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Resumen

Descripcion del caso: Nifia de 12 meses que inicia cuadros repetidos de diarrea y pérdida de peso
desde un percentil 25 a un p3. Se solicita analitica con marcadores de enfermedad celiaca (EC) que
son positivos, se contacta con gastroenterologia y se cita en 2 semanas, se inicia dieta exenta de
gluten con mejoria inmediata. Desde primaria se inicia estudio familiar. Madre: asintomatica,
analitica normal. Padre: diarreas, sin rectorragia, pérdida de peso (> 10 kg). Analitica: marcadores
celiacos negativos. Hermana mayor asintomatica, analitica: marcadores positivos, HLA-DQ2 positivo
y DQ8 negativo. Se cita con la misma gastroenteréloga que solicita Biopsia (consensuado con
familia) alterados por lo que se inicia tratamiento con dieta exenta en gluten.

Exploracion y pruebas complementarias: Nifia de 15 meses: fenotipo celiaco, peso 7,880 kg <
P3), talla 73 cm (< P3). Analitica inicial: Ac. anti-transglutaminasa > 4.965,5, Ac anti-gliadina (IgA)
> 23.673, Ac anti-endomisio IgA positivos 1/10, HLA DQ2-DQ8 positivos. Analitica control: Ac. anti-
transglutaminasa 43,2, Ac anti-gliadina (IgA) > 15,4. Nifia de 4 afios: exploraciéon normal. Ac. anti-
transglutaminasa 762,7, Ac anti-gliadina deaminada (IgA) 266,8, Ac anti-endomisio IgA positivos
1/10 HLA DQ2 positivo y DQ8 negativo. Biopsia: MARSH-3. Analitica control: Ac. anti-
transglutaminasa 43,2, Ac anti-gliadina (IgA) > 15,4. Padre: pérdida de peso. Déficit acido folico Ac
negativos.

Orientacion diagnostica: EC clasica paciente inicial. EC asintomatica: Hermana. EC seronegativa:
padre.

Diagnostico diferencial: Enfermedad de Crohn. Inmunodeficiencia variable comun. Enteropatia
autoinmune. Intolerancia a proteinas. Gastroenteritis eosinofilica. Deficiencias nutricionales.

Comentario final: Ante un caso de EC desde la atencion primaria debemos hacer un estudio
familiar. En este caso clinico describimos el proceso diagndstico familiar des de un caso de EC con
presentacion clésica y el cribado y diagnostico del resto de la familia. Con la sorpresa de
encontrarnos con tres manifestaciones diferentes de la EC en la misma familia.
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