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U chlapce, dlouhodobé sledovaného pro familiarné podminény maly vzrist, byla pfekvapivé ve véku 6 let potvrzena celiakie. Chlapec
byl pfitom od dvou do ctyr let celkem ¢tyrikrat vysetfovan sérologickym screeningovym vysetienim endomyzialnich protilatek (EMA)
a protilatek proti tkafiové transglutaminaze (anti-tTG) ve tfidé IgA. Vysledky téchto vysetieni ziistavaly opakované negativni, a¢ nebyl
prokazan IgA deficit. Stanoveni diagnozy zhorsovala i problematicka spoluprace s rodinou pfi hrubych nedostatcich ve stravovacich
navycich, nezdravém jidelnicku a odmitnuti dalsi dispenzarizace v gastroenterologické ambulanci. Z vysetfeni rodinnych pfislusniki je
pravdépodobné, ze toto onemocnéni je pfi¢inou malého vzristu nékolika pfibuznych v mateiské rodinné linii pacienta.

Kli¢ova slova: celiakie, malabsorpéni syndrom, sérologicky screening, enterobiopsie, vysetfeni HLA-DQ2 a HLA-DQ8, bezlepkova dieta,
familiarné konstitu¢né podminény maly vzrist.

Minikin after mummy?!

For a boy, long term monitored for a small stature, was at the age of six, surprisingly, confirmed celiac disease. The boy was, even thouhg,
investigated by serological screening testing EMA and anti-tTG for four times from the age of two to four. The results of these tests
ramained repeatedly negative, although no evidence of IgA deficiency was proved. The diagnosis was worsened by a problematic
cooperation with the boy’s family along with the deficiencies in eating habits, unhealthy diet and the rejection of another dispensary
in gastroenterology clinic. It is probable, from the examination of family members, that this disease is the cause of the short stature of
several relatives in the patient’s maternal family line.

Key words: celiac disease, malabsorption syndrome, serological screening, enterobiopsy, HLA-DQ2 and HLA-DQS8 testing, gluten free

diet, familiarly constitutively conditioned short stature.

Uvod

Celiakie (celiakdlni sprue, glutenové ente-
ropatie) je chronické autoimunitni zanétlivé
onemocnéni tenkého stfeva zpUsobené celo-
Zivotni nesndsenlivosti lepku u geneticky dispo-
novanych jedincd. Dsledkem je malabsorpéni
syndrom s rlznymi projevy.

Lepek, jinak také gluten, je bilkovinny kom-
plex obsazeny v povrchové soucasti obilnych zm
(p3enice, Zita, jeCmene, oves je nejméné toxicky).
V patogenezi celiakie se uplatfiuje v alkoholu
rozpustna frakce glutenu gliadin, jehoz tkano-
vou transglutamindzou deamidované epitopy
jsou T-lymfocyty rozpoznavéany jako antigeny,
coz spousti kaskddu imunopatologickych reakcf
vedoucich k slizni¢n{ 1ézi a tvorbé detekovatel-
nych autoprotildtek (1-7).

U 95% nemocnych s celiakii je nalézana tés-
nd genetickd asociace s HLA antigeny |l. tfidy
HLA-DQ2 a HLA-DQ8 (5, 6).

Napfi¢ vékovym spektrem populace jsou
klinické projevy celiakie velmi promeénlivé. Pouze
u malych déti pfevladaji gastrointestinaini pfi-
znaky jako vzedmuté bficho, chronicky prdjem,
objemné frekventni stolice, zdcpa, anorexie,
Ubytek na vaze. S pribyvajicim vékem prevazuji
zejména extraintestindIni projevy typu anémie,
neprospivani, opozdovani psychomotorického
vyvoje, predcasna osteopordza, herpetiformni

dermatitida, ataxie, deprese, poruchy chovani,
amenorea, poruchy reprodukce, hypospleniz-
mus. Onemocnénfi se ¢asto sdruzuje s fadou
jinych chorob, ve kterych klicovou ulohu hraji
autoimunitnf procesy — diabetes mellitus 1. ty-
pu, autoimunitni tyreoiditida, deficience IgA,
primarni sklerozujici cholangitida, SLE, malig-
nity (zejména T- lymfomy) a nékteré syndro-
my —m. Down, Turnerdv syndrom. V ddsled-
ku toho je velky pocet nemocnych sledovan
lékafi rlznych odbornosti a diagndza je Casto
stanovena az po dlouhém trvani obtizi (1-6).

