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INTRODUCCION Y JUSTIFICACION

La enfermedad celiaca (EC) es un proceso sistémico de caracter inmunoldgico,
desencadenado por el consumo de gluten y de otras prolaminas relacionadas, que se da en
sujetos genéticamente predispuestos (sistema HLA). Cursa con una combinacidn variable de
sintomas clinicos, marcadores seroldgicos especificos, haplotipo HLA-DQ2/DQ8 y enteropatia.
El tratamiento consiste en eliminar de por vida y de forma estricta el gluten de la dieta,
consiguiéndose con ello la normalizacién clinica, la negativizacion de autoanticuerpos y la

recuperacion histoldgica de la mucosa intestinal.

El pediatra de Atencién Primaria (AP) es fundamental para plantear la sospecha
diagndstica y realizar un primer estudio seroldgico. La Sociedad Europea de Gastroenterologia,
Hepatologia y Nutricién Pediatrica (ESPGHAN) recomienda que el diagnostico sea siempre
establecido por un pediatra gastroenterdlogo, habida cuenta de que implica una indicacion de
dieta sin gluten de por vida y, en la mayoria de los casos, la confirmacion se realiza en un
breve periodo de tiempo; todo ello con objeto de evitar tanto el sobre como el infradiagndstico,
con las consecuencias que ambos tienen. Ello implica por parte de Atencidn Primaria mantener

la dieta con gluten hasta la confirmacién del diagndstico.
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DIAGNOSTICO

1. Criterios de sospecha clinica y grupos de riesgo

El diagndstico se basa en una doble
estrategia: un alto nivel de sospecha clinica
ante sintomas sugestivos y la busqueda
activa en grupos de riesgo. Los profesionales
deberian conocer en detalle los signos vy
sintomas de sospecha (Figura 1), siendo
conscientes de que cada vez se diagnostican
mas casos que no cumplen el patrén clasico
de sintomas digestivos altamente sugestivo
de malabsorcion. Un alto nivel de sospecha
clinica, sobre todo en AP, puede contribuir a
reducir el considerable nimero de casos que

aun quedan sin diagnosticar.

La busqueda activa en los pacientes
que forman parte de los grupos de riesgo
(Figura 1) es el otro pilar del diagndstico.
Mencion especial a los familiares directos de
pacientes con EC (padres, hijos o hermanos),
que tienen un protocolo propio de manejo, y
a los pacientes con déficit de IgA. Si existe
déficit de IgA, el estudio debe hacerse con
anticuerpos tipo IgG y, de ser positivos,
requerird la
intestinal (BI).

realizacion de una biopsia

2. Métodos diagnosticos

Estudio seroldgico

Diarrea cranica o intermitente [ Estrefimiento
cronico/ Dolor abdominal cranico

Sintomas
gastrointestinales:

L

Sintomas
extraintestinales:

Distension abdominal

Mauseas o vomitos de repeticion

Fallo de medro/ perdida de pesof
estancamiento en el crecimiento/ talla corta

. * Anemia cranica por déeficit de hierro

Retraso puberal, amenorrea

Aftosis bucal recurrente

Fatiga cronica, irritabilidad

Fracturas dseas ante traurmatismos banales |
osteopeniaf osteoporosis

Neuropatia

Artritis, artralgias

Dermatitis herpetiforme

Defectos del esmalte denta

Alteracion en las pruebas de funcidn hepatica

En nifios y * Familiares en 1er grado de individuos con EC
adolescentes . - :
» Enfermedades autoinmunes: Diabetes mellitus
que pertenecen .
tipol. Enfermedad tiroidea autoinmune,
a alguno de los .
L% Enfermedad hepatica autoimmune
siguientes grupos
de riesgo: * Sindrome de Down
* Sindrome de Turner
,i'_‘_‘ * Sindrome de Williams-Beuren
- t'! » Deficit de IgA
-

Figura 1 Sintomas y signos de sospecha. Grupos de
Riesgo (Fuente: ESPGHAN. Nuevas guias para el
diagnéstico de la enfermedad celiaca en la poblacién

pedidtrica. 2020)

La precision de los test utilizados para la determinacién de anticuerpos ha hecho que la

serologia sea la primera linea de investigacion en pacientes con sospecha de EC.

