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La enfermedad celiaca es un trastorno inmunoldgico, cuyo desencadenante es
el contacto de la mucosa intestinal con determinadas proteinas presentes en el
trigo, la cebada y el centeno. Aparece en algunas de las personas con un
haplotipo HLA DQ2 o DQ8, con un riesgo diferente segun los alelos presentes y
otros factores genéticos y ambientales sélo parcialmente conocidos, con un
espectro muy variable de manifestaciones clinicas que van desde la completa
ausencia de sintomas hasta una malabsorcion muy evidente.

El conocimiento de la patogenia y del tratamiento de la enfermedad, ha
progresado notablemente desde que Willem Karel Dicke estableci6 la relacion

entre el consumo de gluten y la aparicion de los sintomas de la enfermedad.

Epidemiologia

En los paises occidentales varios estudios recientes evaluaron la prevalencia
de enfermedad celiaca en la poblaciéon general, estudiando los pacientes
diagnosticados clinicamente y aquellos en los que se detectd la enfermedad
tras la realizacion de un cribado serolégico. En Estados Unidos y en Europa la
frecuencia media es del 1%, aunque existen ciertas diferencias regionales.

En Finlandia y Suecia la prevalencia asciende al 2-3%, mientras que en
Alemania es de aproximadamente el 0,2%.

La incidencia de casos de enfermedad celiaca diagnosticada clinicamente va
en aumento, pero la mayor parte del "iceberg celiaco" sigue sin ser detectado,
con una proporcion de 1:3 a 1.5 entre los casos diagnosticados y no

diagnosticados.

a) Nifio

Estudios Norteamericanos y europeos han demostrado que actualmente la
prevalencia varia entre 1:300 a 1:80 nifios. La estimaciéon de la prevalencia de
esta enfermedad ha mejorado desde que se utilizan examenes serologicos con
mas fiabilidad como el anticuerpo antitransglutaminasa tisular (aTGt) de clase
IgA. En Finlandia un estudio de prevalencia encontré que 1 de cada 99 nifios
tenia enfermedad celiaca (confirmado por biopsia). Un estudio similar realizado

en Italia identific6 una prevalencia de 1: 106.La celiaquia se ha demostrado
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también menos frecuente en hispanos, aunque no existen suficientes estudios
gue lo demuestren en América Latina.

En lugares como Asia y Africa central es rara. EI mayor nimero de casos
reportados con serologia positiva, en nifios de hasta 5.6% se registra en

poblacion de origen Saharaui (en Africa noroccidental).

b) Adulto

La prevalencia de la enfermedad celiaca en adulto es dificil de establecer,
debido a que la mayoria de los pacientes presentan sintomas atipicos o0 son
asintomaticos

Se conoce muy bien la alta prevalencia de enfermedad celiaca en Europa
Occidental y en lugares de emigrantes europeos, especialmente América del
Norte y Australia e incluso en el noroeste de la India. Sin embargo podria estar
subdiagnosticada en América del Sur, Norte de Africa y Asia.

Algunos estudios han confirmado que es rara en individuos afro-caribefios,
chinos o japoneses.

En lo referente al sexo podemos decir que existe una leve predisposicion
femenina de 9:2 - 4:1.

Hasta la década de los 70 se consideraba que era un desorden raro con una
prevalencia menor al 0,1%, pero estudios recientes han evidenciado que la
enfermedad celiaca es una enfermedad comun que afecta a 1 de cada 200
individuos blancos (prevalencia global). Estos datos aumentan enormemente
en familiares de primer grado, adquiriendo valores de hasta el 10 y 15 %, lo

que confirma su caracter genético y hereditario

Incidencia de EC en muestras de poblacion general en Europa.