Odhaduje se, Ze v soucasnosti je dispen-
zarizovano asi jen 10-15% z celkového poctu
nemocnych (8).

Celozivotni bezlepkova dieta je jedinou kau-
zalnf terapif zlepSujici prognézu tohoto onemoc-
néni. Mortalita pacientl se pfi pfisném dodrzo-
vani bezlepkové diety nelisi od mortality ostatni
populace (6). V praxi to znamend naprosté vy-
loucent lepku ze stravy. Pfi poctivém dodrzovanf
bezlepkové diety pak v pribéhu Sesti mésicl
od jejiho zavedeni dochézi ke zhojeni sliznic-
nich zmén, Upravé histopatologickych pfiznakd
i poklesu sledovanych protilatek k normé (7).

Komplexni diagnostika celiakie vychazi
z klinickych pfiznakd, hladiny specifickych au-
toprotildtek, pozitivity HLA-DQ2 nebo HLA-DQ8
a pfitomnosti charakteristickych histologickych
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zmeén (atrofie klkd, hyperplazie krypt, zvyseného
mnozstvi intraepitelidinich lymfocytd) — klasifi-
kovanych dle Marshe v biopsiich z aboralniho
duodena odebranych jesté pfed nasazenim
bezlepkové diety. Diagnéza je pak potvrze-
na poklesem protilatek a klinickou odpovédi
na bezlepkovou dietu (9).

V poslednich dvaceti letech se ke screenin-
gu celiakie vyuziva sérologické vysetreni speci-
fickych autoprotilatek.

V metodickém pokynu MZ CR (pro ci-
leny screening celiakie) se v prvnim stupni
screeningu doporucuje stanoveni sérovych
autoprotildtek ke tkdrové transglutaminaze
anti-tTG ve tfidé IgA a stanovenf celkového
IgA. Asi u 3% celiakll je pfitomen izolovany
deficit IgA a v téchto pfipadech je tieba vy-
Setfit autoprotildtky ve tfidé IgG. Pozitivni vy-
sledek anti-tTG je indikaci ke druhému stupni
screeninguy, tj. biopsii aboralniho duodena (8).

Dle novych doporucenf Evropské spolec-
nosti pro pediatrickou gastroenterologii, hepato-
logii a vyZivu (ESPHGAN) pro déti a adolescenty
je tfeba pacienta pfi pozitivnich klinickych pfi-
znacich a s pozitivnim nalezem anti-tTG IgA pro-
tildtek (pfi vyloucenf deficitu IgA) odeslat k dét-
skému gastroenterologovi. Pokud je hladina
protilatek nizsi nez 10nasobek normy, pak je indi-
kovéno ovéfeni diagndzy enterobiopsii. Hladina



protildtek anti-tTG tfidy IgA 10X vyssi nez norma
ma byt (pro urcitou moznost falesné pozitivnich
vysledkd anti-tTG) ovéfena soucasnou pozitivi-
tou EMA (z jiného vzorku krve nez pfi testovani
anti-tTG) a ur¢enim HLA typizace. Pokud je dité
HLA-DQ2 nebo DQ8 pozitivni pfi soucasné vyse
uvedené pozitivité anti-tTG a EMA, je diagndza
celiakie potvrzena a od enterobiopsie je mozno
ustoupit (9). O tomto zavéru ale v souc¢asné dobé
stéle probihaji odborné diskuze.

Sporné vysledky jednoznacné vyzaduji dalsi
opakované testovani a ovéfeni diagndzy biopsif
aborélniho duodena (9).

