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RESUME

La maladie de von Hippel-Lindau (VHL) est une
maladie  multisystémique  autosomale  dominante
résultant de mutations du géne VHL qui prédispose au
développement des tumeurs et kystes qui se forment
dans plusieurs organes et tissus. Sur le plan
ophtalmologique, leur diagnostic et leur exérese
précoce permettent de prévenir, ou tout au moins de
limiter les conséquences telles que perte de la vue.
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ABSTRACT

Von Hippel-Lindau (VHL) is a dominant autosomale
Multisystemic disease resulting from mutations of the
VHL gene, which predisposes the development of
tumors and cysts formed in multiple organs and tissues.
Ophtalmologycally, their diagnosis and their early
removing to prevent, or at least to limit the
consequences such as loss of the view.
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INTRODUCTION

Le nom de la maladie de VHL se compose de ceux de
I’ophtalmologue allemand Eugen von Hippel (1867—
1939), qui a décrit les angiomes rétiniens, et du
pathologiste suédois Arvid Vilhelm Lindau (1892-
1958), qui a décrit quant a lui les hémangioblastomes et
kystes cérébelleux.

C’est une maladie multisystémique autosomale
dominante résultant de mutations du géne VHL et qui
prédispose au développement de tumeurs bénignes et
malignes richement vascularisées. Les manifestations
cliniques majeures comprennent des
hémangioblastomes du SNC et de la rétine, des tumeurs
du sac endolymphatique, des cancers a cellules claires
et des kystes rénaux, des héochromocytomes, des kystes
et des tumeurs endocrines du pancréas.
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Il s’agit de la patiente K. M. agée de 45 ans, qui
consulte pour une BAV bilatérale évoluant dans un
contexte de céphalées depuis 1 mois. L’examen
ophtalmologique objective une AV réduite au compte
des doigts de prés OD et 1/10 OG, I’examen du FO
montre un cedéme papillaire de stase bilatérale et un
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angiome rétinien typique (Figure 1), confirmé par
I’angiographie a la fluorescéine (Figure 2).

Figure 2:I’aspect de I’angiome rétinien a 1’angigraphie.

La TDM cérébrale (Figure 3), 'IRM et I’angio-IRM
(Figure 4,5) montrent un hémangioblastome de la fosse
cérébrale postérieure avec une hydrocéphalie active.
Les autres examens complémentaires notamment une
échographie rénale a la recherche d’une localisation
systémique objective la présence d’une tumeur rénale
gauche.

Le traitement initiale était symptomatique, vue
I’hypertension intracranienne qui menagait le pronostic
vital, il consistait a une dérivation cérébrale (Figure 6)
de I’hydrocéphalie mais malgré ¢a, la patiente est
décédée en postopératoire.
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Figure 3, 4, 5 : aspect DM, IRM et angio IRM d’un
hémongioblastome de la fosse cérébrale postérieur.

Figure 6 : radiographie du crane montrant la dérivation de
I’hydrocéphalie.

DISCUSSION

La maladie de von hippel-lindau a été définie comme
un syndrome précancéreux familial & hérédité
autosomale dominante & expressivité variable [1-4]. Il y
a plus de 25 lésions distinctes de la maladie de von
hippel-lindau [5] : angiome ou hémangioblastome de la
rétine, cervelet, moelle épiniere, foie, rein, rate,
poumons, surrénales, ovaires, os, épididyme, ovaires
surrénales;  phéochromocytome ;  paragangliome,
épendymome cérébelleux, syringomyélie, cancer du
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rein, polycythémie. Récemment, Blamires et Maher ont
observé un papillome du plexus choroidien chez une
jeune patiente atteinte de cette maladie. Les
manifestations les plus fréquentes sont 1’angiomatose
rétinienne  (53%), I’hémangioblastome cérébelleux
(36%), médullaire (4%) ou spinal (4%), le
phéochromocytome (10%) et le carcinome rénal. Les 2
causes principales de morbidité et de mortalité sont
I’hémangioblastome cérébelleux et le carcinome rénal.
L’angiome rétinien est en général la premiere 1ésion qui
se  manifeste  cliniquement,  suivie par le
phéochromocytome et I’hémangioblastome cérébelleux.
L’association d’un phéochromocytome avec la maladie
de von hippel-lindau a été rapportée par de nombreux
auteurs [6, 7]. Le phéochromocytome semble fréquent
dans certaines familles et rare ou absent dans d’autres
familles.

Le diagnostic doit étre porté cliniquement chez toute
personne  présentant  l'association  de  deux
hémangioblastomes quelle que soit leur localisation ou
d'un hémangioblastome et d'une autre manifestation
majeure. En présence d'une histoire familiale
démonstrative, une seule lésion suffit au diagnostic.

Les six lesions majeures sont :

Hémangioblastome du cervelet ou

de la moelle épiniere

Hémangioblastome de la rétine
Phéochromocytome

Cancer a cellules claires ou kyste des reins
Cancer ou kyste du pancréas endocrine

la tumeur du sac endolymphatique
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Cette affection est potentiellement létale. Comme
I’ophtalmologiste est souvent le premier a poser le
diagnostic, C’est sa responsabilité de veiller a ce que le
patient et également les membres de sa famille soient
examinés. L’examen génétique d’un patient atteint de
cette affection exige donc une collaboration entre
I’ophtalmologiste, le généticien, le neurologue, le
radiologue et I’interniste.

Bien que les angiomes rétiniens  puissent
occasionnellement régresser spontanément, mais afin de
prévenir 1’évolution vers une exsudation massive
menant a la perte de I’ceil, il est indispensable de
détruire I’angiome. La photocoagulation au laser a été
utilisé pour détruire cet angiome rétinien [1], Lorsque
I’évolution est satisfaisante, le calibre des vaisseaux
nourriciers se normalise et la réponse exsudative autour
de la Iésion et au niveau maculaire régresse.

L’exérése chirurgicale en bloc de 1’angiome associant
une vitréctomie par parsplana reste actuellement le
traitement le plus approprié pour ces angiomes rétiniens
[4]. Les injections intravétriennes ou en intraveineuses
des anti angiogéniques (anti-VGEF) ne semblent pas
avoir une action sur la taille de ces angiomes mais elles
ont prouvé leur efficacité dans la régression des
exsudats et de I’cedéme maculaire [2, 3].
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