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La enfermedad celiaca (EC) es una intolerancia per-
manente al gluten de los cereales (trigo, cebada y cen-
teno) que se asocia a lesión de la mucosa del intestino 
delgado; esta enteropatía se produce, en sujetos gené-
ticamente predispuestos (HLA-DQ2 o DQ8 positivo), 
como consecuencia de la respuesta del sistema inmune 
mucoso frente a un factor externo (gluten). La supre-
sión del gluten de la dieta se sigue de la desaparición 
de los síntomas o alteraciones analíticas, así como de la 
normalización de la mucosa intestinal(1).

En la última década se ha producido una revolución en 
el conocimiento sobre la epidemiología de la EC; ante-
riormente, se consideraba un proceso poco frecuente, 
que afectaba exclusivamente a niños de origen caucasia-
no y cursaba clínicamente con un patrón de malabsor-
ción (diarrea, pérdida de peso, retraso en el crecimien-
to); actualmente, sabemos que es un proceso frecuente, 
de distribución mundial, que afecta tanto a niños como a 
adultos y que se manifiesta habitualmente como formas 
no clásicas (síntomas digestivos leves, extradigestivos o 
formas silentes)(2). El desarrollo de métodos serológi-
cos específicos ha permitido estudiar muestras de po-
blación general, demostrando que la EC es mucho más 
frecuente que lo esperado a partir de los registros de 
casos, pues, en realidad, predominan las formas atípicas 
o silentes, mayoritariamente no diagnosticadas(3); así, el 
conocimiento de la gran heterogeneidad en las formas 
de presentación clínica (sintomática, silente, oligosinto-
mática, extradigestiva, latente), así como la mejor defini-
ción y cribado de los grupos de riesgo o enfermedades 
asociadas a la misma (familiares, diabetes mellitus tipo 
I, síndrome de Down, enfermedad tiroidea autoinmu-
ne, déficit selectivo de IgA, etc.), ha hecho que, en la 
práctica clínica, haya aumentado el número de pacientes 
diagnosticados de EC. 

Una manera de representar las variadas formas de 
presentación de la sensibilidad al gluten ha sido median-
te el llamado iceberg celiaco(4); las estrategias diagnósticas 
que vamos a comentar en el presente tema pretenden 

disminuir la parte sumergida de este iceberg, pues se ha 
visto que, por cada paciente conocido con EC, hay entre 
cinco y siete sin diagnosticar(3,5); en nuestro medio, cal-
culamos que sólo están diagnosticados un 15% del total 
de posibles celiacos existentes(6,7). 

VARIABLES QUE INFLUYEN 
EN LAS ESTRATEGIAS DIAGNÓSTICAS

Las estrategias diagnósticas van a estar condicionadas 
por varios factores que influyen en el tamaño de la por-
ción sumergida del iceberg celiaco:

1. En primer lugar, el tipo de presentación clínica de la 
enfermedad hará que sea o no más fácil la sospecha de 
la misma; es obvio que la presencia de diarrea, retraso 
en el crecimiento o alteraciones analíticas propias de 
un cuadro de malabsorción van a hacer más sencillo el 
diagnóstico. El momento de la introducción del gluten 
en la alimentación infantil(8) y la gran cantidad de gluten 
ingerido(9) influirán tanto en el riesgo de aparición de 
la enfermedad como en la presentación clínica de la 
misma.

2. En segundo lugar, el conocimiento o no, por parte 
de los profesionales sanitarios, de las manifestaciones 
atípicas de la enfermedad (Tabla I) y de los grupos de 
riesgo o condiciones asociadas a la misma (Tabla II) 
también va a condicionar la sospecha clínica del pro-
ceso; viendo la gran heterogeneidad clínica de la EC, 
debe implicarse a distintos estamentos asistenciales 
(Atención Primaria y Especializada), así como a diversos 
especialistas (pediatras, gastroenterólogos de adultos, 
dermatólogos, ginecólogos, neurólogos, reumatólogos, 
internistas, hematólogos, etc.). En este sentido, es im-
portante resaltar el papel de las asociaciones de ce-
liacos, pues uno de sus objetivos fundacionales es la 
organización de actos científicos que favorezcan la di-
vulgación entre el personal sanitario del conocimiento 
de la enfermedad.
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3. Por último, las posibilidades de acceso de la pobla-
ción a las tecnologías sanitarias necesarias para el diag-
nóstico de la enfermedad (serología y biopsia intestinal) 
van a influir en el número de pacientes diagnosticados. 
Así, se han ideado métodos serológicos de bajo coste 
para su uso en países con menor nivel de desarrollo(10); 
por otra parte, parece razonable el diagnóstico sin biop-
sia intestinal en ciertas poblaciones, como la saharaui, 
en las que la enfermedad es muy prevalente, las posibi-
lidades de practicar estudios histológicos son práctica-
mente inexistentes y la serología ha demostrado un alto 
valor predictivo positivo de enteropatía por sensibilidad 
al gluten(9). 

