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INTRODUCTION: Arbre généalogique: L’échographie scrotale a objectivé :
: _ ll.2-Hémangioblastome cérébelleux et cancer du rein ;
-La maladie de YON HIPPEL LINDAU est une affection lll-2-cancer du rein ; -la présence de multiples kystes bilatéraux au
héreditaire multisystemique. _ lll-5-masses rénales au cours d’exploration. niveau de I'épididyme.
-Elle prédispose au développement de tumeurs bénignes | ) _les plus volumineux mesurant 41 mm &
et malignes richement vascularisées . / / P R .
-Ces tumeurs sont dues a des mutations germinales du T 7 ! ¥ gauche, 51mm adroite,

géne suppresseur de tumeur VHL. \

-Jusqu’a la fin des années 1970 ,la maladie était surtout |
connue pour 'atteinte de la rétine et du névraxe . n - &)
-Actuellement les Iésions viscérales de I’affection sont au

premier plan et la maladie de VHL est la 1°" cause de
cancer du rein héréditaire.
-Des progres génétiques et cliniques se dévoilent .

-L’hypofertilité peut étre le 1¢" signe révélateur de la A 5] 5 é) é)
maladie. ﬁ

Génétique de la maladie de VON HIPPEL LINDAU: “Le patient était adresse par son medecin oncologue
pour complément d’exploration d’une hypofertilité
-Maladie génétique a transmission autosomique depuis 15 ans et pour un test génétique.
dominante . )
-Pénétrance est age dépendante ,quasi compléte a Exploration radiologique: Kyste droit Kyste gauche
I'dge de 60 ans .
-La fréquence des neomutations est plus faible que IRM Cérébrale: Hémangioblastome cérébelleux kystique.

dans les autres phacomatoses ,estimée a 20 %.
-Contrairement aux autres phacomatoses ,il n’existe
pas de manifestations cutanées associées.

Le géne VHL:

-Un complément d’exploration était réalisé:
-dosage des dérivés méthoxylés: négatifs

-Le géne VHL a été identifié en 1993 ,il joue un réle
important dans la réponse tissulaire a I’hypoxie.
-C’est un géne suppresseur de tumeur.

-Situé sur la partie distale du bras court du
chromosome 3 (3P25-26).

-Composé de 3 exons codant une protéine de 213 aa
(p VHL),exprimée dans tous les tissus et localisée
majoritairement dans le cytosol.

(valeurs usuelles=1,62 umol/24h).

Normétanéphrines=1,80 umol/24h.

Métanéphrines=1,35umol/24h.

T1 avec injection de Gadolinium:

HEpSRgieh e -dosage de la chromogranine A=76ug/ml

(normes<100ug/ml).
Les criteres cliniques majeures et mineures:

; -Fexamen ophtalmologique est revenu sans anomalies.
Majeures:

-Des hémangioblastomes du SNC et de la rétine.
-Des tumeurs du sac endolymphatique.

-Des cancers a cellules claires et des kystes rénaux.
-Des phéochromocytomes.

-Des kystes et des tumeurs endocrine du pancréas.

-Le scanner n’a pas éte fait.

Le spermogramme : une azoospermie.

Mineurs: Hémangioblastome cérébelleux de grade | T2 (Hyper signal en T2): Hémangioblastome

_Les cystadénomes papillaires de I'épididyme chez SeIGIITINS: Kystique. -Le patient n’ a pas bénéficié d’un traitement chirurgical.
’lhomme. Scanner abdomino-pelvien:

;Et les cystadénomes du ligament large chez la Résultat d’analyse ciblée du géne VHL (3 EXONS):
emme.

OBSERVATION:

-Un homme de 41 ans ,marie et sans enfants

-Aux ATCDS familiaux de cancer du rein a cellules
claires (mére ,sceur).

-Aux ATCDS personnels:

o d’hypofertilité depuis 15ans .
oD’hémangioblastome cérébelleux de grade | selon
’OMS; depuis 6 ans.

oDu cancer du rein a cellules claires depuis 5ans .

le patient est porteur de la mutation délétere du
géne VHL (C.281C>T, p.Arg161X.).non identifice
dans sa famille.

-Cette information est utilisable pour le conseil
génétique et un test prédictif peut étre proposé

- _ aux apparentes désirant connaitre leur

Dr Mokademe e, 3 statut génétique.

Biqpsie: carcinome rénale a cellules Kystes et masses kystiques rénales
claires. BOSNIAK 4 bilatérales.

DISCUSSION:

-Les cystadénomes papillaires de I’épididyme peuvent étre une source d’azoospermie excrétoire chez ’lhomme VHL+.
-son diagnostic se fait par une échographie ou mieux par un scanner.
-Le traitement est chirurgical.

-Dans notre cas ,le premier signe de la maladie de Von Hippel Lindau était I’hypofertilité révélé par une azoospermie.

CONCLUSION:

-Le cystadénomes papillaires de I'épididyme sont des criteres mineurs de diagnostic de la maladie de VON HIPPEL LINDAU, peuvent étre
le mode de révélation de la maladie dans certains cas .

-Lorsqu’ils sont multiples ,bilatérales et volumineux ,ils peuvent engendrer une géne mécanique a I'origine d’'une azoospermie
excrétoire.

-Leurs traitement est facile .

-les criteres mineurs seules ne permettent pas de poser le diagnostic de la maladie.
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