had Analisis fenotipico de Trimetilaminuria
i Sus resultados

Gracias por haber realizado sus analisis con la compafiia MeBO Research (“MEBQ?”), a través de la Clinica Cleveland.

Por favor nétese: Los resultados son parte de un amplio programa de investigacion e indican los niveles de compuestos en la muestra de orina. No
es un diagnéstico médico, ni debiese ser considerado como tal. Tan sélo se le transmite con el propésito de informarle sobre el mismo.

*Por favor lea la informacion adicional detallada mas abajo acerca de este servicio

Nombre y nimero de
identificacion

Los resultados de su muestra

Resultado Valores Comentarios
normales

TMA* (umol/mmol creatinina)

TMAO* (umol/mmol
creatinina)

Creatinina* (mmol/L)

TMA - trimetilamina | TMAO - 6xido de trimetilamina | TMA y TMAO medidas en umol/mmol de creatinina | creatinina - medida en mmol/L

Con estos datos podemos calcular lo siguiente

Resultado Valores normales Comentarios
TMAO/(TMA + TMAO)
Proporcion TMA/TMAO
Comentarios:
Comentarios: El porcentaje de TMA que usted ha oxidado ha sido de %

La cantidad de TMA que usted no oxidé ha sido

*Nota: Estos analisis han sido realizados en el Laboratorio de Investigacién Preventiva de la Clinica Cleveland. Esto no es un diagndstico
meédico y no debiese considerarse como tal.




Preguntas adicionales sobre sus resultados: contactenos en tmauresult@meboresearch.org

Para su informacién, incluimos los valores normales que usan como referencia otros laboratorios que realizan los analisis de trimetilaminuria. Por
favor, nétese que no hay un acuerdo internacional que establezca los valores considerados como normales. Los valores normales varian segun el
laboratorio que realice las pruebas, y pueden ser modificados por el mismo.

Valores normales usados por otros laboratorios

Laboratorio Valores normales Comentarios
Arkansas TMA - normal si <6.8 No analiza niveles de TMAO
HBRI TMAO/(TMA + TMAO) normal si >95% No toma en cuenta los niveles de TMA por si
solos
Denver Proporcion TMAO/TMA normal si >92% Nc; toma en cuenta los niveles de TMA por si
solos

*Informacién adicional importante:

El resultado de estos analisis no debiese ser considerado como un diagndstico médico. Tan s6lo un médico puede
establecer un diagnostico. Los analisis de las muestras fueron realizados por la Clinica Cleveland usando Cromatografia
Liquida/Espectrometria de Masas en Tandem.

Con la intencién de realizar estudios de investigacion a nivel mas amplio y proveer con herramientas de autoayuda,
MeBO guardara una copia de sus resultados. Toda la informacién personal sera tratada de forma confidencial. MeBO
puede que publique los resultados de sus pruebas, sin desvelar publicamente ningun detalle identificativo (como su
nombre) en su pagina web o blogs. Si no quiere que MEBO guarde una copia de sus resultados por favor contactelos a
través de este email: tmauresult@meboresearch.org.

Si esta interesado en las mutaciones/variaciones genéticas asociadas con la trimetilaminuria, existen pruebas de ADN
que puede realizarse.

Informacion acerca de la Trimetilaminuria (TMAU)

La trimetilamina (TMA) es convertida a éxido de trimetilamina (TMAOQ) por la enzima FMO3 (se encuentra mayormente en el higado). La TMA tiene
olor, el TMAO no.

Trimetilaminuria primaria (TMAU1): Causada por una deficiencia de FMO3, normalmente genética. La manera tipica en que se presenta es con
una TMA elevada por encima de los limites normales y un nivel de TMAO mas bajo. La excrecién de TMAO es menos del 80% de la TMA total que
le llega a la enzima FMO3 (TMA+TMAOQ), en otras palabras la proporcion de TMA/TMAQO es mayor que 0.21. En general, se considera que la
TMAU1 es la inhabilidad de convertir niveles normales de TMA en TMAO (deficiencia de FMO3).




Trimetilaminuria secundaria (TMAU2): definido como un nivel alto de TMA, y un nivel de TMAO que no es bajo en comparacion. La presentacion
tipica es una TMA por encima de lo normal con un TMAO elevado, con una proporcion de TMA / (TMAO + TMA) por encima del 81%. La mayoria
de los laboratorios no tienen en cuenta a la TMAU2 a la hora de presentar los resultados (no hacen estos célculos).

Se considera que la TMAUZ2 es un exceso de TMA que le llega al higado, produciendo éste niveles normales de TMAO (sobrecarga de sustrato).
Se considera que los niveles elevados de TMA son producidos por un sobrecrecimiento bacteriano en el intestino.

Posible tratamiento de la Trimetilaminuria:

Aunque no existe una cura para la trimetilaminuria, es posible que los afectados con esta enfermedad vivan vidas
normales y sanas. Las estrategias de tratamiento de la trimetilaminuria estan detalladas en Cashman et al (2003) (3), y
en las guias “de la mejor practica” (1). Los doctores lan Phillips y Eileen Sheppard recomiendan un plan de tratamiento
para reducir los sintomas (11), tal como se expone en el articulo de los Institutos Nacionales de Salud, Oficina de
Investigacion sobre Enfermedades Raras, Trimetilaminuria.

Informacion adicional sobre TMAU

e Trimethylaminuria. NCBI Bookshelf, A service of the National Library of Medicine, National Institutes of Health
Web site. 2011. Disponible en : http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1103/#trimethylaminuria. Se accede el 31
de Mayo 2011.

e Trimethylaminuria. National Institutes of Health, Office of Rare Diseases Research, Genetic and Rare Diseases
Information Center (GARD) Web site. 2010. Disponible en:
http://rarediseases.info.nih.gov/GARD/QnA.aspx?PagelD=4&CaselD=20839&DiseaselD=6447#78. Se accede el
31 de Mayo 2011.

e Learning about Trimethylaminuria. National Human Genome Research Institute Web site. 2009. Disponible en:
http://www.genome.gov/11508983 . Se accede el 31 de Mayo 2011.

e Trimethylaminuria. Genetics Home Reference Web site. April 2007. Disponible en:
http://ghr.nim.nih.gov/condition=trimethylaminuria. Se accede el 31 de Mayo 2011.

e Trimethylaminuria. MEBO Research, A Patient Advocacy International Campaign Web site. 2011. Disponible en
http://www.meboresearch.org/trimethylaminuria.
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