¿POR QUÉ NO HACER CRIBADO MASIVO 
POBLACIONAL?

El objetivo de cualquier programa de cribado pobla-
cional ha de ser el diagnóstico precoz de un proceso 
que lleve a una intervención terapéutica que pueda mo-
dificar la historia natural de la enfermedad. La OMS ha 
propuesto varias recomendaciones para poder aplicarse 
un programa de cribado poblacional a una determinada 
enfermedad; en principio, la EC cumpliría estas recomen-
daciones, pues: i) es prevalente (distribución mundial y 
afecta a una de cada 100-400 personas, según el área 
geográfica) y causa morbilidad significativa en la pobla-
ción (trastornos autoinmunes, infertilidad, osteoporosis, 
tumores); ii) la detección de la enfermedad es difícil des-
de un punto de vista clínico, pues son más frecuentes 
las formas silentes o atípicas que las manifestaciones de 
malabsorción; iii) se dispone de métodos serológicos de 
cribado sensibles y específicos, siendo la determinación 

de anticuerpos antitransglutaminasa (tTG) el método 
de elección para el cribado de EC en la población ge-
neral(11); iv) existe un tratamiento efectivo de la enfer-
medad, pues la supresión del gluten de la dieta se sigue 
de la desaparición de la sintomatología, la normalización 
de las alteraciones bioquímicas y la normalización de la 
mucosa intestinal; y v) si la enfermedad no es diagnos-
ticada, pueden aparecer complicaciones severas, con un 
incremento de dos en el riesgo de mortalidad general(12). 
Respecto a las complicaciones, unas derivan del síndro-
me de malabsorción (osteoporosis, anemia, retraso en 
el crecimiento, etc.); otras son por desencadenamiento 
de fenómenos autoinmunes (diabetes tipo 1, tiroiditis, 
Sjögren, etc.); y también por un mayor riesgo de varios 
tipos de tumores, fundamentalmente linfomas intestina-
les(13). 

Como vemos, la EC cumple todos los criterios para 
recomendar el cribado masivo poblacional; sin embargo, 
hay ciertos aspectos aún no aclarados que hacen que 
esto no sea aplicable en la actualidad. Así, el valor pre-
dictivo positivo de los tests serológicos disminuye cuan-
do se aplica a la población general(14), las formas leves de 
enteropatía no suelen presentar anticuerpos séricos(15) 
y no se conoce cuál es el mejor momento para hacer el 
cribado ni cada cuánto tiempo ha de ser repetido, pues 
una única determinación serológica negativa no descar-
ta la aparición más tardía de EC(3). Además, la dieta sin 
gluten es pobremente cumplimentada por celiacos adul-
tos asintomáticos, interfiriendo incluso en la calidad de 
vida de los mismos, y el exceso de mortalidad asociado 
a la EC parece restringido al grupo con manifestacio-
nes clínicas más graves (malabsorción) y con una pobre 
cumplimentación de la dieta, pero no a los celiacos con 
formas leves de la enfermedad(12). Por todo lo anterior, 

Tabla I

Manifestaciones atípicas de la enfermedad 
celiaca

• Retraso en el crecimiento o baja estatura

•  Osteoporosis, artropatía, dolores óseos, fracturas 
patológicas

•  Ferropenia con o sin anemia, déficit fólico, 
hipoprotrombinemia, hipoesplenismo

