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Nárast prevalencie obezity v  nedáv‑
nej minulosti bol spájaný najmä s en‑
vironmentálnymi, socioekonomickými 
a behaviorálnymi faktormi. V posled‑
ných rokoch sa však jednoznačne uka‑
zuje, že telesný tuk a  telesná hmot‑
nosť, a teda aj „náchylnosť“ k vzniku 
obezity sú vo veľkej miere podmienené 
najmä genetickou výbavou jedinca 
[1,2]. Podľa najnovších štúdií sa pred‑
pokladá, že genetické faktory zodpo‑
vedajú až za 64– 84 % výslednej hod‑
noty BMI [3– 5].

Z hľadiska výskumu obezity a  jej 
súvislosti s  genetickou výbavou je‑
dinca sú nepochybne najvýznamnej‑
šie štúdie monozygotných dvojičiek 
a tzv. „adopčné štúdie“ vychádzajúce 
z faktu, že adoptované deti majú s ado‑
ptívnymi rodičmi spoločné iba environ‑
mentálne faktory, kým s biologickými 
rodičmi iba genetické faktory. Jedna 
z najväčších takýchto štúdií bola usku‑

točnená v  Dánsku a  dokázala štatis‑
ticky významnú koreláciu medzi BMI 
adoptovaných detí a  ich biologickými 
rodičmi, ale iba minimálnu koreláciu 
medzi adoptovanými deťmi a ich ado‑
ptívnymi rodičmi [6]. 

V súčasnosti možno obezitu z gene‑
tického hľadiska klasifikovať ako:
•	polygénovú (tzv. bežný typ obezity) –  na 

jej vzniku sa zúčastňuje viacero génov, 
pričom tieto gény jednotlivo majú iba 
malý efekt na telesnú hmotnosť [7,8]. 
Kumulatívny efekt génov sa stáva signi‑
fikantným vtedy, keď je prítomná inter‑
akcia s faktormi prostredia (prejedanie 
sa, redukcia telesnej aktivity, hormo‑
nálne zmeny a socioekonomické fak‑
tory predisponujúce k ich fenotypovej 
expresii) [7– 9].

•	syndrómovú –  asociovanú s niekto‑
rými geneticky podmienenými syn‑
drómami, vznikajúcimi v  dôsledku 
malých genetických defektov alebo 

abnormalít chromozómov. Ide o 20 až 
  30 ochorení, kde obezita je iba jed‑
ným z  klinických príznakov [20]. 
Častá je asociácia s mentálnou re‑
tardáciou, dysmorfnými črtami 
a orgánovo špecifickými vývojovými 
abnormalitami (tzv. pleiotropné syn‑
drómy) [10]. Do tejto skupiny patrí 
Praderov Williho syndróm [11], Bar‑
detov Biedlov syndróm, Alströmov 
syndróm, Cohenov syndróm a iné.

•	monogénovú  –  vznikajúcu na pod‑
klade mutácie v jednom z 11 v súčas‑
nosti známych génov [12– 14] (pri‑
čom sa neustále identifikujú ďalšie 
[1,15,16]) a  kde obezita predsta‑
vuje hlavný klinický príznak.  Jedinci 
s  touto mutáciou majú normálny 
vývoj a nie sú u nich prítomné dysmor‑
fické črty (na rozdiel od syndrómo‑
vých obezít) [3]. Častá je asociácia 
s  poruchami správania a  endokrin‑
nými poruchami [17].
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Súhrn: Vysoký nárast prevalencie obezity vo všetkých vekových kategóriách predstavuje v súčasnosti jeden z veľkých medicínskych problé‑
mov. Poznanie skutočnej etiológie obezity umožňuje individualizáciu prístupu k pacientovi a je nevyhnutným predpokladom na zvolenie 
cieleného manažmentu a liečby pacienta. Popri najväčšej skupine s polygénovým typom dedičnosti sú počtom nezanedbateľní aj pacienti 
s tzv. „syndrómovou obezitou“, kde obezita je iba jedným z klinických príznakov pri danom syndróme a obezita vznikajúca na monogéno‑
vom podklade, kde obezita je hlavným a dominantným príznakom (pacienti s mutáciami pre leptín, leptínový receptor, pro‑opiomelano‑
kortín, prohormón  konvertázu 1, melanokortínový receptor 4, mozgový neurotropný faktor a tyrozín kinázový receptor B). Táto skupina 
predstavuje približne 3– 4 % pacientov s obezitou. Predkladaný prehľadový článok prináša pohľad na najnovšie poznatky o genetike, klinic‑
kých prejavoch, diagnostike a liečbe týchto ochorení.
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Clinical and genetic aspects of monogenic obesity

