
Редкие генетические варианты в гипоталамическом 
сигнальном пути рецептора меланокортина 4-го типа 
(MC4R) — ключевом сигнальном пути, отвечающем 
за регуляцию голода и расхода энергии, — могут 
приводить к нарушению нейрональной передачи 
сигналов, что вызывает редкие заболевания, 
связанные с нарушением сигнального пути MC4R.1,2

a) Наличие ожирения в возрасте до 5 лет и ИМТ ≥95-го перцентиля для возраста и пола.

Гиперфагия Ожирение с 
ранним началомa

У лиц с редкими заболеваниями, 
связанными с нарушением 
гипоталамического сигнального 
пути MC4R, часто наблюдаются 
гиперфагия и ожирение с 
ранним началом.8,9

Сокращения: AgRP — агути-связанный пептид; ALMS1 — белок синдрома Альстрема 1; α-MSH — α-меланоцит-
стимулирующий гормон; BBSx — белок синдрома Барде-Бидля x (могут быть задействованы несколько 
различных генов/белков BBS); LEPR — рецептор лептина; MC4R — рецептор меланокортина-4; PCSK1 — 
пропротеинконвертаза субтилизин/кексин типа 1; POMC — проопиомеланокортин; RAI1 — индуцированный 
ретиноевой кислотой белок 1; SH2B1 — адаптерный белок Src гомологии 2 B 1; SRC1 — коактиватор 
стероидного рецептора 1.
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Нарушение сигнального пути MC4R1,3–7

Редкие заболевания, связанные с 
нарушением гипоталамического 
пути MC4R 

Генетические варианты с 
потерей функции нарушают 
механизмы голода/сытости 
и потребления/расхода 
энергии, что приводит к:

Гиперфагии
(патологический,	
неутолимый голод)

Активность
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звеньев
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Ожирению с 
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Редкие заболевания гипоталамического пути MC4R проявляются 
различными клиническими признаками, однако гиперфагия 
и ожирение с ранним началом считаются ключевыми 
клиническими признаками.10,11 
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a) Гиперфагия наблюдалась в мышиных моделях дефицита SRC1

Генетическое тестирование совместно с оценкой клинической картины может 
способствовать диагностике редких заболеваний, связанных с нарушением 
гипоталамического сигнального пути MC4R.10,13

Рассмотрите возможность проведения целенаправленного генетического 
тестирования у лиц (детей или взрослых) при наличии:10,13

•	 Гиперфагии
•	 Ожирения с ранним началом
•	 Других клинических признаков редких заболеваний, связанных с 		

нарушением гипоталамического сигнального пути MC4R
•	 Семейного анамнеза выраженных различий массы тела между 	 	

членами семьи
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Редкое генетическое заболевание
Дефицит 
POMC10,11,13

Дефицит 
LEPR10,14,15

Синдром 
Барде-
Бидля10–16

Дефицит 
SRC117,18,a

Дефицит 
SH2B17

Гиперфагия

Ожирение с ранним 
началом

Пороки сердечно-
сосудистой системы

Нарушения когнитивных 
функций или развития

Нарушения эндокринной 
системы

Нарушения роста

Заболевания почек

Нарушения зрения

Другие возможные 
признаки

• Рыжий цвет волос
• Светлая или 

бледная кожа

•	Тяжелые 
бактериальные 
инфекции

•	 Полидактилия

Сокращения: LEPR — рецептор лептина; MC4R — рецептор меланокортина-4; POMC — проопиомеланокортин; 
SH2B1 — адаптерный белок Src гомологии 2 B 1; SRC1 — коактиватор стероидного рецептора 1.


