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Resumen

Los hemangioblastomas, son tumores de apariencia quistica, benignos, representan entre el 1-2 % de los
tumores primarios del sistema nervioso y entre 8-12% de todos los procesos expansivos de la fosa
posterior del adulto. Son caracteristicos de adultos jovenes y tienen un pico de incidencia en la cuarta
década de la vida. Se presentan asociados a enfermedad de Von Hippel Lindau (VHL), de caracter
autosdmico dominante con penetrancia incompleta. Se presenta el caso de una paciente de 33 afos de
edad, sin antecedentes familiares de importancia, con antecedente de derivacion ventriculo peritoneal
(DVP) colocada un afio atras por hidrocefalia secundaria a gliosis reactiva de fosa posterior segun dato
histopatologico; posterior a esto, la paciente no volvié a controles. Acudié por consulta externa de
Neurocirugia por presentar exteriorizacion de catéter distal a través de la piel secundaria a rascado intenso
por parte de la paciente.
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Abstract

Hemangioblastomas are benign tumors with a cystic appearance. They represent between 1-2% of tumors
affecting the nervous system and between 8-12% of all expanding processes of the posterior fossa in
adults. Hemangioblastomas are characteristically found in young adults and have a peak incidence in the
fourth decade of life. They are associated with Von Hippel Lindau (VHL) disease, an autosomic dominant
trait with incomplete penetrance. We report a case of a 33 years old female with no significant family
history, the past medical history was significant for ventriculoperitoneal shunting due to hydrocephalus
secondary to reactive gliosis of the posterior fossa.
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Introduccion

Los hemangioblastomas son neoplasias vasculares benignas de formacion intraaxial, se originan casi
exclusivamente en la fosa posterior (es el tumor primario intraaxial mas frecuente de la fosa posterior de los
adultos) 1 Predominantemente en el adulto y se localizan en el cerebelo en un 85%, médula espinal 3%,
bulbo 2% y cerebro 1,5%; representan entre el 1-2 % de los tumores primarios del sistema nervioso y entre
8-12% de todos los procesos expansivos de la fosa posterior.1 Pueden aparecer “espontaneamente”; o
bien entre 10% y 30% de casos en un contexto de enfermedad de Von Hippel Lindau (VHL).2

La histogénesis no esta bien conocida, aunque se produce una intensa angiogénesis del estroma que
expresan la proteina: Scl, Brachyury, Csf-1R, Gata-1, FIk-1, y Tie-2. La formacion del quiste intratumoral no
qgueda bien aclarado, aunque se ha identificado la presencia del factor de crecimiento de endotelio vascular
(VEGF) en el quiste que parece producirse a través de un escape de la circulaciéon vascular del noédulo
hacia el quiste.2,3

La enfermedad VHL es una rara alteracién autosémica dominante de penetrancia incompleta de
predominio masculino,4,5,6 ocasionada por una deleccién especifica a nivel del brazo corto del cromosoma
3 (3p25-26) la cual se caracteriza por la existencia de lesiones multiples, entre las cuales se incluyen:
angiomatosis retiniana, hemangioblastomas del sistema nervioso central (SNC), quistes renales, carcinoma
renal, feocromocitomas, cistoadenoma del epididimo, mudltiples quistes y microquistes pancreaticos y
renales y/o feocromocitomas, eritrocitosis y lesiones Oseas.1,2,3,4,5,6 Los criterios sugeridos para
diagnosticar la enfermedad VHL son tres:



1. Un hemangioblastoma o mas dentro del SNC (habitualmente, un hemangioblastoma cerebeloso y un
hemangioblastoma o un angioma retiniano)

2. Presencia inconstante de lesiones viscerales (por lo general, tumores o quistes renales o pancreaticos)
3. Incidencia familiar frecuente4

La enfermedad VHL también llamada Angiomatosis Retinocerebeloso-visceral, Hemangioblastoma de la
retina, Angiomatosis capilar quistica, data desde 1879, con Panas y Remy quienes mencionaron la
Angiomatosis Retiniana. Von Hippel, en 1904, describio histolégicamente las lesiones e individualizé a los
hemangioblastomas, ademas confirmo la base familiar de la enfermedad. Arvid Lindau, en 1926, presento
la asociacion de los hemangioteliomas de la retina o tumores de analogos de cerebelo, bulbo, médula,
cerebro, en otras visceras como rifidn, pancreas, ovario, epididimo, pulmon, etc.6,7,8,9

En 1961, Waldmann y colaboradores reportaron hiperactividad eritropoyética ectépica en el quiste de un
hemangioblastoma cerebelar.2,3

