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Estudio genético molecular del gen MC4R
Estudio genético molecular del gen del receptor 4 de la melanocortina

Plazo de Entrega de
Resultados

10 dias habiles

Laboratorio Dias de Procesamiento

Laboratorio CMSJ
Biologia Molecular

Lunes a Viernes

No requiere

Sangre total
Recolectar un tubo tapa lila con EDTA, volumen minimo: 2 mL de sangre

Muestra Opcional: consultar al laboratorio al fono 223548515

NOTA: Se requiere envio de copia de la orden médica.

s T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 - 25 °C) (2-8°C) (-20°C)
Sangre Total con , _
EDTA 3 dias 1 mes No aplica

*Dentro de Santiago y en el dia
Sangre Total con EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

*Desde fuera de Santiago
Sangre Total con EDTA: Ambiente Sl / Refrigerada SI/ Congelada NO

*Solo si el tiempo de traslado cumple con la estabilidad de la muestra.

Amplificacion de ADN por PCR y analisis por secuenciacion del (nico exon
codificante del gen MC4R. Comparacion de secuencias obtenidas con secuencia
de referencia (wildtype).

En sujetos no afectados no se encuentran variantes patogénicas descritas en el
gen MC4R.

No aplica.

La prevalencia de mutaciones en el gen MC4R que causan pérdida de su funcién
es de 0.5% - 6% en casos de obesidad morbida.

A pesar que los cambios en la dieta y en los habitos de ejercicio son la principal
causa del drastico incremento global en la prevalencia de la obesidad, hay
considerable evidencia de la existencia de una contribucion genética a la
regulacion del peso corporal.

El eje leptina-melanocortina es el complejo que controla la homeostasis
energética humana donde el receptor 4 de la melanocortina (MC4R) es una pieza
central en su regulacion, no solo a través de la produccion de energia, sino
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también en su gasto, dandole un rol clave a este receptor en el control del
comportamiento alimenticio.

MC4R es un gen que se localiza en el cromosoma 18 (18g22) y produce una
proteina de 332 aminoacidos del mismo nombre, la cual es codificada por su
Unico exon.

Las variantes patogénicas (mutaciones) en el gen MC4R tienen una herencia
autosémica dominante y la pérdida de funcion del gen MC4R debido a la
presencia de dichas variantes es la principal causa genética de formas severas
de obesidad monogénica familiar. La edad de aparicion y grado de obesidad en
portadores de variantes patogénicas en MC4R, esta relacionada a los efectos que
ésa cause sobre la funcion de la proteina.

Interpretacion de resultados:

e Sino se observan variantes patogénicas en MC4R:
Resultado: c.[=];[=]
[=]: indica que la secuencia observada es igual a la secuencia de
referencia (wild type)

Conclusion: El/La paciente no presenta variantes patogénicas en el gen MC4R.

e Si se observa una variante patogénica en MC4R:
Resultado: c.[nomenclatura en c];[=]
p.[nomenclatura en pJ;[=]
[=]: indica que la secuencia observada es igual a la secuencia de
referencia (wild type)

Conclusion: El/La paciente es heterocigoto(a) para la variante patogénica
(nomenclatura en p.) en el gen MC4R.

e Sise observan 2 variantes patogénicas en MC4R:
Resultado: c.[nomenclatura en c];[nomenclatura en c]
p.[nomenclatura en p];[nomenclatura en p]

Conclusion: El paciente es homocigoto para la mutacion/ heterocigoto
compuesto para las mutaciones .....(nomenclatura en p.)

Si se encuentra la misma mutacion en ambos alelos, el paciente es homocigoto.
Si las mutaciones que afectan a cada alelo son distintas, el paciente es
heterocigoto compuesto.

NOTA: Las variantes patogénicas (mutaciones) y/o variantes polimorficas
(polimorfismos) que se encuentren en el analisis de las secuencias, se
informan con la nomenclatura segun las recomendaciones del HGVS
(http://www.HGVS.org/varnomen).
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