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OPIS PRZYPADKU

Different clinical picture of coeliac disease

S UMMARY

Coeliac disease is an immune-mediated systemic disorder affecting the small
intestine in genetically predisposed people precipitated by the ingestion of
gluten found in wheat, rye and barley. It is characterised by the presence of a
variable combination of gluten-dependent clinical manifestations. Classical
coeliac disease may today present with mild gastrointestinal symptoms of
intermittent diarrhoea and lack of expected weight increase. Children with
non-classical coeliac disease, which nowadays is the most frequently
encountered form of the disease, present with extraintestinal manifestations,
including dermatitis herpetiformis and iron deficiency anaemia. In non-
classical coeliac disease no defecation problems and weight or growth
disturbances are observed.

Celiakia jest choroba ogdélnoustrojowa o podtozu immunologicznym, w
ktorej na skutek spozywania glutenu zawartego w pszenicy, zycie i
jeczmieniu dochodzi u oséb predysponowanych genetycznie do rozwoju
enteropatii. Charakteryzuje sie bardzo ré6znorodng manifestacja
kliniczna. Rozpoznawana rzadziej niz przed laty posta¢ klasyczna
choroby przebiega obecnie tagodniej, czesto pod postacig okresowej
biegunki i braku oczekiwanego przyrostu masy ciata. W obecnie
najczesciej rozpoznawanej postaci nie-klasycznej dominujg réznorodne
objawy pozajelitowe, z ktérych najczestszym jest niedokrwistos¢
niedoborowa. W postaci tej zazwyczaj nie obserwuje sie zaburzen
defekacji czy nieprawidlowosci rozwoju fizycznego.

Szaflarska-Poptawska A.: Rozny kliniczny obraz celiakii. Alergia, 2014, 1: 11-14 PDF}

Celiakia jest chorobg ogdlnoustrojowg o podtozu immunologicznym, w ktorej na skutek
spozywania glutenu zawartego w pszenicy, zycie i jeczmieniu dochodzi u oséb
predysponowanych genetycznie do rozwoju enteropatii. Charakteryzuje sie bardzo
réznorodng manifestacjg kliniczng. Rozpoznawana rzadziej niz przed laty postac
klasyczna choroby przebiega obecnie tagodniej, czesto pod postacig okresowej biegunki i
braku oczekiwanego przyrostu masy ciata.

W obecnie najczesciej rozpoznawanej postaci nie-klasycznej dominujg réznorodne
objawy pozajelitowe, z ktérych najczestszym jest niedokrwistos¢ niedoborowa. W postaci
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tej zazwyczaj nie obserwuje sie zaburzen defekacji czy nieprawidtowosci rozwoju
fizycznego.

PACJENT 1

Brzuch dziecka wyslajacy
ponad poziom klatkl plersiows|
w dniu przyjacla do Klinikl

Wywiad

Chtopiec obecnie 7-letni, z nieobcigzonym wywiadem rodzinnym i okotoporodowym, z
cigzy lll, prawidtowej, porodu prawidtowego urodzit sie z masg ciata 3450 g, dtugoscig 53
cm i oceniony zostat na 8 punktow w skali Apgar. Byt karmiony naturalnie przez 2
miesigce zycia, gluten zostat wprowadzony do jego diety okoto 4 miesigca zycia. Wedtug
opinii rodzicow rozwoj psychomotoryczny przebiegat prawidtowo. Z wywiadu wynika, ze w
okresie od 18 miesigca zycia do 3 roku zycia chtopiec 4-krotnie byt konsultowany w
Poradni Rejonowej z powodu kilkudniowych incydentow niezytu zotgdkowo-jelitowego
(bez objawéw chorobowych u innych cztonkéw rodziny). W czasie tych incydentéw
chtopiec oddawat do 4 wodnistych, cuchngcych stolcow na dobe oraz wymiotowat.
Leczony byt objawowo — z dobrym efektem. W okresie pomiedzy incydentami
biegunkowymi stolce byty prawidtowe. Po skonczeniu 3 roku zycia przez okres 3 miesiecy
pojawity sie luzniejsze stolce, ktdére wigzano z suplementacjg zelazem wdrozong z
powodu stwierdzonej ambulatoryjnie niedokrwistosci z niedoboru zelaza.
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Dynamika przyrostu masy ciala
dziecka w kolejnych miesigcach/
latach zycia dziecka
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W dniu przyjecia do szpitala pacjent byt w stanie ogélnym dobrym, z nieprawidtowosci
stwierdzono blados¢ powtok skornych, brzuch wystajgcy ponad poziom klatki piersiowej
(ryc. 1), staby rozwdj tkanki podskérnej oraz znaczny niedobo6r masy ciata (<3 centyla) i
wzrostu (<3 centyla). Doktadna analiza danych z ksigzeczki zdrowia dziecka wskazywata
na stabsze przyrosty masy ciata od 4-5 miesigca zycia (ryc. 2) oraz wysokosci ciata po 12
miesigcu zycia (ryc. 3).