Summary: High prevalence of obesity in all of age categories is currently one of the biggest problem in medicine. Identification of etiology 
of obesity can individualise an approach to the patient and it is essential for choosing a target management and therapy. Beside the 
largest group with polygenic inheritance are clinically important also patients with “syndromic obesity”, where obesity is only one of the 
signs and monogenic obesity, where obesity is the major clinical phenotype (patients with mutations in gene for leptin, leptine receptor, 
prohormone convertase 1, melanocortine receptor 4, brain‑derived neurotropic factor and tyrosin kinase receptor B). The monogenic 
obesity includes 3– 4% of all patients with obesity. This review article brings newest insight on genetics, clinical manifestation, diagnostics 
and therapy of these diseases.
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Monogénová obezita
Monogénová obezita je podmienená 
mutáciou v  jedinom z 11 doteraz zná‑
mych génov [13,16]. Patofyziológia ex‑
cesívneho ukladania tuku u monogéno‑
vých obezít je pomerne dobre objasnená: 
v dôsledku mutácie dochádza k naruše‑
niu leptín‑ melanokortínovej osi [18,19], 
ktorá zohráva veľmi dôležitú úlohu 
v  neuronálnej kontrole pocitu sýtosti 
a hladu, teda udržiavaní energetickej ho‑
meostázy organizmu (obr. 1) [20,21].

Na základe miesta porušenia lep‑
tín‑ melanokortínovej osi možno roz‑
deliť obezitu (Klasifikácia monogénovej 
obezity podľa Farooqiovej a  Ichiharu 
[22,23]) na obezitu spôsobenú:
1. �mutáciou génu pre leptín a  mutá‑

ciou leptínového receptora

2. �mutáciou POMC 
(proopiomelanokortín)

3. �mutáciou PC1 (prohormón konver‑
táza 1)

4. �mutáciou MC4R (melanokortínový 
receptor 4)

5. �mutáciou BDNF (mozgový 
neurotropný faktor) a jeho re-
ceptora TrkB (tyrozín kinázový  
receptor B)

Podľa odhadov monogénovo pod‑
mienená obezita sa vyskytuje u 3– 4 % 
všetkých obéznych pacientov [12,17]. 
V porovnaní s polygénovo podmiene‑
nou obezitou teda tvorí jej menšiu 
časť [16], ale jej diagnostika je dôle‑
žitá vzhľadom na špecif ickú liečbu 
a manažment.

Genetický podklad 	
monogénovej obezity
Gény, ktorých mutácie sa zúčastňujú 
na rozvoji monogénovej obezity, sa na‑
chádzajú na autozómoch. Dedičnosť 
väčšiny týchto ochorení je autozómovo 
recesívna [25], pričom homozygoti 
(alebo zložení heterozygoti) majú plne 
rozvinutý klinický obraz s obezitou zá‑
važného stupňa vznikajúcou vo včas‑
nom detstve [16]. Dedičnosť mutácií 
MC4R je autozómovo kodominantná 
[16,26], kde úplný klinický obraz je už 
pri mutáciách v heterozygotnej forme 
s  tým, že homozygoti majú len väč‑
šiu intenzitu príznakov. Mutácie génov 
majú väčšinou charakter bodových 
mutácií (zámena nukleotidov, delécie, 
inzercie) [27– 29].

