M AN U ALDE ENDOCRINOLOGIA SEEN W

OBESIDAD
Obesidad de origen genético

INFORMACION PARA PACIENTES
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¢Qué es la obesidad genética?

Existe un continuo de formas clinicas que va desde la obesidad comun, considerada poligénica (influencia de la suma de varios
genes), hasta formas raras, por influencia de un solo gen alterado (monogénicas) o por la alteraciéon de uno o varios genes
(sindrémicas). A efectos practicos, se considera obesidad genética las formas monogénicas y las sindrémicas.

¢Cuales son las caracteristicas clinicas comunes de la obesidad
genética?

Obesidad precoz (inicio antes de los 5 afios), grave y resistente al tratamiento.

Hiperfagia (hambre insaciable), preocupacion extrema por la comida.

Trastornos endocrinos: déficits de hormonas del crecimiento, sexuales, del tiroides, del eje de la cortisona, etc.
Alteraciones neuropsiquiatricas, del suefio, de regulacién de la temperatura o de la presién arterial y malformaciones o mal
funcionamiento en érganos.

¢(Cuales son las caracteristicas distintivas?

Las formas monogénicas suelen asociarse a mutaciones en genes de la via leptina-proopiomelanocortina como LEP, LEPR,
POMC, MC4R, PCSK1, que siguen un patron de herencia mendeliano (autosémico recesivo o dominante), mientras que las
sindromicas, la herencia no es mendeliana y suelen mostrar manifestaciones adicionales, como retraso del neurodesarrollo,
malformaciones congénitas, facies caracteristica. Algunos ejemplos son los sindromes de Prader-Willi, Bardet-Biedl, Alstrém,
etc.

¢Existe algun tratamiento?

Hay un tratamiento especifico para el déficit de leptina: la metreleptina, que es un analogo sintético de la leptina. En el caso de
mutaciones en los genes LEPR, POMC, PCSK1y el sindrome de Bardet-Bied| esta la indicacién de setmelanotida, un agonsita del
receptor MC4R a partir de los 2 afios de edad. Para el resto de obesidades monogénicas o sindromicas, todavia no se dispone de
un tratamiento especifico.

¢Por qué es importante la deteccion de la obesidad genética?

La identificacion precoz de estas formas genéticas permite llevar a cabo intervenciones terapéuticas especificas y un manejo
integral més eficaz, mejorando la calidad de vida de los pacientes.

En Espafia se encuentran las siguientes asociaciones de pacientes con sindrome de Prader-Willi:
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Asociacion Espafiola del sindrome de Prader-Willi.

ya.
a del Sindrome de Prader-Willi.
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https://www.sindromepraderwilli.org
https://www.praderwillicat.org
https://www.praderwilliandalucia.es
https://sid-inico.usal.es
https://sid-inico.usal.es
https://www.anasbabiciliopatias.es

