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La celiaquia, la malaltia
camaleo. Estudi genetic a
partir del tipatge d’HLA DQ2

Presentacio

La motivaci6 principal per dur a terme aquest treball va ser fer una recerca sobre la
meva malaltia, la celiaquia.

Els meus objectius eren saber quin havia estat l'origen de la malaltia, si hi havia
diferents malalties relacionades, com era el seu diagnostic, si la poblacié celiaca co-
neixia amb profunditat la malaltia o si era una malaltia hereditaria, i quins eren els
gens que s'estudiaven. Per aquests motius, em vaig endinsar a la recerca de la MC.
Les primeres hipotesis que em vaig plantejar van ser: la celiaquia I'he heretat? Hi
ha alguna explicacié que m’ho demostri? Podria estudiar la genetica de la MC? Una
persona celiaca esta prou informada sobre la seva malaltia? M’'ha afectat en el meu
dia a dia seguir una DSG?

Per poder donar resposta a aquestes preguntes, vaig fer una amplia i detallada re-
cerca sobre la MC (part teorica) i per demostrar-ho vaig investigar i vaig assistir a
'estudi del Tipatge d'HLA DQ2 als laboratoris de I'Hospital Arnau de Vilanova (part
practica).

Metodologia
Durant la realitzacié d’aquest treball, he anat buscant informacié relacionada amb







la celiaquia, la majoria 'he extrets dels documents que el Dr. Aureli Esquerda m'ha
facilitat, la resta I'he extret d'Internet i de llibres relacionats. La metodologia que he
seguit durant la meva recerca ha estat la segiient.

En primer lloc, quan ja sabia la motivacio per al meu treball i el tema en el qual em
volia endinsar, vaig comengcar a buscar informacio i especialistes que em poguessin
ajudar per aixi realitzar la practica. Quan ja tenia la informacié necessaria i havia
assolit correctament els conceptes principals relacionats amb la part teorica, vaig
comencar a fer la part practica. Vaig estar un dia als laboratoris de 'Hospital Arnau
de Vilanova amb I'Aureli, que em va ensenyar les diferents proves i les diferents
formes d’analitzar els resultats a partir de mostres de sang, i llavors vam quedar un
dia perque pogués assistir a la prova del tipatge d'HLA DQ2.

A partir d’aqui, el meu camp de recerca es va ampliar i vaig realitzar diferents parts
practiques fins a poder aconseguir unes conclusions al final.

Cos del treball

El treball consta de dues grans parts: la teorica i la practica.

En la primera esmento diferents definicions i explicacions de conceptes, perqué
aix{ es puguin entendre les diferents parts practiques. Parlo de la definici6 de la
celiaquia, una malaltia autoimmune, de que és el gluten, de les diferents formes
cliniques en qué es troba la celiaquia i dels possibles trastorns relacionats, la seva
etiologia, la predisposicié genetica i la seva evolucié dins del camp clinic i d’investi-
gacio.

El segon gran bloc es divideix en quatre parts. La primera, consisteix en el desenvo-
lupament de la practica realitzada als laboratoris Arnau de Vilanova, fent I'extrac-
cio, 'amplificacié i arribant a una possible deteccié de la celiaquia. Aquesta tecnica
s'anomena tipatge d'HLA DQ2, i el seu principal objectiu és fer un diagnostic clar i
concis de la celiaquia o descartar-la tot i que el pacient tingui els gens HLA DQ2 i/o
DQ8.

La segona part consisteix en la realitzacié d'un arbre genétic de la meva familia pa-
terna. La segiient part consisteix en la interpretacié d'una enquesta feta a persones
celiaques. I, finalment, hi ha explicada la meva experiencia amb la celiaquia i tot el
que ha influit en la meva rutina.

Conclusions

Assistir a una prova del procés de diagnostic de la celiaquia i, a més, fer-ho en uns
laboratoris amb unes grans magnituds com és el cas del laboratori Clinic ICS de
I'Hospital Arnau de Vilanova, m’ha ajudat a posar en practica tota la part teorica
d’aquest treball, ja que he pogut aplicar tots els conceptes estudiats i, a més, em-
portar-me una gran experiencia i vivencia d’haver pogut estar en uns laboratoris de
recerca tan importants.




Les exploracions de la realitzacié del tipatge d'HLA DQZ2 eren molt variades, ja que
I'Arnau de Vilanova és un gran hospital de la xarxa publica de sanitat que visita
centenars de pacients amb simptomes relacionats amb la celiaquia i una possible
predisposicid genetica positiva.

Partint de les meves hipotesis, les conclusions que n’he extret sén que la celiaquia
no s’hereta, el que s’hereta és el risc de desenvolupar el gen. També s’ha demostrat
de forma practica, ja que en la interpretacié dels resultats de I'estudi genetic del
meu cas en particular, de 'any 2009, es veu com els dos genotips associats a la ma-
laltia es troben en els resultats, perd només se’n troba un de desenvolupat.

La segona part practica contesta les hipotesis que m'havia fet en relacié amb si
havia heretat la celiaquia. Els motius pels quals he heretat la celiaquia queden de-
mostrats en l'arbre genétic que m’'indica la prevalenca de patir la MC amb familiars
que també la pateixen.

A través de les enquestes a la gent celiaca he vist que molta poblacié celiaca coneix
la seva malaltia tot i que només per sobre, ja que en alguns resultats de les enques-
tes es pot observar com la gent no té gaire consciencia del diagnostic o dels simpto-
mes de la malaltia.

En l'dltima part practica del treball m’he adonat que la MC al llarg de la meva vida
m’ha pogut arribar a afectar en temes de salut, ja que és una malaltia autoimmune.
Els punts més importants que resumeixen aquest treball sén:

- La malaltia celiaca és la intolerancia alimentaria més freqiient al nostre entorn, i
la seva prevalenca en els paisos occidentals s’ha estimat en un 0,2-0,5 %, encara que
només el 20-50 % dels individus afectats tinguin simptomes.

- La seva etiologia és multifactorial, amb intervencié de factors genetics i ambien-
tals, com el gluten, que actua com a agent desencadenant.

- La prova geneética, per si sola, no serveix per confirmar la celiaquia, pero si per
establir si en algun moment de la nostra vida podem arribar a ser celiacs.

Finalment, després d’haver fet una gran recerca sobre la celiaquia i els diferents
factors que afecten en el seu diagnostic, i d’haver estat en els laboratoris del Arnau
en l'estudi geneétic a través del tipatge d’'HLA DQ2, puc afirmar que ara ja sé com em
van diagnosticar la MC, per qué ho soc i quines n’han estat les causes.
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