El estudio seroldgico debe efectuarse mientras el paciente consume gluten, ya que el nivel de

anticuerpos disminuye tras iniciar una dieta sin o baja en gluten.

e Anticuerpos antitransglutaminasa (AATG IgA): Son los que deben determinarse

en primer lugar. Los titulos elevados superiores a 10 veces el limite superior de

normalidad (LSN) predicen la existencia de lesidn de las vellosidades intestinales.
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e Anticuerpos antiendomisio (AAE IgA): Tiene una precision diagndstica muy
elevada. El inconveniente radica en que se realizan mediante inmunofluorescencia
indirecta, técnica semicuantitativa y subjetiva.

e Anticuerpos antipéptidos desamidados de gliadina (AAPDG IgG): Son Utiles
para el estudio de la EC en pacientes con déficit selectivo de IgA.

e Test de lectura rapida: Se realizan mediante inmunocromatografia, por lo que no
son cuantitativos. Detectan AATG, AAPDG, AAG o0 combinaciones de varios. La
experiencia es aun limitada y los resultados deben confirmarse mediante serologia

estandar.

Estudio genético

La EC se asocia a un HLA especifico de riesgo localizado en la regién HLA de clase II.
Mas del 90% de pacientes con EC son portadores de una o 2 copias de HLA DQ2.5. Aquellos
pacientes que no portan DQ2 son DQS8. La interpretaciéon del HLA deberia ser realizada por
pediatras gastroenterodlogos.

Biopsia intestinal

La BI ha dejado de ser imprescindible para el diagndstico de EC, aunque sigue siendo
un pilar fundamental. Se recomienda al menos 4 biopsias a nivel duodenal y una en bulbo.
Es necesario emplear métodos estandarizados para la correcta orientacidn y corte de la biopsia
duodenal. Se emplea la clasificacion de Marsh modificada por Oberhlber para categorizar las
distintas lesiones histoldgicas. Para el diagnéstico de EC se requiere la presencia de lesion

Marsh 2 o 3, aunque ninguna lesidon es patognomonica.

3. Actitud a seguir en Atencion Primaria ante la sospecha clinica y en grupos de
riesgo

Ante signos o sintomas compatibles, en AP se debe solicitar la determinacion de IgA
sérica junto a los AATG IgA, siempre sin retirar el gluten de la dieta. Si los AATG IgA son
negativos, se deben descartar posibles causas de falsos negativos como el déficit de IgA, la
escasa o0 nula ingesta de gluten o la medicacién inmunosupresora. Si son positivos, o ante la
sospecha de falso negativo, se debe remitir al paciente a una Unidad de Gastroenterologia
Pediatrica (UGP). No obstante, conviene recordar que la EC puede manifestarse en cualquier
momento de la vida y, por tanto, unos anticuerpos negativos en un momento puntual no

excluyen para siempre la enfermedad.

La determinacion de IgA y de AATG Ig A también debe hacerse a los pacientes que
pertenecen a grupos de riesgo. En el caso de nifios con familiaridad de primer grado de EC,
habra que remitir a una UGP para estudio HLA y estratificaciéon del riesgo y asi establecer la
necesidad de controles seroldgicos posteriores.
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4. Criterios diagndésticos
Se basan en las ultimas recomendaciones de las Guias ESPGHAN 2020:

+ Se puede realizar el diagndstico de EC sin necesidad de realizar biopsia intestinal en
nifios con sintomas sugestivos de EC y AATG IgA mas de 10 veces el LSN de cada
laboratorio (determinacidon por ELISA). En una segunda muestra se debe confirmar la
presencia de AAE IgA positivos.