En 1989, Seinzinger, y colaboradores publicaron que VHL. esta asociado con la pérdida de la regién de un
cromosoma 3, la cual se encuentra frecuentemente asociada a células renales carcinomatosas.4 En 1990,
Maher y colaboradores confirmaron esta alteracion a nivel del brazo corto del cromosoma 3, mediante
estudios citogenéticos y analisis del DNA polimérfico.5,7,8 En este mismo afio, Smalley, reporté 37 casos
de hemangioblastoma determinando la utilidad de la radioterapia en esta entidad.6

Su consistencia puede ser solida o quistica, la primera mas frecuente en el tallo cerebral,
macroscopicamente se distinguen 4 tipos:

Tipo 1.- Quiste simple sin n6dulo mural,

Tipo 2.- Macroquistico con nédulo mural, representa el 65% del total.

Tipo 3.- Forma sdlida hipervascularizada, representa el 25%

Tipo 4.- Forma solida con microquistes, representan con el tipo 1 el 10%, siendo este primero el mas
frecuente.9,10,11
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Figura 1: Herencia en VHL

Microscépicamente esta formado por células endoteliales que constituyen la red capilar y estroma
interpuesto el cual consta de células de nucleo esférico y citoplasma xantomizado con nucleos
ocasionalmente pleomorfos y sin actividad mitotica. Pueden tener receptores de progesterona. 10

La enfermedad de VHL se clasifica en dos tipos:



Tipo 1: No presentan feocromocitomas, 80% de los casos.

Tipo 2: Presencia de feocromocitomas, 20% de los casos, son de peor prondstico. 2A.- Ausencia de
carcinomas de células renales y quistes pancreaticos. 2B.- con presencia de carcinomas de células renales
y quistes pancreaticos, que constituye el grupo con mayor mortalidad y peor prondstico.9,12

La presentacion es con gran variabilidad clinica y los sintomas dependen del tamafio y de la localizacién de
los tumores. Asi, los angiomas de la retina pueden causar desprendimiento de la misma con hemorragias y
ceguera.12

Los del sistema nervioso central producen sintomas diversos como: cefalea, inestabilidad de la marcha,
vomitos, alteraciones del equilibrio y debilidad en extremidades superiores e inferiores.12

Los feocromocitomas pueden ser asintomaticos o producir una gran variedad de sintomas que van desde
jaquecas, sudoracion, palpitaciones con o sin taquicardia, nerviosismo, pérdida de peso, dolores
abdominales y toracicos, nauseas, vomitos, astenia, hipertension arterial, hipotension ortostatica, vértigo,
lipotimia, hiperhidrosis hasta sintomas banales menos comunes como alteraciones visuales, disnea,
parestesias, poliuria, polidipsia, mareos, crisis tipo “gran mal”, palidez, bradicardia, hematuria indolora,
disartria y temblor.10,12

El diagnostico se basa en la clinica, antecedentes familiares y se confirma mediante estudio molecular.

En 20% de casos puede detectarse policitemia, debido a que una sustancia similar a la eritropoyetina es
secretada por el tumor.

En la tomografia axial computarizada (TAC), la densidad del hemangioblastoma depende de los
componentes quistico y/o solido; con hipodensidad e hipodensidad respectivamente. En resonancia
magnética nuclear (RMN) el componente quistico presenta sefal similar al liquido cefalorraquideo (LCR).
El gadolinio permite individualizar el nédulo mural en las formas quisticas y detectar localizaciones
encefalicas y/o medulares adicionales, clinicamente “mudas”.5,6,7

El diagnéstico diferencial es con la neoplasia endocrina multiple, en la que se presentan feocromocitomas
acompanados de diversos tumores, pero la historia familiar de estos pacientes muestra invariablemente la
presencia de cancer medular de tiroides, lo que no ocurre con los pacientes de VHL.7

Caso Clinico

Se presenta el caso de una mujer de 33 anos de edad, union libre, con cinco gestas, sin antecedentes
familiares de importancia, con antecedentes personales de tumor de fosa posterior diagnosticada hace un
afio como hipertension intracraneal secundaria a hidrocefalia, razén por la cual se coloca derivacion
ventriculoperitoneal (DVP). Se practico biopsia de masa tumoral y se sugirid control periddico, pero la
paciente no regreso; el resultado histopatolégico determiné gliosis reactiva. Acudié luego a consulta por
presentar exteriorizacion de catéter distal secundaria a friccion por rascado. Ingresé para cambio de catéter
y analisis exhaustivo de problema ya conocido.

Los examenes de laboratorio resultaron dentro de los limites normales. La RMN de cerebro en T1 y T2
mostrd tumor quistico cerebeloso con presencia de ndédulo mural (Figuras 2 y 3).