Dynamika przyrostu diugosci (wyso
kosci) ciata dziecka w kolejnych
miesigcach/latach zycia

a Zmiany skorne na skorze pacjentki
w trakcie prowokacji glutenem
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Sptaszczenie faldow okreznych
w czesci zstepujace] dwunastnicy

w obrazie endoskopowym

Badania diagnostyczne

W podstawowych badaniach laboratoryjnych z nieprawidtowosci wykazano obnizony
poziom wskaznikow czerwonokrwinkowych (Hgb 8.7 g/dl, HCT 30.4%, MCV 57.5 fl, MCH
16.4 pg, MCHC 28.6 g/dl) oraz nieznacznie podwyzszong aktywnos¢ transaminazy
asparaginianowej (AIAT 27 U/l, AspAT 57 U/l). Wskazniki stanu zapalnego, poziom
elektrolitéw, proteinogram oraz lipidogram byty prawidtowe. W kale stwierdzono obecnosc¢
licznych kul ttuszczu oraz nielicznych ziaren skrobi.

W czasie gastroduodenoskopii w pozaopuszkowej czesci dwunastnicy stwierdzono
obecnos¢ charakterystycznego dla celiakii bruzdowania na szczytach fatdéw okreznych.
W bioptatach pobranych w trakcie badania endoskopowego wykazano obecnos¢ zmian
pod postacig limfocytozy srodnabtonkowej, przerostu krypt jelitowych oraz catkowitego
zaniku kosmkow jelitowych, ktére sklasyfikowano jako zmiany 3c wedtug klasyfikaciji
Marsha w modyfikacji Oberhubera. W rownoczesnie wykonanym badaniu serologicznym
stwierdzono obecnos¢ przeciwciat antyendomyzjalnych w rozcienczeniu surowicy 1:2560.

Leczenie
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Uzyskane wyniki badan pozwolity na pewne rozpoznanie celiakii i wigczenie diety
bezglutenowe;.

W ciggu ponad miesigca stosowania diety bezglutenowej pacjent przytyt 2 kg, w ciggu
kolejnych 2 miesiecy — kolejne 1.5 kg, stolce znormalizowaty sie, wedtug matki chtopiec
stat sie pogodniejszy, zywotniejszy. Po uptywie 3 miesiecy od wigczenia leczenia
dietetycznego obnizyt sie poziom surowiczych przeciwciat antyendomyzjalnych (obecne w
rozcienczeniu surowicy 1:20). W zwigzku z nadal utrzymujgcym sie obnizeniem
parametréw czerwonokrwinkowych (Hgb 8.3 g/dl, HCT 29.9%, MCV 57.5 fl, MCH 15.8 pg,
MCHC 27.8 g/dl) dodatkowo zastosowano suplementacje preparatami zelaza.