•  Menarquia tardía, amenorrea, menopausia precoz, 
abortos de repetición, impotencia, bajo peso al nacer

• Cefalea, depresión, neuropatía, ataxia

•  Dermatitis herpetiformis. Defectos en el esmalte 
dentario. Aftas bucales

•  Síndrome del intestino irritable. Dispepsia. 
Hipertransaminasemia criptogenética

Tabla II

Grupos de riesgo para la enfermedad celiaca

Prevalencia de 
enfermedad celiaca

• Familiares de primer grado
• Síndrome de Down
• Síndrome de Turne
• Déficit selectivo de IgA
• Diabetes tipo 1
• Enfermedades tiroideas
• Enfermedad de Addison
• Cirrosis biliar primaria
• Hepatitis autoimmune
• Nefropatía IgA
• Síndrome de Sjögren

5-10%
5,7%
6,4%
7,7%
4,1%
2-4%
12,2%
3-7%
4,6%
3,6%

14,7%
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creemos que siguen faltando estudios que permitan sa-
ber si es coste-efectiva la implantación de un programa 
de cribado poblacional de la EC. 

¿QUÉ CONOCEMOS DE LA EPIDEMIOLOGÍA  
DE LA ENFERMEDAD CELIACA EN NUESTRO 
MEDIO?

Las estrategias diagnósticas han de basarse en el co-
nocimiento de la epidemiología local de la EC, pues no 
podemos extrapolar los datos publicados de otras áreas, 
aunque éstas se encuentren próximas geográfica o so-
cialmente. Así, aunque la base genética sea muy similar 
entre poblaciones próximas, el patrón de consumo de 
cereales puede ser causa de diferencias en la prevalen-
cia(16) y de cambios en la incidencia (epidemias)(17) de la 
enfermedad. Así, un estudio promovido por la Unión 
Europea, y cuyos resultados preliminares han sido co-
municados en Belfast en la X Reunión Internacional de 
Enfermedad Celiaca (abril 2004), demostró que la en-
fermedad es muy frecuente en Europa, pero que exis-
ten diferencias llamativas entre países, con prevalencias 
muy altas en Finlandia e Irlanda (1:67; 1:85) y bajas en 
Alemania (1:518). Probablemente, factores ambientales 
como el patrón de consumo de cereales (momento de 
introducción del gluten y cantidad de gluten ingerido), 
práctica de lactancia materna e infecciones intestinales, 
así como factores genéticos no conocidos, van a mode-
lar la epidemiología de la EC en un 
área geográfica concreta. 

En España disponemos de datos 
basados en casos diagnosticados 
en los que se ha comunicado una 
incidencia de EC de 1/1.251 naci-
dos vivos(18); estudios más recien-
tes, en los que se ha realizado una 
búsqueda de casos mediante 
cribado serológico, han mostra-
do una prevalencia más elevada; así, 
se ha comunicado 1/389 en pobla-
ción general(6) (tras seguimiento de 
la serie publicada, las cifras en > 14 
años son 1/526), 1/443 en donan-
tes de sangre(19), 1/220 en niños de 
10-13 años(20) y 1/118 en niños de 
3 años(21).

En Asturias, a fecha 31 de diciem-
bre de 2004, hay 662 celiacos re-
gistrados en la Asociación Celiaca 
del Principado de Asturias (ACE-
PA), siendo la proporción muje-
res/hombres de 2/1. Hasta 1992 

se diagnosticaban menos de 10 celiacos por año; entre 
1993 y 1996, entre 10 y 20; y desde 1997 se ha produ-
cido un incremento progresivo, hasta llegar a unas cifras 
en los últimos cuatro años de 80 a 90 pacientes nuevos 
por año (Figura 1). Existen actualmente más celiacos 
diagnosticados en edad adulta que en la edad pediátrica 
(55% frente a 45%), con un incremento importante del 
diagnóstico de formas del adulto en los últimos cinco 
años. Observamos dos grupos de edad con una mayor 
frecuencia de diagnósticos: 1-3 años en niños y 30-50 
años en adultos (Figura 2). La edad media al diagnós-
tico en niños es de 42 meses, diagnosticándose el 67% 
de los casos antes de los 3 años de edad; en adultos, la 
edad media al diagnóstico es de 41 años, siendo sólo 
un 8% de casos diagnosticados en mayores de 60 años. 
Teniendo en cuenta la pirámide de población asturiana, 
así como la prevalencia estimada de la EC en los distin-
tos tramos de edad(6,19-21), podemos considerar que, en 
nuestro medio, está diagnosticado uno de cada tres o 
cuatro celiacos (Figura 3). 

