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Celiakie je celozivotni, imunitné zprostfedkované, zanétlivé onemocnéni tenkého stfeva, navozeno konzumaci lepku u geneticky
predisponovanych jedincd a charakterizovano vznikem malabsorp¢niho syndromu. Autofi prezentuji kazuistiku tfi sourozencd,

u kterych byla diagnostikovana celiakie. Diskutovana je pozitivni rodinnd anamnéza a geneticka dispozice k celiakii jako jeden

z nejsilngjsich rizikovych faktor(i rozvoje onemocnéni.
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Celiac disease is a lifelong, immune-mediated, inflammatory disease of the small intestine, induced by gluten consumption in
genetically predisposed individuals, characterized by the development of malabsorption syndrome. The authors present a case
report of three siblings diagnosed with celiac disease. A positive family history and genetic predisposition to celiac disease as one
of the strongest risk factors for disease development are discussed.
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Celiakie (glutensenzitivni enteropatie) je
celozivotni, systémové, imunitné zprostredko-
vané, zanétlivé onemocnéni. Celosvétové se
celiakie vyskytuje pfiblizné u 1% populace (1).
Prevalence v Evropé je mezi 1:80-1:300 déti
(3-13 na 1000 déti) (2). Prevalence v Ceské
republice se pfedpoklada v rozmezi 1:200-
1:250 (3).

Na vzniku onemocnéni se podili ingesce
pseni¢ného glutenu nebo pfibuznych pro-
teind zita a je¢mene, coz vede u geneticky
predisponovanych jedincd k chronickému
stfevnimu zanétu s naslednym rozvojem
malabsorp¢niho syndromu (4).

Genetickou predispozici je minéna aso-
ciace celiakie s geny (DQA1*05, DQB1*02,
DQA1*0301, DQB1*0302), které kéduji HLA
antigeny Il. tfidy DQ 2 a DQ 8 (4). Haplotyp
HLA DQ 2 nalézéme u vice nez 95 % pacientu
s celiakii. U zbylych celiakd je zjisténa pozitivi-

taDQ 8 (témér 5%). Je nezbytné pfipomenout,
Ze tuto genetickou vybavu ma také 35-40%
bézné populace (5). Podle zjisténé genetické
dispozice neni tedy mozné stanovit diagnoézu.
Lze pouze vyjadrit zvysené riziko vzniku celia-
kie v pribéhu zivota daného jedince.

Mezi nejcastéji uvadéné skupiny lidi se
zvysenym rizikem rozvoje celiakie patfi pr-
vostupnovi pfibuzni pacienta s celiakii, paci-
enti s diabetem mellitem 1. typu, autoimunitni
tyroiditidou a selektivnim deficitem imuno-
globulinu A. Déle je to DownQv a TurnerQv
syndrom (2).

Prezentujeme pfipad batolete s negativni
rodinnou anamnézou. Celiakie se v rodiné
dosud nevyskytovala. Divenka je z 3. fyziolo-
gické gravidity. Kojena byla do 11 mésict a le-
pek byl do stravy zaveden v mésici Sestém.
V 18. mésicich bylo patrné zhorsené pros-

pivani, fidsi, nefrekventni stolice. Po pfijeti
na nase pracovisté jsme vidéli hypotrofické,
mrzuté batole, se vzedmutym bfichem a re-
dukovanym podkoznim tukem (hmotnost:
9,2kg (3. percentil, -1,84 SD), vyska 80 cm
(25. percentil, -0,67 SD) (Obr. 1).
Laboratorné byla patrna sideropenicka
anémie s hemoglobinem 102 g/l (norma
115-135g/l), hypalbuminemie 30,8 g/l (norma
38-54g/l) a pozitivni protilatky proti tkariové
transglutaminaze: Anti tTG IgA: >200 U/ml
(norma: 0-10 U/ml), Anti tTG IgG: 58 U/ml
(norma: 0-10 U/ml) i endomysiu: EMA IgA:
pozitivni (norma: negativni). Podle tehdejsich
platnych doporuceni (6) jsme pro stanoveni
definitivni diagnozy celiakie zvolili endosko-
pické vysetieni s nédlezem tzv. ,polickovani”
sliznice duodena, ktery mUze byt asociovany
s celiakii (Obr. 2) a z histologickych vzorku
byl zjistén malabsorpéni syndrom stupné
3B podle Marshovy klasifikace, potvrzujici
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Prehled sérologickych a genetickych vysetreni u clend rodiny

