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Trimetilaminuria,
la gran desconocida
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Caso CLiINICO

INTRODUCCION

La trimetilaminuria o sindrome del olor a
pescado es una metabolopatia rara, infrecuen-
te y poco conocida producida por un aumento
en la excrecién a través de secreciones corpo-
rales de un compuesto no téxico y oloroso,
la trimetilamina (TMA). Esta amina procede
del metabolismo intestinal de alimentos ricos
en colina, lecitina y trimetilamina oxidada
(TMAO) y es originada al haber un déficit en
la funcién de la enzima flavinmonooxigenasa
3 (EMO3), que produce una excrecién en can-
tidades anormales de TMA en las secreciones
corporales, confiriendo un intenso olor que
recuerda al pescado. Los pacientes afectos
esta metabolopatia, a pesar de no presentar
problemas fisicos pues es un metabolito no
toxico, pueden presentar problemas psico-
sociales (aislamiento social, baja autoestima,
depresion...) por el rechazo social que llegan
a sufrir.

Los sintomas aparecen en la edad pediatri-
ca, pero el desconocimiento de este trastorno,
ocasiona cierto retraso en su diagndstico. El
diagnéstico se realiza mediante cuantifica-
cién en orina de TMA y TMANO o mediante
estudio genético que puede ser ttil en cier-
tos casos. Actualmente no existe tratamiento
etiolégico, pero la eliminacién de la dieta de
alimentos ricos en colina y TMANO, reduce
en gran medida los sintomas y los pacientes
mejoran considerablemente su calidad de
vida.
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CAso CLINICO

Paciente de 13 afios, seguido en consul-
tas de Alergologia Infantil desde 2015 por
episodios de olor corporal intenso a pescado
que notaba desde siempre y relacionaba con
ingesta de merluza y bacalao. No otra clinica
asociada. Se realizan pruebas alérgicas in vitro
e in vivo (determinacién IgE especificas, prick
test) con resultados negativos.

Ante la sospecha clinica de una trimetila-
minuria, se recogen muestras de orina antes de
ingesta de pescado y a las 12 horas de ingesta
de unos 300 mg de merluza con resultados
sugestivos de esta metabolopatia.

Ante estos hallazgos se remite a la consulta
de Enfermedades metabélicas donde se rea-
liza estudio genético en el que no se encuen-
tran variantes genéticas patogénicas en el gen
FMO3. A pesar de ello, la clinica y resultados
bioquimicos en orina hacen sospechar en una
trimetilaminuria, por lo que se recomienda dieta
exenta de alimentos ricos en colina y TMANO.

CONCLUSIONES

La trimetilaminuria es una metabolopatia
poco conocida que produce actimulo de sustan-
cias volétiles que ocasionan mal olor. Este mal
olor puede tener repercusién a nivel psicosocial,
por lo que es imprescindible conocer la existen-
cia de esta enfermedad para realizar un diag-
nostico rapido que permita reducir los sintomas
y mejorar la calidad de vida de los pacientes.



