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Figure 1: Décollement de rétine par traction, associé a4 un hémangiome capillaire rétinien.
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MALADIE DE VON HIPPEL-LINDAU : A PROPOS DE 2 CAS
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INTRODUCTION : La maladie de Von Hippel-Lindau (VHL) est une maladie multi systémique, caractérisée par une mul-
tiplication anormale de vaisseaux sanguins, avec hémangioblastomes et kystes, de méme que par dautres néoformations dans
plusieurs organes. Nous rapportons le cas de deux patients, a travers ces deux observations, nous essayons de mettre le point sur
cette pathologie.

OBSERVATIONS :

Cas 1 : patiente de 33 ans, présente une baisse de I'acuité visuelle (BAV) bilatérale depuis 3 ans, lexamen a objectivé un décolle-
ment de rétine tractionnel a TOD , et un hémangiome capillaire rétinien a FOG; langiographie a la fluorescéine (AF) montre une
hyper fluorescence précoce et une fuite tardive ; La TDM abdominale objective une angiomatose avec polykystose pancréatique.
La patiente a bénéficié dune IVT d’anti VEGF au niveau de 'OD et d'une photo coagulation au laser argon a TOG. I¥volution a
été marquée par la stabilisation de lacuité visuelle lors des contrdles ultérieurs.

Cas 2 : Gargon 4gé de 15 ans, consulte pour une BAV de 'OD dont Iexamen retrouve une hémorragie intra vitréenne inférieure,
hémangiome capillaire juxta papillaire et un DR exsudatif inférieur. Iéchographie abdominale montre un kyste rénal droit. Le pa-
tient a bénéficié dune IVT d’anti VEGF dans un premier temps suivie d'une chirurgie endoculaire. Lacuité visuelle post opératoire
na pas été améliorée avec un recul de six mois.

DISCUSSION

La définition clinique de la maladie de VHL repose sur la présence de deux lésions majeures dont un hémangioblastome en
'absence d’histoire familiale, ou d'une seule lésion en présence d’antécédents familiaux. Lexamen complémentaire est basé sur lan-
giographie a la fluorescéine. Les complications peuvent aller de simples exsudats au DR voire une phtyse du globe. Le traitement
se base essentiellement sur la photo coagulation au laser argon, la cryothérapie, les anti-VEGEF et la chirurgie rétinovitréenne au
stade de complications.

CONCLUSION : La maladie de VHL est une affection héréditaire avec atteinte multi systémique dou I'intérét dun examen
complémentaire complet, d'une surveillance réguliere et du conseil génétique chez tout patient chez qui la maladie est suspectée
ainsi que sa famille.

MOTS CLES: hémangioblastome rétinien, hémangiome rétinien, Maladie de Von Hippel-Lindau

La maladie de Von Hippel Lindau (VHL) est un syndrome
précancéreux familial a hérédité autosomale dominante,
plusieurs organes peuvent étre touchés : ceil, SNC, foie, rein,
rate, pancréas...Langiomatose rétinienne est la manifestation
oculaire la plus fréquente. Le diagnostic de cette affection est
clinique, confirmé par la génétique. Le traitement et le pro-
nostic visuel dépendent de la localisation de 'hémangiome
et la survenue de complications.
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Nous rapportons le cas de deux patients suivis pour la ma-
ladie de VHL. A travers ces observations, nous essayons de
mettre le point sur cette pathologie, afin de comprendre sa
physiopathologie, reconnaitre les moyens de diagnostic cli-
niques et paracliniques, les complications et les modalités thé-
rapeutiques.

