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ABSTRAKT

Wstep: Celiakia (ang. celiac disease, CD) to choroba autoimmunizacyjna wystgpujaca u osob
z predyspozycja genetyczna. W jej przebiegu pod wplywem spozywania glutenu dochodzi do
uszkodzenia jelita cienkiego. CD charakteryzuje si¢ bardzo zréznicowanym obrazem
klinicznym, co moze utrudnia¢ zdiagnozowanie pacjenta. Liczne zespoty badawcze
udowodnity, ze czas oczekiwania na rozpoznanie CD jest zbyt dlugi i wigze si¢ z powaznymi
konsekwencjami zdrowotnymi.

Cel pracy: Celem pracy jest przedstawienie problemu opdznienia diagnostycznego CD, jego
nastepstw oraz mozliwych rozwigzan.

Opis stanu wiedzy: Diagnostyka CD oparta jest na ocenie obrazu klinicznego, badaniach
serologicznych, histopatologicznych oraz genetycznych. Cho¢ towarzystwa naukowe
opublikowaly wytyczne diagnozowania CD, w wielu przypadkach rozpoznanie choroby jest
utrudnione. Przeklada si¢ to na istotne op6znienie diagnostyczne: w Polsce pacjenci czekaja
na diagnoze $rednio 7.3 lat. W innych krajach czas od wystapienia pierwszych objawow CD
do rozpoznania choroby wynosi nawet ponad 10 lat. Tak dtugi czas oczekiwania na diagnoze
wiaze si¢ z pogorszeniem jakoSci zycia oraz mozliwoscig rozwoju istotnych powiklan
somatycznych, z nowotworami wiacznie.

Podsumowanie: Opdznienie diagnostyczne w CD to istotny problem. W $wietle konsekwencji
takich jak rozwoj choréb nowotworowych i pogorszenie jakosci zycia pacjentdw, konieczne
jest podjecie dzialan majacych na celu skrocenie czasu trwania procesu diagnostycznego.

Stowa klucze: celiakia; opdznienie diagnostyczne; jakos¢ zycia

ABSTRACT:

Introduction: Celiac disease (CD) is an autoimmune disease that affects genetically
predisposed individuals. In course of the disease, consumption of gluten causes damage to the
small intestine. Due to various clinical manifestations, diagnosing CD poses a challenge to
clinicians. It has been proven by several study groups that the diagnostic delay in CD is still
too long and provokes severe health complications.

Purpose: The aim of the study is to highlight the importance of diagnostic delay in CD, its
consequences and possible solutions.

Description of the state of knowledge: The diagnosis of CD is based on the clinical picture,
serological test, duodenal mucosal biopsies and genetic tests. Many cases of CD remain
undiagnosed in spite of published guidelines for CD diagnosis. Consequently, the diagnosis is
significantly delayed: the mean duration of the diagnostic process in Poland was 7.3 years. In
other countries, patients the time from the onset of the symptoms to establishing CD diagnosis
was up to 10 years. The diagnostic delay leads to reduced quality of life and the development
of severe complications, such as neoplastic disease.

Summary: Diagnostic delay in CD is an issue of great importance. Because of the reduced
quality of life and the possibility of neoplasm, it is crucial to take action in order to shorten
the diagnostic process of CD.

Keywords: celiac disease; diagnostic delay; quality of life
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WSTEP

W przebiegu celiakii (ang. celiac disease, CD) dochodzi do uszkodzenia blony
$luzowej jelita pod wptywem spozywania glutenu u 0sob predysponowanych genetycznie [1].
Czgstos¢ wystepowania CD szacuje si¢ na 1% populacji ogolnej [2]. Podkreslenia wymaga
fakt, ze choroba moze pojawi¢ si¢ u pacjentow w kazdym wieku [3].

Konsumpcja glutenu - grupy biatek zawartych w pszenicy, zycie i jeczmieniu -
prowadzi do przewlektego procesu zapalnego w obrgbie btony $luzowej jelita oraz do
wytworzenia autoprzeciwcial. CD jest chorobg autoimmunizacyjng, a przeciwciata
wystepujace w tej chorobie sg skierowane przeciwko deamidowanym peptydom gliadyny
(anty-DGP), transglutaminazie tkankowej typu 2 (anty-TG2) oraz przeciwko endomyzjum
(EMA) [2]. Choroba nie ogranicza si¢ jedynie do przewodu pokarmowego - objawy w
przebiegu CD moga pochodzi¢ z kazdego uktadu, co uniemozliwia postawienie diagnozy
wylacznie na podstawie obrazu klinicznego. Réznorodna manifestacja kliniczna jest jedng z
przyczyn dlugiego czasu oczekiwania na diagnoze przez pacjentow. Istniejg doniesienia, ze
czas oczekiwania na postawienie diagnozy moze wynosi¢ nawet ponad 10 lat [4]. Autorzy
badania przeprowadzonego wsrod cztonkow Polskiego Stowarzyszenia Osob z Celiakig 1 na
Diecie Bezglutenowej wykazali, ze $redni czas trwania procesu diagnostycznego CD w
Polsce wynosi 7.3 lat [5].