U zcela asymptomatickych pacientd patfi-
cich do skupin s vysokym rizikem celiakie (dle
vlastni ¢i rodinné historie) je vhodné stanove-
ni HLA typizace. Pfi pozitivité HLA-DQ2 nebo
DQ8 a u HLA netestovanych se provadi sérolo-
gické vysetfeni (@nti-tTG IgA a celkového IgA).
Hodnoty anti-tTG vy3si nez trojndsobek normy
jsou indikaci k enterobiopsii, nizsi sérologické
hodnoty a i negativni sérologicky screening pfi
vysokém riziku celiakie vyZadujf dalsi dispenza-
rizaci vzhledem k moznému budoucimu vyvoji
onemocnéni (9).

V pffpadech trvajici diagnostické nejistoty
zUstava nezbytnosti opakovana zatéZ lepkem
a opakovana enterobiopsie (6, 9).

V posledni dobé pouzivana vysetreni pro-
tilatek proti deamidovanému gliadinu ve tfidé
IgG a IgA mohou napomoci v diagnostice u déti,
u nichz jsou anti-tTG a EMA protilatky negativni,
ale klinické pfiznaky vyvolavaji silné podezfeni
na celiakii, a to zejména jsou-li mladsi 2 let (9).

Specificita vysetfeni protilatek proti dea-
midovanému gliadinu nicméné zUstava dle
dosavadnich studif ve srovnani s anti-tTG nebo
EMA testy niz3i. Diive vy3etfované konvencnf
antigliadinové protildtky vykazovaly vysokou
pozitivitu i u fady jinych chorob, proto by nemé-
ly byt v soucasné dobé pfi diagnostice celiakie
pouzivany (9).

Kazuistika

Hospitalizace ¢. 1

K prvni hospitalizaci byl chlapec odeslan
praktickou détskou lékarkou 14 dnl pred dru-
hymi narozeninami pro akutni zvraceni. Vazil
94009, méfil 81 cm. Porodni miry 31509/49cm,
kojeny s dokrmovanim 2 mésice, od 5. mésice
véku zafazen do stravy lepek (piskoty, kase).
V anamnéze byla uvedena jedna fidka prdjmo-
vita stolice a subfebirilie, v poslednim pdl roce
bylo pozorovano nechutenstvi. Matka, babicka
(matka matky) i tety (sestry matky) jsou velmi

drobné postavy. Specidini dietu v rodiné nikdo
nedodrzuje. Pfi podrobnéjsim rozboru jidelnicku
zjistujeme hrubé stravovaci nedostatky (v po-
slednich dvou dnech jsou ve stravé uvadény
jen slané tycinky, jogurt, mandarinky, denné vice
nez 1 a pUl litru bilé kavy a caj).

V klinickém obraze je zfejmy drobny, ale pro-
porcionalni habitus, s men3f télesnou vyskou
(v blizkosti hranice 3. percentilu), lehce promi-
nujici bfisko. Ostatni nélez je bez ndpadnosti.

Laboratorné v KO, v moci i v zékladni bio-
chemii (Na, K, Cl, urea, kreatinin, ALT, ALP, CB,
glykemie) bez pozoruhodnosti, bez znamek
anémie, CRP bez elevace, TSH a fT4 v normé.
Stolice bakteriologicky, parazitologicky i viro-
logicky (adenoviry, rotaviry) negativni. Stolice
na zbytky negativni. Cl v potu 79 mmol/I. EKG
bez vyznamné patologie.

Poprvé byla odebrana sérologie na celiakii:
B anti-tTG (IgA) (ELISA s rekombinantnim

antigenem)......2,291 U/mi......... negativni
m  EMA (IgA) (IFA, na substratu fezy z jater pri-

matd) negativni
B antigliadinlgA...22,513RU/ml.......vnormé
®m antigliadin IgG....24,544 RU/ml.....v normé

Z3kladni diagnoza pfi propusténi byla uza-
viena jako akutni gastroenteritida a vysetfeni pro
maly vzrast (familidarné podminény?).

Byla doporucena Uprava stravovacich navy-

kl a gastroenterologicka dispenzarizace.

Dispenzarizace

Béhem daldich ¢tyf mésich byl chlapec
celkem trikrdt vysetfen gastroenterologickou
ambulancf.

