TRIMETILAMINURIA

¢QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE UNA TMA?

El tratamiento de la trimetilaminuria se basa:
1a. Evitar el pescado (especialmente azul y
marino) y también los cefalépodos (pulpo, ca-
lamar) y crustaceos.

1b.Dieta con bajo contenido en TMA y coli-
na: Evitar alimentos con elevado contenido en
colina (huevos, higado, rifidn y otras visceras,
productos de soja, judias, guisantes, cacahue-
tes y colza). No restringir demasiado la colina
(en ninos en crecimiento y en mujeres durante
el embarazo y lactancia).

Dieta no recomendada en la TMA

1c. Suplementar con folato, si es posible, a
través de la dieta (vegetales de hojas verdes,
cereales fortificados).

2. Usar jabon y lociones corporales con bajo
pH (5.5-6.5).

3. Puede ser necesaria la eliminacion del exce-
so de produccion intestinal de TMA (por razo-
nes clinicas o sociales):

Uso intermitente de antibidticos orales (metroni-
dazol o antibidticos de amplio espectro) para re-
ducir o modular la flora intestinal (receta médica).

TRIMETILAMINURIA

La trimetilaminuria es una enfermedad meta-
bdlica leve pero que, no tratada, puede causar
problemas sociales. No obstante, el diagndsti-
co rapido y el tratamiento adecuado mejoran la
calidad de vida de los ninos afectos.
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¢ QUE ES LA TRIMETILAMINURIA?

La trimetilaminuria o sindrome de olor a pesca-
do es un error congénito del metabolismo leve,
que se caracteriza por el olor a pescado pasado
que desprende el paciente debido a la excesiva
excrecion en orina, sudor y aliento de un com-
puesto volatil, la trimetilamina (TMA).

¢{QUE ES LA TMA?

La TMA es un compuesto que se forma en el in-
testino por la degradacion bacteriana de diversos
productos de la dieta precursores de la colina,
como pescado (especialmente el pescado azul),
y también huevos, higado y legumbres (coles).
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¢COMO SE FORMA LA TMA?

En condiciones normales la TMA vy la colina se
transforman en el higado en trimetilamina-N-oxi-
do (TMAQO; compuesto sin olor) mediante la ac-
cion de una enzima, la flavin monooxigenasa 3
(FMOS3).
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TMA: trimetilamina; TMAO: trimetilamina-N-oxido

¢POR QUE SE PRODUCE UN DEFECTO
DE FMO3?

Cuando la actividad enzimatica de FMOG3 es defi-
ciente debido a mutaciones en el gen FMO3 que
codifica esta proteina, la transformacion de TMA
en TMAO no se produce de forma eficaz y se
acumula TMA causando el mal olor corporal.

¢POR QUE DECIMOS QUE ESTE
ERROR ES CONGENITO?

Decimos que este error es congénito, porque na-
cemos con él, ya que es hereditario. Cada una de
las reacciones del metabolismo que van a dar lugar
alos compuestos que forman nuestro cuerpo esta
determinada genéticamente (codificada). Todos he-
redamos de nuestros padres la informacion correc-
ta o alterada que determina que se realice cada una
de las reacciones del metabolismo. Si heredamos
una informacién errénea o parcialmente alterada,
aquel punto concreto funcionara mal y se puede
llegar a producir un error congénito del metabo-
lismo.

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UNA TMA?

La trimetilaminuria es un trastorno genético, de
herencia autosémica recesiva, es decir que los
padres son portadores de mutaciones en el gen
FMQO3, aunque no sufran los efectos de la defi-
ciencia enzimatica. Si ambos padres transmiten
una mutacion al hijo, dependiendo de la severidad
de las mutaciones, éste mostrara un defecto en-
zimatico parcial o total y, por lo tanto, acumulara
TMA en su higado sufriendo el sindrome de trime-
tilaminuria. Aunque el nifo sufre el trastorno desde
el nacimiento, no se manifiesta hasta que comien-
za a ingerir los productos de la dieta precursores
de TMA, especialmente el pescado.

Aunque latrimetilaminuria se ha considerado como
una condicion benigna, puede causar problemas
sociales al nino, con la ansiedad que esto puede
comportar para él y la familia. Por otra parte, la
actividad deficiente de FMO3 puede tener otras
consecuencias clinicas, causando un catabolismo
deficiente de farmacos nitrogenados o sulfurados
y otros compuestos como neurotransmisores.

¢COMO SE DIAGNOSTICA UNA TMA?

El diagndstico precoz de la trimetilaminuria
es importante para poder introducir una dieta
adecuada lo antes posible. El diagndstico se
realiza mediante el andlisis de la TMA y TMAO
en orina en condiciones basales y después
de la ingestién abundante de pescado (a ser
posible azul) o sobrecarga de colina. El anali-
sis genético de las mutaciones del gen FMO3
confirmara el diagndstico.