Wydluzenie czasu oczekiwania na diagnoze¢ CD niesie za soba powazne
konsekwencje, zarbwno na poziomie spolecznym, jak i indywidualnym [6]. Wiaze si¢ z
wigkszg absencjg zawodowa oraz czg¢stszymi wizytami u lekarza pierwszego kontaktu [7]. Co
wiecej, ma niekorzystny wptyw na jakos$¢ zycia pacjentow z CD [5]. Nie wolno zapomnie¢ o
tym, ze pacjenci z CD sa w grupie ryzyka rozwoju choréb nowotworowych, np. chioniaka czy
raka jelita cienkiego, a ryzyko to wzrasta wraz z czasem oczekiwania na diagnoz¢ i
wprowadzeniem terapii [8]. Dlatego tez tak istotne jest wczesne rozpoznanie CD i jak
najszybsze wprowadzenie diety bezglutenowej (ang. gluten-free diet, GFD). Restrykcyjnie
przestrzegana do konca zycia GFD jest obecnie jedyng uznang forma leczenia CD [2].

CEL PRACY

Zréznicowane manifestacje kliniczne oraz zbyt dlugi proces diagnostyczny CD
powoduje, ze nalezy przedsigwzig¢ kroki prowadzace do zwiekszenia czujnosci
diagnostycznej wsrod specjalistow ochrony zdrowia. Celem pracy jest przedstawienie
problemu opdznienia diagnostycznego CD, w tym jego konsekwencji oraz mozliwych
rozwigzan.

OPIS STANU WIEDZY

Diagnostyka CD opiera si¢ na badaniu podmiotowym 1 przedmiotowym, badaniach
serologicznych, badaniu histopatologicznym blony §luzowej jelita cienkiego, a w wybranych
przypadkach rowniez na badaniu genetycznym. Podkreslenia wymaga fakt, ze pacjent
diagnozowany w kierunku CD musi by¢ na diecie zawierajacej gluten. Zgodnie z wytycznymi
American College of Gastroenterology, diagnostyke CD u dorostych nalezy rozpocza¢ od
oznaczenia przeciwciat anty-TG2 w klasie A (IgA) oraz catkowitego stezenia IgA ze wzgledu
na czeste wspotwystepowanie CD i niedoboru IgA [9]. Brak przeciwcial anty-TG2 wskazuje
na niskie prawdopodobienstwo CD.
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Jesli pacjent ma deficyt catkowitego IgA, nalezy oznaczy¢ przeciwciata anty-TG2 oraz anty-
DGP w klasie G (IgG). Obecnos¢ IgA anty-TG2 jest wskazaniem do wykonania gastroskopii
z pobraniem > 6 wycinkow blony §luzowej dwunastnicy do badania histopatologicznego [9].
Stwierdzenie cech charakterystycznych dla CD (zwigkszenie liczby S$rdédnablonkowych
limfocytéw, zanik kosmkow jelitowych oraz przerost krypt) przy obecnych typowych
przeciwciatach pozwala na rozpoznanie CD.

Proces diagnostyczny CD u dzieci 1 mtodziezy zasadniczo przebiega w ten sam
sposob. Najwazniejsza roznica dotyczy mozliwo$ci postawienia diagnozy bez wykonywania
biopsji dwunastnicy u objawowych pacjentow z poziomem anty-TG2 IgA dziesi¢ciokrotnie
przekraczajacym goérng granic¢ normy. W tej grupie nalezy jednak dodatkowo oznaczy¢
przeciwciata EMA z innej probki krwi [10]. Wyniki badan przeprowadzonych wérdod polskich
dzieci pokazaly, ze prawie co trzeci pacjent jest diagnozowany bez wykonywania biopsji
[11].

Pomimo obowigzujacych wytycznych, w praktyce lekarze napotykaja liczne trudnosci
ze skierowaniem pacjentow na wlasciwe badania i rozpoznaniem CD, do czego moze
przyczynia¢ si¢ bardzo zrdéznicowany obraz kliniczny choroby oraz przekonanie, ze CD jest
wylacznie choroba wieku dzieciecego. Swiadczy o tym znaczne opdznienie diagnostyczne,
czyli czas, ktéry mija od wystapienia objawéw choroby do jej rozpoznania. Sredni czas
trwania objawow przed rozpoznaniem CD w Polsce wynidst 7.3 lat i jest istotnie krotszy niz
w Wielkiej Brytanii (13.2 lat; p < 0.001) [5]. Objawem, ktory trwat najdtuzej przez
zdiagnozowaniem u polskich pacjentow byta niedokrwisto$¢ (Srednio 9.2 lat), za$ najkrédcej -
biegunka ($rednio 4.7 lat) [5, 12]. Wykazano, ze $redni czas trwania objawow przed
postawieniem diagnozy CD u polskich dorostych byt istotnie dtuzszy niz u polskich dzieci
(9.0 1 3.1 lat, odpowiednio; p < 0.001). Najdluzej utrzymujacym si¢ objawem u polskich
dorostych przed rozpoznaniem CD byta anemia ($rednio 11.6 lat), podczas gdy u dzieci byta
to depresja (Srednio 4.4 lat) [3].