V prlibéhu tohoto obdobf vyrostl 0 2cm
a pfibral 900 gramd. Habitus byl stéle propor-
cionalni, bfisko postupné mékké, neprominujici.
Pfineseny zdznam jidelni¢ku byl zcela nevyhovu-
jici. Chybeély zakladni potraviny, ovoce a zelenina,
vyrazné prevazovala sladka jidla, slazend mléka,
bild kdva, pochutiny, sladka strava (koblihy) i pres
noc, stravovani celkove velmi nepravidelné. Matka
uvadéla u chlapce narUstajici vzdorovitost. Bolesti
bfiska nemival, stolice byla pravidelna.

Znovu byla doporucena Uprava stravovacich
navykd a rezimu — strava pravidelné 6x denné,
omezeni sladkych jidel a ndpojl, omezeni po-
chutin a cukrovinek, zddraznéno nutné zavedenti
masa, ryze, téstovin, ovoce a zeleniny do stravy.

Ve dvou a pul letech pacient vazil 10,3kg
pfi vysce 84cm.

Anamnesticky dle matky zacal vice jist, bo-
lesti briSka byly stale negovany, stolice 2x denné
formované. Zménili jidelnicek. Pro dalsi kontrolu
byly naplanovéany krevni odbéry.
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Ve tfech letech chlapec vazil 11,5kg pfi
vysce 90cm (vyrostl o 6cm za pul roku, va-
hovy pfirdstek ¢inil 1,2 kg). Télesnd vyska byla
lehce nad 3. percentilem. Anamnesticky byl
zcela bez obtizi, doma vybiravy, ale ve skolce
jedl. Stolice byla 2x denné formovana, mléc-
né vyrobky toleroval, bolesti bficha nemél.
Laboratorné byly pfitomny jen zndmky mirné
hypochromni anémie s nizsim plazmatickym
Zelezem a ferritinem (Hb 109 g/I, Fe 3,4 umol/I,
ferritin 2 ug/l). Biochemicka vysetreni (bilirubin,
ALT, AST, GMT, ALP, CK, LDH, glykemie, albumin,
TSH, fT4) v normé.

Opét provedeny odbéry:

B [gA... ... 0,767 g/l........... vnormé
anti-tTG (IgA)..3,893 U/ml .....negativni
= EMA (IgA)

Byl pfedepsan Maltofer sirup. Doporucena

negativni

pestrd strava s dostatkem masa. Kontrola opét
za pUl roku.

Hospitalizace ¢. 2
Za mésic nato byl chlapec odeslan k hospi-
talizaci pro stavy bezdes$i s promodranim, vzdy
v ndvaznosti na afektivni reakci. Laboratorné
stéle trvaly zndmky hypochromni anémie (Hb
115g/1; MCV 65,7 fl; MCH 21,3 pg; MCHC 324.g/I).
V ostatnich odbérech (Na, K, Cl, Ca, P, Mg,
urea, kreatinin, ALT, AST, CK, CB, glykemie, CRP)
bez patologie. Neurologické a o¢ni vysetfeni
bylo negativni. EEG nebylo indikovano.
P¥jmova i propousteci diagndza byla respi-
racni afektivni zdchvaty — cyanoticka varianta.
Bylo doporuc¢eno pokracovat v uzivani
Maltoferu a ddsledné vychovné pisobent.

Dispenzarizace

Ve tfech a pll letech chlapec vazil 12 kg, mé-
fil 93 cm. Télesnd vyska byla na hranici tfetiho
percentilu.

Anamnesticky opét zhorseny pfijem stravy
a zacpa — pfekvapivé uvedeno, Ze potize trvajf
odmali¢ka, pfitom dotaz na konzistenci a pra-
videlnost stolice byl dan pfi kazdé pfedchozi
kontrole.

Stolice byly nyni obden, obcas i bolesti bfis-
ka. Afektivni zachvaty trvaly.

Laboratorné ferritin stale nizky (ferritin 2ug/I;
Fe 14umol/I)

B anti-tTG (IgA).....0,722 U/ml.......negativni
B EMA(IGA) ...couuonnenevnennennvenann negativni
m JgA... vnormé

Pracovni diagndza byla neprospivéani, maly
vzrist, obstipace.

