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Trimetilaminuria

Son infrecuentes, crénicas, dificiles de manejar y habitualmente apartadas
u olvidadas por parte de la ciencia médica y las politicas sociales
Aymé S. The Lancet 2008;371:9629
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Los pacientes opinan en Glia
rmetabidlica, acceds a nuestra
encuesta y ayddanos a mejorar,

iDanos tu opinion e ideas!

Comentarios recientes

MARI en Homodstinuria con adiduria

metimaldnica (ChiC)

HSID Matdlia Egea en Homocistinuria
clasica

HSID Mei Garcia en Defectos de la B-
oxidacion

dicarnpos en Defectos de la B-

oxidacidn

HSI1D Dra, M Serrano en
Homodstinuria con aciduria

metimaldnica (ChIC)

Quién esta en linea

Una “website 2.0”, en lengua castellana con frecuente
actualizacion de contenidos y muro de comentarios
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INETA APRENDER JUGANDO

NUESTRAS RECETAS GEO-RECURSOS

JS5abes donde comprat alimentos
especiales, farrnacias que
dispongan de medicarmentos para
ECM o restaurantes y hoteles
sensibles a vuestras necesidades?
Recomienda tus propios Geo-
Recursos,

Informacién médica

El I Encuentro Luso-Ibérico de los
Defectos Congénitos de la
Glicosilacién homenajea al
Profesor Jaak Jaeken

03/11/2011

Las farmilias con pacientes afectos de CDG de 2
paises (Esparia, Portugal y Francia), asi coma a diversos facultativos (clinicos,
bioquirnicos v genetistas) involucrados en los COG, se reunieron en Barcelona el
pasado noviernbre, presididos por el Profesor Jaak Jaeken {Departamento de
Pediatria, Universidad de Leuven, Bélgica), quien describich estas
enfermedades hace 30 afios,

CDG

Actualidad médica DG defecko congénito de la glicosilacidn - sindrome CDG

Manejo de la disfagia en casa
26/10/2011

Algunas enfermedades metabdiicas vienen

memmrrimnBind e A Aiefamin e e sl

INFORMACIO

Sant Jan de Dew

HOSPITAL MATERNOINFANTIL - UNIVERSITAT DE BARCELONA

UIENES SOMOS

Q INICIO DE SESION
Usuario:

Contrasefia:

INICIAR SESION

Siguenos en
@ You([TB

# Suscribete




Recursos para la comunidad

Exceso de informacion en enfermedades prevalentes y/o con cierta

popularidad
Disminucion drastica de la informacion referente a enfermedades raras.

Carencia dramatica de informacion asequible
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Objetivo

Crear una plataforma interactiva para personas con interés en errores
congénitos del metabolismo (principalmente pacientes y familiares):
- Facilitar el acceso a la informacion,
- Cantidad
- Calidad (easy jargon)
- Posibilitar el desarrollo de grupos de soporte
- Posibilitar el contacto con especialistas
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£Qué es la trimetilaminuria?
éQué es fa trimetilarmina
(TMA)?

éPor gqué decimos gque este
Error es congénita?

£Qué ocurre en el caso de un
nifio/a que nace con una
TMAZ

Trimetilaminuria (TMA)

Lz trimetilaminuria o sindrome de olor a pescado es un error
congénito del metabolismo leve.

Somos 232 usuarios

Clasificacion: Metabaolismo intermediNg ECM intermediario

C) pARTICIPA
Gen: FMO3

Hay 65 participacion

Q INICIO DE SES

Lz trimetilaminuria o sindrome de olor a pescado es un error congénito del
metabolismo leva.