En 1985 se produjo en Suecia una epidemia de EC(17), 
que se manifestó con formas digestivas en lactantes, pero 
también más tardíamente con formas paucisintomáticas 
en niños pertenecientes a las cohortes que habían naci-
do durante la epidemia; como factores de riesgo, se des-
cribieron la edad de introducción del gluten, la cantidad 
de gluten introducido y la prolongación o supresión de 
la lactancia materna en el momento de introducir el glu-
ten. En España, se ha visto un aumento de la incidencia 

Figura 1. Pacientes celiacos diagnosticados anualmente en Asturias, durante el periodo 1978-
2004.
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Figura 2. Edad al diagnóstico de la enfermedad celiaca en Asturias.

Figura 3. Datos estimativos sobre la enfermedad celiaca diagnosticada en Asturias.
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de EC en la Comunidad Valenciana, con formas sinto-
máticas digestivas en lactantes menores de dos años(22), 
mientras que, en Asturias, durante los años 2001-2003, 
se ha multiplicado por dos el número de niños diagnos-
ticados de EC, exclusivamente en el grupo de menores 
de tres años. Por todo lo anterior, probablemente exis-
tan factores ambientales que puedan estar modificando 
la epidemiología de la EC en nuestro medio. 

Otro aspecto importante a conocer es la forma de 
la curva de frecuencia de la enfermedad por grupos de 
edad. En Europa, hay al menos dos modelos epidemio-
lógicos; en primer lugar, estaría el que podríamos llamar 
modelo italiano, según el cual hay una disminución de la 
EC según aumenta la edad de la población (línea des-
cendente)(23); en segundo lugar, estaría el modelo inglés, 
en el cual la frecuencia de la EC es similar en todos los 
grupos de edad (línea recta)(24,25). En España, podemos 
observar en los estudios parciales publicados una ten-
dencia a disminuir la prevalencia de la EC con la edad 
(0,85% en dos o tres años; 0,45% en 10-13 años; y 0,23% 
en adultos)(6,20,21) (Figura 4). ¿Cuál es la explicación de 
esta curva epidemiológica descendente? Por una parte, 
es conocido el mayor riesgo de mortalidad, tumores y 
enfermedades autoinmunes de los pacientes celiacos no 
diagnosticados o que no siguen la dieta sin gluten; por 
otra parte, factores ambientales han podido influir clara-
mente en la frecuencia de la EC en las distintas cohortes 
de edad (probablemente el tipo de lactancia y la edad 
de introducción del gluten eran distintas hace años que 
ahora).

Una vez descartado el cribado masivo poblacional, y 
teniendo en cuenta los datos epidemiológicos referidos 
previamente, es necesario diseñar una estrategia de bús-
queda activa de casos en grupos de riesgo y condiciones 
asociadas, así como un alto índice clínico de sospecha 
ante manifestaciones digestivas leves o extradigestivas 
de la enfermedad. Para ello, vamos a tratar a continua-

ción sobre varios niveles de actuación que podrían te-
ner como resultado un incremento en el número de 
celiacos diagnosticados en nuestro medio.

