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La susceptibilidad a desarrollar la enfermedad celiaca esta, de una forma parcial,
genéticamente determinada, lo que se manifiesta por un aumento de la prevalencia entre
familiares (10-15%) y una concordancia del 80% entre gemelos homocigotos. Existen una
serie de genes o alelos que contribuyen a esta predisposicion genética, dando lugar a los
diferentes genotipos de los pacientes celiacos.

En la mayoria de las poblaciones estudiadas el 90-95% de los pacientes presentan el genotipo HLA-DQ2, codificado
por los alelos DQA1*05 y DQB1*02 en posicion cis (mas comun en centro y norte de Europa) o en posicion trans (mas
frecuente en los paises mediterraneos). El resto de los pacientes (5-10%) suelen portar el genotipo HLA-DQS8,
codificado por los alelos DQA1*03 y DQB1*0302. Los pacientes no portadores de DQ2 o DQ8 pueden mostrar al
menos uno de los alelos del DQ2 por separado; se han descrito muy pocos casos en los que ambos alelos estén
ausentes. La presencia de los alelos HLA-DQ2 6 HLA-DQ8 no son suficientes para el desarrollo de la enfermedad
celiaca. De hecho, un 25-30% de la poblacién general son portadores de los genotipos mencionados, frente a mas de
un 95% de los celiacos. Sin embargo, su presencia si que aumenta notablemente (entre 50-100 veces) la probabilidad
de ser celiaco.

El genotipado de los alelos relacionados con la enfermedad celiaca no sirve para diagnosticar a un paciente como
celiaco de forma concluyente. Por lo tanto, se recomienda realizar el genotipado en los siguientes casos:

® Exclusién de la posibilidad de ser celiaco: si un individuo tiene sintomas que podrian ser indicativos de celiaquia,
pero la biopsia y la serologia no son concluyentes, puede utilizarse el genotipado como un aspecto mas a
valorar. Aunque no es un test "especifico”, puesto que existe un porcentaje de los individuos sin celiaquia que
dara positivo, puede ayudar a descartar la celiaquia en aquellos individuos que no tengan los alelos.
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Estudio de familiares de celiacos: permite conocer qué familiares, sobre todo hermanos, tienen riesgo de
desarrollar la enfermedad celiaca y cuales no. De este modo, se puede hacer un seguimiento mas exhaustivo de
los individuos que posean los alelos relacionados y estar atento al desarrollo de posibles sintomas indicativos
de celiaquia, lo que permite reducir el dafio que causaria el retraso en el diagnéstico. Ademas, se puede
descartar la repeticion periddica de los analisis serologicos en aquellos familiares que no posean dichos alelos.

Existen algunos test comerciales que permiten realizar el genotipado de los alelos asociados a la enfermedad celiaca,
como el test CeliacStrip (OPERON, S.A., Espafia). Este test detecta la presencia o ausencia de los alelos que codifican
para HLA-DQ2 y HLA-DQ8 mencionados anteriormente, mediante la amplificaciones de dichos genes, y la posterior
deteccion de los mismos mediante la técnica del blot reverso. Como resultado final del test se obtiene un patrén de
bandas que se interpreta con la ayuda de una tira control, como la que se indica en la figura.

De esta manera, se puede realizar el genotipado de los alelos relacionados con la enfermedad de forma sencilla, lo
que contribuye a un mejor seguimiento de los pacientes.

Fuente: OPERON S.A Espafa
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