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¿Cuál es la causa de la enfermedad celíaca? 
¿Qué diferencia hay entre una alergia y una intolerancia alimentaria? 

¿Hay algún método analítico que permita diagnosticar 
la enfermedad celíaca? 

 La enfermedad celíaca es un proceso sistémico de base 
autoinmune que se caracteriza por una intolerancia perma-
nente al gluten, y que se presenta en personas genética-
mente predispuestas. 
 La doctora Isabel Polanco, referente en nuestro país en 
la enfermedad celíaca, pone al servicio del lector todos sus 
conocimientos para ofrecernos una guía completa y eminentemente 
práctica.

Con este libro usted podrá saber: 
• Qué es la enfermedad celíaca.
• Cuáles son sus repercusiones.

• Cuál es el único tratamiento efi caz para la enfermedad celíaca.
• Qué es el gluten.

Vivir bien sin gluten se convertirá en una herramienta imprescindible 
que en pocas semanas contribuirá a mejorar la calidad de vida de todas 
aquellas personas que desean disfrutar de su día a día… sin gluten.

Isabel Polanco es médico especialista en 
Pediatría y en Aparato Digestivo. Se doctoró 
en la Universidad Autónoma de Madrid con la 
califi cación de sobresaliente cum laude y premio 
extraordinario a su tesis doctoral titulada «Factores 
genéticos y ambientales en la enfermedad celíaca». 
En la actualidad es catedrática de Pediatría de la 
Facultad de Medicina de la UAM, jefe de servicio 
de Gastroenterología y Nutrición Pediátrica del 
Hospital Universitario La Paz y presidenta de la 
Fundación Carlos Vázquez para la investigación 
en Gastroenterología y Nutrición Pediátrica. 
Ha participado en más de cincuenta proyectos 
de investigación fi nanciados, como investigadora 
principal o asociada, tanto a nivel nacional como 
internacional. Su labor investigadora, dedicada 
especialmente al estudio de la enfermedad celíaca, 
ha supuesto la publicación de más de cuatrocientos 
artículos en revistas científi cas de todo el mundo. 
Ha recibido 36 premios por trabajos publicados y 
diversos reconocimientos, entre los que destacan el 
Premio Internacional Menéndez Pelayo, concedido 
por la universidad homónima, y el Premio Nacional 
de Alimentación y Salud de la Universidad de 
Navarra a la trayectoria profesional en Nutrición.  

(Continúa en la solapa posterior.)

Es miembro de la European Society for Pediatric 
Gastroenterology, Hepatology and Nutrition 
(ESPGHAN), de la que ha sido Secretaria 
General, de la North American Society for 
Pediatric Gastroenterology, Hepatology and 
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de la Especialidad de Pediatría y sus Áreas 
Específi cas, Secretaria General de la Asociación 
Española de Pediatría y de la Federación Española 
de Sociedades de Nutrición, Alimentación y 
Dietética (FESNAD). Asimismo, es miembro 
del consejo editorial de numerosas publicaciones 
científi cas tanto nacionales como internacionales.
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Capítulo 1  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .                                                                  

¿Qué es la EC?
. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 

La EC es una intolerancia 
permanente al gluten, proteína 
presente en algunos cereales como 
el trigo, la cebada, el centeno y, con 
menor evidencia, la avena (así 
como los híbridos de estos 
cereales, como el kamut y el 
triticale), y sus derivados (almidón, 
harina, etc.

La EC es un desorden sistémico con base inmuno-
lógica causado por la ingesta de gluten y otras 

proteínas similares, que se presenta en individuos ge-
néticamente predispuestos y provoca una gran variedad 
de síntomas, con presencia de autoanticuerpos específi-
cos y una lesión de la mucosa del intestino delgado supe-
rior, de gravedad variable, lo que favorece una malabsor-
ción de nutrientes.
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Es la enfermedad inflamatoria crónica intestinal más 
frecuente, hasta el punto de que se cree que más de 1 de 
cada 100 nacidos van a padecerla a lo largo de su vida. Es 
más frecuente en el sexo femenino, con una relación 
mujer:varón de 2:1.