Klinické príznaky
Jednotlivé podtypy monogénovej obe‑
zity majú viaceré spoločné príznaky 
[3], a to: obezita ťažkého stupňa za‑
čínajúca v detstve, pozitívna rodinná 
anamnéza obezity a  častá asociácia 
s  endokrinopatiami. Klinická závaž‑
nosť a  čas nástupu týchto príznakov 
závisí aj od mutovaného génu (tab. 1).

1. Mutácie génu pre leptín –  deficit 
leptínu
Leptín (LEP) je proteín produkovaný 
tukovým tkanivom a pôsobí ako afe‑
rentný signál sýtosti, čím sa podieľa na 
regulácii telesnej hmotnosti [30]. Jeho 
hladina pozitívne koreluje s  množ‑
stvom tukového tkaniva v organizme. 
Okrem toho ovplyvňuje aj ďalšie neu-
roendokrinné systémy asociované s fer-
tilitou a pubertou [30,31].

Gén pre leptin je lokalizovaný na 
7. chromozóme tzv. ob génu. Pre mutá‑
cie leptínového génu je charakteristický 
autozómovo recesívny typ dedičnosti 
s  vyššou prevalenciou homozygotov 
v príbuzenských manželstvách.

Homozygoti pre mutáciu leptíno-
vého génu sa rodia s normálnou pôrod‑
nou hmotnosťou, avšak v  dôsledku 
konštantnej hyperfágie od prvých dní 
života dochádza v  prvých mesiacoch 
k rozvoju morbídnej obezity [32]. Pa‑

Obr. 1. Úloha leptín- melanokortínovej osi pri regulácii telesnej hmotnosti [24].
Leptín je secernovaný adipocytmi a jeho koncentrácia (za normálych okolností) 
pozitívne koreluje s množstvom telesného tuku. Leptín sa naväzuje na receptory 
v hypotalame a aktivuje niekoľko ďalších ciest, zahŕňajúcich aj expresiu POMC 
v nucleus arcuatus v hypotalame. Aktivácia MC4R peptidmi vznikajúcimi štiepe‑
ním POMC (a- MSH) vedie k  redukcii príjmu potravy a  zvýšenému energetic‑
kému výdaju, čo vedie k udržaniu telesnej hmotnosti. MC4R je inhibovaný AGRP 
(agouti‑relatid peptidom), ktorý sa tiež produkuje v hypothalame. 
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Receptory pre leptín sú široko distri‑
buované v tele [39].

Klinické príznaky pri mutácii leptíno‑
vého receptoru sú podobné ako pri sa‑
motnom deficite leptínu, líšia sa však 
tým, že pacienti majú znížený lineárny 
rast so zníženou bazálnou aj stimulo‑
vanou sekréciou rastového hormónu 
a nižšími hladinami IGF‑1. Zazname‑
naná bola aj emočná labilita, poruchy 
správania, nie však mentálna retardá‑
cia. Celkový stupeň obezity a  klinic‑
kých príznakov je nižší ako pri deficite  
leptínu [33].

Výskyt homozygotov a  zložených 
heterozygotov pre mutácie leptíno‑
vého receptora je relatívne vysoký; 
tvoria až 3 % spomedzi detí s  hyper‑
fágiou a  včasným rozvojom obezity 
[20,33].

Liečba u pacientov s mutáciou génu 
pre leptínový receptor spočíva v pre‑

U heterozygotov pre mutáciu v géne 
kódujúcom leptín je hladina leptínu 
signifikantne znížená, avšak táto stačí 
na zachovanie normálnej tyroidálnej 
funkcie, iniciáciu puberty a zachovanie 
plodnosti [37].

Terapia jedincov s  deficitom leptínu 
je možná prostredníctvom ľudského re‑
kombinantného leptínu podávaného 
vo forme subkutánnych injekcií [35]. 
Efekt leptínu sa neprejavuje iba význam‑
nou stratou telesnej hmotnosti so zníže‑
ním hyperfágie v prvých mesiacoch po‑
dávania, ale aj poklesom hladín inzulínu, 
úprave glykémií, lipidového spektra [38] 
ako aj k zlepšeniu imunitnej funkcie orga‑
nizmu [22,31]. Podávanie leptínu umož‑
ňuje tiež primeraný nástup puberty.