PAPEL DE LA ATENCIÓN PRIMARIA EN 
EL DIAGNÓSTICO DE LA ENFERMEDAD CELIACA

Una aproximación que aumentaría el número de pa-
cientes diagnosticados de EC es el cribado serológico 
a nivel de Atención Primaria de sujetos con síntomas o 
condiciones asociadas a la misma. Hin et al.(26), usando 
un cribado con EmA, detectaron 30 celiacos entre 1.000 
sujetos que acudían al médico generalista con síntomas 
de síndrome del intestino irritable, o tenían anemia, an-
tecedentes familiares de EC, diarrea, astenia, pérdida 
de peso, talla baja, retraso en el crecimiento, epilepsia, 
infertilidad, artralgia, eccema, enfermedades tiroideas o 
diabetes mellitus; el riesgo era elevado en los grupos 
de anemia, astenia crónica, diarrea y familiares de ce-
liacos. Otro estudio similar llevado a cabo también en 
Gran Bretaña detectó 12 celiacos entre 1.200 sujetos(27), 
demostrándose la efectividad del cribado serológico en 
pacientes con síndrome del intestino irritable (3,3%), 
anemia (4,7%) y astenia crónica (3,3%). Otra aproxima-
ción diagnóstica sería la solicitud directa de estudios 
endoscópicos desde Atención Primaria, pues en ciertas 
áreas geográficas esto ha demostrado que incrementa el 
número de celiacos conocidos(28).

En España, aunque no se dispone de estudios publi-
cados, se han comunicado, en la VI Reunión Nacional 
de Enfermedad Celiaca (Oviedo, marzo 2005), los resul-
tados de un programa de coordinación entre Atención 
Primaria y Digestivo dirigido a aumentar el diagnóstico 
de pacientes celiacos en el Área Sanitaria de Avilés(29); 
el protocolo incluyó para estudio serológico pacientes 
con diarrea, anemia ferropénica, lesiones dérmicas pru-

Figura 4. Modelo epidemiológico probable de la enfermedad celiaca en España, según los estudios publicados.
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riginosas de causa no aclarada, familiares de celiacos o 
retraso de crecimiento (esto último sólo en niños). Los 
resultados han sido alentadores, pues, por primera vez, 
han sido enviados casos con la sospecha de EC y de der-
matitis herpetiforme desde Atención Primaria, y desde 
que se puso en marcha el programa, se ha duplicado el 
número de celiacos diagnosticados cada año.

Sin embargo, el resultado de cualquier programa 
de cribado de EC desde Atención Primaria va a estar 
condicionado por el grado de conocimiento y de im-
plicación del personal sanitario en el diagnóstico de la 
enfermedad; es necesario divulgar conocimientos sobre 
manifestaciones de la enfermedad, métodos serológicos 
disponibles para el diagnóstico, significado del resulta-
do de los mismos y actitud a tomar ante ellos (deriva-
ción o no a especialista de Digestivo). En este sentido, 
es destacable que sólo un 30% de sujetos con anemia 
ferropénica y serología positiva de EC son enviados al 
gastroenterólogo para descartar la enfermedad(30), lo 
cual no es más que una muestra del desconocimiento 
general existente sobre la EC. 

PAPEL DE LOS BANCOS DE SANGRE  
Y LABORATORIOS DE BIOQUÍMICA

La ferropenia, con o sin anemia, es una forma frecuen-
te de presentación de la EC(2), pudiendo estar presente 
hasta en el 60% de los casos; la biopsia intestinal se en-
cuentra incluida dentro del algoritmo diagnóstico de los 
pacientes con anemia ferropénica(31). Por otra parte, la 
prevalencia de EC en pacientes con anemia es variable 
en los estudios publicados (1,8-13,7%)(32-37); las diferen-
cias se deben fundamentalmente a los distintos criterios 
de selección de los pacientes con anemia, ya que, si se 
incluyen anemias ferropénicas resistentes a tratamiento 
con hierro oral(32,33) o sujetos en los que se han des-
cartado otras causas de anemia(33), la frecuencia de EC 
ha sido mayor; por otra parte, la estrategia diagnósti-
ca utilizada también influye en los resultados, dado que 
unos estudios han hecho cribado serológico previo a la 
biopsia duodenal(32,34), mientras que en otros se practicó 
biopsia duodenal en todos los casos(33,37) o sólo en aque-
llos en los que no se encontró otra causa que justificase 
la anemia(36).

El 1% de los donantes voluntarios de sangre no pue-
den donar debido a que presentan anemia; en ellos, si 
se hace una determinación de serología celiaca en el 
propio Banco de Sangre, pueden llegar a diagnosticarse 
como celiacos hasta un 6% de los mismos, fundamental-
mente mujeres(38). En este nivel asistencial, no se planta-
rían problemas éticos en la determinación de serología 
celiaca a una población sana, puesto que es necesario 

informar a su médico de Atención Primaria del hallaz-
go de anemia para que realice los estudios oportunos; 
algo similar ocurre cuando se detectan alteraciones en 
la bioquímica hepática, pues siempre se complementan 
los estudios en el propio Banco con serologías de los 
virus B y C de la hepatitis.  

