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RESUMO

Introducdo: A Sindrome de Young refere-se a condicdo rara e hereditaria, de etiologia
desconhecida, que acomete homens de meia idade causando-lhes a triade rinossinusite,
bronquiectasias e azoospermia obstrutiva. Apresentacdo do caso: paciente do sexo masculino,
36 anos, encaminhado ao ambulatorio de urologia por dificuldade para engravidar. Apresenta
tosse cronica e rinossinusite de repeticdo desde a infancia. Exames complementares
possibilitaram o diagnostico de Sindrome de Young. Discussdo: A ocorréncia de azoospermia
persistente com espermatogénese normal, associada a episodios recorrentes de infecgdes
pulmonares, além da excluséo de fibrose cistica ou discinesia ciliar primaria caracterizam a
Sindrome de Young, que ndo tem cura, contudo é passivel a tratamento individualizado e
dependente da sintomatologia do paciente. Conclusdo: Apesar de ser um disturbio raro, 0
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diagndstico precoce € capaz de prevenir complicacGes associadas, entre elas a infertilidade. No
entanto, a escassez de estudos acerca deste distirbio pode afetar negativamente a qualidade de
vida e a morbimortalidade dos pacientes, portanto ressalta-se a importancia da producdo de
evidéncias cientificas.

Palavras-chave: Sindrome de Young, azoospermia, bronquiectasia, transtornos da motilidade
ciliar.

ABSTRACT

Introduction: Young's syndrome refers to a rare and hereditary condition of unknown etiology
that affects middle-aged men causing the triad rhinosinusitis, bronchiectasis and obstructive
azoospermia. Case presentation: male patient, 36 years old, referred to the urology clinic due
to difficulty getting pregnant. He presents with chronic cough and recurrent rhinosinusitis since
childhood, complementary exams allowed the diagnosis of Young's Syndrome. Discussion: The
occurrence of persistent azoospermia with normal spermatogenesis, associated with recurrent
episodes of pulmonary infections, in addition to the exclusion of cystic fibrosis or primary
ciliary dyskinesia, characterize Young's Syndrome, which has no cure, however it is subject to
individualized treatment and dependent on the symptoms. of the patient. Conclusion: Despite
being a rare disorder, early diagnosis is able to prevent associated complications, including
infertility. However, the scarcity of studies on this disorder can negatively affect the quality of
life and morbidity and mortality of patients, therefore, the importance of producing scientific
evidence is emphasized.

Keywords: Young's Syndrome, azoospermia, bronchiectasis, ciliary motility disorders.

1 INTRODUCAO

A Sindrome de Young € uma patologia atipica, também conhecida como sindrome de
sinusite-infertilidade, a qual foi observada pela primeira vez pelo urologista Dr. Donald Young,
cujo nome é em sua homenagem. Apresenta uma etiologia desconhecida e geralmente é
acompanhada por uma triade: rinossinusite crénica, azoospermia e bronquiectasia, que
epidemiologicamente acomete mais homens jovens (GREENSTONE et al, 1988) Sua
fisiopatologia é desconhecida, mas ha estudos em que correlacionam com a Sindrome de
Kartagener, mesmo que néo tendo a confirmagédo sobre a disfungdo ciliar ser a anormalidade
principal (GUAN et al, 2015) e outros avaliaram a mutac¢éo do gene Regulador de Conduténcia
Transmembranar de Fibrose Cistica (CFTR) (HIRSH et al, 1993). A clinica na faixa etaria
pediatrica apresenta manifestacbes como rinossinusites, otites média e pdlipos nasais, ja na
faixa etaria adulta apresenta sintomas respiratorios, como tosse recorrente e expectoracoes, e
azoospermia, sendo que esta ultima manifestacdo é a que faz o portador da sindrome buscar
atendimento (ARYA et al, 2009). N&o ha cura para o tratamento da sindrome, apenas controlar

0s sintomas e este deve ser individualizado dependendo da clinica do paciente ( KNOWLES et
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al, 2013). Desta maneira, este trabalho cursa com um relato de caso com intuito de descrever e
discutir sobre a Sindrome de Young.

2 APRESENTACAO DO CASO

XXX, sexo masculino, 36 anos, natural e procedente de Goiania— GO, encaminhado ao
ambulatdrio de Urologia, devido dificuldade de engravidar. Nega comorbidades e medicacbes
de uso continuo. Relata ser tabagista de 13 anos/maco e apresenta tosse cronica e rinossinusites
de repeticdo desde a infancia. Exame fisico sem alteracdes.

Solicitado espermograma, que veio com azoospermia. Para melhor investigacédo, foram
solicitados demais exames. Laboratoriais com dosagem de proteinas totais, alfa 1 antitripsina,
IgG, IgM e IgA dentro do valor de referéncia. A tomografia de térax evidenciou bronquiectasias
bibasais e multiplos nddulos acinares de predominio parahilar. A tomografia da face
apresentava opacificacdes e hipertrofia da mucosa dos seios paranasais. Teste da sacarina
prolongado. Teste do suor com dosagem de cloro < 40 mEqg/L. Realizado o diagndstico de
Sindrome de Young.

3 DISCUSSAO

A Sindrome de Young, a qual é caracterizada pela triade de sinusite e bronquite,
bronquiectasias e azoospermia, foi descoberta por Young mas, posteriormente, descrita por
Hendry, no ano de 1978 (HENDRY et al, 1978).

