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RESUMEN

La enfermedad celiaca (EC) es una enteropatia crénica de base autoinmune, precipitada por la ingesta
de gluten en individuos genéticamente susceptibles (HLA-DQ2/DQ8), y actualmente reconocida
como una condicién frecuente. El objetivo general de esta investigacién fue caracterizar las man-
ifestaciones clinicas y los hallazgos de laboratorio en pacientes con diagnéstico confirmado de EC,
respondiendo a la pregunta: ;qué caracteristicas clinico-laboratoriales presentan las personas que
padecen de Celiaquia? Se realiz6 una revisién bibliografica de articulos originales publicados a par-
tir de 2011 en las bases de datos Redalyc y SciELO, enfocindose en poblaciones de América del
Sur. Los resultados indican que la EC presenta un espectro clinico muy variado, desde sintomas gas-
trointestinales clésicos (diarrea crénica, pérdida de peso, distension abdominal) hasta manifestaciones
extraintestinales (anemia, alteraciones cutdneas). En el 4mbito laboratorial, el diagnéstico serolégico
se basa fundamentalmente en la deteccidn de anticuerpos especificos, siendo los anticuerpos anti-
transglutaminasa tisular IgA (ATGt IgA) los de mayor rendimiento, con una especificidad reportada
superior al 95 % y una sensibilidad entre el 90 % y el 98 %. Se destaca la importancia de considerar
la medici6n simulténea de IgA total para descartar falsos negativos en pacientes con déficit selectivo
de IgA, una condicién coexistente en hasta un 20 % de los casos de EC.

Palabras clave: enfermedad celiaca, manifestaciones clinicas, diagnéstico serolégico, anticuerpos
anti-transglutaminasa, sensibilidad y especificidad.

1 INTRODUCCION

La enfermedad celiaca (EC) se define como una enteropatia crénica, de naturaleza
autoinmune, que afecta el intestino delgado en individuos con una predisposicién
genética especifica, siendo desencadenada por la exposicion al gluten presente en el
trigo, la cebada y el centeno (1,2). Lejos de ser una condicién rara, actualmente se
considera una de las enfermedades crénicas mas frecuentes a nivel mundial, con una
prevalencia estimada que puede alcanzar el 1 % en diversas poblaciones (1,3). La base
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genética de la EC estd fuertemente asociada a la presencia de los alelos HLA-DQ2 y/o
HLA-DQ8 del sistema mayor de histocompatibilidad, presentes en la gran mayoria
de los pacientes (3).

El mecanismo patogénico implica una respuesta inmunitaria anémala frente a los
péptidos del gluten que no son completamente digeridos. En este proceso, la enzima
transglutaminasa tisular 2 (TGZ), presente en laldmina propia intestinal, juega un pa-
pel crucial al desamidar los péptidos de gliadina (componente del gluten), aumentando
su afinidad por las moléculas HLA-DQ2/DQ8 en las células presentadoras de an-
tigeno. Esto desencadena una respuesta inflamatoria mediada por linfocitos T CD4+,
que conduce al dafio caracteristico de la mucosa intestinal, incluyendo la atrofia de
las vellosidades, hiperplasia de las criptas e infiltracion linfocitaria intraepitelial (2, 4).
Ademis, se produce una respuesta humoral con la generacién de autoanticuerpos di-
rigidos contra la propia enzima TG2 (anticuerpos anti-transglutaminasa o ATGt) y
contra el endomisio (anticuerpos anti-endomisio o AAE), asi como anticuerpos di-
rigidos contra los péptidos de gliadina desamidados (AGA o anti-DGP) (3, 5).

Histéricamente, el diagnéstico de la EC requeria la confirmacién histologica me-
diante multiples biopsias duodenales que demostraran las lesiones caracteristicas (3).
Sin embargo, el desarrollo y validacién de marcadores serolégicos altamente sen-
sibles y especificos en las tltimas décadas ha revolucionado el enfoque diagnéstico,
permitiendo en muchos casos, especialmente en pediatria y bajo criterios estrictos,
establecer el diagnéstico sin necesidad de biopsia (3,6,7). Estas pruebas seroldgicas,
junto con la evaluacion clinica, son fundamentales no solo para el diagnéstico inicial,
sino también para el seguimiento de la adherencia a la dieta sin gluten, que constituye
el tnico tratamiento efectivo para la EC.

Dada la importancia crucial de las pruebas de laboratorio en el manejo de la EC,
resulta crucial para los profesionales de la salud, en particular médicos y bioquimicos,
conocer las caracteristicas clinicas y laboratoriales més relevantes de esta condicion.
Comprender el espectro de manifestaciones clinicas y el rendimiento diagndstico de
las diferentes pruebas seroldgicas disponibles (AAG, AAE, ATGt) es esencial para una
correcta interpretacién de los resultados y la toma de decisiones terapéuticas ade-
cuadas. Por ello, este trabajo se propuso como objetivo general caracterizar clinica
y laboratorialmente a los pacientes con diagnéstico de enfermedad celiaca, mediante
una revisién de la literatura cientifica reciente, con el fin de sintetizar informacién
ttil y actualizada para la comunidad académica y profesional.