Pais Poblacion pesquisada Prevalencia (%)
Estonia 9 805 nifios (4 meses—14 | 1.1
afnos) 0
1461 sujetos sanos (15 —
95 afnos)
Finlandia 10 3654 estudiantes (7 -16 |1
afnos)
Alemania (Region de 3004 nifios (5 — 12 afios) | 0.2
Dresden) 11
Hungria 12 427 sujetos nifos (3—6 | 1.2

2




afnos)

Irlanda del Norte 13 1823 adultos (25 - 64 0.8
afnos)

Italia 3 17201 estudiantes (6 — 0.5
15 afos)

Italia 4 2237 adultos 0.2

Italia 5 3483 sujetos (12 — 65 0.6
afnos)

Italia (Cerdeia) 14 1607 nifios (6 — 14 afos) | 1.1

Holanda 15 6127 nifos (2 — 4 afos) | 0.5

Portugal 16 536 adolescentes (edad | 0.7
promedio 14 afos)

Rumania 17 2436 sujetos (> 16 afios) | 2.2

Espafa del norte 18 1170 adultos 0.2

Espafa (Madrid) 19 3378 estudiantes 0.3-0.45

Suecia 20 690 nifios sanos (2.5 — 0.5
afnos)

Suecia del norte 21 1894 adultos 0.5

Suiza 22 1450 estudiantes (12 — 0.7
18 anos)

Reino Unido 23 1200 voluntarios adultos | 0.1

Reino Unido 24 7550 adultos (45 - 70 1
afnos)

Clinica

La enfermedad celiaca es considerada una enfermedad multisistémica.

*  malignancies

*  anemia

» pubertal & growth delay

| Sistema nervioso central

* alaxia, seizures
* depression

Sistema gastrointestinal ‘

* diarrhea, vomiting

e distention, abdominal pain
* malnutrition, weight loss

* _hepatitis, cholangitis

*  carditis

3 ‘ Piel y mucosas‘

e arthritis

e dental anomalies

° osteoporosis, fractures

» dermatitis herpetiformis
* aphthous stomatifis
*  hair loss

uterua fworrtn}

\

|A. Reproductor ‘
* miscarriage
o infertility




El debut de la misma asi como sus formas de presentacion difieren

dependiendo de la edad en la que se desarrollen
Formas de presentacién

“|CEBERG” CLASICO DE LA ENFERMEDAD CELIACA PIRAMIDE ACTUALIZADA DE LA ENFERMEDAD CELIACA

{

EC

manifiesta EC clasica

EC no clasica

EC silente

HL & DQ2+, DQ8+

HLA- DQ2+, DQ8+ (>95%)

sauoloeI Y

ELLLIOU BSOON|Al  SBSOJNW SaUOoIsa

EC potencial Individuos sanos

seaiynadsaul
jewIoN 14} ' BSO||an elyoY

1-Forma clasica: presenta sintomas graves de malabsorcién, anticuerpos
séricos positivos y atrofia grave de las vellosidades. Esta forma de
presentacion es hoy en dia muy poco comun en la edad adulta. Los pacientes
pueden cursar con sintomas digestivos o extra-digestivos.

2-Forma monosintomatica: es la forma mas frecuente de presentacion
tanto en adultos como en nifios, puede cursar con sintomas intestinales y/o
extraintestinales. El espectro histoldgico es variable, se puede observar desde
una enteritis linfocitica a una atrofia total de las vellosidades y el porcentaje de
positividad de autoanticuerpos séricos es variable (15 - 100%).

3-Forma silente: en este caso los pacientes no presentan manifestaciones
clinicas, pero si lesiones histologicas caracteristicas (incluso atrofia de
vellosidades). Habitualmente esta forma de presentacion es diagnosticada tras
una determinaciéon de marcadores séricos por pertenecer a alguno de los
grupos de riesgo.

4-Forma latente: los pacientes presentan una mucosa intestinal normal en

el momento de la toma de la muestra, aun sin dejar de ingerir gluten pueden



presentar anticuerpos positivos o negativos. Pero se sabe que en algun
momento de su vida padeceran la enfermedad o incluso ya la han padecido

5-Forma potencial: con este término nos referimos a aquellos individuos
gue no han presentado nunca alteraciones histoldgicas caracteristicas de la
enfermedad, pero por sus caracteristicas genéticas (HLA-DQ2/DQ8) o
inmunoldgicas (en ocasiones anticuerpos séricos positivos) presentan un riesgo
importante de desarrollarla.
Actualmente la forma latente y potencial tienden a fusionarse y a llamarse en
conjunto “forma potencial” y con este nombre nos referimos a aquellos
pacientes que pueden llegar a serlo, pero no tienen sintomatologia ,lesiones
histoldgicas ni serologia es decir ( los DQ2 o DQ8 positivos).

