Concluzii
1.Prezenta retardului staturoponderal, in asociere cu diverse anomalii de dezvoltare

(stigme), sugereaza prezenta unei maladii genetice, ce necesitd obligatoriu consultul geneticului.

2.Sindromul Sylver-Russel poate fi suspectat clinic in prezenta triadei clinice: retard

staturoponderal, macrocefalie relativd si asimitrie corporald, iar absenta unei manifestiri nu
exclude diagnosticul.

3.Malabsorbtia intestinald poate fi diagnosticatd ca o patologie congenitala, nsd mai

frecvent secundar unei alte maladii, iar investigatiile ce-ar confirma diagnosticul sunt specifice
patologiei de baza.

10.

11.
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PROBLEMELE ACTUALE iN DIAGNOSTICUL BOLII CELIACE LA COPII

lon Mihu, Diana Clichici
Departamentul Pediatrie, USMF ,,Nicolae Testemitanu”

Summary
Current problems in the diagnosis of celiac disease in children
Celiac disease is a current dilemma of modern gastroenterology because it remains

underdiagnosed in many countries. Gaps of late diagnosis are based on the variety of atypical
manifestations of celiac disease in recent years, evolving from characteristic symptomatology to

336



less specific and more discreet symptoms, thus favoring the growth of latent forms. Celiac
disease known as gluten enteropathy or gluten intolerance is a significant cause of retardation of
harmonious development of the child. Due to unfavorable complications, celiac disease has been
studied extensively in the last two decades. Progress has been recorded in such issues as
prevalence, pathogenetic mechanisms, histological changes in the small intestine, and
identification of forms of the disease.

Rezumat

Boala celiaca constituie o dilema actuala a gastroenterologiei moderne, deoarece ramine a
fi subdiagnosticata, in multe tari. Lacunele diagnosticului tardiv sunt fundamentate pe varietatea
manifestarilor atipice ale bolii celiace, din ultimii ani, evoluind de la simptomatologia
caracteristica la simptome mai pufin specifice si mai discrete, favorizind cresterea formelor
latente. Boala celiaca cunoscuta ca si enteropatia glutenica sau intoleranta la gluten reprezinta o
cauza semnificativa in retentia dezvoltarii armonioase a copilului. Datoritd complicatiilor
nefaste, boala celiaca a fost studiatd intens in ultimele doua decade. Progresele inregistrate
vizeaza prevalenta, mecanismele patogenetice, modificarile histologice la nivelul intestinului
subtire, si identificarea formelor bolii.

Epidemiologie

Boala celiaca este o afectiune a intestinului subtire (in special a jejunului) determinata de
intoleranta la gluten si proteinele inrudite, avind ca manifestare clinica definitorie malabsorbtia
[1, 4,6, 8].

Incepind din antichitate, cu cercetirile lui Aretacus din Cappadocia si pind in ultimele
decenii, cunostintele despre boala celiaca s-au dezvoltat, au fost revizuite, reconsiderate si au
devenit tot mai complexe. Insd, mai multe studii din Europa, America de Sud, Australia si SUA,
bazate pe screening-ul serologic au ardtat ca aproximativ 0,5-1 % din populatie, ramin
nediagnosticati [7, 12].

In 1888, Samuel Gee descrie detaliat, pentru prima datd, manifestarile clinice in boala
celiacd, iar in 1921 Howland propune excluderea carbohidratilor din alimentatie la acesti
pacienti, iar la inceputul anilor 1950, Dicke, Weijers si Vou de Komer au sugerat rolul patogen al
gliadinei, ca mai apoi, in 1957, leziunile intestinale sa fie argumentate histologic, dupa
efectuarea primei biopsii intestinale, in 1997 au fost introduse testele serologice [3, 5, 11].

e marimea totald a aisbergului —
prevalenta generala a  bolii
celiace;

Forma tipica -
P Mucoasa lezata

® partea supraacvatica — numarul AR -
cazurilor diagnosticate; — P —

Forma atipica

Forma silentioasa

e partea subacvatica — numarul
cazurilor nediagnosticate.

Forma latenta Mucoasa intacta

Serologie pozitiva

Figura 1. Modelul ,,Aisbergului bolii celiace”
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In pofida cercetarilor multilaterale a bolii celiace privind: etiopatogenia particularitatile
clinice si aspectele terapeutice, precum si multitudinea deceniilor parcurse de la prima descriere,
boala celiaca ramine nejustificatd epidemiologic, pentru a reda ponderea reald a bolii celiace
Richard Logan, in 1991, a publicat ideea ,, Aisbergul bolii celiace” (vezi figura 1), ce este
constituit din 3 componente.

Dupa: Fasano A. , Catassi C. , 2004 prevalenta bolii celiace este estimatd in Marea
Britanie 1:300 locuitori, Irlanda 1 : 475 locuitori, Italia 1 : 1,000 locuitori, Germania 1 : 2,300
locuitori, SUA 1 : 10,000 locuitori §i cazuistica pentru Japonia, India si China [1, 6, 8, 10].

Actual conform ultimelor studii 2012 prevalenta bolii celiace este similara la nivel
mondial, variaza doar raportul cazurilor diagnosticate si nediagnosticate in Europa este estimata
la 1:88-1:262, India 1:100-1:310, America de Nord 1:100-1:200, America de Sud 1:67-1:681,
Africa 1:18-1:355, Australia 1:82-1:251, acest raport variaza de la 1/5 pina la 1/13 [9, 11].

