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Se ha observado en muiltiples ocasiones la asociaciéon de
patologia pulmonar crénica e infertilidad en el varéon (sindro-
me de Young, fibrosis quistica, sindrome de Kartagener y
discinesia ciliar primaria).

El sindrome de Young es una entidad de etiologia descono-
cida caracterizada por la asociacién de infertilidad por azoos-
permia obstructiva, afectacién sinopulmonar crénica y hallaz-
go de frecuentes masas quisticas palpables en el epipidimo de
uno o ambos testiculos. Cldsicamente se ha diferenciado de la
fibrosis quistica por la edad mds avanzada, el test de sudor
negativo y la ausencia de insuficiencia pancredtica. Se ha
demostrado que existen formas menores de fibrosis quistica
en adultos que llegan a pasar desapercibidas, asi como la
ausencia de positividad del test de sudor o insuficiencia pan-
creatica en algunos enfermos afectados.

Describimos el caso de un varén de 50 afios que sindrémica-
mente podia ser catalogado de sindrome de Young, pero que
presentaba un test de sudor dudosamente positivo y discreta
esteatorrea. Reflexionamos sobre los puntos comunes y dife-
renciadores para fibrosis quistica y sindrome de Young y
apuntamos la posibilidad de que el mismo pueda ser una
forma larvada de fibrosis quistica en el adulto.
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Young syndrome. An undeveloped form of
cystic fibrosis?

The association of chronic pulmonary disease and infertility
in man has been observed in several instances (Young syndro-
me, cystic fibrosis, Kartagener syndrome, and primary ciliary
dyscinesia).

Young syndrome is a clinical picture of unknown origin
characterized by infertility due to obstructive azoospermia,
chronic pulmonary involvement, and palpable cystic masses at
the epididymus of one or two testes. Classically cystic fibrosis
was identified by the presence of advanced age, negative sweat
test, and by the absence of pancreatic insufficiency. It has
been demonstrated that minor clinical forms of cystic fibrosis
do exist in adult patients and can be unnoticed. It has also
been reported that in some affected patients the sweat test
might be negative and pancreatic insufficiency absent.

We report the case of a 50 years old man who had the
clinical picture of Young syndrome but who presented a slight
positive sweat test and mild steatorrhea. We discuss the
commen and distinctive clinical findings of cystic fibrosis and
Young syndrome. We suggest that Young syndrome is a unde-
veloped form of cystic fibrosis in adult patients.

Introeduccion

La asociacién de enfermedad broncopulmonar e
infertilidad ha sido descrita en fibrosis quistica (FQ),
diversas formas de sindrome de Kartagener, discine-
sia clnhar primaria (DCP) y sindrome de Young
(SY)'.

En la DCP, sindrome de Kartagener y sus formas
incompletas, la infertilidad y la patologia sinopulmo-
nar cronica parecen depender de una alteracion es-
tructural o funcional de los cilios de las mucosas'.
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En pacientes con FQ llama la atencién la elevada
frecuencia de infertilidad (el 97 % de los adultos varo-
nes), cuya causa parece depender de una azoospermia
obstructiva por alteracién congénita en el desarrollo
de los conductos excretores genitales® 3.

Young (1972) observé que aproximadamente el
50 % de los varones intervenidos por €l por azoosper-
mia obstructiva primaria presentaban de forma carac-
teristica masas quisticas en la cabeza de uno o ambos
epididimos, sinusitis y bronquitis/bronquiectasias
cronicas desde la edad juvenil. Esta patologia es la
causa mas frecuente de enfermedad crénica respirato-
ria asociada a infertilidad, aunque es la menos recono-
cida* 3,
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En 1985 Schancker et al, describen tres cuadros
clinicos de infertilidad y patologia sinopulmonar croé-
nica, excluyéndolos del término SY cldsico por consi-
derar que en los previamente comunicados como tal
no se habia descartado estrictamente una leve insufi-
ciencia pancredtica (IP), poniendo en duda la existen-
cia del mismo®,

Nosotros aportamos el caso de un varén de 50 afios,
clinicamente compatible con SY, sin alteracién ultra-
estructural de los cilios, pero que presenté un test de
sudor positivo en dos de tres determinaciones, asi
como una discreta esteatorrea en el estudio de las
heces. Esto nos ha llevado a revisar los conceptos
actuales de la FQ del adulto y el SY para discutir la
posibilidad de que el SY pudiera ser una forma larva-
da de FQ del adulto.

