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Predisposizione alla malattia celiaca

La celiachia & un disturbo autoimmune che puo manifestarsi in individui geneticamente predisposti, in cui
I'ingestione delle proteine del glutine presenti nel grano, nell'orzo e nella segale, o nei loro derivati, provoca
danni ai villi dell'intestino tenue.

| risultati genetici indicano
Assenza di predisposizione

SNP
rs7454108

GEN O REGIONE
6:32681483

GENOTIPO
1T

RISULTATO

E probabile che lei non abbia I'aplotipo HLA-DQ8 associato alla suscettibilita a sviluppare la
celiachia. Questo risultato dovrebbe essere valutato in combinazione con I'altro marcatore HLA-
DQ2.5 incluso in questa analisi, perché se HLA-DQ2.5 e presente, indicherebbe una predisposizione
a sviluppare la malattia celiaca.

SNP
rs2187668

GEN O REGIONE
HLA-DQA1

GENOTIPO
cC

RISULTATO

Probabilmente non presenta l'aplotipo HLA-DQ2.5 associato alla suscettibilita a sviluppare la
malattia celiaca. Questo risultato dovrebbe essere valutato in combinazione con l'altro marcatore
per HLA-DQS8, incluso in questa analisi, perché se HLA-DQ8 & presente ci sarebbe una
predisposizione a sviluppare la malattia celiaca.
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Per ottenere i risultati, vengono valutati gli studi scientifici pertinenti pubblicati negli ultimi anni. Questi studi hanno
identificato diverse varianti genetiche associate a una maggiore probabilita di esprimere un tratto specifico. Questi tratti
dipendono di solito da un piccolo numero di varianti, per cui l'essere portatore di una di esse determina in larga misura
se il tratto é espresso o meno nell'individuo con una probabilita maggiore o minore.

Si stima che I'1% della popolazione generale sviluppi la celiachia. In Europa, la prevalenza varia dal
2% in Finlandia allo 0,3% in Germania. Tutti gli studi epidemiologici indicano che la celiachia ¢ piu
comune nelle donne che negli uomini, con un rapporto di 2:1, rispettivamente.

La celiachia pu0 essere diagnosticata a qualsiasi eta. Nei bambini predominano sintomi come
diarrea e sindrome da malassorbimento. Negli adulti, il 75% dei casi viene diagnosticato nelle donne,
con un picco di incidenza nella terza decade e sintomi atipici, rappresentati da anemia da carenza di
ferro e disturbi aspecifici prolungati.

La celiachia & causata da una risposta anomala al glutine. Il glutine viene parzialmente digerito
nell'intestino e i peptidi prodotti, come la gliadina, possono causare una risposta inflammatoria nei
soggetti predisposti. Lanomala risposta immunitaria al glutine provoca lesioni patologiche
nell'epitelio intestinale, alterando la struttura dei villi intestinali e la loro funzione principale, ovvero
I'assorbimento dei nutrienti.

Relazione tecnica

La predisposizione genetica alla celiachia € in gran parte determinata dalla presenza degli aplotipi
HLA-DQ2.5 e HLA-DQS8, antigeni di istocompatibilita che rispondono alla presenza di gliadina (un
peptide presente nel glutine), attivando la risposta immunitaria e rilasciando molecole con attivita
inflammatoria.

Sebbene siano stati descritti piu di 30 geni associati al rischio di celiachia, si stima che la presenza di
eterodimeri HLA aumenti il rischio di celiachia del 25-30%.



| pazienti affetti da celiachia presentano almeno una copia degli aplotipi HLA-DQ2.5 e HLA-DQS8.
Lassenza di HLA-DQ2.5 e HLA-DQS8 ci permette di concludere che la persona non ha una
predisposizione a sviluppare la celiachia, quindi il test ha un valore predittivo negativo. In altre parole,
ci permette di determinare quali persone hanno poche probabilita di sviluppare la malattia, il che &
interessante per differenziarla da patologie con sintomi simili. Laccuratezza del suo valore predittivo &
molto elevata, circa il 99%.

Tuttavia, il test HLA-DQ2.5 e HLA-DQ8 non ¢ utile per confermare la presenza della celiachia. Per la
diagnosi € necessario eseguire altri esami, come test sierologici, endoscopie e biopsie intestinali.
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Limiti dello studio

La presenza di importanti fattori ambientali, cosi come di altri fattori genetici non analizzati in questo studio, puo
influenzare il risultato fenotipico di un determinato tratto.

Il test TellmeGen non costituisce una diagnosi. Prima di prendere qualsiasi decisione che possa influire sulla vostra
salute e/o in caso di sintomi, consultate il vostro medico.
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