Serologie Genetika
pacientka Anti tTG IgA: > 200 U/ml HLA DQ 2,2 pozitivni
AntitTG IgG: 58 U/mll HLA DQ 2,5 pozitivni
EMA IgA S: pozitivni HLA DQ 8 negativni
bratr Anti tTG IgA: >200 U/ml HLA DQ 2,2 pozitivni
AntitTG IgG: 67 U/mll HLA DQ 2,5 pozitivni
EMA IgA: pozitivni HLA DQ 8 negativni
sestra Anti tTG IgA: 183 U/mll HLA DQ 2,2 negativni
Anti tTG IgG: 73 U/ml HLA DQ 2,5 pozitivni
EMA IgA: pozitivni HLA DQ 8 negativni
matka vysetiena u svého praktického lékare: HLA DQ 2,2 negativni
vysledek negativni HLA DQ 2,5 pozitivni
HLA DQ 8 negativni
otec vysetien u svého praktického |ékafe: nevysetien
vysledek negativni

Anti tTG IgA — protildtky proti tkdriové transglutamindze ve tiide IgA (norma: 0-10U/ml), Anti tTG IgG — protildtky
proti tkdrnoveé transglutamindze ve tfidé IgG (norma: 010 U/ml), EMA IgA — protildtky proti endomysiu ve tridé IgA

(norma: negativni)

diagndzu celiakie. Dodate¢né byla proka-
zana genetickd dispozice k celiakii HLA DQ
2,2 aHLA DQ 2,5 (Tab. 1). Klinicky stav si vy-
zadal docasné podani parenterdlni vyzivy
a zahajena byla bezlepkova dieta. Dalsi vyvoj

pacientky je pfiznivy, dobfe roste a prospiva
na vaze (Obr. 1).

Po stanoveni diagnézy celiakie u pacient-
ky jsme doporucili vysetfeni ostatnich ¢lent
rodiny. Nikdo z nich nemél klinické symp-
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Endoskopicky ndlez ,polickovdni”sliznice
duodena pri celiakii

tomy onemocnéni. Rodice byli vysetieni

u svych praktickych lékafd, oba s negativnim
vysledkem. U osmileté sestry byla zjisténa
pozitivita protildtek: Anti tTG IgA: 183 U/ml,
AntitTG 1gG: 73 U/ml, EMA IgA: pozitivni a his-
tologicky byla prokazana celiakie (Marsh 3
B/C). Jedenactilety bratr mél podobné vy-
sledky: Anti tTG IgA: >200 U/ml, Anti tTG IgG:
67 U/ml, EMA IgA: pozitivni a histologicky byl
popsan stupen 3C podle Marshe. U vSech
vysettenych ¢lent rodiny byla prokdzana
genetickd dispozice k celiakii (HLA DQ 2,2
nebo 2,5) (Tab. 1).

U nasi pacientky byla diagnéza celiakie
stanovena v dobé, kdy podle platnych dopo-
ruceni bylo mozné stanovit diagnézu bud'na
zékladé enterobiopsie nebo bez ni (6). Biopsie
nebyla pro diagnézu nezbytna v pfipadech
soucasné splnénych podminek: jasné symp-
tomatického pacienta, vice nez desetinasob-
ného vzestupu titru protildtek Anti tTG IgA,
soucasné pozitivity protilatek proti endomy-
siu, pfi vylouceni hypogamaglobulinemie ve
tridé IgA a zjisténi pozitivni genetické dispo-
zice k celiakii (HLA typizace). U nasi pacientky
jsme zvolili provedeni enterobiopsie mimo
jiné také proto, ze HLA typizace nebyla v dobé
stanoveni diagnézy k dispozici.

Podle aktualné platnych doporuceniz ro-
ku 2020 je mozna diagnoéza celiakie bez biop-
sie za soucasného splnéni tfi kritérii: 1. vice nez
desetindsobny vzestup protilatek Anti tTG IgA,
2. pozitivita protilatek proti endomysiu 3. vy-
lou¢eni hypogamaglobulinemie ve tfidé IgA.
Pritomnost klinickych symptomd celiakie ani
HLA typizace jiz neni k diagnostice pausalné
vyzadovana. Diagnézu stanovi détsky gas-
troenterolog (7).
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Kazuistika popisuje rodinny vyskyt celiakie
u tii sourozencd. Pozitivni rodinnd anamnéza
a geneticka dispozice k celiakii patfi mezi nej-
silnéjsi rizikové faktory rozvoje onemocnéni.

