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Colyak hastaliginin (CH) insan Iokosit antijeni (ILA) genleri ile giiclii bir
iligkisi vardir. Ozellikle TLA-DQ2.5 ve ILA-DQS8 yapisinda lokosit antijeni
tasimayanlarda CH goriilme ihtimali oldukc¢a diistiktiir. Bu calismada, CH olan
iki aile olgusu sunulmakta ve hastalifin ailesel olabilecegi gosterilmektedir.
Ailesel olma durumunun belirlenmesinde ILA doku gruplari nemlidir ve aile
tarama testleri yapilarak erken tani s6z konusu olabilir. Sunmug oldugumuz her
iki ailedeki hastalarin kardeslerinde ve babalarinda higbir yakinma ve klinik
bulgu olmayip hastaligin tanist sadece aile taramasi sonrasinda koyulmustur. ILA
doku gruplarinin saptanmasi tiim aile bireylerine uygulanmistir. Her iki ailede de
hastalar, kardegler ve babalarda aym LA doku grubu (ILADR3-DQA1%0501-
DQB1*0201) saptanmis olup, annelerde bu doku grubu saptanamamustir. CH
belirli ILA gruplar ile iliskilidir ve genetik yatkinlik mevcuttur. Bu nedenle aile
bireylerinden herhangi birisinde CH saptanmasi durumunda diger aile fertlerinde
hicbir yakinma olmasa da tarama yapilmalidir. Diger yandan semptomu olan ve
serolojik testleri yiiksek diizeyde pozitif saptanan hastalarda ILA doku tipinin
belirlemesi hastaliktan siiphelenmede olduk¢a 6nemlidir.

Abstract

Celiac disease (CD) is strongly related to human leukocyte antigens (HLA) genes.
The incidence of CD is very low in patients without the HLA-DQ2.5 and HLA-
DQ8 leukocyte antigens. This study presents two families with CD and shows that
the disease might be familial. The determination of HLA tissue groups is important
and family screening tests may lead to early diagnose of the disease. In both of the
families, the patients’ siblings and fathers were asymptomatic, but diagnoses were
made after family screening tests. HLA tissue typing was performed in all family
members. The patients, siblings and fathers carried the HLADR3-DQA1*0501-
DQB1*0201 tissue groups in both two families while this tissue group was not
present in the mothers. As CD is strongly related to certain HLA groups and has a
genetic predisposition, all members of a family must be screened when a case of
CD is diagnosed in any family member. On the other hand, the determination of
the HLA tissue type in patients with both symptoms and very positive serologic
tests is important in terms of suspicion of the disease.
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Giris

Colyak hastaligi (CH), gliiten iceren gidalarin
tiketimi sonucu duyarli bireylerin ince barsaginda
gelisen yaygin iltihabi bir hastaliktir. Cocukluk yas
grubunda ince barsakta emilim bozuklugu yapan
nedenlerin baginda gelmektedir (1). Hastali§in gériilme
orani etnik kokene bagli olarak degismekle birlikte
tilkemizde yapilan cok merkezli bir ¢aligmada Tiirk
cocuklarindaki siklig1 1:212 olarak saptanmistir (2).
Genetik,cevresel ve immiin sistem ile ilgili bozukluklar
hastaligin etiyolojisinde rol oynamaktadir. CH’nin
insan 16kosit antijeni (ILA)-DQ2.5 ve ILA-DQS ile
giiglii bir genetik iligkisi vardir. ILA-DQ2.5 ve/veya
ILA-DQ8 yapisinda 16kosit antijeni tasimayanlarda
CH goriilme siklig1 %5’in altinda oldugundan riskli
hastalarda ILA-DQ2.5 ve ILA-DQ8’in genetik taramasi
biiylik deger tasimaktadir (3). Tiirk toplumundaki CH
tamli gocuklarda yapilan ¢aligmalarda ILA-B8, -DR1
B(3)- -A25(10) ve -DQ2 sikliginin hastalik ile anlaml1
iligkili oldugu saptanmustir (4,5).

Sunulan iki ailede; hastaligin ailesel olabilecegini,
bunun belirlenmesinde ILA doku gruplarinin énemini
ve aile taramasi ile de erken tani olasiliginin miimkiin
olabilecegini gostermeyi amacladik.

