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§)Cap¢'tulol ...................................................................
¢cQueéeslaEC?

La EC ea una intolenancia
penmanente al gluten, pnoteina
pnesente en algunoa cenealea como
el tnigo, la celada, el centeno y, con
menon evidencia, la avena (aai
como loa hibnidoa de eatoa
ceneales, como el kamut y el
tniticale), y aua denivadoa (almidén,
hanina, ete.

a EC ea un desonden sistémico con base inmuno-

légica causado pon la ingesta de gluten y otnasa
pnoteinaa aimilanes, que se presenta en individuos ge-
néticamente predispuestos y provoca una gran variedad
de sintomas, con presencia de autoanticuerpos especifi-
cos y una lesién de la mucosa del intestino delgado supe-
rior, de gravedad variable, lo que favorece una malabsor-
cién de nutrientes.
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[ | §_) VIVIR BIEN sin gluten "

Es la enfermedad inflamatoria crénica intestinal mds
frecuente, hasta el punto de que se cree que mas de 1 de
cada 100 nacidos van a padecerla a lo largo de su vida. Es
mds frecuente en el sexo femenino, con una relaciéon
mujer:varén de 2:1.

Debido al desconocimiento de la gran variedad de
signos y sintomas con que puede presentarse clinicamen-
te, su diagndstico estd muy infravalorado.

&l eatablecimiento de una dieta eatnicta ain gluten
conduce a la deaapanicion de loa aintomaa clinicos,
aai como a la nonmalizacion de loa mancadones aéni-
coa y de la mucoaa inteatinal. Tanto los pacientes sin-
tomaticos como los asintomdticos no han de mantener
esta dieta a lo largo de toda su vida.

La malignizacién es la complicacién potencial mas
grave, y se relaciona con la presencia de gluten en la die-
ta, incluso en pequenas cantidades.

¢ Cuales son los sintomas?

La diannea cnénica, el abultamiento alldominal,
loa vomitos, loa cambioa de canacten, la falta de ape-
tito, el eatacionamiento de la cunva de peso y el ne-
tnaso del cnecimiento 2on comunes en todoa aquelloa
ninoa diagnoaticadoa dentno de loa pnimenoa anoa
de au vida. €l deaannollo de la enfenmedad en mo-
mentoa poateniones, adoleacencia y la edad adulta,
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I Capitulo 1. gQué ea la EC?

2e canacteniza pon la apanicion de sintomaa extnain-
teatinalea que pueden afectan a cualquien pante del
onganiame (Tabla 1). Entre estos destacan la talla baja,
el retraso del crecimiento y de la pubertad, la anemia por

Tabla 1. Manifestaciones clinicas,
segin la edad de presentaciéon

Nifios ¢ Adolescentes ¢ Adultos
Sintomas

* Diarrea * Frecuentemente | * Dispepsia (mala
« Anorexia (falta asintomadticos digestion)

de apetito)
* Vémitos
* Dolor abdominal
* Irritabilidad
* Apatia
* Introversion

* Tristeza

* Dolor abdominal
* Cefalea
* Artralgias (dolor

de articulaciones)
* Menarquia
(aparicién de la
primera
menstruacién)
retrasada

* Irregularidades
menstruales

* Estrefiimiento

» Habito intestinal

irregular

* Diarrea crénica
* Dolor abdominal

* Sindrome de intestino
irritable

* Dolores éseos
y articulares

* Infertilidad, abortos
recurrentes

* Parestesias
(hormigueo o
adormecimiento
de las extremidades)

* Tetania (espasmos
musculares)

* Ansiedad, depresion,
epilepsia y ataxia
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[ §_) VIVIR BIEN sin gluten I

Nifios Adolescentes Adultos
Signos
* Malnutricién * Aftas bucales * Malnutricién con o
* Distensién * Hipoplasia del sin pérdida de peso
abdominal esmalte * Edemas periféricos
* Hipotrofia * Distensién * Talla baja
muscular abdominal * Neuropatia periférica
* Retraso en pesoy | * Debilidad « Miopatia proxima
estatura muscular * Anemia por déficit de
* Anemia por * Talla baja hierro
deficit de hierro * Artritis * Hipertransaminasemia
* Osteopenia (elevacién de las
(pérdida de masa | transaminasas)
dsea) * Hipoesplenismo