Otra forma de aproximarse a los pacientes con ane-
mia sería a través de los laboratorios de análisis clínicos 
de los hospitales. Se ha demostrado la efectividad de 
hacer cribado serológico de EC en sujetos procedentes 
de la población general en quienes se detecta, en una 
analítica solicitada por su médico, un déficit de hierro 
y/o de ácido fólico; un 4,7% de 258 sujetos con estas al-
teraciones tuvieron EC en un estudio llevado a cabo en 
el Reino Unido(39). Prácticamente todos los casos diag-
nosticados de EC se encontraban asintomáticos desde 
el punto de vista digestivo, por lo que lo más probable 
es que hubiesen continuado sin diagnosticar. En esta es-
trategia diagnóstica es importante informar al médico 
responsable del paciente del significado de la presen-
cia de anticuerpos específicos de EC y la necesidad de 
que sea derivado al gastroenterólogo para completar el 
estudio, dado que la ausencia de esta nota informativa 
suele ir acompañada de un alto porcentaje de inhibición 
diagnóstica por parte de Atención Primaria (el porcen-
taje de derivación pasaría del 30 al 80%)(30).

PAPEL DE LAS UNIDADES DE ENDOSCOPIA 
DIGESTIVA

Si bien disponemos en la actualidad de métodos sero-
lógicos sensibles y específicos, la biopsia intestinal conti-
núa siendo necesaria para el diagnóstico de la EC(40). La 
biopsia duodenal es una herramienta diagnóstica en el 
manejo de pacientes con diarrea crónica y con anemia 
ferropénica(31,41), siendo estas manifestaciones frecuentes 
de la EC(2). Por otra parte, ciertos síntomas del tracto 
digestivo alto (enfermedad por reflujo gastroesofágico 
y dispepsia funcional) se han asociado en algunos estu-
dios a la EC(42,43), por lo que la biopsia duodenal duran-
te la gastroscopia practicada para diagnosticar a estos 
pacientes podría también detectar celiacos con formas 
leves o atípicas. La gastroscopia permite la observación 
de ciertos signos endoscópicos que pueden hacer sos-
pechar la existencia de la EC, pues suelen indicar la pre-
sencia de atrofia vellositaria: mucosa nodular, pérdida de 
pliegues duodenales, patrón en mosaico y festoneado de 
los pliegues(44). 

Teniendo en cuenta lo anterior, las estrategias aplica-
bles para aumentar el diagnóstico de pacientes celiacos 
a nivel de las Unidades de Endoscopia Digestiva podrían 
ser:
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1. Realizar biopsia duodenal durante la gastroscopia, 
aunque ésta no se haya indicado en la solicitud de es-
tudio endoscópico, siempre que se explore a pacientes 
con anemia y diarrea crónica; en realidad, únicamente se 
estarían siguiendo las recomendaciones de las guías clí-
nicas(31,41), pues éstas ya han sido validadas en la práctica 
clínica diaria, habiéndose incluso demostrado que esta 
práctica es coste-efectiva en el caso de los sujetos con 
anemia(45). Una limitación en esta estrategia es el grado 
de cumplimentación de las guías clínicas, que en general 
es bajo; así, sólo se practicó biopsia duodenal durante 
la gastroscopia en pacientes con anemia en el 10% de 
los casos en EE UU(46) y en el 46% en el Reino Unido(47), 
existiendo además diferencias en esta práctica dentro 
de un mismo país(46).