Byla doporucena rezimova opatieni, pestra
strava, dostatek vlakniny, pitny reZim, laktuléza.
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Vzhledem k nové uvaddénym obtizim byl
chlapec pozvan ke kontrole jiz za dva mésice,
kdy matka uvedla zlep3eni - stolice denné, for-
mované, mekké, obstipace upravena.

Objektivné bficho neprominovalo, neboles-
tivé. Dalsi kontrola s odbéry za pul roku.

Ve veku Ctyr let a Ctyf mésicl pacient vazil
12,5kg a méfil 97 cm.

Trvala vybiravost v jidle, stolice byly ,normal-
defekace, nékdy i bolesti bficha — dle matky
,Z hladu”.

Laboratorné:

m FW 12/26; v KO: Hb 117 g/I; CB, albumin ----

v norme;

m Fe 204 umol/l, ferritin 10ug/l; TSH, fT4

v normé; STH v norme;

B anti-tTG (IgA).....1,282 U/ml...... negativni
= EMA (IgA)

Znovu zdlraznéna pestra strava, ne sladkos-
ti, dUsledné vychovné plsobent.

Kontrola za pUl roku (opét s pldnovanymi
odbéry).

negativni

Na dalsi vysetreni se chlapec ani po opa-
kované vyzvé nedostavil, proto jiz ddle nebyl
zvdn, osSettujici lékarka byla pisemné infor-
movdna.

K dalsimu setkdni s pacientem doslo
aZ za dva roky.

Hospitalizace ¢. 3

Ve veku 6 let byl pacient odeslan praktic-
kou lékatkou k vysetfeni pro celkové nepro-
spivani a maly vzrast. Byl zvazovén odklad
skolni dochdazky. Vaha 14 kg, vyska 106cm.
Psychomotoricky vyvoj odpovidal véku.
Anamnesticky 1x zvraceni den pfed pfije-
tim, vyrazné nechutenstvi. Nejf maso a vejce.
Mlécné vyrobky sndsi bez obtizi, v jidelnicku
¢asté oméacky a polévky, z ovoce jablka, banény,
mandarinky, zeleninu neji. Stolice je nepravidel-
na, formovana.

Matka chlapce méff 152cm, t.€. je po operaci
stitné ZIdzy (autoimunitni tyreoiditida).

Matka matky je vysky 146 cm, sestra matky
do 156.cm, sestra matky do 145 cm, otec matky
170cm. Otec chlapce méfi 176 cm, matka otce
165 cm, otec otce 170cm.

Objektivné byl chlapec proporcionalni, ale
vyskové i hmotnostné pod 3. percentilem,
s vyraznéjsi stagnacivdhy, mél ndpadné tenké
koncetiny, prdzdné podkoZzi, lanugo na zd-
dech, prominujici bficho. Bylo vysloveno po-
dezfeni na malabsorpci (susp. celiakie, v diferen-
cidlni diagnostice zvazovan vyrazny nedostatek
bilkovin ve stravé).

Laboratorné: v KO Hb 116 g/I; MCV 74,3f;
MCH 24,5pg, ostatni hodnoty v normé.
Biochemické odbéry: Na, K, Cl, Ca, P, Mg, urea,
kreatinin, KM, bilirubin, ALT, AST, ALP, choleste-
rol, CB, glukdza, albumin, CRP, TSH, fT4 ---—- vse
v norme.

IGF-1: (vysledek obdrzen po propusténf)
v norme.

Vysetreny kostni vék odpovidd 3,75 roku
véku.

EKG a UZ bficha byly bez patologie, kultivace
modi a stolice byly v normé.

Opét byly odebrany EMA (IgA), anti-tTG
(IgA) algA, ale pfed obdrzenim vysledkd byl
chlapec na zédost rodi¢t predc¢asné propus-
tén z hospitalizace. Pfi propusténi byl dopo-
rucen dostatecny energeticky pfijem, sipping
Nutridrinky, vitaminy, pravidelna Zivotosprava.
Kontrola se zbyvajicimi vysledky (véetné IGF)
v endokrinologické ambulanci.