OBSERVATIONS :

Cas 1 : Une patiente 4gée de 33 ans sans notion de cas si-
milaire dans la famille, qui a présenté une baisse de l'acui-
té visuelle bilatérale depuis 3 ans plus importante au niveau
de I'OD. LAcuité visuelle corrigée est a 4/10 au niveau I'OD
et 8/10 au niveau de 'OG. Lexamen des annexes et segment
antérieur sont sans particularité. Lexamen du fond de lceil
retrouve au niveau de 'OD un décollement de rétine (DR)
tractionnel étendu de 4h a 7h avec feuillets accolés, des vais-
seaux dilatés et tortueux et des exsudats secs (figl); au ni-
veau de 'OG un hémangiome capillaire rétinien a 6h en ex-
tréme périphérie (fig2). Langiographie a la fluorescéine (AF)
montre une hyper fluorescence précoce et une fuite tardive
(fig3); la TDM abdominale retrouve une Angiomatose avec
polykystose pancréatique; le reste du bilan est normal. La pa-
tiente a bénéficié d’une injection intra vitréenne d’anti VEGF
au niveau de I'OD et d’'une photocoagulation au laser argon
a I'OG de l'angioblastome capillaire rétinien. Lévolution a été
marquée par labsence de progression des lésions oculaires
lors des contrdles ultérieures (recul de six mois au minimum)
et stabilisation de lacuité visuelle.
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Figure 2: Hémangiome capillaire rétinien avec Figure 3: Images angiographiques aprés injection de la fluoréscéine.

dilatation vasculaire.

Cas 2 : Un garcon 4gé de 15 ans, issu d’'un mariage consan-
guin, consulte pour une baisse de l'acuité visuelle de TOD
dont lexamen trouve une Acuité visuelle non améliorable
a CLD de loin, un segment antérieur normal, un fond de
‘ceil montrant une hémorragie intra vitréenne inférieure avec
un hémangiome capillaire juxtapapillaire et un DR exsuda-
tif inférieur (fig4,5,6). Au niveau de 'OG, l'acuité visuelle est
4 10/10 et le reste de lexamen est strictement normal. Une
angiographie a la fluorescéine est réalisée et confirme le dia-
gnostic avec la présence d’une angiomatose rétinienne. Une
échographie oculaire montre une hémorragie intra vitréenne

Figure 7: Aspect échographique de I'angiome papillaire associé
et rétrohyaloidienne dense en inférieure avec des membranes a une hémorragie intra vitréenne

fibrovasculaires étendues associées a un DR tractionnel loca-
lisé en inférieur (fig7). Léchographie abdominale montre la
présence de kyste rénal droit. Une IRM cérébrale ne montre

pas de lésions au niveau du systéme nerveux central. Le pa- DISCUSSION :

tient a bénéficié d’une injection intra vitréenne d’anti VEGF La maladie de Von Hippel-Lindau est une maladie multi sys-
dans un premier temps suivie d’'une chirurgie endoculaire. témique autosomale dominante, caractérisée par une multi-
Lacuité visuelle post opératoire n'a pas été améliorée avec un plication anormale de vaisseaux sanguins, avec hémangioblas-
recul de six mois au minimum. tomes et kystes, de méme que par d’autres néoformations dans

plusieurs organes. A lexception du carcinome rénal a cellules

claires toutes ces tumeurs sont bénignes. Lincidence est de 3
pour 100.000 et lage moyen de découverte est de 25 ans. La
maladie est due a une mutation du géne VHL, qui fait partie
des génes suppresseurs de tumeurs situé sur le bras court du
Ch3 (1,2).

Les six lésions majeures sont bhémangioblastome du névraxe
(cervelet et moelle épiniére essentiellement) (3), bhéman-
gioblastome de la rétine, le cancer rénal a cellules claires et/ou
les kystes rénaux(4), le phéochromocytome (5), les kystes et/
ou tumeurs neuroendocrines pancréatiques (6) et la tumeur

du sac endolymphatique (7). La définition clinique repose sur
la présence de deux lésions majeures dont un hémangioblas-

tome en babsence dhistoire familiale, ou d>une seule 1ésion
Figures 4, 5, 6 : images angio- en présence drantécédents familiaux. Le diagnostic différentiel

graphiques montrant angiome est essentiellement représenté par les formes sporadiques des

capillaire papillaire. tumeurs observées au cours de la maladie de VHL, il faut
rechercher systématiquement laffection, surtout chez un sujet
jeune ou lorsquelles sont multiples (8).