PACJENT 2
Wywiad

Dziewczynka obecnie 12-letnia z nieobcigzonym wywiadem okotoporodowym oraz z
obcigzonym celiakig wywiadem rodzinnym (syn brata ojca) zostata skierowana do
Poradni Gastrologicznej w 9 r.z. z podejrzeniem celiakii. Z wywiadu wynikato, ze od 3.5
roku zycia u dziewczynki okresowo wystepujg swedzgce, rozmieszczone symetrycznie na
tokciach i kolanach zmiany skorne o charakterze zmian rumieniowo-grudkowych. Nigdy
nie miata biegunek, stolce oddawata codziennie lub co 2 dzien z tendencjg do zapar¢.
Prawidtowo rosta i przybierata na masie ciata. Nie chorowata powaznie, nie byta
hospitalizowana. Podejrzewajgc tto alergiczne zmian skornych wykonano badania
alergologiczne, w tym punktowe testy skérne i oznaczenie swoistych IgE na wybrane
alergeny pokarmowe nie stwierdzajgc nieprawidtowosci. Stosowano leczenie miejscowe,
w tym rowniez preparaty glikokortykosteroidow oraz leki przeciwhistaminowe doustnie z
réznym efektem klinicznym. W 6 r.z. wobec braku ewidentnej poprawy klinicznej po
zastosowanym leczeniu oraz braku identyfikacji alergenow jako czynnikdw sprawczych
oznaczono stezenie surowiczych przeciwciat antyendomyzjalnych w klasie IgA
stwierdzajgc ich obecnos¢ w rozcienczeniu surowicy 1:40. Z tego powodu podejrzewajgc
opryszczkowate zapalenie skory wigczono diete bezglutenowg stwierdzajgc ztagodzenie
objawow skérnych.

Badania diagnostyczne

W czasie pierwszej wizyty w Poradni Gastrologicznej pacjentka byta w dobrym stanie
ogolnym. Parametry rozwoju fizycznego byty w granicach normy wiekowej (masa ciata —
25.5 kg tj. 75-90 centyl, wysokosc ciata — 129 cm tj. 75-90 centyl). W badaniu
przedmiotowym jedyng nieprawidtowoscig byty tagodne drobnogrudkowe zmiany na
skorze nad topatkg. W badaniu serologicznym nie stwierdzono obecnosci surowiczych
przeciwciat antyendomyzjalnych w klasie IgA (od 3 lat na Scistej diecie bezglutenowej).
Rozpoczeto prowokacje glutenem, w czasie ktorej nie obserwowano istotnych
dolegliwosci, jedynie nieznaczne pogorszenie stanu skory — na granicy skory plecow i
posladkéw pojawity sie swedzgce, symetryczne zmiany drobnogrudkowe, niektore
pokryte strupkami (ryc. 4) . W kolejnych badaniach serologicznych wykonanych po 2i 10
miesigcach spozywania glutenu stwierdzono pojawienie sie przeciwciat
antyendomyzjalnych we wzrastajgcym mianie (obecne w rozcienczeniu surowicy 1:50 i
1:320). Po uptywie roku od rozpoczecia prowokacji glutenem wykonano endoskopowg
biopsje jelita cienkiego stwierdzajgc obecnosc zmian ocenionych jako 3a i 3b w
klasyfikacji Marsha w modyfikacji Oberhubera (przerost krypt jelitowych, limfocytoza
srodnabtonkowa, czesciowy lub prawie catkowity zanik kosmkow jelitowych).

Leczenie
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Na podstawie wynikow badan postawiono pewne rozpoznanie celiakii i wigczono diete
bezglutenowg uzyskujagc znaczne ztagodzenie zmian skoérnych oraz znikniecie przeciwciat
antyendomyzjalnych z surowicy.

