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Séllsynta sjukdomar
i melanokortin-4 receptor (MC4R) signalbanan
Kliniska kdnnetecken och genetisk bekraftelse

Séllsynta sjukdomar i melanokortin-4 receptor (MC4R) signalbanan
kan orsakas av genetiska variationer i signalbanan, som férsamrar
signaleringen som styr hungerkénslorna.'

Hyperfagi (patologisk, ométilig hunger) och svar fetma med tidig debut &r
kliniska symptom fér en séllsynt MC4R-relaterad sjukdom.” Om du observerar

dessa tecken hos dina patienter kan de vara drabbade av en séllsynt
MC4R-relaterad sjukdom.

Tidig debut av svar

Hyperfagi?
yperiag fetma?®
Kallas dven for overdriven Patientens BMI ar 2120 % av 95:e
hungerkinsla eller begéar efter mat. percentilen och debut fére 5 ars alder.*

Typiska kdnnetecken och beteenden:
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/" Patienter med séllsynta sjukdomar
10 1 associerade med MC4R-signalbanan
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(g6mmer eller stjal mat) oat d fetma har ft BMI >30 kg/m? i 3ldern 14—16
ar, och inga genetiska avvikelser i LEP, LEPR eller MC4R.
. Tryckt med tillstdnd fr&n Springer Nature from Kohlsdorf K,
Angest och nedsatt funktion et al. Int | Obes (Lond). 2018;42(9):1602—1609.
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Proaktiv identifiering av kliniska kdnnetecken och lamplig
remittering for genetisk screening med korrekta genpaneler kan

hjdlpa barn som lever med en séllsynt MC4R-relaterad sjukdom
att fa den lampligaste varden.®

Med tillgang till lampliga verktyg kan genetiska variationer
som orsakar sdllsynta MC4R-relaterade sjukdomar
diagnostiseras tidigt.®

Diagnosforloppet®

Patienten besoker en ldkare
for att diskutera sina symtom

&) :
Genom rétt remittering kan hd
O Lakaren identifierar barn med genetiska variationer
B kinnetecken som orsakar séllsynta MC4R-
relaterade sjukdomar screenas
och behandlas pa basta sitt.

Likaren remitterar patienten
for genetisk testning

Genetisk screening gor det
Resultaten fran genetisk nu mdjligt att identifiera manga fler
testning bekraftar om séllsynta sjukdomar, s& som séllsynta

patienten har en 5,5”5)'"" MCA4R-relaterade sjukdomar
MCA4R-relaterad sjukdom

Om du behdver mer information om genetisk
bekriftelse eller om hur du hittar expertcenter
i ditt land kan du beséka var webbplats
Path4hcps.com, som kan nas via QR-koden:
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