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Celiakie je autoimunitni enteropatie, kterou vyvoldvé konzumace
lepku u geneticky predisponovanych jedincd. Hlubsi porozumént
definici celiakie umozni pochopeni klinickych souvislosti této nemoci.

Genetickd predispozice k celiakii je komplexni a je ur¢ovéna nejen
HLA geny (99 % celiakd je nositeli gend HLA-DQ2 nebo HLA-DQS8),
ale i non-HLA geny (1).

Ucast zejména HLA gen(l vysvétluje, pro¢ se celiakie vyskytuje
Castgji v ramcirodin (u pfibuznych prvniho stupné se celiakie nachazf
v 7,5%, u pfibuznych druhého stupné v 2,3 %) nez ve vieobecné po-
pulaci (zde je vyskyt zhruba 1%) (2) a proc¢ celiakie velmi ¢asto provazf
chromozomalni aberace, jakymi jsou Downuy, Turnerv a Williamsav
syndrom (3). Tato fakta vedou k nutnosti provadét screening vsech
pfibuznych pfi diagndze celiakie u jednoho z ¢lent rodiny a skrinink
celiakie v ¢asném détstvi u jedincd se zminénymi genetickymi syn-
dromy (4, 5).

Non-HLA genovych lokust zuc¢astnénych pfi vzniku celiakie by-
lo v celogenomovych asociacnich studiich identifikovano 42. Tyto
geny jsou zodpovédné za regulace v systému pfirozené a adaptivni
imunity i za udrzovani bariérové funkce streva. Role téchto gend se
kromé celiakie uplatiuje patogeneticky i u jinych autoimunitnich
chorob. A tak neptekvapi, Ze se celiakie mUZe vyskytnout v asociaci
s prakticky jakoukoliv autoimunitni chorobou (1). Zminéna skute¢nost
se promita do raciondlnfho doporuceni provadét screening celiakie
u jakéhokoliv jiného autoimunitniho onemocnéni (nejen jak tomu
byvd typicky u diabetes mellitus 1. typu, autoimunitn{ tyreopatie i
u autoimunitni hepatitidy) (5).

Nutno vsak pamatovat na skutecnost, Ze celiakie mdze vzniknout
kdykoliv béhem Zivota, a to i u jedince, ktery mél v minulosti screening
celiakie negativni. Proto rozvoj podezfelé symptomatologie (intestinal-
ni ¢i extraintestinalnf) nebo laboratorni ndlez suspektni z jakéhokoliv
typu malabsorpce (komplexni ¢iizolované) by mély vést k opakovani
screeningu, resp. k diagnostice celiakie.

Dusledkem autoimunitni enteropatie je fenotypicky rdiznoroda
porucha absorp¢nich, imunitnich a bariérovych funkci tenkého streva.
Na Urovni histologické se vyvijeji charakteristické zmény. Nejprve je
sliznice infiltrovdna mononukledrnimi burikami a zvysuje se pocet

intraepitelidlnich lymfocytd, dale se rozviji remodelace sliznice spojena
s prohloubenim slizni¢nich krypt a atrofii klk{. Stupen histologickych
zmeén v duodenu (hodnoceny nejcastéji Marsh-Oberhuberovou klasi-
fikaci) (6, 7) vsak nekoreluje ani s fenotypovymi projevy nemoci, ani
s tizi klinické symptomatologie. V soucasnosti jiz neni prekvapujici,
Ze se celiakie nemusf projevovat pouze klasickymi stfevnimi obtizemi
(préjem, nadymani) a komplexnim malabsorpcnim syndromem. Je
dobre zndmo, ze prevazujici klinickd prezentace celiakie je v dnesni
dobé neklasicka, nespecificka (napf. unavnost, nevykonnost, vaho-
vy Ubytek, zacpa, gastroezofagedini reflux, zvraceni) a predevsim
extraintestinalni. Malabsorp¢ni projevy celiakie mohou byt skryté
a charakterizované izolovanymi deficity zeleza, vapniku, vitaminu D,
vitaminC B12, B6, folatl, magnezia, médi ¢i zinku (8). Extraintestinalni
projevy, které se mohou vyskytnout zcela izolované nebo v kombinaci
s projevy stfevnimi, jsou neobycejné rozmanité (9-11). Vyplyvajf jednak
z dUsledkd réznorodé malabsorpce, jednak z intestindIni dysbiozy
a komplexni poruchy slizni¢ni (stfevni) a ndsledné i systémové imunity.
Extraintestindlni projevy celiakie (hematologické, endokrinni, jaternt,
reprodukeni, neurologické a psychiatrické, kardiovaskularni, koznf,
stomatologické, kostni, svalové, kloubni, plicni, ledvinové) proto musf
zvazovat v diferencidlni diagnostice prakticky kazdy lékar jakékoliv
odbornosti. Nedostate¢nd znalost extraintestinalnich projev je nej-
Castéjsi pricinou zpozdéné diagnostiky celiakie (9, 11-13).

Zasadnim problémem v klinické praxi je na celiakii pomyslet.
Pokud se takto stane, pak byva diagnostika vétSinou jednoduchg,
pokud pacient konzumuje dostate¢né mnozstvi lepku. Zékladem
diagndzy je vysetieni vysoce specifickych protildtek proti tkdnové
transglutaminaze ve tfidé IgA u jedinct s normalni hladinou celko-
vého IgA. U osob s deficitem celkového IgA je nutno diagnostiku
zalozit na vysetfeni protildtek proti tkanové transglutaminaze ve
tfidé 1gG, popfipadé protildtek proti deamidovanym gliadinovym
peptiddm ve tfidé IgG. U dospelych je nutno provést, predevsim
z diferencidlnédiagnostickych ddvodu, bioptické vysetieni sliznice
duodena (14). Pfi interpretaci sérologickych i bioptickych nalezl se
mohou vyskytnout nékteré obtize, na které jiz bylo upozornéno
v ¢asopise Vnitinf [ékafstvi v roce 2019. Zejména je nutno zdlraz-
nit, Ze genetické vysetfeni nehraje v diagnostice celiakie prakticky
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