6-Enfermedad celiaca refractaria: aunque no se trata de una forma de
presentacion per se, con este nombre designamos a aquellos pacientes
diagnosticados de enfermedad celiaca que sélo mantienen sintomas y/o
signos persistentes de malabsorcién, con persistencia de atrofia vellositaria, a
pesar de una dieta estricta sin gluten durante mas de 12 meses, despueés de
haber excluido otras causas de atrofia vellositaria o la presencia de malignidad.
Se describe con més frecuencia en mujeres y es muy raro que aparezca en

menores de 30 afos.

7-Sensibilidad al gluten no celiaco: se diagnostica en pacientes en los
gue hay evidencias de que la patologia que padecen esta causada por el
gluten, aunque previamente hemos descartado enfermedad celiaca y alergia al
trigo. En esta patologia predominan las manifestaciones extradigestivas, sobre
todo aquellas relacionadas con alteraciones del comportamiento, y el sistema
musculo esquelético, como dolores 6seos y articulares, calambres y
parestesias en las extremidades.
En este caso los anticuerpos antitransglutaminasa tisular son negativos y en lo
que se refiere a la mucosa intestinal aunque en la mayoria de los casos pueden
no presentar ningun tipo de lesion , en los casos que presentan alteraciones
aun existe cierta controversia entre si las lesiones Marsh 1 o enteritis
linfociticas pueden ser consideradas como lesiones tipicas de la sensibilidad al
gluten no celiaco. Desde el punto de vista genético, sélo el 50% de los
afectados presentan HLA-DQ2 o HLA-DQS.
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El diagnostico de la misma se basa en descartar enfermedad celiaca y alergia

al trigo y comprobar que el paciente mejora con una dieta sin gluten

Formas Sintomas Test Pruebas | Biopsia
clinicas seroldgic | genética | intestin
0s S al
Clésica Intestinales/extraintestina | Positivos Positivos | Positivo
les S
Monosintomati | Intestinales/extraintestina | Positivos Positivos | Positivo
ca les S
Silente Asintomatica Positivos Positivos | Positivo
S
Latente Asintomatica Positivos Positivos | Normal
Potencial Asintomatica Negativos | Positivos | Normal
Enfermedad Sintomas y/o signos Positivos Positivos | Positiva
celiaca Malabsorcion
refractaria
Sensibilidad al | Extraintestinales Negativo 50% Positiva
gluten no positivos | o normal
celiaco

Manifestaciones clinicas sequn edad de presentacion

Habitualmente en el nifio pequefo el cuadro clinico va intimamente

relacionado con el momento de introduccién de gluten en la dieta y debuta con
diarrea malabsortiva, vomitos, falta de apetito, cambios en el caracter, y retraso
en el crecimiento. En el nifio mayor y en el adolescente cabe destacar que
pueden no tener sintomas digestivos, y la enfermedad debuta como un cuadro
clinico caracterizado por una anemia ferropénica rebelde a la ferropenia oral,
dolor abdominal, menarquia retrasada e irregularidades menstruales ,cefaleas,
artralgias ,talla baja, aftas orales, hipoplasia del esmalte y debilidad muscular
En el adulto la enfermedad al igual que en el nifio puede tener distintos

patrones de presentacion. La forma mas clasica de la enfermedad que incluye
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las manifestaciones de un sindrome de malabsorcidn grave con esteatorrea y

signos de malnutricién, hoy en dia es excepcional .A pesar de ello algunos

adultos cuya enfermedad paso6 desapercibida en la edad infantil pueden

debutar con un cuadro de estas caracteristicas, relacionado con un

acontecimiento vital estresante o el embarazo entre otras

a) Sintomas
Nifios Adolescentes Adultos
Diarrea Frecuentemente Dispepsia
Anorexia asintomaticos Diarrea cronica
Vomitos Dolor abdominal Dolor abdominal
Dolor abdominal Cefalea Sindrome de intestino
Irritabilidad Artralgias irritable
Apatia Menarquia retrasada Dolores 6seos y
Introversion Irregularidades articulares
Tristeza menstruales Infertilidad, abortos
Estrefiimiento recurrentes
Habito intestinal irregular | Parestesias, tetania
Ansiedad, depresion,
epilepsia, ataxia
b) Signos
Nifios Adolescentes Adultos
Malnutricion Aftas orales Malnutricidon con o sin
Distensién abdominal Hipoplasia del esmalte pérdida de
Hipotrofia muscular Distension abdominal peso
Retraso pondero- Debilidad muscular Edemas periféricos
estatural Talla baja Talla baja