2 MATERIALY METODO
2.1 DISENO DEL ESTUDIO Y ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Se llevé a cabo un estudio de revision bibliografica con el objetivo de sintetizar la ev-
idencia disponible sobre las caracteristicas clinicas y de laboratorio de la enfermedad
celiaca (EC). Para ello, se llev6 a cabo una busqueda sistemética de articulos cientifi-
cos originales en las bases de datos electrénicas SciELO (Scientific Electronic Library
Online) y Redalyc (Red de Revistas Cientificas de América Latina y el Caribe, Espafia
y Portugal). La estrategia de bisqueda se disefié para identificar trabajos relevantes
publicados a partir del afio 2011, con el fin de asegurar la actualidad de la informacién.
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Se utilizaron como términos de busqueda principales: «caracterizacién clinica de en-
fermedad celiaca» y «caracterizacién laboratorial de enfermedad celiaca», asi como
combinaciones y sindénimos pertinentes.

2.2 CRITERIOS DE SELECCION Y POBLACION DE ESTUDIO

La poblacién de estudio para esta revision fueron los articulos cientificos que de-
scribian las caracteristicas clinicas y/o los resultados de pruebas de laboratorio en pa-
cientes con diagndstico confirmado de EC. Se aplicaron los siguientes criterios de
inclusién:

* Tipo de publicacién: Articulos originales de investigacion.

* Antigiiedad: Publicaciones realizadas desde el afio 2011 hasta la fecha de la
busqueda.

* Idioma: Articulos redactados en espaiiol.

+ Ambito geogrifico: Estudios realizados preferentemente en paises de América
del Sur, para contextualizar la informacién en un dmbito regional de relevancia,
aunque no se excluyeron necesariamente estudios de otras regiones si aportaban
datos significativos sobre las variables de interés.

+ Contenido: Articulos que reportaran datos sobre manifestaciones clinicas o sobre
el rendimiento (sensibilidad y/o especificidad) de pruebas serolégicas (anticuerpos
antigliadina AAG IgG/IgA, anticuerpos antiendomisio AAE IgA, anticuerpos an-
titransglutaminasa tisular ATGt IgA) en pacientes con EC confirmada.

Se excluyeron aquellos trabajos cuya antigiiedad fuera superior a 11 afios (publi-
cados antes de 2011), revisiones narrativas que no aportaran datos originales, estudios
de caso tnico, y aquellos trabajos que se centraran exclusivamente en poblacién con
sospecha de EC sin confirmacién diagndstica o que no reportaran las variables de in-
terés especificas (caracteristicas clinicas detalladas o datos de sensibilidad/especificidad
de las pruebas serolégicas mencionadas).

2.3 EXTRACCION Y ANALISIS DE DATOS
Los articulos identificados a través de la estrategia de biisqueda fueron inicialmente
seleccionados por titulo y resumen para evaluar su pertinencia. Aquellos que cumplian
preliminarmente los criterios fueron recuperados en texto completo para una eval-
uacién mis detallada. De los articulos seleccionados finalmente para la revision, se
procedié a una lectura minuciosa y a la extraccion sistematica de los datos relevantes.
Se extrajo informacién sobre las manifestaciones clinicas mis frecuentemente re-
portadas en las cohortes de pacientes con EC descritas en los estudios. Asimismo,
se extrajeron los valores de sensibilidad y especificidad reportados para las pruebas
serologicas AAG IgG, AAG IgA, AAE IgA y ATGt IgA. La informacion extraida fue
organizada y sintetizada para su posterior analisis descriptivo y presentacion narrativa
en la seccién de resultados.

2.4 CONSIDERACIONES ETICAS

Al tratarse de una revisién bibliogrifica basada en fuentes publicadas v de acceso
g p y
publico, no requirié aprobacién de un comité de ética especifico ni consentimiento
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informado de pacientes. Sin embargo, se mantuvo la objetividad en la seleccién y
andlisis de los datos. Se respetd la autoria de los trabajos originales mediante la cor-
recta citacién de las fuentes consultadas, distinguiendo claramente entre la infor-
maci6n extraida de la literatura y las interpretaciones o conclusiones propias de esta
revision, siguiendo las pautas éticas de investigacién académica.