2. Mutácie leptínového receptoru 
Gén pre leptínový receptor (LEPR) sa 
nachádza na chromozóme 1p31.

cienti mávajú pritom normálny rast 
a normálne hodnoty IGF‑1 [33]. Súčas‑
ťou klinického obrazu deficitu leptínu 
je hyperinzulinémia (dôsledok zvýše‑
ného množstva telesného tuku, pričom 
k  manifestácii diabetu dochádza až 
v 3.– 4. dekáde života [31,32,34]), hy‑
potalamický hypotyreoidizmus, časté 
infekcie v  detskom veku (v  dôsledku 
zníženia počtu a  poruchy funkcie 
T‑lymfocytov [35]) a  oneskorený ná‑
stup puberty s poruchou fertility (lep‑
tín v  súčinnosti s hormonálnymi fak‑
tormi hrá dôležitú úlohu v inicializácii 
puberty). Špecifickým príznakom tejto 
mutácie sú dysfunkcie sympatikového 
nervového systému.

U týchto pacientov sa fenotyp môže 
vekom meniť a v niektorých prípadoch 
dochádza oneskorene k  nástupu pu‑
berty a  normalizácii imunitného sys‑
tému a tyroidálnej osi [36].

Tab. 1. Znaky monogénovo podmienených typov obezity. Modifikované podľa [10].

Obezita
Kompozícia 
tela

Rast Puberta
Sekrécia 
inzulínu

Tyreoidálna 
os

Adrenálna 
os

Iné

LEP

ťažká, prudké 
stúpanie 
hmotnosti od 
prvých dní 
života

selektívna  
depozícia 
tukového 
tkaniva

normálny
hypogonado‑
tropný hypo- 
gonadizmus

mierna 
hyperinzuli‑
némia

hypotala‑
mický hypoty‑
reoidizmus

normálna

poruchy  
imunity  
poruchy 
sympatiku

LEPR

ťažká, prudké 
stúpanie 
hmotnosti  
od prvých  
dní života

selektívna  
depozícia 
tukového 
tkaniva

znížený
hypogonado‑
tropný hypo‑
gonadizmus

hyperinzuli‑
nizmus

hypotala‑
mický hypo-
tyreoidizmus

normálna

emočná  
labilita  
poruchy 
správania

POMC

ťažká, stúpa‑
nie hmotnosti 
od prvých 
mesiacov 
života

nepopísané nepopísané
normálny 
priebeh

nepopísané

zvýšená hla‑
dina TSH, 
nízka hladina 
fT4

hypokorti‑
cizmus  
s hypogly‑
kémiami po 
narodení

bledá pokožka 
červené vlasy 
u belochov 
prolongovaný 
ikterus  
poruchy imunity 

PC1

ťažká, stúpa‑
nie hmotnosti 
od prvých me- 
siacov života

nepopísané nepopísané
hypogonado‑
tropný hypo‑
gonadizmus

hypo-
inzulinémia

normálna
hypo- 
korticizmus

neonatálna 
diarhea 
postprandiálna 
hypoglykémia

MC4R

skorý za‑
čiatok, va‑
riabilný stu‑
peň obezity

zvyšovanie tu‑
kovej aj netu‑
kovej hmoty

zvýšený
normálny 
priebeh

hyperinzuli‑
nizmus

normálna normálna
zvýšená  
kostná denzita

BDNF nepopísané nepopísané nepopísané nepopísané nepopísané nepopísané nepopísané

psychomoto‑
rická retardácia 
porucha  
pamäti  
a učenia sa
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ani dysmorfné črty sa nevyskytujú [55]. 
Rozdielom oproti iným typom obezity 
je, že nosiči mutácií MC4R nemávajú 
hypertenziu [60]. MC4R sa totiž po‑
dieľa aj na aktivácii sympatikového ner‑
vového systému, ktorý je vo veľkej miere 
zodpovedný za rozvoj hypertenzie [61]. 
Pacienti s homozygotnou formou mu‑
tácie majú závažnejší klinický prejav než 
heterozygoti [54].

