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Oddaje do rgk Czytelnikéw monografie poswiecong wybranym chorobom autoimmunizacyjnym
u dzieci. Pracujac na oddziale diabetologii dzieciecej, w ostatnich latach obserwuje istotny wzrost
zapadalnosci na cukrzyce typu 1 oraz coraz czesciej spotykam pacjentdw z innymi chorobami
o podtozu autoimmunizacyjnym. W patogenezie tej grupy choréb uwzglednia sie wptyw czynni-
kow srodowiskowych i predyspozycje genetyczng. Ze wzgledu na degradacje srodowiska, ktéra
stale postepuje, nalezy sie spodziewa¢ dalszego wzrostu zapadalnosci na choroby z autoagresji.
W praktyce oznacza to rosnacg liczbe dzieci z chorobami autoimmunizacyjnymi pod opieka leka-
rza pediatry. Od wiedzy lekarza pediatry zalezg szybka diagnoza i skierowanie do specjalisty, jak
réwniez dalsza opieka nad pacjentem z juz rozpoznang chorobg autoimmunizacyjna.

Autorzy monografii sg specjalistami, klinicystami i nauczycielami akademickimi, ktérzy dotozyli
wszelkich staran, aby przekazaé praktyczng wiedze opartg na najnowszych doniesieniach na-
ukowych. Szczegodlny nacisk potozyliSmy na objawy, diagnostyke i leczenie, w tym na postepo-
wanie w sytuacjach szczegdlnych, takich jak choroba czy zabieg operacyjny.

Duzo uwagi poswiecilismy cukrzycy typu 1, ktéra jest najczestszg chorobg metaboliczng u dzieci.
Pacjenci wymagajg szybkiej diagnozy, aby zapobiec rozwojowi kwasicy ketonowej. Niestety na-
dal u 40-50% dzieci cukrzyca rozpoznawana jest zbyt péZzno. Wiele miejsca w publikacji zajmuja
autoimmunizacyjne choroby tarczycy i celiakia, ktére czesto obserwujemy u naszych pacjentéw.
Choroby te zwykle przebiegajg bezobjawowo lub skgpoobjawowo i wymagajg wykonania badan
laboratoryjnych w celu ustalenia rozpoznania. Pozostate rozdziaty poswiecone sg chorobom au-
toimmunizacyjnym rzadziej wystepujgcym u dzieci, w tym chorobom autoimmunizacyjnym tkan-
ki tgcznej, nadnerczy, uktadu nerwowego oraz skory.

Mam nadzieje, ze udato sie nam przekazac w jasny i przejrzysty sposob rzetelng wiedze lekarzy
praktykow, ktéra bedzie pomocna w codziennej pracy lekarza pediatry.

Na zakonczenie chciatabym podziekowaé wszystkim autorom za poswiecony czas i zaangazo-
wanie w przygotowanie niniejszej monografii.

prof. dr hab. n. med. Agnieszka Szypowska
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Celiakia — choroba,
o ktorej trzeba pamietac

+ Rozpoznawanie celiakii: obraz kliniczny, badania serologiczne, genetyczne
i biopsja jako ztoty standard

* Dieta bezglutenowa jako gtdwna metoda leczenia celiakii — co pacjent
wiedzie¢ powinien

+ Diagnostyka roznicowa: zanik kosmkoéw bez celiakii, alergia na pszenice,
nieceliakalna nadwrazliwos$¢ na gluten

dr n. med. Katarzyna Dzygato

Oddziat Kliniczny Diabetologii Dzieciecej i Pediatrii, Klinika Pediatrii, Dzieciecy Szpital Kliniczny
im. Jozefa Polikarpa Brudzinskiego, Uniwersyteckie Centrum Kliniczne Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego
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Celiakia jest glutenozalezng, autoimmunologiczng ente-
ropatig jelita wystepujacg u oséb genetycznie predys-
ponowanych. Moze rozwing¢ sie w kazdym wieku. Obraz
kliniczny jest bardzo zréznicowany: z szerokim spektrum
objawdw, réznym nasileniem zmian histopatologicznych,
wsrdd ktérych najbardziej charakterystyczny jest zanik ko-
smkoéw jelitowych. Badania diagnostyczne w kierunku ce-
liakii, w szczegdlnosci badania serologiczne i biopsje (ztoty
standard), nalezy wykonywac na diecie zawierajgcej gluten.
+Rozpoznanie bez biopsji" moze zosta¢ ustalone po jedno-
czesnym spetnieniu surowych kryteriéw. Leczenie celiakii to
przede wszystkim przestrzeganie diety bezglutenowej.