Contraseria:

Se caracteriza por el olor 3 pescado pasado que desprende el paciente debido a2 3

excesiva excrecion en orina, sudor v aliento de un compuesto voldti, & INICIAR SESION

Crear nueva cuenta
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http://blog.appointmentcity.com/2010/10/patient-empowerment-%e2%80%93-the-full-circle-on-health-care/community-2/

Trimetilamina

La TMA es un compuesto que se
forma en el intestino 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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Trimetilamina

-I bacterias |-I—)[ T TMA | —

Orina .
Sudor
Allenta

Huevos

Higado
Rifién —;} Colina

l‘/

Legumbrﬁ

’ TMA: trimetilamina; TMAQ: trimetilamina-N-oxido

/= En condiciones normales la TMAy la colina se transforman en el higado
|| en trimetilamina-N-6xido (TMAO; compuesto sin olor) mediante la accion
\ de una enzima, la flavin monooxigenasa (FMQO3).

. Como se forma la TMA?

La TMA es un compuesto que se forma en el intestino 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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Cuando la actividad enzimatica de FMO3 es deficiente 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.
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¢, Cuando decimos que este error es congeéenito?

Decimos que este error es congenito, cuando nacemaos con él,
ya que es hereditario o genético

La TMA es un trastorno genético, de herencia autosomica recesiva,
es decir que los padres son portadores de mutaciones en el gen FMO3,
aungue no sufran los efectos de la deficiencia enzimatica.

Si ambos padres transmiten una mutacion al hijo, dependiendo de la severidad
de las mutaciones, éste mostrara un defecto enzimatico parcial o total y, por lo
tanto, acumulara TMA en su higado sufriendo el sindrome de trimetilaminuria.

¢,Cuando decimos que es adquirido?

Cuando una lesion hepatica altera la actividad enzimatica FMO3, normalmente,
de forma irreversible
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Cuando nace, aunque el nifio sufre el trastorno desde el nacimiento, no
se manifiesta hasta que comienza a ingerir los productos de la dieta
precursores de TMA, especialmente el pescado.

Aunque la TMA 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 una degradacion deficiente de
farmacos nitrogenados o sulfurados y otros compuestos como
neurotransmisores.
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L Qué ocurre en el paciente que sufre TMA adquirida?

Los sintomas se presentan después del proceso inflamatorio o
toxico.

¢Hay una predisposicion genética? éTal vez son pacientes con
polimorfismos en el gen FMO3?
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CONGENITA o ADQUIRIDA:
El diagndstico precoz de la TMA es importante para poder introducir una
dieta adecuada lo antes posible.

El diagnostico se realiza mediante el analisis de la TMAy TMAO en orina
en condiciones basales y después de la ingestion abundante de pescado
(a ser posible azul) o sobrecarga de colina (Espectrometria (500 MHz H-
NMR) .
Trimetilamina
N-oxido

El analisis genético de las
mutaciones del gen FMO3

confirmara el diagnostico.

Creatina

Creatinina

v
l Trimetilamina
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Evitar el pescado (especialmente azul y Dieta no recomendada en la TMA
marino) y también los cefalépodos (pulpo,

calamar) y crustaceos.

Dieta con bajo contenido en TMA y colina:
Evitar alimentos con elevado contenido
en colina (huevos, higado, rifién y otras
visceras, productos de soja, judias,
guisantes, cacahuetes y colza). No
restringir demasiado la colina (en nifios
en crecimiento y en mujeres durante el
embarazo y lactancia).

Suplementar con folato, si es posible, a
traves de la dieta (vegetales de hojas
verdes, cereales fortificados).
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:Qué hay que hacer para evitar las
consecvuencias de una TMA?

Oftros: Q
N

Usar jabon y lociones corporales con bajo pH
(5.5-6.5) \Q/\

Puede ser necesaria la eliminaciéon del exceso de
produccion intestinal de TMA (por razones clinicas
0 sociales): Uso intermitente de antibiéticos orales

s (metronidazol o antibioticos de amplio espectro)

/ para reducir o modular la flora intestinal (receta

\ médica).
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:Preguntas frecuentes?

A qué especialista debo dirigirme?

sDonde me pueden hacer el estudio en orina?

sDonde me pueden hacer el estudio genético?

sPuede afectar a algun érgano o es un problema de olor corporal?

sAlguna vez mejorare si es una TMA adquirida?

Avances y publicaciones recientes
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