Caso clinico

Vardn de 50 aios de edad, diagnosticado de azoospermia 12 afios
antes, fumador de cigarros y pipa, ex-alcohdlico, con antecedentes de
patologia pulmonar crénica desde los 2 afios de edad (expectoracion,
hemoptisis, sinusitis de repeticion y neumonia). Ingresé por un
cuadro de hemoptisis acompafiando a clinica de traqueobronquitis
aguda con expectoracién muy abundante. Referia cefalea frontal
izquierda, la capacidad para el ejercicio y el estado de nutricién e
hidratacién eran adecuados y se quejaba de dolor a la palpacién en
region maxilar izquierda. Se auscultuaban sibilancias espiratorias
aisladas y crepitantes en ambas bases pulmonares, apreciandose un
engrosamiento en la cabeza del epididimo izquierdo que sugeria la
presencia de un quiste a dicho nivel. Los analisis de sangre de rutina
con proteinograma, gammaglobulinas y alfa-1-antitripsina eran nor-
males. La radiografia de senos paranasales mostraba una veladura
total de ambos senos maxilares, asi como la presencia de un patrén
intersticial basal bilateral en la radiografia de térax. La broncoscopia
puso de manifiesto signos de broncopatia y la sospecha de bron-
quiectasias que se confirmaron con una broncografia del l6bulo
inferior izquierdo (fig. 1). El estudio ultraestructural de los cilios de
mucosa nasal y bronquial era normal y en el espermiograma se
evidencio azoospermia con niveles de fructosa normales. Las hormo-
nas sexuales LH testosterona estaban en limites normales y la FSH
se hallaba elevada hasta 9,5 mU/I (N: menos de 5). El estudio de la
funcidén ventilatoria mostré un patrén obstructivo, con CV (capaci-
dad vital) 82 %, FEV, (flujo espiratorio en el primer segundo) 62 %,
VR (volumen residual) 212 %, CPT (capacidad pulmonar total)
138 % (respecto a los valores teéricos para sexo, edad, peso y altura)
y prueba broncodilatadora negativa. El test de sudor en tres determi-
naciones separadas fue de 90, 80 y 60 mEq/] de cloruro. Ecogréfica-
mente, en los testiculos se observan zonas hipoecoicas en cabeza y
cuerpo de epididimo, que eran compatibles con quistes (fig. 2).
Existia cierto grado de esteatorrea en el andlisis de las heces y no se
pudieron realizar otros tests de funcion pancredtica ni biopsia tes-
ticular por falta de colaboracion del paciente.

Discusion

El SY fue descrito como tal por Hendry et al en
1978, basdndose en las observaciones de Young’,
como una entidad de etiologia desconocida en la que
coexisten infertilidad por azoospermia obstructiva y
patologia sinopulmonar crénica, aprecidndose fre-
cuentemente masas quisticas en epididimo de uno o
ambos testiculos* °. No se ha descrito un patrén here-
ditario preciso, pero se ha observado una alta inciden-
cia de patologia pulmonar crénica en familiares de los
pacientes afectos®. La funcién pulmonar y la toleran-
cia al esfuerzo no estdn excesivamente afectadas y la
biopsia de testiculos y epididimo ponen de manifiesto
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Fig. 1. Broncografia: Bronquiectasias en l6bulo inferior izquierdo.

Fig. 2. Ecografia de testiculo: Quiste a nivel de cabeza del epididimo de testiculo
izquierdo.

la existencia de espermatozoides normales y dilatacio-
nes en la cabeza epididimaria con restos de material
amorfo acidéfilo, integridad de cilios y microvellosida-
des y ausencia de espermatozoides en los conductos
deferentes®. La testosterona, FSH y LH son normales,
aunque se han descrito en algunos casos niveles eleva-
dos de FSH sin significacion patoldgica.

Se ha comprobado en estos enfermos un menor
aclaramiento mucociliar bronquial’?, con integridad
ultraestructural de los cilios. Estos hallazgos, junto
con los observados en las vias excretoras genitales y la
escasa respuesta de la infertilidad al tratamiento qui-
rurgico desobstructivo (epididimovasotomia), han lle-
vado a suponer que exista una anormalidad intrinseca
en la funcién mucociliar de naturaleza todavia no de-
finida®.
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En nuestro caso, la integridad estructural de los
cilios descartaba una DCP, la edad avanzada del pa-
ciente y la escasa repercusion funcional respiratoria
dejaban en segundo plano el diagnéstico de FQ (consi-
derada cldsicamente como enfermedad pedidtrica con
grave afectacion antes de los 30 afios)" 3, por lo que en
un primer momento diagnosticamos un SY. La positi-
vidad del test del sudor (media: 77 mEq/1) seria dudo-
sa para algunos autores que consideran dicha prueba
como significativa por encima de 70-80 mEq/1¢, aun-
que Swchaman et al® piensan que es discriminante,
incluso en adultos, para cifras superiores a 60 mEq/l.
Hay que tener en cuenta la posibilidad de que dicho
test sea falsamente negativo en aquellas formas larva-
das de FQ del adulto!®.

Es posible que existan diferencias de penetrancia o
varios tipos de errores genéticos para la FQ? que
expliquen las formas larvadas, poco o nada sintomadti-
cas en la infancia, que se han descrito hasta la actuali-
dad® "33, de tal forma que se supone que el 40-50 %
de las FQ no llegan a diagnosticarse nunca® '!-12.14,
Estos hechos, la presencia de gran cantidad de grasa
en heces y la dudosa positividad del test del sudor en
nuestro caso, nos planted la duda de que realmente el
SY fuera una forma larvada de FQ.

La IP es una afectacién frecuente en la FQ, aunque
en las formas del adulto puede cursar de forma asinto-
matica® '° no siendo imprescindible para hacer el diag-
ndstico de FQ** 15, Se ha demostrado, tanto en la FQ
como en el SY, un aclaramiento mucociliar pulmonar
retardado’ % !¢ con movimiento ciliar normal, aunque
el mecanismo exacto de esta alteracién no ha podido
ser descubierto. La azoospermia obstructiva existente
en ambas entidades parece debida en la FQ a una
alteracion congénita en la formacién de estructuras
derivadas del conducto de Wolf, mientras que para el
SY quizd se tratara de una anormalidad intrinseca de
la funcién mucociliar en dichos conductosé. ;Podria
ser ésta una forma incompleta de la alteracion obser-
vada en la FQ?

Teniendo en cuenta la falta de marcadores genéti-
cos que permitan hacer un diagnostico exacto de FQ,
creemos que es necesario reflexionar sobre la posibili-
dad de que los casos descritos como SY pudieran ser
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formas larvadas de FQ en el adulto, por lo que consi-
deramos que estudios mds pormenorizados y exhaus-
tivos de los pacientes catalogados de FQ y SY pudie-
ran ayudar a aclarar la incégnita que nosotros plantea-
mos.
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