Epidemiologia

Celiakia jest jedng z najczestszych choréb autoimmuni-
zacyjnych: wystepuje u ok. 1% (mediana 0,7%) populacji'2.
Szacuje sig, ze dotyka ona 1/100 os6b na catym swiecie,
a czestos¢ jej wystepowania stale wzrasta, szczegdlnie
w pdzniejszym wieku? Choroba cechuje sie réznorodnoscig
oraz niespecyficznoscig objawéw podmiotowych i przed-
miotowych i moze sie ujawni¢ w kazdym wieku. Poczgtkowo
uwazano, ze rozpoznawana jest gtéwnie u dzieci (ze szczy-
tem w 2 r.z.). Obecnie zdecydowang wiekszos$¢ przypadkow
wykrywa sie u 0soéb >20 r.z., zwykle w wieku 30-50 lat (Sred-
nio 45 lat), czesciej u kobiet®. U znacznego odsetka celia-
kia pozostaje jednak niezdiagnozowana lub zdiagnozowana
z opdZnieniem*. Zwtoka wigze sie z dtugotrwatym i znacz-
nym pogorszeniem jakosci zycia’, dlatego kluczowa dla
wczesnego rozpoznania jest znajomos$c¢ objawow celiakii,
grup ryzyka jej wystagpienia oraz zasad diagnostyki.

Gluten

Gluten to nierozpuszczalna w wodzie frakcja biatek roslin-
nych niektérych zbéz, nalezacych do grupy prolamin — nie-
rozpuszczalnych w alkoholu glutenin i rozpuszczalnych
w alkoholu gliadyn. Zrédtem glutenu sa gtéwnie wszystkie
zboza tradycyjne, jak pszenica, jeczmien czy zyto. Zawarty
w makach gluten potaczony z wodg tworzy plastyczng
strukture ciasta na makarony czy pieczywo, a z dodatkiem
drozdzy zapewnia porowatg strukture ciastom drozdzowym.
Gluten wywotuje nieprawidtowg reakcje organizmu nie tylko
w celiakii, ale réwniez w alergii na pszenice oraz w niece-
liakalnej nadwrazliwosci na gluten/pszenice (NCGS/NCWS
- non-celiac gluten/wheat sensitivity).

Patogeneza

Celiakia jest chorobg uwarunkowang genetycznie. taczy sie
gtéwnie z antygenem HLA-DQ2 (95% pacjentéw), pozosta-
ta czes¢ ma antygen HLA-DQ8 (5% pacjentow). Znaczenie
genéw innych niz HLA dla podatnosci na ryzyko celiakii jest
znacznie mniejsze niz haplotypéw zwigzanych z HLAS. U pre-
dysponowanych pacjentéw pod wptywem glutenu dochodzi
do nieprawidtowej odpowiedzi limfocytéw T i wytworzenia
swoistych przeciwciat przeciwko transglutaminazie tkanko-
wej (anty-tTG — anti-tissue transglutaminase antibodies),
przeciwciat przeciwgliadynowych, przeciwciat przeciwko
deamidowanym peptydom gliadyny (anty-DGP — deami-
dated gliadin peptide antibodies) i przeciwko endomyzjum