Olgu Sunumlari

Olgu 1

On iki yaginda kiz hasta kilo alamama ve kabizlik
yakinmalar1 ile bagvurdu. Hastanin kabizli§1 dort
yagindan beri siirliyormus ve iki yildir da aralikli
karin agrist varmig. Fizik muayenesinde viicut
agirlig1 ve boyu 3. persantilin altinda idi. Laboratuvar
incelemelerinde; beyaz kiire 6,800/mm3, hemoglobin
10 g/dL, hematokrit %324, ortalama eritrosit
hacmi (OEH) 674 fL, trombosit 392,000/mm3,
aspartat aminotransferaz (AST) 33 IU/L, alanin
aminotransferaz (ALT) 41 IU/L, serum demir 17 ug/
dL, demir baglama kapasitesi 379 ug/dL, transferin
doygunluk indeksi %4 4, ferritin 16 ng/mL (n=11-307),
folik asit 5 ng/mL (n=4,5-18,7) saptandi. Antigliadin
(AGA) immiinoglobulin (Ig) A 134 eu/mL (n=0-15),
AGA Ig G 175 eu/mL (n=0-20), anti-endomiziyal
antikorlar (EMA) Ig A 21 eu/mL (n=0-15), EMA
Ig G 48 eu/mL (n=0-20) idi. Duodenumdan alinan
biyopsiler sonucunda villiis atrofisi, kript hiperplazisi

ve intraepitelyal lenfosit artis1 saptadik. Hastaya CH
tanist koyduk ve gliitensiz diyet tedavisi bagladik. Alt1
ay sonraki kontrolde hemoglobin, demir ve ferritin
degerlerinin diizeldigi ve hastada 6 kg agirlik artist
oldugu gortildii.

Dokuz yasindaki erkek kardesinde hicbir yakinma
olmamasina ragmen taramada AGA Ig A 98,2 eu/mL,
AGA Ig G 144 eu/mL, EMA Ig A 187 eu/mL, EMA
Ig G 34,91 eu/mL saptandi. Gastroduodenoskopisinde
duodenumdan alinan biyopsiler sonucunda villis
atrofisi, kript hiperplazisi ve intraepitelyal lenfosit
artis1 saptandi. Hastaya CH tanisiyla gliitensiz diyet
baglandi. Hastanin babasinda AGA Ig A, IgG ve EMA
Ig A, IgG degerlerinin yiiksek oldugu goriiliince
gastroduodenoskopi yapildi ve duodenal biyopsilerin
histopatolojik incelemesi ile CH tanist koyuldu.
Annesinin tetkikleri normal sinirlarda goriilmiistii.

Tiim ailede ILA doku tipleri tetkiki galigildi.
Olgumuzda, erkek kardesinde ve babasinda ILADR3-
DQA1*0501-DQB1*0201 doku gruplarinin oldugu
gosterildi ve ILA-DQ2’in pozitifligi saptandi. Ancak
annesinde bu ILA doku grubu saptanamamustir (Tablo

1).
Olgu 2

Uc yasinda erkek hasta biiyiime gelisme geriligi
nedeniyle bagvurdu. Daha once birgok kez demir
eksikligi anemisi nedeniyle demir tedavisi uygulanmais.
Fizik muayenesinde viicut agirlig1 ve boyu 3. persantilin
altinda idi. Laboratuvar incelemelerinde; beyaz kiire

Tablo 1. Olgularda ve ailesinde insan 16kosit antijen doku
tipleri

Aile  ILA doku tipi ILA doku
grubu

Aile 1

Hasta  ILADR3-DQA1*0501-DQB1#0201 LA-DQ2

Kardes ILADR3-DQA1%*0501-DQB1¥0201 LA-DQ2

Baba  ILADR3-DQAI1%*0501-DQB1#0201 iLA-DQ2

Anne - -

Aile 2

Hasta  ILADR3-DQAI1*0501-DQB1%0201 [LA-DQ2

Kardes ILADR3-DQA1#0501-DQB1#0201 ILA-DQ2

Baba ILADR3-DQA1%¥0501-DQB1*¥0201  ILA-DQ2

Anne - -

ILA: Insan I6kosit antijen
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9,200/mm3, hemoglobin 13,5 gr/dL, hematokrit
%41,7, OEH 679 fL, trombosit 432,000/mm3, AST
36 IU/L, ALT 21 TU/L, serum demir 12 ug/dL, demir
baglama kapasitesi 342 ug/dL, transferin doygunluk
indeksi %3.5, ferritin 14 ng/mL saptandi. AGA Ig A
115 eu/mL, AGA Ig G 128 eu/mL, EMA Ig A>160 eu/
mL, EMA Ig G 45 ew/mL idi. Duodenumdan alinan
biyopsiler sonucunda villiis atrofisi, kript hiperplazisi
ve intraepitelyal lenfosit artig1 saptandi. Hastaya CH
tanistyla gliitensiz diyet baslandi. Alti ay sonraki
kontrolde hemoglobin, demir ve ferritin degerlerinin
diizeldigi ve hastanin agirlik artiginin oldugu gériildii.