3 RESULTADOS

3.1 CARACTERISTICAS CLiINICAS DE LA ENFERMEDAD CELIACA

La revision de los articulos seleccionados permitié identificar un amplio espectro de
manifestaciones clinicas asociadas a laEC en las poblaciones estudiadas. Aunque la pre-
sentacién clisica con sintomas gastrointestinales sigue siendo relevante, se reconoce
cada vez mis la frecuencia de formas atipicas o silentes. Entre los signos y sintomas
mds consistentemente reportados en los estudios analizados se encuentran aquellos
relacionados con la malabsorcién y la inflamacién intestinal. Martinez de Zabarte
et al. describieron en su cohorte la presencia de pérdida de peso, diarrea, hiporexia
(disminucién del apetito), distensién abdominal, alteracién del caricter (irritabilidad)
y dolor abdominal (8).

De manera similar, Moreira y Lépez San Romén destacaron la diarrea crénica,
pérdida de peso, distensién abdominal, malestar general, irritabilidad, asi como man-
ifestaciones extraintestinales como las cutdneas (dermatitis herpetiforme) y la anemia
ferropénica (9). Remes-Troche, también en una revisién conceptual importante, en-
fatiz6 la diarrea crénica, pérdida de peso, anemia, anorexia, distensién abdominal y
diversas deficiencias vitaminicas como manifestaciones comunes (4).

Finalmente, Moscoso y Quera resaltaron el sindrome de malabsorcién general-
izado, diarrea (a menudo esteatorreica), descenso ponderal, hipoalbuminemia, calam-
bres (posiblemente por déficits electroliticos) y anemia de causa no precisada como
formas de presentacion frecuentes (2).

En conjunto, estos hallazgos subrayan que, si bien la diarrea crénica, la pérdida de
peso y la distensién abdominal son sintomas cardinales, la EC puede manifestarse de
formas muy diversas, incluyendo sintomas menos especificos o predominantemente
extraintestinales como la anemia refractaria.

3.2 CARACTERISTICAS LABORATORIALES
El andlisis de los datos laboratoriales se centré en el rendimiento diagnéstico (sen-
sibilidad y especificidad) de los principales marcadores serolégicos utilizados para la

EC.

3.2.1 Anticuerpos antigliadina (AAG)

Las pruebas de AAG, dirigidas contra la gliadina nativa, fueron los primeros mar-
cadores serolégicos desarrollados, pero actualmente se consideran menos fiables que
los anticuerpos mas nuevos. Los estudios revisados mostraron una amplia variabili-
dad en su rendimiento. Para los AAG IgG, Buedo y Buffone reportaron rangos de
sensibilidad del 57 % al 100 % y de especificidad del 42 % al 98 % (3). Real Delor
indic6 una sensibilidad del 85 % y una especificidad del 98 % (7), mientras que Ortiz
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et al. encontraron una sensibilidad del 85 % con una especificidad del 100 % en su
estudio (5).

Para los AAG IgA, los rangos fueron igualmente amplios: Buedo y Buffone re-
portaron sensibilidad del 52 % al 100 % vy especificidad del 65 % al 100 % (3); Real
Delor indicé un 88 % de sensibilidad y un 90 % de especificidad (7), y Ortiz et al. hal-
laron un 74 % de sensibilidad y un 100 % de especificidad (5). La menor especificidad
general de los AAG, especialmente IgG, limita su utilidad como prueba tinica.

3.2.2 Anticuerpos antiendomisio (AAE)

Los AAE IgA, detectados generalmente por inmunofluorescencia indirecta, han de-
mostrado un mejor rendimiento diagndstico. Buedo y Buffone reportaron una sen-
sibilidad del 75 % al 98 % y una especificidad muy alta, del 96 % al 100 % (3). Real
Delor indicé valores del 95 % de sensibilidad y del 99 % de especificidad (7). Ortiz
et al. encontraron una sensibilidad del 90 % y una especificidad del 100 % (5). Estos
datos posicionan alos AAE IgA como marcadores muy especificos para la EC, aunque
su deteccion puede ser mds laboriosa y dependiente del observador.

3.2.3 Anticuerpos antitransglutaminasa tisular (ATGt)

Los ATGt IgA, detectados comtinmente por ELISA, son actualmente considerados
los marcadores serologicos de eleccion para el cribado y diagnéstico de la EC debido
a su excelente rendimiento y facilidad de automatizacién. Los estudios revisados con-
firmaron su alta eficacia. Buedo y Buffone reportaron una sensibilidad del 90 % al 98
% y una especificidad del 95 % al 97 % (3). Real Delor indicé valores de sensibilidad y
especificidad del 98 % para ambos (7). Ortiz et al. encontraron una sensibilidad del 90
% y una especificidad del 100 % (5). Estos resultados consolidan a los ATGt IgA como
la prueba serolégica con la mejor combinacién de alta sensibilidad y especificidad para
la EC.