Dg: Neprospivani (malnutrice?)

Familidrné podminény maly vzrdst?

Nasledné po propusténi byly obdrzeny vy-
sledky:

u EMA(IgA) silné pozitivni
B anti-tTG(IgA)......... 138,22 U/ml....pozitivni
= gA 1,594/1. vnormé
m  RES:susp. CELIAKIE

Chlapec byl znovu (s pfihlédnutim k pred-
chozim opakované negativnim testlim) pozvan
ke kontrolnimu odbéru:

m EMA(IgA) silné pozitivni
B anti-tTG (IgA)....324,304 U/ml.......pozitivni

Po domluvé s gastroenterologem byla

objedndna enterobiopsie.

Hospitalizace ¢. 4 (vysSi pracovisté)

Hospitalizace na vy3s$im pracovisti byla zvo-
lena k provedenf gastrofibroskopie s enterobio-
psif v celkové anestezii.

Pro Uplnost uvadim vysledky provedenych
laboratornich vy3etfeni pfed planovanym vy-
konem:

KO + dif: leukocyty: 9,31079/I; erytrocy-
ty: 4,4210M2/1; hemoglobin: 111 g/I; hemato-
krit: 0,337, MCV: 76,0fl; MCH: 25,0 pg; MCHC:
329,09/I; trombocyty: 319107A9/I; RDWP: 15,1;
neutrofily: 30,4; lymfocyty: 55,7, monocyty: 11,1;
eozinofily: 2,0; basofily: 0,8

Hemokoagulace nebyly vysetfeny.

Biochemie: glykemie: 4,1 mmol/I; osmolali-
ta: 282 mmol/kg; Na: 137 mmol/I; K: 4,5 mmol/I;
Cl: 107 mmol/I; urea: 4,0 mmol/I; kreatinin:
34 ymol/Il; KM: 302 ymol/I; Bil-T: 8,0 ymol/I; ALT:
0,68 ykat/I; AST. 0,88 ykat/I; GGT: 0,14 ykat/I; ALP:
3,23 ykat/I; cholesterol: 3,93 mmol/[; triglyceridy:
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0,46 mmol/I; CB: 69,6 g/I; aloumin: 43,2 g/I; TSH:

0,98 mU/I; fT4: 16,5 pmol/I;
IgG: 10,39/1;1gA: 1,299/l; IgM: 1,09/

m EMA(IgA) pozitivni
anti-tTG (IgA)....200kRU/........... pozitivni
Gastroskopie: dle makroskopického popisu

je sliznice v duodenu lehce zarudl4, vyrazné
krvécejici po odbéru vzorkd. Byl proveden odbér
(z D2) na histochemii a histologické vysetfenf
a prepyloricky i na priikaz Helicobacter pylori.

Res: prakticky normdlni ndlez na gastro-
duodenu, zvy3ena krvacivost.

Histologicky: duodenalni sliznice s edémem,
atrofif klk( a vyraznym poctem intraepitelidlnich
TlymfocytU. Res: celiakie, ndlez dle Marshovy
stupnice odpovidd nejspise typu 3a.

Enzymové histochemie: reaktivita sachara-
zy je mirné oslabend, trehaldza a laktaza témér
negativni.

Dg. floridni celiakie.

Doporucena dozZivotni pFisnd bezlepkovd
dieta, gastroenterologickd dispenzarizace.

Probéhlo zaskoleni matky dietni sestrou.

Dispenzarizace
Kontrola po ¢tyfmésicni bezlepkové dieté.
Vyska 110cm je stéle vyrazné pod Urovni tre-
tiho percentilu, ale s vyznamnym vzestupem
ristové rychlosti (z 4,4 cm/rok na 7,1 cm/rok).

Véha 15,5kg.
B EMA (IGA).....ccucvuenn. slabé pozitivni
B anti-tTG (IgA)..9,194 U/ml.......... pozitivni

(oproti pfedchozim s vyznamnym poklesem)

Celiakie se vyskytuje u pfibuznych 1. stup-
né v 8-18% a tito jedinci jsou jednoznacné
vyznamnou rizikovou skupinou vyzadujicf
screening (3).

