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Enfermedades raras de la via
del receptor 4 de melanocortina:
manifestaciones clinicas y confirmacién genética

Las enfermedades raras de la via del receptor 4 de melanocortina
(MCA4R) pueden producirse a consecuencia de variantes genéticas en la
via, lo que altera la transduccién de sefiales que controlan el hambre.’

La hiperfagia (hambre insaciable patolégica) y la obesidad grave de inicio
precoz son manifestaciones clinicas de una enfermedad rara de la via del MC4R!

Si aprecia dichas manifestaciones en sus pacientes, es posible que padezcan
una enfermedad rara de la via del MC4R!
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La identificacién proactiva de las manifestaciones clinicas y una
derivacién adecuada al especialista para la confirmacién genética

mediante el cribado genético correcto pueden contribuir a que
muchos nifios que tienen una enfermedad rara de la via del MC4R
sigan el protocolo asistencial mas apropiado para ellos.®

Gracias al acceso a recursos diagnésticos adecuados, las
variantes genéticas que causan las enfermedades raras de
la via del MC4R se pueden diagnosticar mucho antes.®

Protocolo diagnéstico®

&)
©
o

Los pacientes acuden al
médico para referir sus
sintomas.

El médico identifica las
manifestaciones clinicas.

El médico deriva al paciente
para que le realicen pruebas
genéticas.

Con los resultados genéticos
se confirma si el paciente

padece una enfermedad rara
de la via del MC4R.

Si necesita mas informacién sobre la confirmacién
genética o desea localizar centros especializados en
su pais, visite nuestra pagina web Path4hcps.com,

a la que puede acceder con el cédigo QR:
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Con la derivacién correcta al hd
especialista, se puede hacer un
cribado y proporcionar la atencién
sanitaria adecuada a los nifios que
presentan variantes genéticas que

causan enfermedades raras de la
via del MC4R.

El cribado genético de hoy en v/
dia permite identificar muchas

més enfermedades raras, y ahora

las enfermedades raras de la via del
MC4R pueden incluirse en este.
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