
Дефицит рецептора лептина (LEPR) и 
дефицит проопиомеланокортина (POMC) 
— это аутосомно-рецессивные 
заболевания, вызванные специфическими 
биаллельными вариантами в генах LEPR 
или POMC.1

Эти варианты нарушают работу 
гипоталамического сигнального пути 
рецептора меланокортина 4-го типа 
(MC4R) — ключевого сигнального пути, 
ответственного за регуляцию чувства 
насыщения, потребления пищи и расхода 
энергии, что, в свою очередь, влияет на 
массу тела.1–3
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Сокращения: α-MSH — α-меланоцит-стимулирующий гормон; AgRP — агути-связанный пептид; LEPR — рецептор 
лептина; MC4R — рецептор меланокортина-4; PCSK1 — пропротеинконвертаза субтилизин/кексин типа 1;
POMC — проопиомеланокортин.

Генетические варианты с утратой 
функции нарушают регуляцию 
голода/чувства сытости и 
потребления/расхода энергии, 
что приводит к:
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Клинические особенности дефицита LEPR и POMC7,c

c) 	 Процентные доли рассчитаны как количество случаев с данным признаком, деленное на общее 
количество случаев.
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Распространенность:
Дефицит LEPR: 1,34 на миллион человек8

Дефицит POMC/PCSK1: менее 50 описанных 
случаев по всему миру для обоих показаний9

Основные клинические признаки дефицита LEPR и POMC

a) 	 Наличие ожирения в возрасте до 5 лет и ИМТ ≥95-го перцентиля для возраста и пола.
b) 	 Для контрольной группы были определены следующие критерии включения: ИМТ в возрасте 14, 15 или 

16 лет >30 кг/м2, наличие данных об ИМТ в раннем детстве (не менее двух значений в возрасте 0-5 лет) и 
исключение мутации в гене лептина, рецептора лептина и MC4R. 

Ожирение с ранним началом5,6,aГиперфагия4

Характерные проявления и особенности 
поведения включают: 
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Люди с общим ожирениемb
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Диагноз дефицита LEPR и POMC можно заподозрить на основании клинических признаков, а 
заболевания можно подтвердить с помощью генетического тестирования.10,12

Как диагностируются дефицит LEPR и POMC?

Клинические проявления варьируются как на индивидуальном уровне, так и в Клинические проявления варьируются как на индивидуальном уровне, так и в 
зависимости от генетического варианта. В связи с этим важно:зависимости от генетического варианта. В связи с этим важно:10,12,1310,12,13

•• тщательно собирать клинический анамнез; тщательно собирать клинический анамнез;
•• при наличии данных анализировать семейный анамнез;
•• контролировать отсутствие ответа на традиционные стратегии ведения ожирения. контролировать отсутствие ответа на традиционные стратегии ведения ожирения.

Дети Взрослые пациенты

• Гиперфагии
• Ожирения с ранним началом
• Семейного анамнеза ожирения
• Признаков синдромального 

заболевания
• Наличие в анамнезе поведения, 

направленного на поиск пищи
• Нарушения нервно-психического 

развития

• Нарушения эндокринной системы
• Гиперфагия с раннего возраста
• История раннего ожирения
• �Резистентность к стандартным 

методам лечения ожирения
• Рыжие волосы

Генетическое тестирование 
рекомендуется 
педиатрическим пациентам 
при наличии:4,10,12

Характеристики пациентов, 
у которых диагноз был 
поставлен во взрослом 
возрасте, включают:12–14

Возраст, лет Возраст, лет

Пример таблицы ИМТ: дефицит 
LEPR10

Пример таблицы ИМТ: дефицит 
POMC11
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Пациент Пациент

График ИМТ пациента Таблица ИМТ

38.7 кг/м2

Диагноз

Референтный показатель ожирения

95 -й референтный процентильРеферентный показатель 
избыточного веса

50 -й референтный центиль
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