Anemia ferropénica

Artritis, osteopenia
Queratosis folicular
Anemia por déficit de

hierro

Neuropatia periférica
Miopatia proximal
Anemia ferropénica
Hipertransaminemia
Hipoesplenismo




Enfermedades asociadas tanto en el nifio como en el adulto

Enfermedades de base
inmunoldgica

Diabetes tipo |

Tiroiditis autoinmune

Déficit selectivo de IgA
Enfermedad de Addison
Enfermedad inflamatoria intestinal

Sindrome de Sjogren

Lupus eritematoso sistémico
Hepatitis autoinmune

Nefropatia por IgA

Artritis reumatoide

Cirrosis biliar primaria

Psoriasis, vitiligo y alopecia areata

Trastornos neuroldgicos y
psiquiatricos

Encefalopatia progresiva

Sindromes cerebelosos

Demencia con atrofia cerebral

Leucoencefalopatia

Epilepsia y calcificaciones
Otras: Sindrome de Down

Sindrome de Williams
Enfermedad de Hartnup
Sindrome de Turner
Cistinuria /Fibromialgia
Colitis microcopica
Sindrome de fatiga crénica

Basado en “Diagndstico Precoz de la Enfermedad Celiaca”. Ministerio de Sanidad 2008

El elevado numero de trastornos relacionados con la enfermedad celiaca, es lo
suficientemente amplio como para que sea justificado un cribado activo en la
mayoria de ellos, con una prevalencia estimada del 30,1% en la edad adulta y
el 20,7% en la infancia.

Habitualmente estas enfermedades la preceden, aunque también pueden
manifestarse simultaneamente e incluso después del diagndstico.

Los mas frecuentes son los trastornos autoinmunes, tanto sistémicos como
organo-especifico, que tienden a ocurrir con mas frecuencia a mayor edad
probablemente debido a la mayor duracién de exposicion al gluten.

El papel protector de la dieta libre de gluten se puso de manifiesto en un
estudio cuyo objetivo era demostrar que una dieta con estas caracteristicas
lograba evitar en mayor medida la aparicion de enfermedades autoinmunes
relacionadas.

A pesar de todo esto sigue existiendo una gran controversia con respecto a
este tema

Se ha observado que existen diferencias en la frecuencia y el tipo de
enfermedades asociadas, principalmente en la alteracion de las pruebas de
funcion hepética, la disfuncion tiroidea y las enfermedades autoinmunes, las
cuales son mas habituales y presentan mayor predominio en los adultos que en

los nifios.



-Diabetes mellitus tipo 1: la prevalencia de enfermedad celiaca en nifios que
presentan DM1 es de 6,2% y en los adultos 2,7%. En el caso de los nifios, el
riesgo es tres veces mayor en las personas diagnosticadas con diabetes tipo 1
en edades <4 afos que en aquellos diagnosticados con edades > 9 afios.

La diabetes mellitus tipo 1 es rara encontrarla en pacientes que previamente
han sido diagnosticados de enfermedad celiaca principalmente en menores de
20 afios, ya que habitualmente los anticuerpos de enfermedad celiaca se
detectan en el momento o posterior a la diabetes. Una serie de estudios han
demostrado que es necesario evaluar la presencia de enfermedad celiaca, ya
gue su diagnéstico ha confirmado que en aquellos individuos que la padecen
se produce mejora en los sintomas, la composicion corporal, control de la
diabetes, y la reduccién en los episodios de hipoglucemia.

Existen mecanismos patogénicos de origen genético presentes en ambas
patologias como los genotipos HLA DR3-DQ2, DR4-DQ8

-Enfermedad autoinmune del tiroides: enfermedades como la enfermedad de
Graves y Hashimoto, han sido descritas en pacientes adultos diagnosticados
de enfermedad celiaca, y en mayor medida en nifios con dicha enfermedad
Aunque las tasas de prevalencia varian en los diferentes estudios, en todos
ellos se demuestra este hecho.