PFi ndvstéve byl tedy proveden odbér scree-
ningovych protildtek celiakie u obou asympto-
matickych sester pacienta, s doporuc¢enim séro-
logického vysetfen(i u jeho matky.

Dvouletd sestra chlapce prospiva, klinicky

je bez obtiZi:

u EMA negativni
B anti-tTG (1,47 U/ml)................... negativni
m /gA v normé

B HLA-DQ2iDQ8.......ccoruvvereenenns pozitivni

Vzhledem k vysokému riziku je planovana
jeji dalsi dispenzarizace. Ponechana béznd strava
s lepkem.

Pétiletd sestra pacienta je drobnéjsi postavy
(védha 16 kg/106 cm), klinicky je bez obtiz:

EMAIgA......pozitivni, anti-tTG (9,288 U/m)......
pozitivni

Matka v détstvi,,malo jedla a byla nejmensi
ve tfidé", jiné obtize neudavany, jeji vysledna



vyska je 152cm, v poslednich Ctyfech letech
je sledovéana endokrinologem pro autoimunit-
ni tyreoiditidu, jeji screening celiakie je rovnéz
pozitivni (byla vysetfena na cizim pracovisti).

U matky a mladsi sestry pacienta byla na za-
kladé sérologickych nalezd indikovéna entero-
biopsie s pozitivnim vysledkem svéd¢icim pro
celiakii (u sestry chlapce Marsh typu 3c).

Diskuze

Je ztejmé, Ze cesta ke spravné diagndze je
i v tomto pfipadé zdlouhava.

Vzhledem k anamnestickym udajlim o vysce
rodinnych pfislusnikd v matefskeé linii byl mensf
vzrast chlapce opakované vyhodnocovén jako
spise familidrné podminény. Ristova kfivka ko-
rigovana s ohledem na vysku rodi¢d vykazovala
uspokojivy prabéh s udrzovanim linie rlistu nad
3. percentilem. Vyraznéjsi byla stagnace vahy
a véhovych pfirlstkd. Prominujici bFisko bylo
ndpadnéjsi jen ve 2 letech véku, v dalsim ob-
dobf byl habitus pacienta sice hodnocen jako
asthenicky, ale proporcionéini a bez ndpadnosti,
,prosté drobny po mamince”. V dobé stanovenf
diagnézy v 6 letech véku, kdy jsme se s chlap-
cem setkali po dvou letech odmlky, jsme jiz nasli
somatické znaky malabsorpce (prominujici bffis-
ko, tenké koncetiny se svalovou hypotrofif, lanu-
go, jemné lomivé vlasy, chybéjici podkozni tuk).
Pomocna vysetfeni prokazala znacné opozdény
kostni vék, IGF-1 bylo v normé. Z pfedchoziho
pribéhu a na zékladé opakované negativniho
screeningového vysetfen( protildtek anti-tTG
a EMA ve tfidé IgA byla etiologicky zvazova-
na spise malnutrice pfi hrubych nedostatcich
ve skladbé jidelnicku a s obdobnou pficinnou
souvislosti byly vyhodnocovény i dfive uvadéné
obtiZe se zacpou, nechutenstvim a znamky hy-
pochromnfanémie. Respira¢ni afektivni zachva-
ty a velkd vzdorovitost za hospitalizace ve tfech
letech véku byla vysvétlovédna nastupujicim
fyziologickym obdobim vzdoru a nedostatky
ve vychovném pUlsobeni.

