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Néazev vySetiteni: Celiakalni sprue — abnormalni imunitni odpovéd’ na
lepek — HLA alely II tfidy, DQA1 a DQBI

Popis:

Celiakalni sprue (CS) neboli celiakie je velmi Casté chronické gastrointestinalni onemocnéni s
autoimunnimi rysy. Jeho frekvence se udava zhruba 1 postizeny na 200 - 300 jedinct s tim, ze
stitevni symptomatologie se objevuje jen u 10 — 20% postizenych. Odhaduje se, Ze na jednoho
diagnostikovaného pacienta piipada 5 — 7 nediagnostikovanych. Onemocnéni je
charakteristické intoleranci organismu ke gliadinovym frakcim pSenice, ptipadné k obdobnym
proteintim jinych obilnin. Pi{jjem glutenu s potravou mé prokazatelné tcinky na bunécné
struktury sliznice tenkého stfeva. Dochazi k poskozeni gastrointestinalni muk6zni membrany,
které posléze vede k reverzibilni atrofii klki tenkého stfeva. Exprese tohoto onemocnéni je
velmi heterogenni a predevsim zanétlivé zmény sliznice tenkého stieva a jejich tize jsou velmi
variabilni. CS je asociovana s HLA geny tfidy II, které jsou lokalizovany na Sestém
chromozomu, v oblasti 6p21.3. Za rizikové genotypy jsou povazovany DQA1*05:01 spolu s
DQB1*02:01, nebo DQA1*05:05 spolu s DQB1*02:02 (95% postizenych) a DQA1*03:01,
DQB1*03:02. Podle doby manifestace a klinickych projevii rozeznavame formu klasickou,
oligosymptomatickou, tichou a potencialni. Oligosymptomaticka forma CS se manifestuje az
Vv pozd€jsim veku a je charakteristickd jak gastrointestinalnimi tak extraintestindlnimi
symptomy. Oproti tomu je tichd forma CS bez klinickych pfiznakli. Sérologie a histologie je
to mohou byt lymfom nebo karcinom traviciho tstroji (az 15% pacientlt). Vyjimkou nejsou také
nadory mimo travici trakt, naptiklad v plicich, mocovém ustroji, pohlavnich organech ¢i mlécné
zlaze. O potencialn¢ formé mluvime v pfipad¢, kdy mé pacient pozitivni sérologii avSak
normalni histologicky nalez na sliznici pfi normalni stravé s lepkem.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:
Vysoka predispozice k celiakii:

1) Piitomnost genotypu DQA1*05/DQB1%02 (sérologicky ekvivalent DQ2.5
pozitivni)

Genotyp pacienta(ky): DQA1*05/DQB1*02 (sérologicky ekvivalent DQ2.5 pozitivni).

U PACIENTA(KY) BYLY NALEZENY ALELY DQAI A DQBI LOKUSU
ASOCIOVANE S CELIAKII.

Vzhledem ke genetickému riziku predispozice k celiakii doporucujeme vysetfit i piibuzné
prvniho stupné (rodice, déti, sourozence).

Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagnézu je
potieba potvrdit dalsSimi diagnostickymi postupy.

2) Pritomnost genotypu DQA1*03/DQB1%03:02 (sérologicky ekvivalent DQS8
pozitivni)

Genotyp pacienta(ky): DQA1*03/DQB1*03:02 (sérologicky ekvivalent DQS8 pozitivni).
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UPACIENTA(KY) BYLY NALEZENY ALELY DQA1 A DQB1

LOKUSU ASOCIOVANE S CELIAKII.

Vzhledem ke genetickému riziku predispozice k celiakii doporucujeme vysetfit 1 ptibuzné
prvniho stupné (rodice, déti, sourozence).

Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagnézu je
potieba potvrdit dalsSimi diagnostickymi postupy.

3) Piritomnost genotypu DQA1*02/DQB1*02 (sérologicky ekvivalent DQ2.2 pozitivni)
Genotyp pacienta(ky): DQA1*02/DQB1*02 (sérologicky ekvivalent DQ2.2 pozitivni).

U PACIENTA(KY) BYLY NALEZENY ALELY DQAI A DQBI LOKUSU
ASOCIOVANE S CELIAKII.

Vzhledem ke genetickému riziku predispozice k celiakii doporucujeme vysetfit i ptibuzné
prvniho stupné (rodice, déti, sourozence).

Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni celiakie. Diagnézu je
potieba potvrdit dalSimi diagnostickymi postupy.

Celiakie vysoce nepravdépodobna (bez predispozice):
HLA GENOTYP NALEZENY U PACIENTA(KY) NENI ASOCIOVANY S RIZIKEM
CELIAKIE.

Vysledek s vysokou pravdépodobnosti diagnozu celiakie vylucuje.

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vySetieni staci jedna malad zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tieba provadét na laéno!

- Odebrany biologicky material je tfeba skladovat pii 4—8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratote. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7
dnti.

- Pokud se predpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pted odeslanim do laboratoie,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1-2x tydné

Doba odezvy: 7 pracovnich dnt