Debido al desconocimiento de la gran variedad de 
signos y síntomas con que puede presentarse clínicamen-
te, su diagnóstico está muy infravalorado. 

El establecimiento de una dieta estricta sin gluten 
conduce a la desaparición de los síntomas clínicos, 
así como a la normalización de los marcadores séri-
cos y de la mucosa intestinal. Tanto los pacientes sin-
tomáticos como los asintomáticos no han de mantener 
esta dieta a lo largo de toda su vida. 

La malignización es la complicación potencial más 
grave, y se relaciona con la presencia de gluten en la die-
ta, incluso en pequeñas cantidades.

¿Cuáles son los síntomas?
La diarrea crónica, el abultamiento abdominal, 

los vómitos, los cambios de carácter, la falta de ape-
tito, el estacionamiento de la curva de peso y el re-
traso del crecimiento son comunes en todos aquellos 
niños diagnosticados dentro de los primeros años 
de su vida. El desarrollo de la enfermedad en mo-
mentos posteriores, adolescencia y la edad adulta, 
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se caracteriza por la aparición de síntomas extrain-
testinales que pueden afectar a cualquier parte del 
organismo (Tabla 1). Entre estos destacan la talla baja, 
el retraso del crecimiento y de la pubertad, la anemia por 

Tabla 1. Manifestaciones clínicas,  
según la edad de presentación

Niños Adolescentes Adultos

Síntomas

• �Diarrea
• �Anorexia (falta 

de apetito)
• �Vómitos
• �Dolor abdominal
• �Irritabilidad
• �Apatía
• �Introversión
• �Tristeza

• �Frecuentemente 
asintomáticos

• �Dolor abdominal
• �Cefalea
• �Artralgias (dolor 

de articulaciones)
• �Menarquía 

(aparición de la 
primera 
menstruación) 
retrasada

• �Irregularidades 
menstruales

• �Estreñimiento
• �Hábito intestinal 

irregular

• �Dispepsia (mala 
digestión)

• �Diarrea crónica
• �Dolor abdominal
• �Síndrome de intestino 

irritable
• �Dolores óseos  

y articulares
• �Infertilidad, abortos 

recurrentes
• �Parestesias 

(hormigueo o 
adormecimiento  
de las extremidades)

• �Tetania (espasmos 
musculares)

• �Ansiedad, depresión, 
epilepsia y ataxia
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falta de hierro, la hipoplasia del esmalte de los dientes, la 
disminución 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 
aparición más tardía de la pubertad en la adolescencia 
pueden también ser datos evocadores para el pediatra.

La enfermedad puede seguir su curso durante varios 
años sin síntomas, algo que se ha comprobado funda-
mentalmente entre familiares de primer grado de pacien-

Niños Adolescentes Adultos

Signos

• �Malnutrición
• �Distensión 

abdominal
• �Hipotrofia 

muscular
• �Retraso en peso y 

estatura
• �Anemia por 

déficit de hierro

• �Aftas bucales
• �Hipoplasia del 

esmalte
• �Distensión 

abdominal
• �Debilidad 

muscular
• �Talla baja
• �Artritis
• �Osteopenia 

(pérdida de masa 
ósea)

• �Queratosis 
folicular

• �Anemia por 
déficit de hierro

• �Malnutrición con o  
sin pérdida de peso

• �Edemas periféricos 
• �Talla baja
• �Neuropatía periférica
• �Miopatía proxima
• �Anemia por déficit de 

hierro
• �Hipertransaminasemia 

(elevación de las 
transaminasas)

• �Hipoesplenismo
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tes celíacos. De ahí la necesidad de un atento seguimien-
to clínico de aquellos que presenten síntomas 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 sintomatología clínica 
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
• �Dermatitis herpetiforme 
• �Diabetes tipo I
• �Déficit selectivo de IgA
• �Tiroiditis 
• �Enfermedad inflamatoria 

intestinal
• �Síndrome de Sjögren
• �Lupus eritematoso sistémico
• �Enfermedad de Addison
• �Nefropatía por IgA
• �Hepatitis crónica
• �Cirrosis biliar primaria
• �Artritis reumatoide
• �Psoriasis, vitíligo y alopecia 

