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Introducao / Descricao do Caso
Introdugéo

A trimetilaminuria, também designada de Sindrome do Odor a Peixe, é uma doenca metabdlica rara, autossomica
recessiva, que resulta da mutacdo do gene que codifica a FMO3 (flavin-containing monooxygenase-3). A incapacidade
desta enzima hepatica em converter a trimetilamina em 6xido de trimetilamina leva a um aumento da excrecdo da
primeira na urina, suor e ar expirado, a qual é responsavel pelo odor caracteristico. A trimetilamina tem origem na
digestdo de certos alimentos, tais como peixe, gema de ovo e alguns vegetais. Apesar de ndo causar outros sintomas
fisicos, disturbios psico-sociais, nomeadamente isolamento social, ansiedade e depressdo, sdo consequéncias da doenca.

Descricdo do caso

Crianca de 2 anos, sexo masculino, com antecedentes de Sindrome Rosai-Dorfman, com no¢do materna de odor a peixe
na urina e suor. Foi pedido estudo genético, tendo sido detectada a variante 769>A (p.V257M) do gene FOM3 em
heterozigotia. Apds este resultado, foi pedido estudo molecular complementar, que confirmou ndo haver variagdo no
ndmero de cépias do gene FMO3 na regido estudada. Foi ainda realizado estudo analitico, incluindo funcdo hepatica, sem
alteracdes. O doente iniciou os cuidados dietéticos especificos com evicgdo dos alimentos associados a um incremento de
odor.

Comentarios / Conclusées

Discussao

A trimetilaminuria é descrita como uma doenca manifestada em portadores homozigéticos e heterozigdticos compostos
de variantes no gene FMO3. Apesar de ndo ser possivel comprovar alteracdes moleculares de transmisséo recessiva, dada
a apresentacdo clinica tipica de trimetilaminuria, com melhoria dos sintomas com os cuidados dietéticos, acredita-se estar
perante um caso de trimetilaminuria em portador heterozigdtico da mutagdo.
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