PACJENT 3
Wywiad

Dziewczynka niespetna 13-letnia z nieobcigzonym wywiadem rodzinnym i
okotoporodowym dotychczas byta raz hospitalizowana w 1.5 r.z. z powodu biegunki o
potwierdzonej etiologii rotawirusowej. W wywiadzie w 7.2011 roku po wykonaniu badania
krwi w Poradni Rejonowej z powodu bladosci powtok skérnych oraz stabego apetytu
stwierdzono obnizone parametry czerwonokrwinkowe (Hgb 9.2 g/dl). Dziewczynka
otrzymata preparaty zelaza z poprawg stanu klinicznego, nie kontrolowano badan
laboratoryjnych. W 1.2014 ponownie stwierdzono niedokrwisto$¢ z niedoboru zelaza (Hgb
8.1 g/dl). Dodatkowo od 2 lat pacjentka byta czesto zmeczona, ostabiona i senna, a od
9.2014 roku kilkakrotnie chorowata na zakazenia drog oddechowych. Poza stabym
apetytem nie skarzyfa sie na zadne objawy z przewodu pokarmowego.

W czasie hospitalizacji diagnostycznej w lutym stan ogdlny pacjentki byt dos¢ dobry, poza
bladoscig powtok skornych nie stwierdzono istotnych odchylen od stanu prawidtowego.
Parametry rozwoju fizycznego byty prawidtowe (masa ciata — 46 kg tj. 50-75 centyl,
wzrost 161 cm tj. 90 centyl, BMI — 17.7 kg/m2 tj. 50 centyl).

Badania diagnostyczne

W badaniach laboratoryjnych stwierdzono znaczng niedokrwistos¢ mikrocytarna,
hipochromiczng (Hgb 8.1 g/dl, HCT 29%, MCV 59.5 fl, MCH 16.6 pg, WBC 4.7 K/uL, PLT
303 K/uL), prawidtowe parametry biochemiczne (ALT —22.8 U/I, AST 28.5 U/I, cholesterol
— 124 mg/dl, cholesterol HDL — 43 mg/dl, cholesterol LDL — 66 mg/dl, trojglicerydy — 74
mg/dl, kreatynina — 0.44 mg/dIl, mocznik — 18 mg/d|, zelazo — 13 pg/dl, waph catkowity —
9.8 mg/dl, wapn zjonizowany — 1.08 mmol/l, séd — 141 mmol/l, potas — 4.51 mmol/I,
glukoza — 87 mg/dl, bilirubina catkowita — 0.31 mg/dl, retikulocyty — 12 %o, opornos¢
osmotyczna krwinek czerwonych — poczatek hemolizy przy stezeniu 0.54% NaCl,
catkowita hemoliza przy stezeniu 0.34% NaCl). Poziomy hormonodw tarczycy byty w
normie (TSH — 2.85 mlU/ml, fT4 - 1.12 ng/dl, fT3 — 5.16 ng/ml). Nie wykazano obecnosci
pasozytéw, Giardia lamblia ani krwi utajonej w kale. Obraz ultrasonograficzny narzgdow
jamy brzusznej byt prawidtowy. W surowicy stwierdzono obecnosc¢ przeciwciat
antyendomyzjalnych w klasie IgA w duzym rozcienczeniu surowicy 1:3200. Wykonano
endoskopowg biopsje jelita cienkiego stwierdzajgc wyrazne sptaszczenie fatdéw
okreznych (ryc. 5) oraz bruzdowanie btony sluzowej czesci zstepujgcej dwunastnicy. W
bioptatach pobranych w czasie badanie endoskopowego wykazano zanik kosmkow
jelitowych z przerostem krypt jelitowych oraz obfitym naciekiem zapalnym w blaszce
wiasciwej btony sluzowej jelita cienkiego i limfocytozg srédnabtonkowg przekraczajgcag
40/100 enterocytow (zmiany 3b wg klasyfikacji Marsha w modyfikacji berhubera).

Leczenie
Na podstawie obrazu klinicznego i wynikéw badan diagnostycznych rozpoznano celiakieg i

zalecono diete bezglutenowg. Po uptywie miesigca leczenia poziom Hgb w badaniu
kontrolnym (bez suplementaciji preparatami zelaza) wzrdst do 9.8 g/dl.

KOMENTARZ
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W pracy przedstawiono trzech pacjentow pediatrycznych z celiakig o bardzo réznym
obrazie klinicznym rozpoznang na podstawie dodatniego testu serologicznego oraz
typowego obrazu histopatologicznego pobranych endoskopowo bioptatéow btony Sluzowej
jelita cienkiego.