También podemos decir que se ha llegado a la conclusion de que existe una
frecuente presencia de una serie de haplotipos en ambas como: DQB1*03:02
(DQ8) (vinculada a DR4), DQA1*05:05/B1*03:01 (DQ7.5) ( vinculada a DR5),
DQ2.5(vinculada a DR3)

-Enfermedades reumaticas: las dos enfermedades que presentan mas
relacion con la enfermedad celiaca son el sindrome de Sjogren y el sindrome
antifosfolipidico. En el caso del primero las tasas de prevalencia de la EC entre
los pacientes de Sjogren adultos son de hasta el 12% y el 14,4% .Y un 56% de
los pacientes adultos de Sjogren llevan asociado el haplotipo HLA-DQZ2. La
segunda enfermedad reumatica mas frecuente asociada con EC es el sindrome
antifosfolipidico, con una prevalencia del 14% en los adultos diagnosticados de
la misma

Otras enfermedades reumaticas que también presentan relacion son, la artritis
cronica con una prevalencia de 1,5% a 2,5% y el lupus eritematoso sistémico

en el cual los autores siguen mostrando cierta discrepancia.
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-Deficiencia selectiva de IgA: es uno de los trastornos inmunoldgicos mas
frecuentes asociadas con enfermedad celiaca. Presenta una frecuencia
demostrada de 1:39 en las poblaciones de adultos y nifios con enfermedad
celiaca diagnosticada, en comparacion con una frecuencia estimada de 1: 600
en la poblacion general .La mayor prevalencia de enfermedad celiaca se
encuentra en nifios con deficiencia selectiva de IgA , esta estrecha asociacion
puede deberse en gran parte a una mayor prevalencia del genotipo HLA-DQ2 .
-Neuropsiquiatricos: existe una amplia gama de trastornos neurologicos y
psiquiatricos, como la neuropatia periférica, la epilepsia, las cefaleas, la
demencia, la depresion, el autismo y la esquizofrenia que han demostrado
presentar una alta asociacion con la enfermedad celiaca tanto en nifios como
en adultos, aunque el riesgo parece ser mucho mayor en adultos.

-Piel y anexos: en algunas enfermedades como el vitiligo y la alopecia areata
se ha comprobado que son beneficiarios de una dieta sin gluten, y no podemos
olvidarnos de que la dermatitis herpetiforme, es la forma cutanea de la
enfermedad celiaca .Todos ellos parecen estar relacionados con DQA1 * 0501
aungue no existen suficientes estudios que afiancen este hecho

- Trastornos genéticos: existe una asociacion establecida con algunos
trastornos genéticos, como el sindrome de Down, el sindrome de Turnery el
sindrome de Williams. El cribado de Enfermedad celiaca es muy recomendable
para estas condiciones.

La prevalencia de la EC en pacientes con sindrome de Down oscila entre el 4%
y el 18%, de acuerdo con varios estudios realizados en los EE.UU. y Europa ,
con una tasa mayor en los adultos que en los nifios .Se desconoce si se trata
de un aumento de la prevalencia con la edad o que no se produjo un correcto
diagnéstico en la infancia.

El sindrome de Turner presenta una prevalencia que va desde 4,5% a 8,1%, y
en el sindrome de Williams de 9,3 a 63% en un estudio realizado en Italia.

La relacion de estos sindromes con la enfermedad celiaca parece estar
relacionada con los haplotipos HLA-DQ2 o HLA-DQ8
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Diagnostico

En la enfermedad celiaca solemos realizar dos tipos de diagndstico:
-Diagndéstico de sospecha: se establece gracias a un examen clinico , a una
analitica de sangre en la que incluiremos los marcadores seroldgicos de
enfermedad celiaca y a un estudio genético principalmente de HLA-DQ2/DQ8
-Diagndstico de certeza: debido a la gran variedad de formas clinicas que
presenta esta enfermedad, el diagndstico definitivo nos lo dara la realizacion de

una biopsia intestinal

a)Marcadores

-Anticuerpos antitransglutaminasa tisular humana de clase IgA (AALTG):
se ha demostrado que son los marcadores mas utiles y hoy en dia existe
acuerdo generalizado en utilizar sé6lo los AAtTG para el cribado de enfermedad
celiaca.

