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Sindrome de Young - Relato de caso

Young's syndrome - Case report
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RESUMO

INTRODUCAO: A Sindrome de Young é uma enfermidade rara em que é caracterizada
pela triade de azoospermia obstrutiva, rinossinusite cronica e bronquiectasias. A sua
etiologia e fisiopatologia sio desconhecidas. APRESENTACAO DO CASO: Paciente
EXS, de 42 anos de idade, sexo masculino, natural e procedente de Goiania, Goias, ha 2
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anos tentando engravidar, tendo feito espermograma sendo diagnosticado com
azoospermia, na investigacdo completa associada aos sinais de sintomas foi levantada a
hipdtese de sindrome de Young posteriormente fechada a hipotese diagnostica.
DISCUSSAOQ: Afeta principalmente homens jovens. E necessario a exclusio de outras
doencas com quadro clinico semelhante, como Fibrose Cistica e Discinesia Ciliar
Priméria associados a exames complementares de imagem, citoldgicos e histolégicos para
realizar o diagnodstico. Como ndo ha cura, o tratamento consiste na prevencdo da
recorréncia de infeccdes respiratdrias e controle dos demais sintomas. CONCLUSAO:
Por ser rara e subnotificada, ha uma escassez de informacdes sobre o tema. Ndo ha
diretrizes ou critérios diagnosticos atuais para a sindrome, corroborando para uma
diminui¢do na qualidade de vida e aumento da morbimortalidade dos pacientes.

Palavras-chave: Sindrome de Young; Transtornos da Motilidade Ciliar; Azoospermia

ABSTRACT

INTRODUCTION: Young's syndrome is a rare disease characterized by the triad of
obstructive azoospermia, chronic rhinosinusitis and bronchiectasis. Its etiology and
pathophysiology are unknown. DISCUSSION: It mainly affects young men. It is
necessary to exclude other diseases with a similar clinical presentation, such as Cystic
Fibrosis and Primary Ciliary Dyskinesia associated with complementary imaging,
cytological and histological exams to make the diagnosis. As there is no cure, treatment
consists of preventing the recurrence of respiratory infections and controlling other
symptoms. CONCLUSION: Because it is rare and underreported, there is a lack of
information on the subject. There are no current diagnostic guidelines or criteria for the
syndrome, supporting a decrease in the quality of life and increased morbidity and
mortality of patients.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Young é uma enfermidade rara em que consiste na ocorréncia da
triade: azoospermia obstrutiva, rinossinusite e bronquiectasias. Caracteriza-se pela
infertilidade masculina devido a uma obstrucdo funcional no epididimo ou canais
deferentes associado a rinossinusite crénicas e infeccfes respiratorias de repeticao [1].
Acomete principalmente homens jovens.

A etiologia e a fisiopatologia sdo desconhecidas. O diagndstico € essencialmente
clinico. A Sindrome de Young faz parte do escopo de diagnosticos diferenciais de todo
paciente com infertilidade masculina na urologia [2]. E necessério também investigar e
diferenciar possiveis diagnosticos de Fibrose Cistica e Discinesia Ciliar Priméria devido
a grande semelhanca do quadro clinico destas doencas.

O tratamento é individualizado baseado na morbidade de cada paciente. Os

objetivos principais sdo prevenir e tratar as infecgdes respiratorias além da tentativa de
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recuperacdo da fisiologia respiratoria através de tratamentos medicamentosos e ndo

medicamentosos.

2 APRESENTACAO DO CASO

Paciente EXS, de 42 anos de idade, sexo masculino, natural e procedente de
Goiania, Goias, ha 2 anos tentando engravidar, tendo feito espermograma sendo
diagnosticado com azoospermia, na investigagdo completa associada aos sinais de
sintomas foi levantada a hipdtese de sindrome de Young posteriormente fechada a

hipdtese diagnostica.

3 DISCUSSAO

Inicialmente descoberto por Young e posteriormente descrito por Hendry, em
1978, a Sindrome de Young foi caracterizada como a triade de azoospermia obstrutiva,
sinusite e bronquite ou bronquiectasias[3].

N&o ha dados na literatura que demonstrem a prevaléncia em alguma populacéo.
Mais recentemente, os dados mais consistentes de informagdes desta sindrome, em sua
maioria, se dao através de relatos de casos isoladamente com a presenca da triade
anteriormente citada [4-9]. E presumivel que as causas possiveis para esta escassez de
dados é a subnotificacdo e a dificuldade de realizar o diagnostico.