Sabe-se que a etiologia e fisiopatologia ainda ndo foram bem estabelecidas, no entanto,
em um estudo prospectivo realizado em Londres por Hendry et al, houve uma redugdo na
incidéncia dessa sindrome em pacientes nascidos ap6s 0 ano de 1955, coincidentemente o ano
em que marca a retirada do cloreto de mercurio dos anti-helminticos e pastas de dente no Reino
Unido, o que levantou a hipo6tese de que possa haver alguma associacdo da etiologia dessa
sindrome com intoxicag@o por mercurio (HENDRY et al, 1993).

Dentre as manifestacdes clinicas, estdo incluidos sintomas do trato respiratério, como
coriza, tosse recorrente com expectoracdo e a azoospermia, que permanecem durante toda a
vida adulta, enquanto os sintomas de rinossinusites estdo mais evidentes na faixa etaria
pediatrica (ARMENGOT et al, 1996; HASEGAWA et al, 1994)). Devido a isso, & natural que
0s pacientes portadores da Sindrome de Young procurem o atendimento medico primeiramente
pelo quadro de infertilidade quando comparado aos sintomas do trato respiratério (ARYA et al,

2009), assim como demonstrado no caso estudado.
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A azoospermia, que leva a infertilidade, decorre da obstrugéo intraluminal do epididimo,
em virtude da viscosidade dos fluidos, na medida em que a espermiogénese é normal. A
obstrucdo pode ndo se tornar completa até anos apds a puberdade. Em muitos casos observa-se
dilatacdo da cabeca do epididimo preenchida com espermatozoides e a presenca de material
amorfo sem espermatozoides ao nivel do corpo (HANDELSMAN et al, 1984; LAU et al,
1986).

O diagnostico da Sindrome de Young deve estar sempre em evidéncia nos casos de
infeccdes respiratorias recorrentes quando associadas a infertilidade masculina. Ele é realizado
através da historia clinica, além de ser auxiliado com a exclus&o de fibrose cistica e sindromes
de imobilidade ciliar (LAU et al, 1986). Uma anamnese com énfase na historia da fertilidade é
importante, pois pode estabelecer o diagnostico, e as vezes passar despercebido.

Em relacdo aos diagndsticos diferenciais, é necessario a exclusao de Fibrose Cistica
(FC), Discinesia Ciliar Primaria (DCP) e Auséncia Bilateral Congénita dos Canais Deferentes
(CBAVD). A fibrose cistica é um dos principais diagndsticos diferenciais, em que o aumento
da viscosidade da secrecéo respiratoria indica a reducdo do clareamento mucociliar e infeccbes
bacterianas secundarias do aparelho respiratorio. A fibrose Cistica também esta relacionada a
infertilidade masculina, devido ao do espessamento das secre¢des, enquanto na sindrome de
Young a obstrucdo do epididimo decorre de uma méa formacdo congénita. Desse modo, a
dosagem de sddio e cloro no suor é importante no diagnostico diferencial entre essas duas
patologias LAU et al, 1986).

Além disso, torna-se necessario a complementacdo e investigacdo diagnostica com
outros exames. A Tomografia Computadorizada (TC) de pulmdo pode -evidenciar
bronquiectasias cisticas e danos alveolares, principalmente em bases pulmonares; ja na TC de
face, pode-se identificar opacificacdes e hipertrofia de mucosas nos seios paranasais. [8, 9] A
bidpsia testicular pode auxiliar, a medida que diferencia se a azoospermia é ou ndo obstrutiva,
além de ajudar a esclarecer a etiologia entre Sindrome de Young e Discinesia Ciliar Primaria. (
PANICKER et al, 2016; AHER et al, 2011).

No momento presente, ainda ndo foi evidenciada cura para a Sindrome de Young. O
tratamento e acompanhamento do paciente acometido por esta Sindrome é baseado no controle
das infeccdes de repeticdo através de antibioticos direcionados para cada patdgeno. Pode-se
usar outros meios para atenuacéo dos sintomas da rinossinusite e prevencgéo de novas infeccoes,
como lavagem das vias aéreas, inala¢do de broncodilatadores, fisioterapia respiratoria, cirurgias
para reparacdo de pdlipos nasais e utilizacdo de mucoliticos. ( PANICKER et al, 2016;

WANNER et al, 1996). Dessa forma, obtém-se melhor qualidade de vida para os pacientes.
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4 CONCLUSAO

A sindrome de Young é um distdrbio raro que demanda equipe interprofissional
composta por médico pneumologista, urologista, geneticista, entre outros e, uma vez que nao
ha cura, 0 acompanhamento a longo prazo faz-se necessario.

Ainda, o diagnoéstico precoce € capaz de prevenir complicagdes como infecgdes
respiratdrias, sinusais e de ouvido crénicas e/ou recorrentes, além de infertilidade.

No entanto, poucos estudos foram publicados acerca desta sindrome. A escassez de
evidéncias cientificas afeta negativamente a qualidade de vida e a morbimortalidade dos
pacientes acometidos por ela, uma vez que nao ha diretrizes ou op¢éo de tratamento especifico
direcionado.

Desta forma, ressalta-se a importancia de estudos mais amplos acerca da Sindrome de

Young.
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