* Queratosis
folicular

* Anemia por
déficit de hierro

falta de hierro, la hipoplasia del esmalte de los dientes, la
disminucién del calcio de los huesos, el dolor abdominal
y la artritis, todos ellos relacionados con la presencia de
gluten en la dieta. El retraso de talla en la infancia o la
aparicién mds tardia de la pubertad en la adolescencia
pueden también ser datos evocadores para el pediatra.
La enfermedad puede seguir su curso durante varios
afios sin sintomas, algo que se ha comprobado funda-
mentalmente entre familiares de primer grado de pacien-
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I Capitulo 1. gQué ea la EC?

tes celiacos. De ahi la necesidad de un atento seguimien-
to clinico de aquellos que presenten sintomas y/o tengan
riesgo genético para padecer la enfermedad.

En ocasiones, cuando la EC se asocia a otros procesos
de base autoinmune (Tabla 2) la sintomatologia clinica
por la que el paciente acude al médico corresponde a es-
tas enfermedades asociadas, dado que no hay manifesta-
ciones digestivas aparentes.

Tabla 2. Grupos de riesgo

1) Familiares de primer grado

2) Pacientes con enfermedades asociadas:

Enfermedades autoinmunes { Trastornos neurologicos y

* Dermatitis herpetiforme psiquidtricos:

* Diabetes tipo I * Encefalopatia progresiva

+ Déficit selectivo de IgA * Sindromes cerebelosos

* Tiroiditis * Demencia con atrofia

* Enfermedad inflamatoria cerebral
intestinal * Leucoencefalopatia

* Sindrome de Sjogren * Epilepsia y calcificaciones

* Lupus eritematoso sistémico 5

* Enfermedad de Addison : Otras asociaciones:

* Nefropatia por IgA * Sindrome de Down

+ Hepatitis crénica * Fibrosis quistica

* Cirrosis biliar primaria * Sindrome de Turner

* Artritis reumatoide * Sindrome de Williams

+ Psoriasis, vitiligo y alopecia * Enfermedad de Hartnup
areata * Cistinuria
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Las causas de la asociacién con estas enfermedades o
procesos no son bien conocidas, aunque se han relaciona-
do en algunos casos con una predisposicién genética co-
mun o con autoinmunidad inducida por el gluten. Puesto
que en estos grupos predominan las formas atipicas o
asintomidticas de EC, es necesario hacer una bisqueda
activa mediante cribado serolégico, una estrategia que se
aplica sobre una poblacién para detectar una enfermedad
en individuos sin signos o sintomas de esa enfermedad.
Los familiares de pacientes celiacos y los que sufren
ciertos procesos de base genética (déficit selectivo de IgA,
sindrome de Down y sindrome de Turner), enfermeda-
des endocrinas y hepiticas de base inmunoldgica (diabe-
tes mellitus tipo I, patologia tiroidea, enfermedad de
Addison, cirrosis biliar primaria y hepatitis autoinmune)
tienen un mayor riesgo de padecerla.

¢Coémo se diagnostica?

Una historia clinica detallada, que valore la existencia
de signos y sintomas de la enfermedad (Tabla 1), unidaa
una exploracion fisica cuidadosa y un analisis de san-
gre, permite establecer el diagnéstico de sospecha en
aquellos casos que tienen sintomas cldsicos. Sin embar-
go, el conocimiento de las diferentes formas clinicas de
EC ha venido a demostrar que el diagnédstico exclusiva-
mente clinico de esta enfermedad no es posible.
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I Capitulo 1. gQué ea la EC?

Determinacion de marcadores
Sericos

Los marcadores séricos son de gran utilidad como indi-
cadores de EC, ayudan a seleccionar a los individuos con
mayor probabilidad de presentarla; son particularmente
utiles en aquellos sin sintomas gastrointestinales, en
aquellos con enfermedades asociadas a la EC y para el
examen médico preventivo de familiares de primer grado
de enfermos diagnosticados. Los anilisis de sangre que
permiten detectar estos marcadores séricos pueden ser
solicitados por el médico de Atencién Primaria.

