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Stérungen des MC4R-Signalwegs

Der MC4R-Signalweg des Hypothalamus ist fiir die Hungerregulation und den
Energieumsatz entscheidend. Enthilt er seltene Genvarianten, kénnen diese die
Nervensignalleitung stéren und seltene Adipositas-Erkrankungen hervorrufen.
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Abkiirzungen: AGRP = Agouti-related Peptid; ALMST = Alstrém-Syndrom 1; BBS = Bardet-Bied|-Syndrom; LEPR = Leptin-Rezeptor;
MC4R = Melanocortin-4-Rezeptor; MSH = Melanozyten-stimulierendes Hormon; PCSK1 = Proproteinkonvertase Subtilisin/Kexin Typ 1;
POMC = Proopiomelanocortin; RAIT = Retinséure induziert 1; SH2BT = Src homology 2 B Adapterprotein 1; SRC1 = Steroidrezeptor-Koaktivator 1.
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®Friihmanifest bedeutet typischerweise ein Auftreten im Alter von 2—5 Jahren.



Seltene Stérungen des MC4R-Signalwegs kdnnen mit unter-
schiedlichen klinischen Merkmalen einhergehen; haufig aber
sind sie mit einer frithmanifesten, schweren Adipositas und
Hyperphagie assoziiert
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2In Tierstudien an M&usen mit SRC1-Mangel war Hyperphagie zu beobachten.

Gentests kombiniert mit einer Beurteilung der klinischen Symptomatik kénnen
die Diagnose von seltenen Stérungen des MC4R-Signalwegs unterstiitzen:®"

Erwigen Sie spezifische Gentests bei Personen (Kindern oder
Erwachsenen) mit folgenden Merkmalen:

* Frilhmanifeste, schwere Adipositas (vor dem 6. Lebensjahr)

* Hyperphagie

* Sonstige klinische Merkmale seltener Storungen des MC4R-Signalwegs

* Auffillige Gewichtsunterschiede zwischen Familienmitgliedern in der Anamnese

Abkiirzungen: LEPR = Leptin-Rezeptor; MC4R = Melanocortin-4-Rezeptor; POMC = Proopiomelanocortin; SH2B1 = Src homology 2 B
Adapterprotein 1; SCR1 = Steroidrezeptor-Koaktivator 1.
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