Literarni zdroje uvadi rozdilny vyskyt ce-
liakie u prvostupnovych pfibuznych. V USA
byl zjistén vyskyt familiarné vazané celiakie
mezi 4,6-11,0% (1, 8). Systematicky prehled
a metaanalyza z roku 2015, kterd zahrnula vice
nez 10000 subjektd, uvadi prevalenci celiakie
u 7,5 % prvostupnovych piibuznych a u 2,3%
pfibuznych druhého stupné (9). V souboru
322 détskych celiakli dispenzarizovanych na
nasem pracovisti jsme zjistili dal$iho prvostup-
fového pfibuzného s celiakii u 22,6 % (tzn.
u 73) pacient. Vyskyt celiakie v rodiné tedy
v nasem souboru vyznamné prevysuje data
uvadéna v literature.

Moznosti prevence celiakie jsou omezené.
U bézné, nerizikové populace nebyl prokazan
ochranny vliv kojeni ani doba zahdjeni stravy
s lepkem (5). Oba faktory byly studovany také
u rizikovych jedinct. V italské, multicentrické,
randomizované, intervencni studii (n = 707)
byl u déti, které maji prvostupriového ptibuz-
ného s diagnézou celiakie, zjistovén vztah za-
vislosti vzniku onemocnéni podle véku, kdy
bylo zahdjeno podani lepku. Skupina A do-
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stala lepek do stravy od 6. mésice a skupina
B od 12. mésice véku. Ve 2 letech véku byl sice
vyskyt celiakie vy3si ve skupiné A (12% vs.
5%, p =0,01), ale v 5 letech véku byla preva-
lence bez rozdilu (16% vs. 16 %). Prace tedy
neprokazala, ze by oddaleni expozice lepkem
u rizikovych déti vedlo ke snizeni rizika vzniku
onemocnéni (10). Cilem multicentrické, dvojité
zaslepené, placebem kontrolované, intervenc-
ni studie (n = 944) u rizikovych déti (opét mél
jejich prvostupnovy ptibuzny celiakii) bylo
zjistit, zda podani malého mnozstvim glute-
nu (100 mg/den) mezi 4.-6. mésicem véku,
jesté béhem kojeni, bude redukovat vyskyt
celiakie ve 3 letech. Prvni skupina déti do-
stdvala 100 mg glutenu/den, druhd skupina
placebo. Kumulativni incidence celiakie ve 3
letech véku byla v obou skupinach bez stati-
sticky vyznamného rozdilu (5,9% vs. 4,5 %)
(11). Z téchto dat plyne, ze vyse uvedena dietni
opatreni v raném véku nejsou efektivni jako
prevence rozvoje celiakie.

V Ceské republice v sou¢asné dobé neni
provadén celoplodny screening celiakie. Je vSak
doporucen cileny screening u rizikovych jedin-
cU. Tyka se tii skupin populace. Jednak pacientt
se symptomy budici podezieni na celiakii (napf.
chronické prijmy, neprospivani, sideropenicka
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anémie refrakterni na lécbu Zelezem atd.), dale
téch, ktefi trpi onemocnénim s celiakii asoci-
ovanym (autoimunitni tyroiditida, diabetes
mellitus 1. typu, Turnerdv ¢i Downdv syndrom
apod.). Treti skupinu pak reprezentuji prvostup-
novi ptibuzni pacienta s celiakii (5). Na rozdil od
prvnich dvou skupin lidi, ktefi jsou nemocni,
a tim padem pod zvysenym dohledem |ékaftd,
mUze treti skupina nékdy zlstat nepovsimnuta.
Navic néktefi z nich screeningové vysetieni
podstoupit nechtéji z dlvodd chybéni klinic-
kych potizi nebo napfiklad, nedostate¢ného
pochopeni zvyseného rizika celiakie a jejich
moznych disledkd.

Riziko rozvoje celiakie u prvostupriovych
pfibuznych pacienta s celiakii je vyrazné vy3si
nez v bézné populaci. Nebylo viak prokazano,
Ze by toto riziko snizilo spravné nacasovani
prvniho podénilepku v kojeneckém véku ne-
bo soucasné zahdajeni podavani stravy s lep-
kem jesté béhem kojeni. Selektivni screening
tak zGstava zatim jedinou a relativné efektivni
metodou k odhaleni osob s nerozpoznanym
onemocnénim v rodinach celiakd.
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