A pesar de todo, la biopsia intestinal sigue siendo pri-
mordial para confirmar el diagnéstico.

9®s Conaejo pnactico
Qe
Los marcadores séricos y la biopsia intestinal son
necesarios para confirmar el diagndstico en todos
aquellos casos en que exista sospecha de la enfermedad.
Los marcadores séricos y el estudio genético, cuando
son negativos, son muy utiles para descartar la
enfermedad.
La provocacion con gluten solo es necesaria cuando
existan dudas diagnadsticas.
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Anticuerpos antitransglutaminasa tisular
humana de clase IgA (ATGt)

Entre las reacciones del sistema inmunolégico de las per-
sonas que padecen la EC estd la produccién de anticuerpos
(sustancias fabricadas en el organismo por la presencia de
un antigeno contra cuya accién reacciona especificamente)
contra una enzima (el antigeno) que suele estar presente
en el intestino: la transglutaminasa tisular (T'Gt). En la
EC el organismo produce dos tipos de anticuerpos que
afectan a esta enzima: la inmunoglobulina A (IgA) y la
inmunoglobulina (IgG). La medicién de IgA en la sangre
es lo més frecuente para detectar la EC, ya que se genera
en el intestino delgado, el 6rgano que sufre la inflamacién
e irritacién en las personas sensibles al gluten. Los marca-
dores ATGt (los marcadores de antitransglutaminasa ti-
sular IgA) se han mostrado como los mis utiles, hasta el
punto de que hoy en dia existe un acuerdo generalizado
en utilizar solo los AT Gt para el cribado (es decir, la
identificacién) de EC. También estd disponible la deter-
minacién de ATGt de IgG, especialmente util en caso de
déficit selectivo de IgA asociado a dicha enfermedad.

Debe considerarse, no obstante, el hecho de que la ne-
gatividad de los marcadores no excluye definitivamente el
diagnéstico, por lo que en ocasiones es necesario recurrir al
estudio genético para descartar o confirmar la enfermedad.

El resultado de la serologia (el anilisis de sangre)
determinala conducta que debe seguirse:
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* Serologia positiva: la sensibilidad de la serologia es
muy elevada (préxima al 100 por ciento), especial-
mente en personas con lesiones avanzadas (atrofia
vellositaria). Por tanto, ante la presencia de sintomas
sugestivos y serologia positiva debe indicarse una
biopsia intestinal. En caso de alteraciones morfol6-
gicas propias de EC, se procedera a retirar el gluten
de la dieta.

* Serologia negativa y elevada sospecha clinica:
existe evidencias de que la serologia negativa, como
se ha comentado mds arriba, no permite excluir con
seguridad el padecimiento de la enfermedad. Por
otro lado, el hecho de presentar alteraciones de la
mucosa intestinal poco relevantes (enteritis linfoci-
tica, sin atrofia vellositaria) no excluye que el enfer-
mo presente sintomas y signos de enfermedad clini-
camente relevante (astenia, flatulencia, anemia,
osteopenia, etc.). Por este motivo, ante la presencia
de sintomas sospechosos con serologia negativa, es-
pecialmente en grupos de riesgo, debe considerarse
la posibilidad de derivar el caso para proseguir su
evaluacién en un medio especializado.

Determinacion de la inmunoglobulina A (IgA)

Aunque la IgA sérica suele estar elevada, la determinacién
de IgA sérica total, simultineamente a la de los anticuer-
pos especificos (ATGt), permite disminuir la proporcién
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de falsos negativos. Ello es posible gracias a que los enfer-
mos celiacos presentan un déficit selectivo de IgA con
mayor frecuencia que la poblacién general. En el caso de
déficit de IgA, se solicitardn los anticuerpos de clase IgG.

Estudio genético

Los estudios genéticos son utiles en el manejo de la EC.
Asi, esta no se desarrolla si una persona no presenta anti-
genos leucocitarios humanos (HLA, siglas que corres-
ponden al inglés Human Leukocyte Antigen), formados
por las moléculas HLA-DQ2 o HLA-DQS8, que se en-
cuentran en los glébulos blancos de la sangre (y también
en la superficie de casi todas las células de los tejidos).