miesni gtadkich (EMA)S. To silne powigzanie genetyczne
odzwierciedla centralng role limfocytéw T CD4+, poniewaz
czasteczki HLA zwigzane z celiakia wigzg specyficzne pep-
tydy glutenowe, ktére aktywujg limfocyty T'. Rola pomoc-
niczych limfocytéw T CD4+ w celiakii zostata potwierdzona
przez izolacje prozapalnych limfocytéw T CD4+ swoistych
dla glutenu z tkanki jelitowej pacjentéw z celiakig®. W wyni-
ku autoimmunologicznej reakcji zapalnej dochodzi do zaniku
kosmkow btony sluzowej jelita cienkiego. Wynikajgce z tego
zmniejszenie powierzchni chtonnej skutkuje uposledzeniem
wchtaniania sktadnikéw odzywczych pochodzacych z pokar-
mu. Dodatkowo u pacjentéw z aktywng celiakig obserwuje sie
zwiekszong przepuszczalnosc¢ jelit z nadekspresjg zonuliny,
modulatora funkcji $cistych potgczer komérek nabtonka jelit’.

Pytanie, dlaczego celiakia u jednych oséb sie rozwija, a u in-
nych nie, pozostaje bez odpowiedzi. Chociaz spozycie glu-
tenu jest niezbedne do rozwoju choroby, to nie u wszyst-
kich osob z predyspozycjg genetyczng spozywajgcych
gluten choroba wystgpi. Co wiecej, moze sie ona rozwingc¢
w pozniejszym wieku, po wielu latach ekspozycji na glu-
ten. Badania wskazujg na szereg czynnikéw $rodowisko-
wych, genetycznych i immunologicznych wptywajacych na
rozwdj choroby®s. W 2 duzych, wieloosrodkowych miedzy-
narodowych badaniach z randomizacjg — PreventCD® oraz
CELIPREV® — oceniano wptyw podawania glutenu we wcze-
snym okresie zycia na ryzyko rozwoju celiakii w grupie dzieci
z obcigzeniem rodzinnym. Okazato sie, ze dla wystgpienia
celiakii u dzieci z grupy ryzyka nie ma znaczenia ani wiek,
w ktorym wdraza sie gluten, ani karmienie piersig, tylko
ilos¢ glutenu wprowadzona do diety w 1 r.z. — im go wie-
cej, tym wieksze ryzyko choroby. Badanie CELIPREV wyka-
zato ponadto, ze wczesna ekspozycja w grupie ryzyka po-
woduje wczesniejsze ujawnienie sie celiakii, ale ostatecznie
nie zapobiega zachorowaniu. Rozwaza sig, ze na wczesne
ujawnienie sie choroby trzewnej mogg mie¢ wptyw czeste
infekcje wirusowe, w szczegdlnosci rota-, adeno- i entero-
wirusowe, stan mikrobioty jelitowej i sytuacje mogace zabu-
rzy¢ jej rownowage, jak rodzaj porodu, antybiotykoterapia we
wczesnym dziecinstwie i wiele innych czynnikow!510,

Objawy

Zespot ztego wchianiania (z takimi objawami jak biegun-
ka, utrata masy ciata i stolce tluszczowe) byt przez lata
uwazany za jedyng manifestacje celiakii dotyczaca tylko
dzieci'®. Te posta¢ nazywamy klasyczng celiakig®. Na prze-
strzeni lat zaobserwowano zmiane obrazu klinicznego ce-
liakii'. Obecnie jawna, klasyczna celiakia, rozwijajgca sie
gtéwnie u matych dzieci, kobiet w cigzy czy oséb starszych,
wystepuje jedynie u 10% chorych. R6znorodnos¢ objawow
klinicznych celiakii o réznym nasileniu sprawia, ze wiele
jej przypadkéw pozostaje nierozpoznanych. Postaé bez
objawoéw ztego wchtaniania to nieklasyczna celiakia'®. Ze
wzgledu na czestg obecnos$¢ objawdéw spoza przewodu
pokarmowego, rzadko kojarzonych w pierwszej kolejnosci
z celiakig, zdecydowana wiekszos$¢ przypadkow celiakii po-
zostaje niezdiagnozowana, pogarszajgc jakos¢ zycia tych
pacjentow’. Zjawisko to jest poréwnywane do goéry lodowej
— jawna, klasyczna celiakia stanowi zaledwie wierzchotek
tej gory (ryc. 1). Niewatpliwie diagnostyke celiakii nalezy
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