areata

Trastornos neurológicos y 
psiquiátricos:
• �Encefalopatía progresiva
• �Síndromes cerebelosos
• �Demencia con atrofia 

cerebral
• �Leucoencefalopatía
• �Epilepsia y calcificaciones

Otras asociaciones:
• �Síndrome de Down
• �Fibrosis quística
• �Síndrome de Turner
• �Síndrome de Williams
• �Enfermedad de Hartnup
• �Cistinuria
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Las causas de la asociación con estas enfermedades o 
procesos no son bien conocidas, aunque se han relaciona-
do en algunos casos con una predisposición genética co-
mún o con autoinmunidad inducida por el gluten. Puesto 
que en estos grupos predominan las formas atípicas o 
asintomáticas de EC, es necesario hacer una búsqueda 
activa mediante cribado serológico, una estrategia que se 
aplica sobre una población para detectar una enfermedad 
en individuos sin signos o síntomas de esa enfermedad. 
Los familiares de pacientes celíacos y los que sufren 
ciertos procesos de base genética (déficit selectivo de IgA, 
síndrome de Down y síndrome de Turner), enfermeda-
des endocrinas y hepáticas de base inmunológica (diabe-
tes mellitus tipo I, patología tiroidea, enfermedad de 
Addison, cirrosis biliar primaria y hepatitis autoinmune) 
tienen un mayor riesgo de padecerla. 

¿Cómo se diagnostica?
Una historia clínica detallada, que valore la existencia 
de signos y síntomas de la enfermedad (Tabla 1), unida a 
una exploración física cuidadosa y un análisis de san-
gre, permite establecer el diagnóstico de sospecha en 
aquellos casos que tienen síntomas clásicos. Sin embar-
go, el conocimiento de las diferentes formas clínicas de 
EC ha venido a demostrar que el diagnóstico exclusiva-
mente clínico de esta enfermedad no es posible.
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Determinación de marcadores 
séricos
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 
útiles en aquellos sin síntomas gastrointestinales, en 
aquellos con enfermedades asociadas a la EC y para el 
examen médico preventivo de familiares de primer grado 
de enfermos diagnosticados. Los análisis de sangre que 
permiten detectar estos marcadores séricos pueden ser 
solicitados por el médico de Atención Primaria.

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

 Consejo práctico��������������������������������������������������������������������������������

Los marcadores séricos y la biopsia intestinal son 
necesarios para confirmar el diagnóstico en todos 
aquellos casos en que exista sospecha de la enfermedad.

Los marcadores séricos y el estudio genético, cuando 
son negativos, son muy útiles para descartar la 
enfermedad.

La provocación con gluten solo es necesaria cuando 
existan dudas diagnósticas.
������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������
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Anticuerpos antitransglutaminasa tisular 
humana de clase IgA (ATGt)

Entre las reacciones del sistema inmunológico de las per-
sonas que padecen la EC está la producción de anticuerpos 
(sustancias fabricadas en el organismo por la presencia de 
un antígeno contra cuya acción reacciona específicamente) 
contra una enzima (el antígeno) que suele estar presente 
en el intestino: la transglutaminasa tisular (TGt). En la 
EC el organismo produce dos tipos de anticuerpos que 
afectan a esta enzima: la inmunoglobulina A (IgA) y la 
inmunoglobulina (IgG). La medición de IgA en la sangre 
es lo más frecuente para detectar la EC, ya que se genera 
en el intestino delgado, el órgano que sufre la inflamación 
e irritación en las personas sensibles al gluten. Los marca-
dores ATGt (los marcadores de antitransglutaminasa ti-
sular IgA) se han mostrado como los más útiles, hasta el 
punto de que hoy en día existe un acuerdo generalizado 
en utilizar solo los ATGt para el cribado (es decir, la 
identificación) de EC. También está disponible la deter-
minación de ATGt de IgG, especialmente útil 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 
diagnóstico, por lo que en ocasiones es necesario recurrir al 
estudio genético para descartar o confirmar la enfermedad.