2. Realizar biopsia duodenal en base a la presencia de 
signos endoscópicos característicos de EC, lo cual ha 
demostrado su efectividad(48). Sin embargo, la sensibili-
dad de estos signos es menor cuando el estudio endos-
cópico fue indicado por motivos distintos a sospecha de 
EC(49). No obstante, la exploración cuidadosa del duo-
deno distal permite aumentar el número de pacientes 
diagnosticados de EC, incluso en sujetos sin sospecha 
previa de la misma, como se demostró en un estudio 
en el que los endoscopistas comenzaron a tener un in-
terés especial en esta enfermedad(50). Lo que debemos 
de saber en este apartado es que la presencia de sig-
nos endoscópicos sugestivos de EC debe llevarnos a la 
práctica de biopsia duodenal, aunque ésta no se hubiese 
indicado, pero que la ausencia de los mismos no excluye 
la existencia de enfermedad.

3. Realizar biopsia duodenal sistemáticamente en to-
dos los pacientes a quienes se les explora endoscópi-
camente el tracto digestivo alto; en teoría, dado que 
muchos de estos sujetos presentan síntomas que pue-
den ser manifestaciones de la EC, debería detectarse 
un número considerable de celiacos. Sin embargo, un 
estudio llevado a cabo en Finlandia(51), en el que se prac-
ticó biopsia duodenal de forma rutinaria durante 9.971 
gastroscopias, sólo detectó un 1,47% de celiacos (< 1% 
cuando había sólo síntomas digestivos altos y 5% cuan-
do se sospechaba EC), por lo que esta aproximación 
no parece superior al cribado serológico en los grupos 
con bajo índice de sospecha clínica. Por otra parte, no 
existe experiencia en otras áreas geográficas en las que 
la epidemiología local puede ser diferente.

PAPEL DE LOS ESTUDIOS GENÉTICOS 
EN EL DIAGNÓSTICO DE LA EC

Los estudios genéticos (HLA DQ2/DQ8) son útiles 
en el manejo de la EC; dado que la casi totalidad de 

los celiacos son DQ2 o DQ8 positivo, la ausencia de 
éstos prácticamente descarta la enfermedad en casos 
dudosos (sujetos con serología positiva y biopsia intes-
tinal normal, o sujetos que siguen una dieta sin gluten 
sin tener confirmado el diagnóstico). Por otra parte, los 
estudios genéticos van a permitir que seleccionemos a 
los sujetos pertenecientes a grupos de riesgo y con cri-
bado serológico negativo, en quienes es necesario hacer 
seguimiento posterior; por ejemplo, entre los familiares 
de los celiacos, un primer test serológico negativo no 
descarta que puedan desarrollar enteropatía posterior-
mente, por lo que se recomienda repetir la serología 
con una periodicidad aún no establecida, pero sólo en 
los DQ2/DQ8 positivo. Esta misma aproximación diag-
nóstica puede aplicarse en otros grupos de riesgo, fun-
damentalmente diabéticos tipo 1.

Recientemente se han comunicado resultados muy 
interesantes usando el estudio genético como método 
de cribado (no la serología) en familiares de celiacos y 
practicando biopsia duodenal en todos los que presen-
ten predisposición genética(52); el porcentaje de familia-
res con EC detectados aumenta de forma significativa 
respecto a los datos publicados con cribado serológi-
co(53), a expensas de sujetos con enteropatía leve (tipo 
1 de Marsh), los cuales no presentan serología positi-
va en sangre periférica, pero sí en el sobrenadante del 
cultivo de mucosa duodenal. Un aspecto a destacar en 
algunos estudios recientes es que el 80% de los pacien-
tes con enteritis linfocitaria (tipo 1 de Marsh) tenían 
síntomas sugestivos de EC, y que estos mejoraban tras 
la exclusión del gluten de la dieta(54). No obstante, son 
necesarios más estudios para poder saber con certeza 
cuál es el papel de los estudios genéticos como método 
de cribado de EC en grupos de riesgo o condiciones 
asociadas, además de ser necesarias más evidencias del 
beneficio de tratar con dieta sin gluten formas leves de 
enteropatía por sensibilidad al gluten.

Como conclusión, podemos decir que un mayor cono-
cimiento de las formas de manifestarse la EC, junto a la 
mejor definición de los grupos de riesgo o condiciones 
asociadas a la misma, ha permitido diseñar estrategias 
diagnósticas de búsqueda de casos que implican a distin-
tos estamentos asistenciales, así como el uso de distintos 
métodos de detección (serología, endoscopia, genética). 
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