (SNC) a regiao
mais comum'®.

E uma patologia potencialmente rara, pois
representa cerca de 1-3% dos tumores primarios
do SNC. Ha uma predile¢ao em relagao a pacientes
do sexo masculino, ocorrendo principalmente em
individuos com idade entre 35 e 45 anos. Sao le-
soes potencialmente curaveis, porém os pacientes
com hemangioblastomas cerebelares apresentam
como principais sintomas: ataxia, descoordenacao
motora e aumento da pressao intracraniana®’.

Este € um estudo de relato de caso sobre
hemangioblastoma cerebelar associado a sindro-
me de Von Hippel-Lindau por meio de analise do
prontuario da paciente. O levantamento bibliogra-
fico ocorreu a partir de buscas nas plataformas
Pubmed, Scientific Eletronic Library Online (SciE-
LO), Literatura Latino-Americana e Caribe em Ci-
éncias da Satde (LILACS). O estudo foi realizado
em cumprimento com as resolucoes para Pesqui-
sas envolvendo seres humanos do Conselho Na-
cional de Saude. A privacidade e a confidenciali-
dade dos dados foram garantidas durante todas
as etapas do estudo e este trabalho foi submetido
ao Comité de Etica e Pesquisa (CEP), com CAAE
de nimero: 74799223.4.0000.5244.

DESCRIGAO DO CASO

Paciente de 37 anos, sexo feminino, par-
da, natural de Campos dos Goytacazes-RJ, com-
parece ao ambulatorio de neurocirurgia devido
a quadro de vertigem e cefaleia occipital. Nao
apresentava outras queixas. Nega comorbidades.
Ao exame neurologico, nao apresentava altera-
¢oes dignas de nota com forca e sensibilidade
preservadas. Ressonancia Magnética de encéfalo
evidenciou lesao cerebelar a direita cistica com
nodulo central captante de contraste sugestivo
de hemangioblastomas (Figura 1). Realizado pro-

Figura 1. Imagem em corte axial T1 com contraste demons-
trando lesao cistica em hemisferior cerebelar esquerdo na
paciente.
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cedimento cirtrgico de exérese da lesao através
de craniotomia suboccipital a direita. Evoluiu
com fistula liquorica contida com regressao es-
pontanea apds 30 dias. A analise histopatologica
da bidpsia confirmou a hipotese inicial (Figura
2), sendo seguida a investigacao do neuroeixo e
a avaliagdo genética. A ressonancia magnética de
coluna cervical demonstrou pequena lesao intra-
medular em nivel de C3 menor que 3mm, com
indicacao de acompanhamento e o exame gené-
tico confirmou a Sindrome de Von Hippel Lindau,
sugerindo um acompanhamento das lesoes sem
necessidade de novas abordagens cirtrgicas até
0 momento.

DISCUSSAO

A sindrome de Von Hippel-Lindau é uma
doenca genética autossomica dominante no gene
VHL, que se localiza no brago curto do cromosso-
mo 3. A presenca de variantes, patogénicas ou
possivelmente patogénicas, levam a auséncia do
transcrito e consequentemente da proteina que
em situacoes normais funcionaria suprimindo o
tumor, por sua vez, nao o faz, favorecendo a tu-
morigénese 1489,

Dessa forma, o paciente acometido por

essa sindrome pode apresentar, em seu quadro
clinico, sinais diversos a depender da localizacao
dos tumores, porém, na sua maioria, sao sintomas
classicos de hipertensdo intracraniana (cefaleia,
vOmito) e sinais cerebelares, como a ataxia de
marcha e tronco, além de instabilidade motora,
tremores involuntarios, dismetria e diplopia® ™.

A classificacao da sindrome esta relacio-
nada com os fenotipos e os gendtipos particu-
lares. De acordo com a Organizacao Mundial de
Satude (OMS), os hemangioblastomas podem ser
classificados em: tipo ou grau 1: que sao aqueles
tumores que possuem baixa capacidade prolife-
rativa e ap0Os resseccao cirargica, possibilitam a
cura, e acima de tudo, se caracterizam pela au-
séncia de feocromocitoma associado; e tipo ou
grau 2: caracterizado pela presenca de feocromo-
citoma associado® 3™,

O diagnostico ¢ feito por meio de aspec-
tos clinicos, a partir de histéria familiar positiva,
presenca de dois ou mais hemangioblastomas na
retina e outros tumores relacionados a sindrome.
No entanto, os exames de imagem tém papel im-
portante e fundamental no diagnoéstico e segui-
mento dos pacientes. A tomografia computado-
rizada (TC) evidenciou cistos homogéneos com
paredes bem definidas e n6dulo mural excéntrico

Figura 2. Caracteristicas histopatologicas confirmando o diagnéstico de hemangioblastoma. (A) Hemangioblastoma formando bor-
da bem circunscrita com o parénquima cerebelar(aumento de 4X). (B) Aspectos histopatolégicos principais do Hemangioblastoma
cerebelar: proliferacao de numerosos vasos e células estromais vacuoladas (aumento de 10X).
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e isodenso no estudo pré-contraste e com inten-
so realce pds-contraste. Com a ressonancia mag-
nética (RM), os hemangioblastomas apresentaram
componentes cisticos hipointensos em T1 e isoin-
tensos ou hiperintenso em T2+ 14,

Por fim, a opcao de tratamento para tu-
mores tao vascularizados e maiores que 3 cm ¢
a ressecgao, principalmente na presenca de um
tumor de grau 2, com alta producao de catecola-
minas, levando a hipertensao arterial, taquicardia
e palpitagoes, trazendo melhor qualidade de vida
ao paciente. E importante salientar que o trata-
mento desse paciente é multidisciplinar? .

Conclui-se com este trabalho que o co-
nhecimento acerca da sindrome de Von Hippel-
-Lindau est4 em crescimento nos ultimos anos e,
com isso, torna-se possivel identificar e agir com
muito mais facilidade. O prognéstico varia muito
para cada individuo e, dentre os pacientes aco-
metidos por essa doenca, aqueles que apresen-
tam feocromocitoma associado, tem maior indi-
cagao de tratamento, para assim, evitar sequelas e
morte por outros fatores sistémicos. Dessa forma,
estudos como este sao importantes para a formu-
lagao de protocolos em unidades terciarias que
auxiliam no tratamento.
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