+ Es posible aplicar el mismo protocolo de diagndstico sin BI en niflos asintomaticos,
pero siempre de forma individualizada y consensuada con los padres y el paciente, si
éste tiene la edad adecuada.

» En los casos de nifios con DM1 es obligatorio realizar BI para confirmar el diagndstico.
Lo mismo sucede en pacientes con AATG IgA menos de 10 veces LSN o con déficit de
IgA con resultado positivo en un test IgG, puesto que la evidencia cientifica en estos
casos es insuficiente.

« El estudio HLA solo estaria indicado en casos dudosos y para cribado de poblacién de
riesgo.

El procedimiento que seguir ante un nifio con sospecha clinica de EC o en situacién de
riesgo a padecerla se expone en el siguiente algoritmo (Figura 2).

= /~ Sospecha clinica \ /5_ . = =\
Serologia positiva EC L e ) (Pac'enfe de grupo de riesgo para EC ) ATENCION PRIMARIA
( no AATG ¥ e
(test rapido o AAPDG) | Determinar AATG IgA e IgA total I Considerar riesgo de falsa seronegatividad
v  Déficit IgA
== o g * Escasa ingesta de gluten
—=—__ AATGIgA&IgAtotal _—— —> AATG IgA negativos | —> | o \egicacion inmunosupresora
~ . o Karah A

— iones extrair
,—i—.
‘ AATG IgA positivos

(dermatitis herpetiforme)
v

Si

e No
. z > __——Hiesgo falsa — l I
Remitir a pediatra gaItmentemlcgo 14_- = seronegatividad _—— ‘>‘ No EC
* Revisar los resultados iniciales de AATG IgA GASTROENTEROLOGIA PEDIATRICA
« Repetir si AATG previo efectuado con un test
rapido o sin cuantificacion
« Acordar la via diagnéstica junto con la familia®
~Valorar 4l
= VORI =S AATG IgA <10 x LSN
—— concentracion o g ! T
T (XLSN) AATG IgA__—==" Marsh 0-1

AATG IgA >10 x LSN T
: + BIOPSIA
l Determinar AAE | ::I

= ,/i\\\ 2 AAE IgAnegativos

";f\\j, AAE IgA i; =

= =S

AAE positivos

EC CONFIRMADA < | Marsh2-3

Figura 2 Algoritmo diagndstico.

1.Déficit de IgA: valores por debajo de los que el laboratorio determine para la edad o <0,2g/1 en mayores de 3 aiios.
2.Evitar que la familia inicie una dieta baja o sin gluten antes de ser valorado en una Unidad de Gastroenterologia
Pedidtrica. 3.Confirmar el mensaje de que, independientemente de como se haga el diagnéstico, el tratamiento con
dieta sin gluten es de por vida. 4.Si AATG IgA positivos pero con valores bajos, confirmar ingesta suficiente de gluten.
Valorar repetirlos afadiendo los AAE. 5.Considerar: a) revisién de la biopsia; b) resultado AATG falso positivo y
determinar AAE (si positivo=EC potencial); c) estudios adicionales (HLA, depdsitos de transglutaminasa,
citometria, etc.); d) plantear seguimiento y repetir estudios asegurando ingesta normal de gluten; e) valorar la
importancia de los sintomas. (Fuente: Aplicacion racional de los nuevos criterios de ESPGHAN 2020 para el
diagndstico de la enfermedad celiaca.2020)
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APROXIMACION DIAGNOSTICA EN PACIENTE PEDIATRICO CON SOSPECHA DE
ENFERMEDAD CELIACA QUE HA INICIADO UNA DIETA SIN GLUTEN

No se deberia iniciar una dieta sin gluten (DSG) antes de realizar el estudio
diagndstico completo.