El resultado de la serología (el análisis de sangre) 
determina la conducta que debe seguirse:
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•	 Serología positiva: la sensibilidad de la serología es 
muy elevada (próxima al 100 por ciento), especial-
mente en personas con lesiones avanzadas (atrofia 
vellositaria). Por tanto, ante la presencia de síntomas 
sugestivos y serología positiva debe indicarse una 
biopsia intestinal. En caso de alteraciones morfoló-
gicas propias de EC, se procederá a retirar el gluten 
de la dieta.

•	 Serología negativa y elevada sospecha clínica: 
existe evidencias de que la serología negativa, como 
se ha comentado más 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 linfocí-
tica, sin atrofia vellositaria) no excluye que el enfer-
mo presente síntomas y signos de enfermedad clíni-
camente relevante (astenia, flatulencia, anemia, 
osteopenia, etc.). Por este motivo, ante la presencia 
de síntomas sospechosos con serología negativa, es-
pecialmente en grupos de riesgo, debe considerarse 
la posibilidad de derivar el caso para proseguir su 
evaluación en un medio especializado.

Determinación de la inmunoglobulina A (IgA)

Aunque la IgA sérica suele estar elevada, la determinación 
de IgA sérica total, simultáneamente a la de los anticuer-
pos específicos (ATGt), permite disminuir la proporción 
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de falsos negativos. Ello es posible gracias a que los enfer-
mos celíacos presentan un déficit selectivo de IgA con 
mayor frecuencia que la población general. En el caso de 
déficit de IgA, se solicitarán los anticuerpos de clase IgG.

Estudio genético
Los estudios genéticos son útiles en el manejo de la EC. 
Así, esta no se desarrolla si una persona no presenta antí-
genos leucocitarios humanos (HLA, siglas que corres-
ponden al inglés Human Leukocyte Antigen), formados 
por las moléculas HLA-DQ2 o HLA-DQ8, que se en-
cuentran en los glóbulos 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 están presentes. Sin embargo, un 30 por ciento de 
la población 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 determinación tiene utilidad clínica en alguna de 
las situaciones siguientes:

•	 Investigar la existencia de EC en pacientes con sos-
pecha clínica bien fundada y estudio serológico ne-
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gativo. Si el estudio genético es negativo, debería 
plantearse un diagnóstico alternativo. No obstante, 
un resultado positivo, en presencia de una serología 
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 clínico, dado que pueden desarro-
llar la enfermedad en una etapa ulterior. 

•	 Investigar la susceptibilidad genética en familiares 
de un paciente celíaco, 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 reintroducción 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 (región 
duodenoyeyunal). (Figura 1)
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Normal 0 Infiltrativa 1 Hiperplásica 2 

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

Figura 1: Tipos de lesión intestinal según la calificación de 
Michael Marsh. Las propias de la EC son las denominadas 
3a, 3b y 3c.

La Sociedad Europea de Gastroenterología, Hepa-
tología y Nutrición Pediátrica (ESPGHAN) publicó  
en 2012 una guía clínica para el diagnóstico de la EC en 
niños y adolescentes. De acuerdo con esta actualización, 
una sola biopsia intestinal, en aquellos casos con histo-
ria clínica evidente y autoanticuerpos específicos fran-
camente elevados, será suficiente para su diagnóstico. 
Únicamente se requerirá confirmación mediante una 
prueba de provocación con gluten en los casos dudo-
sos (que consiste en reintroducir este componente en la 
dieta). Es aconsejable hacerla cuando el diagnóstico ini-
cial se ha realizado sin biopsia intestinal o la respuesta 
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clínica a la supresión 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 diagnóstico, que desaparecen al suprimir el 
gluten de la dieta, se confirma la existencia de la enfer-
medad. 

En general, la prueba de provocación con gluten solo 
es necesaria para confirmar el diagnóstico en aquellos ca-
sos en que existan dudas razonables del mismo. Además, 
deberá realizarse con el paciente asintomático y bajo vi-
gilancia médica.

¿Sabía que...
. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 

? La EC es un proceso sistémico de base autoinmune, 
que consiste en una intolerancia permanente a las 

proteínas del gluten y similares. Se presenta en individuos 
genéticamente predispuestos  y cursa con una alteración de 
la mucosa del intestino delgado superior, lo que favorece 
una malabsorción de nutrientes. 

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