El eco renal demostro presencia de multiples quistes renales de forma bilateral (Figuras 4 y 5).
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Figura 2: RMN. T1 cortes coronales y sagitales, donde se
presenta imagen tumoral quistica, y visualizacion de

nédulo mural

Figura 3: RMN. T2 axiales y coronales donde se presenta
imagen tumoral quistica
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Figura 4: ECO RENAL muestra presencia de multiples
quistes renales de forma bilateral
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Figura 5. ECO RENAL muestra presencia de quiste de
gran tamafo renal izquierdo y pequefio en el derecho.



Figura 6: IMAGEN MICROSCOPICA DE
HEMANGIOBLASTOMA. se observa multiples lagos
sanguinolentos rodeados de colageno inmaduro con

células estromales, citoplasma claro y multiples vasos de
diferentes calibres.

Manejo y resultados

Se procedio a cambiar la valvula DVP y colocar reservorio posterior para drenaje de futuras colecciones en
un primer tiempo; se realizé interconsulta nefrologica por presentar insuficiencia renal leve (clearance de
creatinina calculado 69 ml/min), mas rifidn multiquistico demostrado por ecografia renal. El servicio de
Oftalmologia no reportd presencia de hemangioblastomas oculares mediante fondo de ojo.

Se procedidé a nueva intervencion 7 dias después del cambio de valvula, previa realizacion de examenes y
estabilizacion de la paciente. Se realizo exéresis de tumor y drenaje del quiste, con electrocoagulacion de
nodulo mural, asi como toma de muestras para biopsia. (Figura 6)

En el post-operatorio la paciente presenté sindrome de secrecion inadecuada de hormona antidiurética
(SIADH), hipotension que no respondia a la administracion de liquidos e hiperglucemia, por lo que recibio
vasopresina, adrenalina y luego dopamina (4.4ug/kg/min), ademas de insulina. La evolucion fue
satisfactoria Cuatro dias después fue dada de alta y fue transferida al servicio de Oncologia.

Discusion

La enfermedad de VHL se presenta en 1 de 36 000 nacidos vivos, es de penetrancia incompleta,
autosdmico dominante, varia en su complejidad de acuerdo al grado que presente el paciente y de ello
depende la mortalidad y su tratamiento.

Este trastorno que es mayor en el sexo masculino, tiene una base genética, cuya translocacion del
cromosoma 3 brazo corto (p25-26) produce un bloqueo del gen de VHL ocasionando una angiogénesis
anormal y la consiguiente formacion de hemangioblastomas de predominio en fosa posterior, asi como en
la retina. Su prondstico depende de un diagndstico presintomatico y un seguimiento periédico a lo largo de
la vida, realizado por un equipo multidisciplinario. En su manejo se deben incluir: 1) informacion genética,
2) terapia con laser de los angiomas de retina, 3) reseccion quirirgica de los hemangioblastomas en el
SNC, con exéresis completa del nédulo. La localizacion del nédulo mural puede apoyarse con ayuda de la
ultrasonografia intraoperatoria,7,8 4) reseccion de tumores soélidos y quistes renales, 5) seguimiento
médico y reseccion quirurgica de feocromocitomas, tumores de los islotes pancreaticos o adenocarcinomas
del pancreas, 6) tratamiento médico de estados de depresion, ansiedad y angustia, deficiencias renales,



sordera, ceguera o déficits neuroldgicos.8,9,10,11

Conclusiones

Hasta el momento no tenemos conocimiento reportes de casos similares. Es el primero que se reporta en
el Hospital Quito N° 1 Policia Nacional Quito-Ecuador.

Como ya se ha analizado, esta enfermedad presenta un amplio espectro de severidad clinica, siendo el
carcinoma renal de células claras y el hemangioblastoma de cerebelo, médula espinal o tronco del encéfalo
las causas de muerte en la mayoria de los casos.

Hay que recordar que al presentarse un caso de estas manifestaciones se debera solicitar: valoracién
oftalmoldgica y oncologica, TAC o RMN abdominal (renal y pancreatica), RMN espinal, entre los mas
importantes.

En nuestro caso , la paciente presentd un hemangioblastoma de fosa posterior asociado a VHL,
determinado por dos de los criterios ya descritos, ya que a mas de hemangioma cerebeloso presento
rinones multiquisticos, que segun su caracteristica macroscopica correspondio a un macroquistico con
nédulo mural (Tipo 2), el cual se presenta en el 65% del total de los casos y, segun la clasificacion de la
enfermedad, pertenece al Tipo 1(no presentan feocromocitomas), y su incidencia es del 80%.
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