El estudio genético tiene, por tanto, un alto valor pre-
dictivo negativo muy alto y permite excluir la EC con un
99 por ciento de certeza cuando estos marcadores genéti-
cos no estdn presentes. Sin embargo, un 30 por ciento de
la poblacién general posee los alelos (cada una de las ma-
neras en que puede manifestarse un gen, las variantes de
este) de esas dos moléculas de HLA, pero no padece EC.
Por consiguiente, su presencia es necesaria, pero no sufi-
ciente para el desarrollo de la enfermedad.

Su determinacién tiene utilidad clinica en alguna de
las situaciones siguientes:

* Investigar la existencia de EC en pacientes con sos-
pecha clinica bien fundada y estudio seroldgico ne-
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gativo. Si el estudio genético es negativo, deberia
plantearse un diagnéstico alternativo. No obstante,
un resultado positivo, en presencia de una serologia
negativa, obliga a considerar firmemente la necesi-
dad de realizar una biopsia duodenal.

* Seleccionar individuos de alto riesgo entre familia-
res y pacientes con enfermedades asociadas con an-
ticuerpos positivos y biopsia normal. Si estos pa-
cientes son DQ2 o DQ8 positivos, deben someterse
a un seguimiento clinico, dado que pueden desarro-
llar la enfermedad en una etapa ulterior.

* Investigar la susceptibilidad genética en familiares
de un paciente celiaco, esto es, la posibilidad de que
los familiares de quien padece la enfermedad tam-
bién la sufran.

* Pacientes con anticuerpos positivos que rechacen la
biopsia intestinal.

* Pacientes que siguen una dieta sin gluten, sin haber
sido correctamente diagnosticados de EC y en los
que se plantea la reintroduccién del gluten.

Por todo lo anteriormente expuesto, cuando se sospe-
che la enfermedad, hay que determinar marcadores séri-
cos y genéticos y, si son positivos, realizar una biopsia de
la parte proximal del intestino delgado superior (regién

duodenoyeyunal). (Figura 1)
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Normal 0 Hiperplasica 2

Atrofia parcial 3a Atrofia subtotal 3b Atrofia total 3c

Figura 1: Tipos de lesién intestinal segin la calificacién de
Michael Marsh. Las propias de la EC son las denominadas
3a, 3by 3c.

La Sociedad Europea de Gastroenterologia, Hepa-
tologia y Nutricién Pedidtrica (ESPGHAN) publicé
en 2012 una guia clinica para el diagnéstico de la EC en
nifos y adolescentes. De acuerdo con esta actualizacién,
una sola biopsia intestinal, en aquellos casos con histo-
ria clinica evidente y autoanticuerpos especificos fran-
camente elevados, serd suficiente para su diagnéstico.
Unicamente se requerird confirmacién mediante una
prueba de provocacién con gluten en los casos dudo-
sos (que consiste en reintroducir este componente en la
dieta). Es aconsejable hacerla cuando el diagnéstico ini-
cial se ha realizado sin biopsia intestinal o la respuesta
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clinica a la supresién del gluten de la dieta no es la espe-
rada. Si se detecta la presencia de altos niveles de anti-
cuerpos antitransglutaminasa tisular (TGAt) en el mo-
mento del diagnéstico, que desaparecen al suprimir el
gluten de la dieta, se confirma la existencia de la enfer-
medad.

En general, la prueba de provocacién con gluten solo
es necesaria para confirmar el diagnéstico en aquellos ca-
sos en que existan dudas razonables del mismo. Ademas,
deberd realizarse con el paciente asintomatico y bajo vi-
gilancia médica.

&Sabia que...

La EC es un proceso sistémico de base autoinmune,
® queconsiste en unaintolerancia permanente a las
proteinas del gluten y similares. Se presenta en individuos
genéticamente predispuestos y cursa con una alteracion de
la mucosa del intestino delgado superior, lo que favorece
una malabsorcién de nutrientes.

Es la enfermedad inflamatoria crénica intestinal mas
frecuente; en efecto, se estima que mas de 1de cada 100
recién nacidos vivos van a padecerla a lo largo de su vida,
aunque estd infradiagnosticada (es decir, que puede pasar
desapercibida). La relacién mujer:varén es de 2:1.
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