U pierwszego pacjenta powodem niepokoju rodzicéw byta zmiana konsystenciji stolcéw,
ktére w ciggu ostatnich 3 miesiecy przed ustaleniem rozpoznania byty luzniejsze, a
wczesniej okresowo pojawiaty sie kilkudniowe incydenty biegunkowe poprzedzielane
okresami bez zaburzen defekacji. Objawom tym towarzyszyt obserwowany juz od okresu
niemowlecego stabszy od oczekiwanego przyrost masy ciata i od 2 r.z. — niezadowalajgcy
przyrost wysokosci ciata. Dolegliwosci wystepujgce u opisanego chtopca sg typowymi
objawami klasycznej postaci celiakii. Warto zwrocic¢ jednak uwage na coraz rzadsze
wystepowanie ciggtej biegunki przewlektej jako niezbednego objawu dla rozpoznania tej
postaci choroby trzewne;.

Obecnie coraz czesciej nawet najmtodsi pacjenci z celiakig majg jedynie okresowo
wystepujgce incydenty luznych stolcow, czesto diagnozowanych jako infekcyjne,
naprzemiennie z roznie dtugimi okresami bezobjawowymi.

Przewlekta biegunka, typowo z 1-4/24h obfitymi, ttuszczowymi stolcami o przykrym
zapachu dotyczy obecnie niespetna potowy chorych. Czasami na skutek wtornej
nietoleranciji laktozy stolce sg wodniste, pieniste, a nasilenie biegunki ma zwigzek ze
spozyciem mleka lub przetworéw mlecznych. Szacuje sie, ze u 10% dzieci z celiakig
wystepuje tendencja do zaparc¢ (1). W grupie pacjentéw z czynnosciowym zaparciem
stolca celiakia wystepuje 4-krotnie czesciej anizeli w populacji ogdlnej (2).

Drugim istotnym objawem klinicznym, ktéry zaniepokoit rodzicéw pierwszego z opisanych
pacjentow byt niezadowalajgcy przyrost masy i wysokosci ciata. U najmtodszych
pacjentow z klasyczng postacig celiakii stabsze przyrosty masy ciata, a czasami
ostatecznie spadek masy ciata mogg by¢ czasowo zwigzane z wprowadzeniem glutenu
do diety. Pierwszym obserwowanym zaburzeniem u opisanego pacjenta byt stabszy
przyrost masy ciata od 4-5 miesigca zycia (gluten wprowadzono w 4 m.z.), w zwigzku z
trwajgcym od kilku miesiecy niedozywieniem po 1 r.z. pojawity sie stabe przyrosty
wysokosci ciata dziecka i w efekcie niskorosto$¢. Nalezy jednak pamietac, ze brak
nieprawidtowosci w rozwoju fizycznym dzieci nie wyklucza celiakii (pacjentki 2 i 3).
Wedtug danych z pismiennictwa 15-30% dzieci w momencie rozpoznania choroby ma
nadwage, a 10-15% — otytosc¢ (3). W grupie pacjentéw dorostych 44% w momencie
rozpoznania celiakii ma BMI225, 13%230, a tylko 3%<18.5, co wiecej po wprowadzeniu
diety bezglutenowej BMI znaczgco wzrasta (4).

Opryszczkowate zapalenie skéry

U drugiej pacjentki jedynym problemem zdrowotnym byty zmiany skérne ostatecznie
zdiagnozowane jako opryszczkowate zapalenie skéry. Choroba charakteryzuje sie
jednoczesnym wysiewem roznych wykwitéw pierwotnych (pecherzyki, grudki, rumienie,
niekiedy bable pokrzywkowe), czasami utozonych wianuszkowato, najczesciej
zlokalizowanych symetrycznie na tokciach, przedramionach, kolanach i posladkach.
Lokalizacja zmian oraz towarzyszgcy im swigd i pieczenie czesto niewspotmierne do
nasilenia zmian skoérnych sprawiajg trudnosci w réznicowaniu opryszczkowatego i
atopowego zapalenia skory. Warto zwrdci¢ uwage, ze tylko 10% pacjentéw ma tagodne
objawy gastrologiczne, ale az u 95% pacjentow stwierdza sie typowe dla celiakii
uszkodzenie btony sluzowej jelita cienkiego o r6znym nasileniu.