| na téchto psychickych projevech viak
mohla mit celiakie svij podil. AZ v 6 letech véku
pacienta jsme se v rodinné anamnéze setkali
u matky s autoimunitnim onemocnénim stitné
Zlazy jako s moznym sdruzenym onemocnénim
celiakie. Mald vyska matky chlapce byla velmi

pravdépodobné vysledkem spoluplisobeni ma-
labsorpce. Sérologicky vykazovala matka i o rok
mladsi asymptomatickd sestra chlapce poziti-
vitu anti-tTG i EMA. U obou byla enterobiop-
ticky potvrzena celiakie (u sestry chlapce typu
3c dle Marshe). Nejmladsi dvouletd prospivajici
sestficka chlapce, jejiz sérologickd vysetfenf za-
tim zUstavaji negativni, bude v dalsim obdobf
dispenzarizovéna, vzhledem k vysokému riziku
a potvrzené pozitivité HLA-DQ2 a DQS8. Vyska
146 cm u chlapcovy babic¢ky (z matciny strany)
rovnéz mnohé napovida o svém nefyziologic-
kém plvodu. Sestry matky jsou v sou¢asné dobé
dosetfovany.

ZUstéva otdzkou, proc byly vysledky sérolo-
gickych screeningovych vysetieni naseho paci-
enta tak dlouho opakované negativni, prestoze
po celou dobu nedoslo ke zméné typu pouzi-
vanych testd.

V literatufe je uvadéno néekolik moznych
pficin s faleSné negativnimi anti-tTG vysledky.

Mezi né patfi strava s nizkym obsahem
lepku, proteinlosing enteropatie, uzivani imu-
nosupresiv a pacienti mladsi 2 let (9). AC je
u anti-tTG (a v tomto pfipadé iv kombinaci
s EMA) v souvislosti s diagndzou celiakie uvade-
na témer 100% senzitivita i specificita (7), z nasi
kazuistiky vyplyvd moznost opakované negativ-
nich vysledkd, a to i u ditéte starsiho dvou let, pfi
bézném pfisunu lepku ve stravé. Je zvazovana
mozné absence tvorby specifickych protilatek
EMA a anti-tTG ve tfidé IgA v raném détském
veku chlapce (EMA a anti-tTG ve tfidé IgG nebyly
vysetieny), ovsem hladina celkového IgA odpo-
vidala normé. Protilatky proti deamidovanému
gliadinu nebyly vysetfeny.V Gvahu pfichazii tzv.
HOOK efekt, kdy pacient tvorif tak nadmeérné
mnoZzstvi protilatek, Ze pouzité laboratornf testy
vykazuji negativitu. Diskutovanou otdzkou mize
byti vliv nevhodné skladby chlapcova jidelnicku.

Prvni kontrolni vysetfeni naseho pacienta
po Ctyfech mésicich dodrzovani bezlepkové di-
ety ukazalo vyznamny pokles protilatek anti-tTG
i EMA s akceleraci rlstového tempa. Presto
v dalsim obdobfi bude zéleZet na spole¢ném
jednotném Usili gastroenterologa a détského
praktického lékafe v povzbuzovani rodiny k dalsi
spolupraci. Odpovidajici compliance je ztizena
slozitéjsi socidlnf situaci, protoze ndkup bezlep-

Sdéleni z praxe | 341

kovych produktd se citelné odrazi v nizkém ro-
dinném rozpoctu.

Zaveér

Celiakie je stédle nejcastéjsi pricinou chro-
nické malabsorpce u déti. Projevy tohoto one-
mocnén(jsou velmi proménlivé. Pouze u mensf
¢asti pacientl prevladaji pfiznaky popisované
jako chronické préjmy se zapéachajicimi a tuk
obsahujicimi stolicemi s neprospivanim.

Vétsina nové diagnostikovanych déti ne-
ma typickou gastrointestindlni symptomatologii
a déti jsou tak podrobné vysetfovany aZ v pred-
skolnim ¢&i Skolnim véku. Cileny sérologicky
screening rizikovych skupin a osob s podezie-
lymi symptomy a pfidruzenymi autoimunitni-
mi chorobami mé vyznamné misto v ¢asném
odhaleni tohoto onemocnén. Pfesto z uvedené
kazuistiky vyplyva, Ze i laboratornf screeningova
vysetifeni mohou byt opakované negativni. PFi
diagnostickych rozpacich tak jednoznacné zlsta-
va zakladni diagnostickou metodou enterobio-
psie a histochemické vysetienti stievni sliznice.
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