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RESUMEN

Objetivo: Exponer la fisiopatologia de la enfermedad y sus efectos psicosociales en las
personas mediante una revision bibliografica. Método: Se realiz6 una investigacion en
fuentes confiables y basados en la evidencia tales como revistas médicas, Elsevier,
ScienceDirect, Clinicalkey Pubmed y Scielo con informacion actualizada. Resultados y
conclusiones: Trimetilaminuria es una patologia muy poco conocida, muchos pacientes
no cuentan con un diagnostico certero de esta enfermedad y probablemente haya
muchas variantes patologicas sin describir en la literatura médica, aunque con la
secuenciacion de nueva generacion de exomas se revelen mas mutaciones y genes
implicados. El hecho de que su herencia sea recesiva y de expresion variable hace aun
mas complicado el diagndstico, por lo que el consejo genético es fundamental para que
todos los familiares del paciente afecto puedan disponer de la informacion y del estudio
genético si asi lo desean

Descriptores: Digestion; autosomica; sindrome. (Fuente: DeCS).

ABSTRACT

Objective: To present the pathophysiology of the disease and its psychosocial effects in
people through a bibliographical review. Method: An investigation was carried out in
reliable and evidence-based sources such as medical journals, Elsevier, ScienceDirect,
ClinicalKkey Pubmed and Scielo with updated information. Results and conclusions:
Trimethylaminuria is a little-known pathology, many patients do not have an accurate
diagnosis of this disease and there are probably many pathological variants not described
in the medical literature, although new generation sequencing of exomes will reveal more
mutations and genes involved. The fact that their inheritance is recessive and of variable
expression makes diagnosis even more complicated, so genetic counseling is essential
so that all the relatives of the affected patient can have access to the information and the
genetic study if they wish.

Descriptors: Digestion; autosomal; syndrome. (Source: DeCS).
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INTRODUCCION

La trimetilaminuria o sindrome del olor a pescado es una enfermedad no muy frecuente
que fue descrita por primera vez en 1970 y que es producido por un defecto en la
oxidacion hepatica de trimetilamina en trimetilamina N-Oxido. La trimetilaminuria puede
ser producida por una mutacién en el gen FMO3 monooxigenasa 3 también se debe a
lesiones hepéticas y renales. La trimetilamina es un compuesto que desprende un fuerte
olor a pescado en el sudor, orina, aliento y secreciones sexuales *2,

Este mal olor corporal generalmente provoca graves problemas psicoldgicos, dafios
emocionales, depresion e incluso el suicidio como consecuencia del rechazo social al que
se ven sometidos. Los primeros sintomas de esta enfermedad pueden aparecer en la
infancia, pero la mayoria de los casos el diagndstico se puede retrasar, debido a que aun
se desconoce por parte de los médicos 24.

Esta enfermedad por lo general se da debido a un trastorno autosémico recesivo debido
a la mutacion del gen FMOS localizado en el brazo largo del cromosoma 1 o por una
expresion enzimatica reducida. El gen FMO3 (monooxignasa 3) es altamente polimérfico
por lo que se han descrito al menos 40 mutaciones, solas o en combinacién, y que por lo
cual se asocia a una mayor o menor actividad de la enzima, dando como resultado
manifestaciones clinicas de diversa intensidad °®.

Existen casos mas severos que se han relacionado con las mutaciones P153L y E305X5
gue se ha producido de forma transitoria y que pueden modificar la capacidad de la
enzima, hay factores que pueden alterar esta enzima tales como infecciones virales,
inmadurez del sistema oxidativo (prematuridad), inhibidores enzimaticos, exceso de
precursores dietéticos de TMAG6 y factores hormonales (menstruacién) 78910,

Esta enfermedad es mas comudn en mujeres y en algunos casos, la trimetilaminuria puede
ocurrir en personas que son portadoras de una copia alterada del gen FMO3. En estas
personas, esta enfermedad puede ser ocasionada por tener niveles altos de trimetilamina

debido a la presencia de bacterias productoras de esta enzima en el intestino, 0 a una
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dieta rica en alimentos que contengan trimetilamina en altas cantidades, las personas
que son portadoras pueden tener sintomas mas leves de trimetilaminuria que las que

tienen las dos copias del gen FMO3 alteradas 112,

METODOS

Esta investigacion se llevé a cabo mediante la busqueda y el andlisis de 17 articulos los
cuales fueron extraidos de fuentes confiables, como lo son la biblioteca digital de la
universidad UNIANDES y GOOGLE ACADEMY revisando paginas fiables y avaladas
como lo son SCIELO, ELSEVIER.

RESULTADOS

La trimetilaminuria es una enfermedad genética poco comun caracterizada por la
acumulacion en secreciones corporales de TMA. No conlleva una alta morbilidad, sino
gue se vincula a la presencia de un olor corporal desagradable caracterizada por un olor
a pescado podrido, por lo que es dificil de diagnosticar sin la colaboracion del paciente
gue relate su problema ni la sospecha clinica por parte del médico, que debe conocer
este trastorno.

Aunque la prevalencia de la enfermedad se estima en un caso por cada 40.000 individuos
y el 1% de la poblacién general podria ser portadora, el nimero de casos conocidos en
la literatura es infinitamente inferior a estas cifras, probablemente en relaciéon con un
importante mal diagnostico o algunas sin diagnosticar. Por otra parte existe el problema
con los profesionales de la salud los cuales no cuentan con el conocimiento suficiente
para diagnosticar esta enfermedad, ya que esta es muy rara y poco descrita en la
literatura, esto conlleva un mal diagnostico o un diagnéstico tardio de esta patologia,

llevando al paciente a un sinnumero de problemas tanto fisicos como sociales.
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Al ser una enfermedad genética de transmision autosémica recesiva, su diagnostico es
importante no solo para el paciente sino también para su entorno social, ya que esta

enfermedad repercute en el @&mbito psicosocial del paciente.

CONCLUSION

En cuanto al diagnéstico de la enfermedad, el primer paso diagnostico se basa en la
cuantificacion de TMA libre y total en orina, idealmente en dos determinaciones, con dieta
libre o tras sobrecarga oral de alimentos con alta cantidad de TMANO (pescado marino
Dado que es una patologia muy poco conocida, muchos pacientes no cuentan con un
diagnostico certero de esta enfermedad y probablemente haya muchas variantes
patologicas sin describir en la literatura médica, aunque con la secuenciacion de nueva
generacion de exomas se revelen mas mutaciones y genes implicados. El hecho de que
su herencia sea recesiva y de expresion variable hace aun mas complicado el
diagndstico, por lo que el consejo genético es fundamental para que todos los familiares
del paciente afecto puedan disponer de la informacién y del estudio genético si asi lo

desean
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