Es la prueba mas sensible y especifica, y constituye la prueba de eleccion para
el diagndstico de enfermedad celiaca en mayores de 2 afios, segun las ultimas
guias del American College o Gastroenterology (2013). En personas con déficit
de IgA puede solicitarse como alternativa anti-tTG de tipo 1gG. Si el resultado
de la prueba anti-tTG de tipo IgA o IgG es positivo, posteriormente utilizaremos
esta prueba para la monitorizacién de la enfermedad y ayudara a conocer si el
tratamiento es eficaz.

Los niveles de anticuerpos deberian de disminuir cuando el individuo empieza
a seguir una dieta libre de gluten.

En diversos estudios se ha comprobado que la presencia de marcadores
seroldgicos positivos de enfermedad celiaca (TGt-2) es notablemente superior
en los nifios que en los adultos,

-Anticuerpos antiendomisio (EMA): son anticuerpos desarrollados como
respuesta a un dafio permanente de la mucosa intestinal. Detectan
esencialmente la misma lesion tisular que los anticuerpos anti-tTG.
Aproximadamente el 100% de personas con enfermedad celiaca y el 70% de
personas con dermatitis herpetiforme (trastorno también relacionada con

sensibilidad al gluten) presentaran anticuerpos EMA de tipo IgA. Esta prueba
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es mas dificil de realizar y de interpretar que la prueba de los anti-tTG, y por
ello es de menor utilizacion

-Antipéptidos desaminados de gliadina (anti-DPG): de tipo IgA 0 1gG .
Pueden solicitarse antes o después del anti-tTG. Pueden ser positivos en
personas con enfermedad celiaca y con anticuerpos anti-tTg negativos,
especialmente en menores de 2 afios. En personas con déficit de IgA, el
American College of Gastroenterology recomienda la medida de anti-DGP de
tipo 1gG junto con anti-tTG de tipo 1gG.

Si anti-DGP es positivo, esta prueba podremos utilizarla para monitorizar la
evolucién de la enfermedad.

-Anticuerpos antigliadina (AGA): Fueron los primeros en utilizarse. Son de
clase IgA e IgG. Se utilizan principalmente los de clase IgA y su eficacia para el
cribado de enfermedad celiaca es mayor en nifios que en adultos. Actualmente
su estudio ha sido sustituido por las pruebas anteriores

-También podemos utilizar otros marcadores como anticuerpos antireticulina
(ARA) aunque ofrecen menor sensibilidad y especificidad. Estan presentes en
cerca del 60% de personas con enfermedad celiaca y en 25% de los que tienen

dermatitis herpetiforme. No se suelen solicitar.

Revision rentabilidad diagndstica de las pruebas serolégicas en enfermedad
celiaca (Gastroenterol Hepatol 2005:28:437)

Prueba seroldgica Sensibilidad% Especificidad%
Antigliadina IgA 75-90% 82-95%
Antigliadina 1gG 69-85% 73-90%
Antiendomisio IgA 85-98% 97-100%
Antitransglutaminasa 95-98% 94-97%

IgA

(cobaya)

Antitranglutaminasa IgA 93-96% 99-100%
(humana)

Los EMA y AALTG son los que presentan una mayor sensibilidad y
especificidad, principalmente los AAtTG con antigeno recombinante humano,
en comparacion con los basados en antigeno de cobaya que se han mostrado

menos especificos

12




Interpretacion pruebas enfermedad celiaca

anti-tTG,
IgA

IgA
total

anti-tTG,
IgG

anti-
DPG, IgA

anti-DPG, IgG

Diagnostico

Positivo

Normal

No
realizado

No
realizado

No realizado

Sospecha de
enfermedad
celiaca

Negativo

Normal

Negativo

Negativo

Negativo

Seguramente
los sintomas
no son
debidos a
enfermedad
celiaca

Negativo

Bajo

Positivo

Negativo

Positivo

Posible
enfermedad
celiaca (anti-
tTG de tipo
IgA y anti-
DPG de tipo
IgA
falsamente
negativos
debido a un
déficit de IgA
total)

Negativo

Normal

Negativo

Positivo

Positivo/Negativo

Posible
enfermedad
celiaca
(puede
observarse
en menores
de 3 afios)

Dicho esto ante todo resultado positivo 0 no concluyente debemos realizar una

biopsia intestinal ,ya que es la prueba que aporta el diagndstico definitivo de

enfermedad celiaca.

