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Resumo: Introducéo: A doenca de Von Hippel-Lindau (DVHL) é uma sindrome caracterizada pela
presenca de cistos e neoplasias multiplas, transmissivel de forma autossdbmica dominante com
ata penetrancia (100% aos 65 anos). Descricdo do caso: Paciente 17 anos, masculino, com
gueixas de vomitos e parestesia em membro superior esquerdo e membro inferior direito ha 15
meses. Uma ressonancia magnética evidenciou lesdo expansiva em encéfalo e coluna, sendo
realizada cirurgia para ressec¢do tumoral na fossa posterior. O diagndstico anatomopatol 6gico foi
de hemangioblastoma na regido do 4o ventriculo. Sem outras comorbidades, possui historia
familiar de um irm& e dois tios com histéria semelhante. Com exame fisico normal, foi
procedida investigagédo laboratorial e imaginologica de DVHL tipo 1, sem ateracdo de exame
oftalmol 6gico, sem sinais de feocromocitoma, cistoadenoma de epididimo ou tumor pancredtico,
mas com a presenca de multiplos cistos em rim direito na tomografia computadorizada de
abdome. Foi encaminhado para a radioterapia adjuvante na regido cervical (L6-T1) devido ao
aumento progressivo da tumoragdo apos a cirurgia. Atualmente acompanhado ambulatorialmente,
sem queixas. SNC Discussdo: Com prevaéncia de 1:36.000 pessoas, 0s casos familiares da
DVHL s8o maioria em relacdo aos esporadicos (11-14:1), sendo diagnosticado com 2
hemangioblastomas de SNC e/ou retina, ou 1 hemangioblastoma somado a outra leséo
caracteristica, como 0s cistos renais. Apesar do hemangioblastoma de SNC estar presente em 60-
80% dos pacientes com esta doenca, a média de idade de apresentacdo é de 39 anos, ndo sendo
comum sua manifestagdo ainda na faixa etaria pediarica. Conclusdo: A DVHL € uma rara
sindrome neoplésica hereditaria cujo gendtipo nem sempre permite prever o fendtipo associado.
Por esta razéo, é recomendavel que se adote um protocolo de seguimento personalizado ao
individuo com o diagnostico de DVHL, com o objetivo de detectar e tratar adequadamente as
manifestagbes da doenca, melhorando o progndstico do doente.
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