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Las variantes genéticas raras de la vía hipotalámica del receptor 4 
de la melanocortina (MC4R) (una vía fundamental responsable de 
la regulación del hambre y el gasto energético) pueden provocar 
la alteración de la transmisión de señales neuronales, lo que 
provoca enfermedades raras de la vía del MC4R.1,2

Enfermedades raras de la vía 
del receptor 4 de la melanocortina

a) Definida como un IMC ≥120 % del percentil 95 y aparición antes de los 5 años de edad.

Hiperfagia Obesidad grave
de inicio precoza

Las personas que tienen 
enfermedades raras de la vía 
del MC4R suelen presentar 
hiperfagia y obesidad grave 
de inicio precoz.8,9

Siglas: AgRP: proteína r-agutí; ALMS1: síndrome de Alström 1; SBB: síndrome de Bardet-Biedl; LEPR: receptor de la leptina; 
MC4R: receptor de la melanocortina 4; MSH: hormona estimulante de los melanocitos; PCSK1: gen de la proproteína 
convertasa subtilisina/kexina de tipo 1; POMC: proopiomelanocortina; RAI1: gen inducido por el ácido retinoico 1; SH2B1: 
proteína adaptadora 1 con dominios de homología Src tipo 2 B; SRC1: coactivador del receptor de esteroides 1

Alteración de la vía del MC4R1,3-7

Las variantes genéticas con pérdida 
de función alteran el equilibrio de 
hambre/saciedad e ingesta/gasto 
energético.
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Déficit
de POMC10,11,13
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de LEPR10,14,15
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• �Pelo de color
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• Piel clara o pálida

• �Infecciones 
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• Polidactilia

Las enfermedades raras de la vía del MC4R presentan una serie 
de manifestaciones clínicas, pero la hiperfagia y la obesidad 
grave de inicio precoz se consideran síntomas principales.10,11

Enfermedad genética rara

a) La hiperfagia se observó en modelos de ratón de déficit de SRC1.

Las pruebas genéticas, junto con la evaluación de las manifestaciones 
clínicas, pueden facilitar el diagnóstico de enfermedades raras de la vía 
del MC4R.10,13

Contemple realizar pruebas genéticas específicas 
a pacientes (niños o adultos) con:10,13

• Hiperfagia
• Obesidad grave de inicio precoz
• �Otras manifestaciones clínicas de las enfermedades raras de la vía

del MC4R
• �Antecedentes familiares de una notable diferencia de peso entre

los miembros de una familia

Siglas: LEPR: receptor de la leptina; MC4R: receptor 4 de la melanocortina; POMC: proopiomelanocortina; SH2B1:
proteína adaptadora 1 con dominios de homología Src tipo 2 B; SRC1: coactivador del receptor de esteroides 1
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