Prevalencia. Mutácia MC4R pred‑
stavuje najčastejšie sa vyskytujúcu 
formu monogénovej obezity. V Európe 
je najvyššia prevalencia popisovaná 
v  Anglicku, kde sa mutácia vyskytuje 
u 5,8 % obéznych detí, v ostatných kra‑
jinách Európy sa prevalencia pohybuje 
medzi 0,5 % (Taliansko) a 2,6 % (Fran‑
cúzko). V  českej populácii je popiso‑
vaná prevalencia MC4R u obézných 
detí a adolescentov 2,4 % [62].

Liečba. V poslednom čase sa veno‑
valo množstvo výskumných tímov vy‑
tvoreniu efektívnych látok pôsobiacich 
na báze agonistov melanokortínového 
receptoru 3 a 4 [53,63]. Všeobecne ak‑
ceptovaným endogénnym agonistom 
MC4  receptoru bol doteraz a‑ MSH 
(a‑ melanocyty‑ stimulujúci hormón), 
preto sa väčšina výskumov upriamila 
na vývoj vhodnej terapeutickej látky 
s touto funkciou. Až neskôr sa ukázalo, 
že túto funkciu lepšie spĺňa b‑ MSH (tzv. 
peptid 6), ktorý predstavuje potent‑
ného agonistu MC3 a MC4 receptorov 
s  redukovanou aktivitou na MC1  re‑
ceptor a  inaktivitou voči MC5 recep‑
toru. Ukázalo sa, že subkutánna alebo 
intracerebrálna aplikácia b‑ MSH u po‑
tkanov jednoznačne spôsobuje pokles 
hmotnosti, úpravu energetickej rovno‑
váhy a zvýšenie spotreby tuku –  avšak 
u potkanov, kde obezita bola spôso‑
bená diétou, nie u  homozygotných 
mutácií MC4  receptoru. To súčasne 
ale predstavuje pravdepodobne určitú 
šancu pre heterozygotov tejto mutá‑
cie a takisto je možné, že tieto látky sa 
budú ďalej rozvíjať a v budúcnosti sa 
môžu používať u  ľudí s polygénovým 
typom obezity („tzv. bežná obezita“).

Napriek tomu, že v súčasnosti teda 
nie je možnosť kauzálnej liečby u ľudí 

4. Mutácie v géne kódujúcom 
prohormón konvertázu 1
Prohormón  konvertáza 1 (PC1) štiepi 
prohormóny (POMC, proglukagón, 
proinzulín) na aktívne hormóny [41,44]. 
Predpokladá sa, že PC1 sa okrem hypo‑
fýzy a hypotalamu nachádza aj v ente‑
roendokrinných bunkách a hrá zásadnú 
úlohu v absorbčnej schopnosti tenkého 
čreva [45].

Dominantným príznakom u väčšiny 
pacientov s deficitom PC1 je ťažká re‑
fraktérna neonatálna hnačka malab‑
sorbčného typu [46] –  teda skôr ne‑
prospievanie v  prvom roku života. 
Neskôr popri obezite dominuje hypo‑
kortizolémia a veľmi typická postpran‑
diálna hypoglykémia, hypoinzulinémia 
so zvýšenými hladinami proinzulínu 
v plazme [10,47].

Pacienti mávajú aj hypotalamický 
hypogonadizmus a sú infertilní [48].

5. Mutácie génu pre 
melanokortínový receptor 4
Ľudský melanokortínový receptor 4 
(MCR4) je kódovaný génom skladajú‑
cim sa z jedného exónu, lokalizovaným 
na chromozóme 18q22 [49,50]. Funk‑
cia MC4  receptoru spočíva v ovplyv‑
ňovaní centra sýtosti v  hypotalame, 
vo vytváraní správnej odpovede orga‑
nizmu na príjem vysoko tukovej stravy 
s  udržiavaním pocitu sýtosti, zvyšo‑
vaním metabolizmu a  termogenézy 
[51,52]. Zúčastňuje sa aj na regulácii 
kardiovaskulárneho systému, glukózo‑
vej a lipidovej homeostázy, reprodukč‑
ných a  sexuálnych funkciách, ako aj 
vnímania bolesti a strachu [53].