Es importante notar la advertencia implicita en los datos y mencionada por los
autores originales sobre la posibilidad de falsos negativos si solo se consideran los an-
ticuerpos antigliadina, y la necesidad de interpretar los resultados serolégicos en el
contexto clinico y, en muchos casos, complementarlos con estudios genéticos (HLA-
DQ2/DQ8) y/o biopsia duodenal, especialmente en adultos o casos dudosos.

4 DISCUSION

Esta revision bibliogréfica ha permitido caracterizar las manifestaciones clinicas y el
rendimiento de las pruebas seroldgicas clave en la EC, basindose en literatura cien-
tifica reciente con enfoque regional. Los hallazgos confirman la naturaleza pro-
teiforme de la EC, cuyo espectro clinico abarca desde la forma cldsica malabsortiva,
con sintomas como diarrea crénica, pérdida de peso y distensién abdominal (2,4,8,9),
hasta presentaciones atipicas con sintomas gastrointestinales leves o ausentes, predom-
inando manifestaciones extraintestinales como anemia ferropénica refractaria, osteo-
porosis, alteraciones neuroldgicas o dermatolégicas (dermatitis herpetiforme) (2,9).
Esta variabilidad clinica subraya la importancia de mantener un alto indice de sospecha
en diversos contextos médicos.
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En el dmbito laboratorial, la evolucién de los marcadores seroldgicos ha sido fun-
damental para mejorar la capacidad diagndstica. Si bien los anticuerpos antigliadina
(AAG) fueron pioneros, su rendimiento, especialmente en términos de especificidad,
es subdptimo comparado con pruebas mas modernas (3,7). Los anticuerpos antien-
domisio (AAE) IgA ofrecen una especificidad excelente, cercana al 100 % en var-
ios estudios (5,7), convirtiéndolos en una herramienta muy fiable para confirmar la
sospecha de EC. Sin embargo, la prueba de eleccién actual para el cribado y diag-
néstico inicial es la determinacién de anticuerpos antitransglutaminasa tisular (AT Gt)
IgA, debido a su alta sensibilidad (generalmente > 90 %) y especificidad (> 95 %),
ademis de la posibilidad de cuantificacién y automatizacién (3,5,7). La combinacién
de alta sensibilidad y especificidad de los ATGt IgA los convierte en un pilar funda-
mental del algoritmo diagnéstico actual (6).

Un aspecto crucial, resaltado implicitamente en la necesidad de considerar difer-
entes isotipos y pruebas, y mencionado explicitamente en el resumen original, es la
posibilidad de déficit selectivo de IgA, una inmunodeficiencia primaria relativamente
comtn que coexiste con la EC en un porcentaje no despreciable de casos (hasta un
2-3 %). En individuos con déficit de IgA, las pruebas basadas en este isotipo (AAG
IgA, AAE IgA, ATGt IgA) arrojardn resultados falsamente negativos. Por ello, las
guias actuales recomiendan medir los niveles de IgA sérica total junto con los an-
ticuerpos especificos IgA, o bien utilizar pruebas basadas en IgG (como ATGt IgG
o anti-DGP IgG) en caso de déficit de IgA confirmado o sospechado (3,6,7). La
consideracién de los anticuerpos IgG contra péptidos de gliadina desamidados (anti-
DGP IgG) también es ttil en nifios menores de 2 afios, donde los ATGt IgA pueden
ser menos sensibles.

La presente revision, aunque basada en un niimero limitado de fuentes segin lo
descrito en la metodologia original, logra sintetizar informacién relevante. Sin em-
bargo, es importante reconocer que una revision més exhaustiva, incluyendo otras
bases de datos y estudios de diferentes regiones, podria ofrecer una visién mas com-
pleta y matizada del rendimiento diagndstico, considerando factores como los difer-
entes kits comerciales, los puntos de corte utilizados y las caracteristicas especificas de
las poblaciones estudiadas.

En conclusién, la EC es una condicién comin con una presentacién clinica di-
versa, que va mds alld de los sintomas gastrointestinales cldsicos. El diagndstico se
apoya fuertemente en marcadores serolgicos, entre los cuales los anticuerpos anti-
transglutaminasa tisular IgA (ATGt IgA) destacan por su alta sensibilidad y especi-
ficidad, constituyendo la prueba de eleccién inicial. Los anticuerpos anti-endomisio
IgA (AAE IgA) ofrecen una especificidad muy elevada, ttil para confirmacién.

Es fundamental considerar la posibilidad de déficit de IgA y utilizar pruebas basadas
en IgG cuando sea necesario. A pesar de la alta fiabilidad de las pruebas seroldgicas, la
interpretacion de los resultados debe realizarse siempre en el contexto clinico del pa-
ciente, y en muchos casos, especialmente en adultos, la confirmacién diagnéstica atin
requiere la evaluacién histolégica de biopsias duodenales. No es posible prescindir
del anilisis conjunto de las caracteristicas clinicas y los datos de laboratorio para un
diagnéstico certero y un manejo adecuado de la EC.
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