En el caso de que diagnostiquemos enfermedad celiaca, al eliminar el gluten de

la dieta los autoanticuerpos deberian disminuir, en el caso de que esto no
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suceda pueden ocurrir dos cosas, por un lado que exista una fuente
desconocida de gluten en la dieta, y por otro lado que el individuo tenga una
forma rara de enfermedad celiaca que no responda a cambios en la dieta. En la
mayoria de los casos se ha comprobado que la persistencia elevada de los

mismos indica incumplimiento de la dieta

Si nuestro paciente lleva una dieta sin gluten desde hace semanas puede
suceder que las pruebas de enfermedad celiaca resulten negativas, pero si
seguimos sospechando podemos plantearnos una prueba de provocacion, en
la cual reincorporamos el gluten a la dieta durante unas semanas y
observamos si los sintomas reaparecen y podemos repetir las pruebas ,

incluida una biopsia
b)Estudio genético

Los estudios genéticos principalmente de HLA-DQ2/DQ8 son muy utiles para el
manejo de la enfermedad celiaca ya que practicamente la totalidad de los
pacientes son HLA-DQ2 o DQ8 positivos. Las moléculas codificadas por estos
genes, juegan un papel muy importante en la patogénesis de la enfermedad ,ya
gue forman un heterodimero expresado en la superficie de las células
presentadoras de antigeno que tienen alta afinidad por los péptidos de gliadina,
desencadenando asi y el mantenimiento de la respuesta inmune adaptativa
anormal a estos epitopos

Aunque el 90% de los pacientes son HLA-DQ2 positivos, soélo lo expresan un
20-30% de los individuos de la poblacion general. El resto de pacientes
celiacos poseen variantes alélicas que codifican HLA-DQ8 sin HLA-DQ2 (6%
del total) o un solo alelo del HLA-DQ?2. Por tanto, la ausencia de HLA-DQ2 y
HLA-DQ8 hace que el diagndstico de enfermedad celiaca sea muy poco
probable. Por lo tanto, la genotipificacion del HLA-DQ2 / 8 se puede utilizar
como analisis complementario en algunos casos especificos, por ejemplo, en
pacientes con una discrepancia entre la serologia e histologia, y donde se
sospechan complicaciones

Dicho todo esto podemos confirmar que el estudio genético tiene
fundamentalmente un valor predictivo negativo, y nos permite una exclusion de

enfermedad con una certeza del 99%.
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El objetivo de varios estudios ha sido analizar la frecuencia de marcadores
genéticos de susceptibilidad, en ellos se demostré que el DQ2 es mas
frecuente en nifos (95-97%), mientras que en adultos se encuentra entorno
al 90,3%. Por el contrario el DQ8 es mas frecuente en adultos 9-10% mientras
que en nifios oscila entre el 2-3%.

Otros loci genéticos han demostrado estar relacionados con la susceptibilidad
de enfermedad celiaca y, posiblemente, también a su patogénesis. Los mas
importantes son los siguientes:

-CELIAC1 en el cromosoma 6,

-CELIAC2 en el cromosoma 5g31-33,

-CELIAC 3 en el cromosoma 2933

-CELIAC 4 en el cromosoma 19p13.1

c)Biopsia duodenoyeyunal

Es la prueba de oro para establecer el diagndstico definitivo, y consiste en la
practica de una biopsia del duodeno proximal o del yeyuno (procedimiento mas
habitual en nifios). Siempre debe de llevarse a cabo este procedimiento antes

de proceder a la retirada del gluten de la dieta

Dado que las lesiones histolégicas pueden ser parcheadas, se aconseja la
toma de al menos 4 muestras para el andlisis histolégico

Al igual que ocurre con los marcadores seroldgicos, la presencia de atrofia
vellositaria (Marsh 3)es mas comun en los nifios .Este hecho probablemente de
corresponda a la elevada correlacion lineal existente entre ambos, existiendo
niveles séricos mas elevados de anticuerpos AAtTG en pacientes con atrofia
gue en ausencia de la misma, como se ha confirmado de forma concluyente,

en numerosos estudios realizados al respecto.