Sekiz yagindaki erkek kardesinde hi¢bir yakinma
olmamasina ragmen yapilan AGA Ig A>320 eu/
mL, AGA Ig G 164 ew/mL, EMA Ig A>160 eu/
mL, EMA Ig G 32 eu/mL saptandi. Duodenumdan
alman biyopsiler sonucunda villiis atrofisi, kript
hiperplazisi ve intraepitelyal lenfosit artig1 saptandi.
Hastanin babasinda AGA Ig A, IgG ve EMA Ig
A, IgG degerlerinin yiiksek oldugu goriiliince
gastroduodenoskopi yapildi ve duodenal biyopsilerin
histopatolojik incelemesi ile CH tanisi koyuldu.
Annesinin tetkikleri normal sinirlarda idi. Tiim ailede
ILA doku tipleri tetkiki caligildi. Olgumuzda, erkek
kardesinde ve babasinda ILADR3-DQA1*0501-
DQB1*0201 doku gruplarinin oldugu gosterildi ve
ILA-DQ2’in pozitifligi saptandi. Ancak annesinde bu
ILA doku grubu saptanamamustir (Tablo 1).

Tartisma

CH’nin oldukc¢a genis klinik yelpazesi vardir.
Barsak mukozasinda hasar oldugundan dolay1 emilim
bozuklugu vardir. Hastalarda biiylime gelisme geriligi,
ishal, karin sigligi, yagh digskilama gibi klasik belirtiler
ortaya c¢ikabilmektedir. Boy kisaligi, agizdan tedaviye
direncli demir eksikligi anemisi, serum transaminaz
yiiksekligi, osteoporoz, infertilite, pubertede gecikme,
diste mine bozukluklari, ‘dermatitis herpetiformis’ ve
vitamin eksiklikleri gibi sindirim sistemi dis1 belirtiler
de goriilebilmektedir. Bir grup hastada CH uzun dénem
semptomsuz olabilir ve yapilan tetkiklerle hastalik
tesadiifen saptanabilir (6). Sunmus oldugumuz her iki
olgunun kardes ve babalarinda hi¢bir yakinma, klinik
bulgu yoktu. Hastaliin tanisi1 sadece aile taramasi
esnasinda koyulmustur. CH belirli ILA doku gruplari
ile iligkilidir ve hastaligin genetik bir zemini vardir. Bu
nedenle aile bireylerinden birisinde hastalik saptanmasti
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halinde diger aile fertlerinde hi¢bir yakinma olmasa da
hastalik taramasi yapilmalidir.

Yapilan bazi ¢calismalarda, yakinmasi olup serolojik
testlerin yiiksek diizeyde pozitif saptandigi hasta
grubunda sadece ILA doku gruplarinin belirlenmesi
ile hastaligin tanisinin koyulabilecegi onerilmektedir.
Ancak aym c¢alismalarda serolojik belirteglerin
orta veya diisiik diizeyde pozitif olmas: durumunda
veya herhangi bir yakinmasi bulunmayan olgularda
histopatolojik taninin gerekli oldugu ifade edilmektedir
(7,8). CH’nin klinik yelpazesinin ¢cok genis oldugu
ve serolojik testlerin de merkezler arasinda farklilik
gostermesi goz Oniine alinirsa giiniimiizde hala
duodenal biyopsilerin histopatolojik incelemesi, kesin
taninin koyulmasi i¢in gereklidir (1).

Sonuc¢

Semptomu olup serolojik testlerin yiiksek diizeyde
pozitif oldugu hasta grubunda ve ailede CH tanil1 bir
birey bulundugu durumda; IL A doku tipinin belirlemesi
hastaliktan siiphelenmede olduk¢a Onemlidir. CH
tanil1 hastalarin birinci derece akrabalarinda yiiksek
risk grubundakileri belirlemek, hastaligin erken tanisi
acisindan oldukca faydalidir.
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