A etiologia e desconhecida mas ha estudos tentando descrever possiveis
etiologias. Nao ha publicacdes sobre estudos de fatores genéticos e uma historia familiar
positiva ndo é considerada como risco de desenvolvimento da sindrome [10]. Alguns
trabalhos que avaliaram possiveis mutacdes do gene Regulador de Condutancia
Transmembranar de Fibrose Cistica (CFTR) em pacientes diagnosticados com Sindrome
de Young mas ndo demonstraram diferenca estatistica da frequéncia de carregadores da
mutacdo nos alelos deste grupo do restante estimado da populagdo dos grupos controle
[11,12], o que torna improvavel uma possivel ligacdo genética com a Fibrose Cistica
apesar da semelhanca clinica.

Em um estudo prospectivo de Hendry et al, realizado na regido central de Londres,
houve um declinio da incidéncia da Sindrome de Young nos pacientes que nasceram apos
1955, ano em que houve a retirada de cloreto de mercirio nas pastas de dente e anti-
helminticos no Reino Unido, sugerindo que possa haver relacdo da etiologia desta

sindrome com intoxicagdo por mercurio [13].
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Fisiopatologia é desconhecida e controversa. E presumido que a sindrome de
Young ocorra devido uma producéo inadequada do muco associada a uma diminuic¢ao no
clearance pelos cilios presentes no trato respiratorio sem alteracdes em sua ultraestrutura,
associado a uma possivel obstrucdo funcional progressiva no epididimo e nos vasos
deferentes, sem alteracdo na espermatogénese ou na motilidade dos espermatozoides
[9,14].

Sintomas do trato respiratdrio, tais como tosse recorrente e expectoracdo, e a
azoospermia geralmente persistem durante a vida adulta enquanto que a presenca de
sintomas de rinossinusites ou afeccdes associadas (dor facial, otites médias, polipos
nasais) sdo mais presentes na faixa de idade pediétrica [5,6,8,10]. E mais usual os
pacientes portadores da sindrome buscarem assisténcia médica devido a infertilidade do
que por conta dos sintomas sinopulmonares [10], apesar de apresentarem
desenvolvimento sexual e libido normais [7].

O diagndstico é por processo de exclusdo em qualquer paciente com infec¢fes
sinopulmonares de repeticdo associado a infertilidade [7,15]. E necessario fazer o
diagnéstico diferencial com Fibrose Cistica (FC), Discinesia Ciliar Priméaria (DCP) e
Auséncia Bilateral Congénita dos Canais Deferentes (CBAVD). A excluséo dos
diagnosticos supracitados podem ser feitos através da dosagem de cloro no suor
complementado por pesquisa de mutacdes FC e funcao pancreatica fisioldgica associado
a auséncia de alteracdes na ultra estruturas ciliares observadas no microscopio eletrénico
[16,17].

E necessario a complementagdo e investigacdo através de outros exames. Na
Tomografia Computadorizada (TC) de pulmao podem ser visualizadas bronguiectasias
cisticas e danos alveolares principalmente em bases pulmonares e na TC de face, é
possivel identificar opacificacbes e hipertrofia de mucosas em seios paranasais [7,18].
Provas de fungdo pulmonar demonstram padrdo de obstrugdo leve [18]. E possivel
também realizar o teste de sacarina para avaliacdo do transporte mucociliar nasal, o qual
estara prolongado [15]. Bidpsias testiculares podem ajudar a diferenciar se a azoospermia
é obstrutiva ou ndo, além de auxiliar a esclarecer a etiologia entre Sindrome de Young e
DCP [4,7], mas por se tratar de ser um procedimento mais invasivo, € necessario
individualizar para cada paciente.

Atualmente ndo ha cura da Sindrome de Young e o tratamento se baseia no
controle das infeccGes de repeticdo através de antibioticos direcionados para cada
patégeno. O controle das demais sequelas € individualizado e geralmente baseado no

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v.4, n.5, p. 21821-21827 sep./oct. 2021



Brazilian Journal of Health Review | 21825
ISSN: 2595-6825

tratamento de enfermidades semelhantes, como a FC [18]. Pode-se utilizar meios
complementares para atenuacdo dos sintomas da rinossinusite e prevencdo de novas
infeccdes, tais como lavagem das vias aéreas, inalacdo de broncodilatadores, fisioterapia
respiratoria, cirurgias para reparacdo de pdlipos nasais e utilizacdo de mucoliticos,

semelhante ao tratamento de discinesias ciliares [7,19].

4 CONCLUSAO

Sindrome de Young é uma enfermidade extremamente rara e com poucas
publicagdes. A escassez de informages torna o diagnostico e o tratamento mais dificeis,
com comprometimento na qualidade de vida e morbimortalidade dos pacientes. N&o ha
diretrizes ou critérios diagnosticos disponiveis e ndo had um tratamento especifico
direcionado. Sdo necessarios estudos mais amplos para esclarecimento desta sindrome,

em termos de identificacdo e tratamento.
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