También se ha demostrado claramente que la sensibilidad AAtTG varia
dependiendo de la gravedad del dafio duodenal, y alcanza asi casi el 100% en
el caso de que exista atrofia total de las vellosidades, el 70% si hay atrofia
parcial, y hasta 30% cuando sélo existe un aumento de los linfocitos

intraepiteliales.
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Sin embargo, los titulos AAtTG Yy los grados de afectacion histologica
presentan una correlacion inversa en lo que a la edad se refiere, es decir
habitualmente los adultos no presentan una atrofia de las vellosidades si no un
patrén inflamatorio en el que predominan los linfocitos intraepiteliales (Marsh 1)
con o sin hiperplasia de las criptas(Marsh 2) ,mientras que los nifios predomina
la atrofia vellositaria (Marsh 3).

Debemos tener en cuenta que segun los ultimos criterios diagnésticos de la
ESPGHAN (para pediatria), en nifios (de cualquier edad) con sintomatologia
"clasica", y serologia claramente positiva (x10 desde el nivel de corte), no es
necesario hacer la biopsia intestinal. Los nifios por debajo de 2 afios,
supuestamente pueden dar serologias negativas para la AAtTG IgA, y hay que
hacer ademas anti-DPG. En los adultos, por ahora, la biopsia es necesaria,

pero hay que tener en cuenta que el nivel de lesion suele ser mas bajo.

Tratamiento

No hay tratamiento farmacol6gico. La Unica actitud terapéutica es la supresion
de la dieta de todos los productos que tienen gluten, concretamente todos los
productos que incluyen harinas de cebada, centeno, avenay trigo. Tras la
exclusion de gluten de la dieta, la recuperacion histolégica completa no se
produce de forma inmediata; en adultos puede incluso tardar mas de 2 afios, y
en nifios no se produce antes del afio de tratamiento dietético. Debido a esto a
menudo es necesario excluir temporalmente la lactosa de la dieta, hasta la

recuperacion de las enzimas de la pared intestinal, especialmente de la lactasa.

Igualmente y dependiendo del grado de malabsorcién y/o de malnutricion del
paciente, el tratamiento dietético inicial puede ser necesario el recomendar una
dieta hipo alergénica, hipercalorico o pobre en fibra. Los suplementos de hierro
y/o otros minerales no suelen ser necesarios, excepto en situaciones de
deterioro nutricional importante

Aunque este tratamiento garantiza la recuperacion de los sintomas clinicos y

dafio intestinal en practicamente todos los casos, cabe destacar que afecta
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seriamente a la calidad de vida de los pacientes debido a que se trata de una
medida de por vida con la que deben ser muy rigurosos .

Esta es la razén por la que el cumplimiento de la misma no llega a niveles
optimos en la poblaciéon pediatrica va del 52-95%,en el caso de los
adolescentes este tema parece complicarse aun mas, ya que la adherencia a la
dieta es bastante escasa. En general, los factores que mejoran las
posibilidades de cumplimiento son: el diagnéstico precoz de edad , la presencia
de sintomas después de la ingestion de gluten , buena conciencia en la familia ,
y un seguimiento continuo tanto por parte del médico como de un nutricionista ,
En la poblacion adulta los estudios muestran que existe una importante
concienciacién y en pocos casos no cumplen la dieta ,pero la adherencia a la
misma también esta condicionada por la educacion nutricional y el seguimiento
regular.

Conclusiones

La enfermedad celiaca parece ser mas comun en nifios que en adultos
probablemente debido a la frecuente presencia de sintomas de mala absorcion,
en la edad pediatrica temprana.

Las enfermedades autoinmunes coexistentes suelen ser mas comunes en la
edad adulta, con lo que el diagndéstico en este grupo de edad resulta mucho
mas dificil.

Las complicaciones relacionadas con la misma, incluyendo las formas
malignas, se encuentran casi exclusivamente en adultos.

Con estas tres consideraciones podemos concluir que la enfermedad celiaca
en la infancia es muy diferente de la que aparece en la edad adulta, ya que en
ella predominan sobre todo las formas clasicas y la serologia y biopsias
duodenales son habitualmente positivas, lo que parece coincidir con una mayor
severidad y afectacion intestinal. Sin embargo, en el adulto predominan las
formas atipicas, con menor positividad de la serologia y lesiones mas leves de
la mucosa. Lo que nos indica que suele haber menos afectacion intestinal lo

que a su vez retrasa el diagnoéstico.
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