Pacienti s mutácou MC4R majú nor-
málnu pôrodnú hmotnosť, ale v  dô
sledku hyperfágie sa rozvíja obezita
v prvom roku života [54– 56]. V prie-
behu detstva majú akcelerovaný rast 
(zvyčajne nad 97. percentil) [57,58], 
pričom sa zvyšuje tuková aj netuková 
hmota ako aj denzita kostí [54]. Býva 
prítomný hyperinzulinizmus, ale väč‑
šina pacientov nemá porušenú tole‑
ranciu glukózy [54]. Pubertálny vývoj 
a  fertilita je v norme [59] a vývojové, 
intelektuálne, behaviorálne problémy 

vencii vzniku morbídnej obezity, diét‑
nom manažmente a korekcii endokri‑
nopatií [33,36]. Podávanie leptínu je 
vzhľadom na poškodenie receptoru ne‑
účinné [20].

3. Mutácie v géne pre 
pro‑opiomelanokortín
Gén pre proopiomelanokortín (POMC),
skladajúci sa z 3 exónov, je lokalizovaný 
na chromozóme 2p23.3. Jeho produkt –  
pro‑opiomelanokortín –  je štiepený pro‑
hormón konvertázou 1 (PC1) a prohor‑
món  konvertázou 2 (PC2) na biologicky 
aktívne peptidy –  v adenohypofýze na 
N‑terminálny peptid, ACTH, b‑lipo‑
tropný hormón [40], v hypotalame je 
štiepený PC2 (v súčinnosti s PC1) na 
melanokortínové hormóny a,b, g‑ MSH 
[41]. Melanokortíny sa navädzujú na 
MC3 alebo MC4 receptory, čím sa za‑
pájajú do leptín‑ melanokortínovej osi 
a regulujú energetickú homeostázu or‑
ganizmu [42].

U pacientov s týmto typom mutácie 
okrem rozvoja obezity v priebehu pr‑
vých rokov života dochádza v dôsledku 
deficitu ACTH už v neonatálnom ob‑
dobí k rozvoju adrenálnej krízy. V sú‑
vislosti s nedostatkom MSH je pre ľudí 
postihnutých touto mutáciou takisto 
typická bledá pokožka a červené vlasy 
[43].

Okrem opísaných príznakov mávajú 
pacienti s POMC deficitom aj zvýšenú 
hladinu TSH a hranične nízky voľný ty‑
roxín, pričom TRH stimulačný test je 
v norme [27]. Pacienti mávajú aj zvý‑
šenú náchylnosť k infekciám.

Heterozygotné mutácie nemusia 
nutne viesť ku vzniku vyššie opísaného 
fenotypu a deficitu kortizolu, skôr pre‑
disponujú k obezite pri tzv. „obezito‑
génnom prostredí“ [27].

Terapia. Postihnutí jedinci veľmi 
dobre reagujú na suplementáciu kor‑
tikoidov. Nakoľko sa predpokladá, že 
b‑ MSH je najdôležitejší ligand MC4R, 
realistickou možnosťou budúcnosti sú 
analógy b‑ MSH [16] alebo samotný 
proopiomelanokortín, podávaný peri‑
férne a prechádzajúci do centrálneho 
nervového systému [36].
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Pacienti s  mutáciou v  BDNF/ TRkB 
mávajú retardáciu psychomotorického 
vývoja, poruchu krátkodobej pamäte 
a poruchy správania, emočnú labilitu 
a porušené vnímanie bolesti [68].

luje plasticitu synáps, čo zohráva dôle‑
žitú úlohu v  pamäťových funkciách 
a učení sa [66]. Expresia BDNF v hypo‑
talame je regulovaná nutričnym statu‑
som [67].

postihnutých touto mutáciou –  skorá 
diagnostika je veľmi dôležitá, nakoľko 
pri tomto type obezity je nutná agre‑
sívna symptomatická liečba vo forme 
režimových opatrení, keďže pacienti 
nemajú navodený pocit sýtosti po jedle 
pre nefunkčnú leptín‑ melanokortínovú 
os, je nutná dôsledná limitácia prísunu 
potravy [64] už od skorého detstva, 
aby sa tak predišlo vzniku morbídnej 
obezity a jej komplikácií [65].

