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INTRODUCCIÓN

La trimetilaminuria es un infrecuente trastorno del metabo-
lismo. Existen dos formas de trimetilaminuria: la primaria, 
de origen genético, que constituye la mayoría de los casos, 
causada por un déficit enzimático y la acumulación de tri-
metilamina (TMA); y secundaria a enfermedad hepática o 
renal.

RESUMEN DEL CASO

Lactante de 11 meses que acude a la consulta de Pediatría 
de Atención Primaria por presentar desde los 9 meses, coin-
cidiendo con la introducción de merluza en la alimentación, 
un olor desagradable en el cabello y en el cuerpo, que recuer-
da a la madre a “pescado podrido”. La exploración física fue 
normal, no se apreció en ese momento el olor referido. De-
sarrollo psicomotor y pondoestatural normal. Antecedentes 
familiares y personales sin interés Se solicitó una analítica 
sanguínea, con hemograma, perfil de función renal y hepá-
tica, marcadores de hepatitis A, B y C, celiaquía y hormonas 
tiroideas normales.
Ante la sospecha de trimetilaminuria, se solicitó un calenda-
rio dietético para determinar los días que la lactante olía a 
pescado, coincidiendo con los días que se le ofrecía merluza, 
platusa u otro pescado. No presentó síntomas asociados a 
otros alimentos. Además, se remitió al hospital de referencia 
para solicitar el estudio genético, confirmado que la paciente 
era portadora heterocigota compuesta para dos variantes en 
el gen FMO3 descritas como causantes de trimetilaminuria.

CONCLUSIONES

 � Es necesario incidir en la importancia de la sospecha clíni-
ca desde Atención Primaria, y realizar un calendario de 
ingesta dietético como prueba imprescindible para valo-
rar el estudio genético.

 � Hay que recordar que no hay tratamiento etiológico para 
la forma genética; el único disponible es el dietético, que 
se basa en la disminución controlada de los precursores 
de la TMA. 
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