Distributia de virsta a bolii celiace se evidentiaza prin 2 picuri: la virsta de 9-24 luni si la
2-3 ani, iar la adulfi este caracteristic pentru decada a patra sau a sasea de viata.

Manifestarile clinice

In dependenti de forma clinica a bolii: tipica, atipicd, silentioasa si latentd, manifestarile
clinice sunt variate [6, 9].

Forma tipica a bolii este tot mai rar intilnita, cu aparitia tabloul clinic de obicei in a doua
jumatate a primului an de viatd la introducerea produselor cu gluten, debuteazd cu scaun
diareeic, abdomenul marit in volum si ulterior retard staturo-ponderal.

In cea atipica manifestarile clinice de obicei apar la virsta de 2-3 ani, si se intilneste
practic la fiecare la al 4-lea copil. Simptomatologia digestiva la acesti copii trece pe al doilea
plan, predomind manifestarile hematologice cu anemie, episoade de epistaxis, echimoze,
gingivoragii, uneori menoragii la adolescente. Manifestari osteomusculare caracterizate prin
demineralizarea osoasd, fracturi patologice, hipoplazie dentara, uneori asociate cu un tonus
muscular diminuat, manifestarile mucocutanate cu tegumente palide, uscate, uneori
hiperpigmentate, asociate cu hipercheratoza localizatd preponderent in regiunea coatelor,
genunchilor, articulatiilor degetelor de la miini, mai pot aparea macule, urtici, cruste,
descuamari. Manifestarile neurologice se manifestd prin labilitate emotionald, iritabilitate/dep
resie, negativism, apatie, copiii sunt capriciosi nu prezintd interes nici chiar pentru jucdrii, la fel
pot fi prezente manifestdri nefrourinare si endocrine: nanism izolat, uneori cu infantilism,
titroidita autoimuna [2, 7, 9, 11].

Forma silentioasa se caracterizeaza prin lipsa manifestarilor clinice cu prezenta lezarii
mucoasei intestinale, se intilneste in 10-15% cazuri la rudele de gradul 1. Mai frecvent cu parere
de rau forma silentioasa este stabilitd dupa instalarea complicatiilor maligne ale bolii.

In forma latentd sunt pozitive doar testele serologice cu lipsa manifestirilor clinice si
lezarii mucoasei intestinale, pe parcurs la acesti copii apare atrofia vilozitatilor intestinale, insa
care dispare dupd regimul fara gluten [2, 11].

In cazul prezentei manifestirilor clinice dupd un an de respectarea dietei fara gluten, se
stabileste forma refractara, care se intilneste aproximativ in 10% cazuri.

Diagnosticul

Boala celiaca se caracterizeazd printr-o varietate de manifestari clinice, insa putem
suspecta patologia in baza a 3 semne clinice esentiale sau 2 Semne clinice esentiale asociate cu
mai mult de 2 semne clinice suplimentare. Din cele esentiale putem enumera: scaun acolic, fetid,
polifecalie, mai frecvent de 2 ori in zi; abdomen marit in volum (distensie abdominald); Retard
staturoponderal; dureri abdominale; scaderea sau lipsa poftei de mincare, iar uneori pofta de lup;
nervozitate, agresivitate; varsaturi unice, rareori zilnice; dureri in oase, carie dentard, fracturi
osoase; somn nelinistit, insomnie, vorbire prin somn; dermatitd atopicd; dermatita hipertrofica.
Din cele suplimentare fac parte: stomatitd recidivantd; edeme hipoproteice; constipatii rebele;
prurit al pielii, hiperkeratoza foliculard; infectii respiratorii virale acute ( > 3 ori/an); slabiciuni
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musculare; parestezii repetate; epistaxis, metroragii juvenile, alte hemoragii; dereglari ale
ciclului menstrual; micsorarea acuitatii vizuale in perioada de amurg a zilei; prezenta la rude a
diabetului zaharat de tip I, a bolilor endocrine, maladiilor tesutului conjunctiv, tumorilor
intestinale sau ale altor organe [4, 5, 9, 12].

Congresul Mondial de Gastroenterologie, Hepatologie si Nutritie [Paris, 2004], cit si
Asociatia Americand de Gastroenterologie, 2006 recomanda anticorpii transglutaminazici in
diagnosticul bolii celiace, iar in 2008 ajusteaza ipoteza, ca in deficitul de IgA, valoarea esentiala
pentru diagnostic prezintd anticorpii transglutminazici IgG. Metoda cheie de diagnostic a bolii
celiace, este examenul morfologic al mucoasei duodenale conform criteriillor Marsh, insa
Modificarile Marsh 1 sau Marsh 2 necesita a fi diferentiate de: enteropatia alergica, intoleranta
la laptele de vaca sau alergie la soia, giardiaza [1, 2, 3, 12].

Concluzii

Concluzionind datele expuse boala celiacd ramine si In continuare o enigma, ce implica
tot mai mult interes din partea medicinei moderne.

Cum incidenta globala a bolii celiace este in crestere si la noi in tara, se preconizeaza sa
se modifice si formele de prezentare a bolii, facind tot mai dificil, ducind la un diagnostic tardiv
cu complicatii severe si ireversibile, cu un pronostic rezervat.

Doar o colaborare strinsd intre specialisti cu o evaluare si consiliere amanuntitd a
pacientilor, va permite stabilirea diagnosticului precoce al bolii, cu initierea dietei fara gluten
care este cruciald in dezvoltarea armonioasa a copilului.
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