6. Mutácia mozgového 
neurotropného faktora a tyrozín 
kinázového receptora (brain derived 
neurotrophic factor –  BDNF, 
tyrosine kinase receptor B –  TRKB)
BDNF je neurálny rastový faktor, ktorý 
sa naväzuje na tyrozín kinázový recep‑
tor B, reguluje vývoj neurónov a modu‑

Tab. 2. Kritériá zaradenia do DNA diagnostiky. 

obezita ťažkého stupňa
•	u dospelých BMI nad 30 kg/m2, u detí BMI nad 97. percentilom, 

resp. odchýlka BMI vyššia ako 2,5 sigma pre daný vek

obezita s hyperfágiou začínajúca v detstve
•	najčastejšie v prvých mesiacoch až rokoch života (0–10 rokov)

pozitívna rodinná anamnéza	
•	obezita v rodine so začiatkom v detstve

asociácia s endokrinopatiami
•	hypogonadotropný hypogonadizmus, hypotalamický hypotyreoidizmus, 

hyperinzulinémia

Obr. 2. Diferenciálno-diagnostický postup pri obezite so skorým začiatkom. 

Obezita so skorým začiatkom

ÁNO
Dysmorfia tváre alebo iné príznaky okrem obezity?

ÁNO
Hypotónia a nízky 

vzrast?

ÁNO
Epilepsia?

NIE
DNA analýza génov 
pre BDNF a TrkB

NIE
Bardetov-Biedlov 

syndróm

ÁNO
Alströmov syndróm 

ÁNO
DNA analýza MC4R

NIE
Zvýšený rast?

NIE
Postprandiálna 
hypoglykémia?

NIE
Mikrocefália  

a hypermobilita 
kĺbov?

ÁNO
Börjesonov  	
Forssmanov  	

Lehmanov syndróm 

ÁNO
DNA analýza 

PC-1

NIE
Adrenálna insuficiencia, 

bledá koža a červené vlasy 
(u belochov)?

NIE
Praderov-Williho 

syndróm 

ÁNO 
Cohenov syndróm

bez mutácie
polygénová 

obezita

ÁNO 
DNA analýza POMC

ÁNO 
DNA analýza 

leptínového receptora

NIE
Znížené IGF-1?

NIE
DNA analýza  

leptínového génu

NIE
Hluchota a slepota?

Mentálna retardácia?
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Význam DNA diagnostiky 
monogénovej obezity
Poznanie skutočnej etiológie obezity 
(obr. 2) je dôležité nielen z klasifikač‑
ného hľadiska, ale umožňuje poskyt‑
nutie viacerých dôležitých informácií 
pre pacienta ako aj pre ošetrujúceho 
lekára.

Najlákavejšou je možnosť kauzálnej 
liečby, ktorá v súčasnosti prichádza do 
úvahy pri mutáciách génu pre leptín. 
Ostatné formy monogénovej obezity 
zatiaľ možnosť farmakologickej liečby 
nemajú, ale v  blízkej budúcnosti je 
možné predpokladať ich objavenie sa. 
V každom prípade je nepochybne dôle‑
žitý včasný záchyt takéhoto pacienta 
s  možnosťou edukácie rodičov a  pa‑
cienta, správnych režimových opatrení 
a tým pádom prevencii vzniku morbíd‑
nej obezity a jej komplikácií [65].

DNA diagnostika umožňuje aj gene‑
tické poradenstvo, nakoľko ide o ocho‑
renia s rodinným výskytom (často z prí‑
buzenských manželstiev).

Pri splnení kritérií (tab. 2) sa prosím 
obráťte na www.diabgene.sk, kde ná‑
jdete aj dotazník monogénovej obezity 
a formulár súhlasu s DNA analýzou. 
Kontaktný e-mail: daniela.gasperi‑
kova@savba.sk.
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