Podstawg rozpoznania opryszczkowatego zapalenia skoéry jest wynik biopsji skory ze
stwierdzeniem obecnosci ziarnistych depozytow IgA w brodawkach skory (5).
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U przedstawionej pacjentki dieta bezglutenowa zostata pierwotnie wprowadzona tylko na
podstawie obrazu klinicznego i wyniku badania serologicznego potwierdzajgcego
obecnos$¢ surowiczych przeciwciat antyendomyzjalnych. Rozpoznanie wymagato wiec
weryfikacji, co nie jest mozliwe w trakcie leczenia dietetycznego, ktére powoduje zaréwno
remisje serologiczng (normalizacja testow serologicznych), jak i histologiczng (ustgpienie
typowych zmian w obrebie jelita cienkiego). W takim przypadku konieczne jest
przeprowadzenie testu prowokaciji glutenem i petnego schematu diagnostycznego, w tym
biopsji jelita cienkiego. W pismiennictwie od lat zwraca sie uwage, ze wigczenie diety
bezglutenowej przed ustaleniem pewnego rozpoznania celiakii (lub opryszczkowatego
zapalenia skory) jest szkodliwe dla pacjenta, moze powodowaé bowiem nieuzasadnione,
czesto dtugotrwate stosowanie ucigzliwej restrykcyjnej diety eliminacyjnej lub narazaé
pacjenta na konsekwencje podawania glutenu w czasie testu prowokacji glutenem
niezbednego dla weryfikacji diagnozy (6).

U wszystkich pacjentow z pewnym rozpoznaniem opryszczkowatego zapalenia skory
konieczne jest wigczenie diety bezglutenowej nawet w przypadku prawidtowego obrazu
jelita cienkiego.

Zmiany skorne fagodniejg (jak u przedstawionej pacjentki) lub ustepujg po zastosowaniu
diety bezglutenowej, chociaz czes¢ pacjentow wymaga dodatkowo leczenia dapsonem.
W dtugotrwatej obserwacji 47% pacjentéw na scistej diecie bezglutenowej moze przerwac
leczenie dapsonem (5).

U trzeciej pacjentki jedynym objawem klinicznym celiakii byta powtarzajgca sie znaczna
niedokrwistos¢ z niedoboru zelaza powodujgca istotny spadek aktywnosci zyciowe;j.

Niedokrwistos¢ jest najczestszg pozajelitowg manifestacjg kliniczng celiakii wynikajgcg z
niedoboru zelaza, a czasami (przy rozlegtych zmianach obejmujgcych btone Sluzowg
catego jelita cienkiego) dodatkowo z niedoboru kwasu foliowego i witaminy B12.

Czestos¢ wystepowania celiakii u pacjentéw diagnozowanych z powodu niedokrwistosci z
niedoboru zelaza szacowana jest na 1.8-14.6% pacjentow. Charakteryzuje sie brakiem
lub stabg odpowiedzig na typowe leczenie, choC u czesci pacjentéw suplementacja
zelaza powoduje poprawienie sie parametrow czerwonokrwinkowych, ktére ponownie
pogorszajg sie po jej odstawieniu. U czesci pacjentéw z zaawansowanymi zmianami
mikroskopowymi wystepuje utajone krwawienie z jelita cienkiego, cho¢ wedtug wigkszosci
autoréw czestos¢ stwierdzania krwi utajonej w kale pacjentow z celiakig nie jest wyzsza
anizeli w populacji ogolnej (7). [

Prace nadestano 2014.03.14
Zaakceptowano do druku 2014.03.16
Konflikt intereséw nie wystepuije.

Pismiennictwo doztgpne w redakgji.

Zamknij Drukuj
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