W pracach opublikowanych przez zespoty badawcze z innych krajow widoczna jest
tendencja do skracania si¢ procesu diagnostycznego CD, jednakze pacjenci nadal czekaja za
dhugo na rozpoznanie choroby. Gray i Violato w 2019 wykazali, ze pacjenci z objawami CD
czekali na diagnozg srednio 12.8 lat, jednak roznica ta nie byla istotna statystycznie w
porownaniu do wyniku poprzedniej analizy (13.2 lat) [13, 14]. Finscy autorzy réwniez
zaobserowali skrocenie czasu pomiedzy wystapieniem pierwszych objawow CD a
postawieniem diagnozy: w 2014 prawie jedna trzecia pacjentow czekata na diagnoze¢ ponad
10 lat, podczas gdy w 2018 mediana opdznienia diagnostycznego wyniosta 3 lata [6, 7].
Badanie przeprowadzone wsrod cztonkow Swedish Society for Coeliacs pokazato, ze $redni
czas pomigdzy wystgpieniem objawOw a rozpoznaniem CD wyniost 9.7 lat, za§ przeci¢tnie
5.8 lat uptyn¢to miedzy pierwsza wizyta u lekarza w zwigzku z objawami CD a postawieniem
diagnozy [15]. W Stanach Zjednoczonych Ameryki i w Kanadzie $rednie opoznienie
diagnostyczne w CD byto rowne odpowiednio 11 oraz 11.7 lat [16, 17].

Dhugi czas oczekiwania na rozpoznanie celiakii moze wynika¢ rdwniez z postrzegania
tej choroby przez réznych specjalistow ochrony zdrowia. Jak wykazaty badania, pacjenci
najlepiej ocenili wiedz¢ gastroenterologdéw a najstabiej lekarzy pierwszego kontaktu i
pielegniarek [18]. Zakres wiedzy, sposob jej przekazania wplywaja na czas oczekiwania na
zdiagnozowanie CD, co nie jest obojetne dla zdrowia pacjentow.
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Zaréwno badania przeprowadzone w Polsce, jak 1 w innych krajach pokazaty, ze dtugi czas
oczekiwania na diagnoz¢ CD negatywnie wptywa na jako$¢ zycia pacjentow [5, 7, 14, 15].
Fuchs i wsp. zaobserwowali, ze pacjenci, u ktorych diagnoz¢ CD postawiono z opdznieniem
uzywali wigcej lekow przeciwbolowych, przeciwdepresyjnych oraz lekéw przeciwko
dyspepsji w poréownaniu do pacjentéw, u ktérych diagnoza zostala postawiona szybko.
Ponadto wykazano, ze pomiedzy tymi dwoma grupami istniata istotna statystycznie roznica
dotyczaca czgstosci wizyt u lekarza pierwszego kontaktu oraz liczby opuszczonych dni w
pracy na niekorzy$¢ osob z dhugim czasem oczekiwania na diagnoz¢ CD. Autorzy badania
zasugerowali, ze opoznienie diagnostyczne predysponowato do utrzymywania si¢ objawow
CD po rozpoznaniu choroby i wprowadzeniu GFD [7]. Podkreslenia wymaga fakt, ze
przedtuzony proces diagnostyczny CD zwigksza ryzyko wystapienia choroby nowotworowej
u pacjentow z CD, np. enteropatycznego chloniaka T-komorkowego czy raka réznych
odcinkow przewodu pokarmowego [8].

PODSUMOWANIE

Opdznienie diagnostyczne w CD stanowi powazny problem. Wydluzenie procesu
diagnozowania przeklada si¢ na gorsza jako$¢ zycia pacjentow oraz zwiekszone ryzyko
wystapienia chorob nowotworowych. Aby zredukowaé lub nawet unikngé tych powaznych
konsekwencji koniecznie jest podjecie odpowiednich dziatan. Istotna dla skrocenia czasu
oczekiwania na diagnoz¢ CD moze okazaé si¢ edukacja personelu medycznego, szczegdlnie
lekarzy pierwszego kontaktu i1 pielggniarek, na temat CD. Waznym krokiem moze by¢
rowniez zwigkszenie dostepnosci do badan diagnostycznych poprzez ich refundacj¢. Duze
znaczenie moze mie¢ réwniez dziatalno$¢ grup wsparcia oraz towarzystw dla 0sob z CD,
dlatego pacjenci powinni otrzymywa¢ informacje o takich stowarzyszeniach po
zdiagnozowaniu u nich choroby. Kolejng bardzo wazng kwestig jest wiaczenie dietetyka do
zespotu terapeutycznego, aby jak najszybciej wyrowna¢ niedobory, jakie mogly zaistnie¢ w
wyniku wystepujacych objawoéw CD u pacjenta.
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