Concernant latteinte oculaire, bhémangioblastome rétinien
est caractéristique et révélateur de la maladie dans 30% des

cas (1). Il se manifeste soit par un hémangiome endophytique;
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il commence par ordre chronologique par une petite lésion
rouge située dans le lit capillaire entre une artériole et une
veinule, devenant un petit nodule bien délimité, par la suite
une masse ronde de couleur jaune orangé avec dilatation et
tortuosité de lartére nourriciére et la veine de drainage pour
devenir a la fin un angiome fibreux blanc et dépourvu de vais-
seaux ; ou un hémangiome exophytique juxtapapillaire, moins
fréquent, a partir de la rétine externe (1). Langiographie a la
fluorescéine montre une hyper fluorescence précoce et une
fuite tardive.

Les complications sont représentées par les exsudats durs
entourant la tumeur ou maculaires (9), l'oedéme maculaire
et la maculopathie en cellophane, le décollement de rétine
tractionnel, rhegmatogéne ou exsudatif, 'hémorragie intravi-
tréenne, le glaucome secondaire et la phtyse du globe. La clas-
sification de Vail (9) définie 4 stades, Stade I: Formation des
angiomes et dilatation artério-veineuse rétinienne, stade II:
Apparition des hémorragies et des dépots lipidiques formant
une étoile maculaire ou rétinite circinée autour de la tumeur,
stade III: Exsudation massive et décollement de la rétine et
stade IV: Glaucome absolu, uvéite et perte visuelle.

La prise en charge de latteinte oculaire, comprend plusieurs
modalités, dont la photo coagulation au laser argon pour les
petites lésions périphériques (10), avec la condition d’absence
de fibrose et de tractions vitréomaculaires exagérées (11),
des impacts de 200 & 400 um intenses et longs (0,5 a 1 se-
conde) pour pénétrer profondément dans I'angiome, ils sont
répétés autant que nécessaire jusquau blanchiment durable de
Pangiome, il faut éviter la veine de drainage avec possibilité
d’impact sur lartére nourriciére pour réduire le débit, I'in-
dices de succes est la régression de lexsudation, de la fibrose,
et la normalisation du calibre des vaisseaux. La cryothérapie
peut étre utile pour les lésions périphériques de plus grande
taille ou en cas de décollement de rétine exsudatif associé
(9). La Brachytérapie réservée a des lésions plus importantes
(12,13,14). La chirurgie rétinovitréenne est envisagée pour
les cas graves d’hémangioblastomes capillaires rétiniens asso-
ciant un DR séreux, une fibrose pré-rétinienne vascularisée
ou non et des néo-vaisseaux sur la tumeur ou pré-papillaires
(14,15,16,17). Et enfin les anti-VEGF par voie systémique
(18) ou intravitréenne (14) mais de faible efficacité.

La surveillance de la maladie, doit étre annuelle, et doit com-
prendre un examen physique, ophtalmologique a partir de
5ans, et semestrielle entre 10 et 30 ans, une échographie ré-
nale a partir de 16 ans, et les urines de 24h pour détecter le
phéochromocytome & partir de 10 ans. Un dépistage tous les
deux ans par une IRM abdominale et cérébrale des 'age de
15 ans. Le conseil génétique est indiqué chez tous les patients
chez qui la maladie est suspectée ainsi que chez leurs familles

Q).

CONCLUSION :

La maladie de VHL est une affection héréditaire avec atteinte
multi systémique d>out bintérét drun examen complémentaire
complet, drune surveillance réguliére et du conseil génétique
chez tout patient dont la maladie est suspectée.
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