Se denomina “diagnostico incierto” si inicia una DSG antes de confirmacién diagndstica

o tras un diagndstico incorrecto, sin cumplir criterios segin las guias ESPGHAN 2022.

En las UGPs, hay que considerar situaciones en las que se ha iniciado DSG en paciente
pediatrico sin completar diagndstico:

= Sintomas de EC y AATG IgA < 10 LSN sin realizar BI.

= Sintomas de EC y AATG IgA = 10 LSN sin determinacion de AAE IgA en una
segunda analitica de confirmacion y sin realizar BI.

= Sintomas de EC y positividad de otros anticuerpos de EC (no AATG IgA ni AAE
IgA), ej: solo AAPDG IgG, sin realizar BI.

= Sintomas digestivos relacionados con el gluten y sin realizacidn de serologia
especifica de EC.

» Estudio genético HLA DQ2/8 positivo sin serologia especifica positiva.

En estas situaciones, aunque no hay una guia basada en la evidencia sobre como
actuar, en base a opinién de expertos expuesta en la reunion ESPGHAN 2024 se sugiere tener
en cuenta el tiempo que lleva el nifio con DSG: Si menos de 3 meses es probable que si tenia
serologia positiva se mantenga positiva, siendo la actitud diagnédstica igual que en un nifio que
no ha iniciado DSG, siguiendo para el diagnodstico el protocolo ESPGHAN, aunque

individualizando segun los casos.

Cuando la DSG se inicid6 hace mas de 3 meses, es necesario realizar serologia de EC
(AATG IgA):
e Si serologia positiva: se seguird protocolo diagnéstico ESPGHAN, individualizando
segun los casos (segun titulo de anticuerpos y tiempo de exclusion)
¢ Siserologia es negativa: es necesario realizar estudio genético HLA DQ2/8:

o Si estudio genético negativo es poco probable que se trate de una EC. Se
reintroducira el gluten en su alimentacién y se vigilara evolutivamente al
paciente. Si ese paciente tiene sintomas claramente relacionados con el gluten
y mantiene serologias negativas, habria que pensar en otras posibilidades
diagnosticas como sensibilidad al gluten/trigo no celiaca, sindrome de
sobrecrecimiento bacteriano, etc.

o Si estudio genético positivo, es necesario realizar una prueba de exposicién

al gluten (provocacién) para llegar al diagnostico.
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éComo realizar la provocacion oral (PO)con gluten?

Las guias ESPGHAN recomiendan NO realizar la PO en periodos criticos de crecimiento
(<5 afios o pubertad), pero algunas recomendaciones mas recientes indican que se puede
realizar siempre y cuando se lleve un seguimiento muy estricto del paciente.
Se debe realizar la PO de forma reglada, asegurando una ingesta diaria de 10-15 gr de gluten
(una rebanada de pan =3-5 gr de gluten). Dado el riesgo genético HLA DQ2/8 positivo, se
recomienda el primer control clinico y analitico a los 1-3 meses tras inicio de PO, para
minimizar la exposicién al gluten, con controles sucesivos cada 3-6 meses hasta el afio y

después revision anual.

En la evolucién se pueden dar diferentes situaciones:

1) Positivizacidn de la serologia con/sin sintomas, valorar de forma individualizada la
necesidad de confirmar el diagndstico con BI.

2) No sintomas y persistencia de serologia negativa al afio, se indicard dieta con
cantidad libre de gluten. Si tras 2 afios de exposicion al gluten los AATG IgA se
mantienen negativos y el paciente esta asintomatico, la probabilidad de desarrollar
EC es escasa, aun asi, se continuard monitorizando al paciente por la posibilidad
de desarrollo mas tardio de la enfermedad tras la exposicién al gluten.

3) Si el paciente y/o familia rechazan realizar la exposicion al gluten y prefieren seguir
con una DSG, es importante hacer seguimiento clinico y nutricional, valorando de
forma individualizada la necesidad de insistir en confirmar diagnostico de forma

adecuada.
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