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Paciente sexo masculino, 8 afios 7 meses. Antecedente de embarazo controlado en poli ARO por parto
prematuro anterior. Madre presenta sintomas de parto prematuro desde la semana 24 con acortamiento de cuello,
por lo que recibe terapia esteroidal para maduracién pulmonar (2 dosis). Tras hospitalizacién por un mes,
evoluciona en forma favorable indicAndose alta con reposo absoluto.

Nace por cesarea programada, RNT 38 semanas AEG (PN 2860 g, - 0.93 DE con LN 47 cm, - 1.7 DE), sin
hipoglicemia neonatal. Se describe ascenso significativo de peso a partir del ler mes de vida, incluyendo
ascenso ponderal en control de la diada en el 7mo dia de vida. Mantuvo lactancia materna exclusiva hasta los 6
meses, luego se inicia alimentacién complementaria.

Antecedentes Generales

e Hospitalizacion a los 2 meses por sindrome bronquial obstructivo moderado

e Cirugias (-)

e DSM inicialmente adecuado con sostén cefélico a los 3 meses y sedestacion a los 6 meses.
Posteriormente no logra caminar por peso excesivo. Nivel cognitivo bien.

En contexto de SBO recurrente, el paciente es evaluado por Broncopulmonar en el periodo de lactante (8 meses)
donde se describe obesidad severa, por lo que se deriva a Nutricion. Pese a ajustes en pautas de alimentacion,
persiste incremento exagerado de peso asociado a hiperfagia y conducta agresiva ante negacion de alimentos.
Considerando lo anterior, se deriva a evaluacion por Genética (1 afio 3 meses). Dentro de estudio inicial
solicitado destaca:

- Cariograma (INTA): 46, XY (25 metafases con bandeo G)

- FISH cromosoma 15: ausencia de microdeleciones en la region analizada

- Estudio genético molecular por secuenciacion del gen MC4R (Lab UC): No se observaron mutaciones
puntuales en el gen MC4R.

El paciente persiste con ascenso ponderal progresivo, evoluciona con un SAQOS severo y requiere ingreso al
programa AVNI para soporte nocturno. Durante seguimiento, requiere apoyo multidisciplinario para manejo
por hipotiroidismo, HTA etapa 1, RDSM leve (logrando bipedestacion s6lo en piscina) y trastorno conductual.

Durante 12 evaluacion por Endocrinologia (6 afios 6 meses), destaca obesidad severa:

- Peso: 91kg
- Talla: 136 cm (percentil 99, + 3.36 DE) (TOG 171.5 cm, percentil 25)
- IMC: 49.2 kg/m2 (percentil >99, + 7.32 DE)

Dado estudio previo, se plantea sospecha de obesidad monogénica, por lo que se contacta equipo para solicitar
ingreso al protocolo de investigacion GOOS (Genetics of Obesity Study, Cambridge — UK). Se realiza envio
de muestra de ADN del paciente, hermana (fenotipo similar) y padres, encontrandose una variante patogénica



homocigota non-sense en el gen del receptor de leptina (ambos padres son heterocigotos para la variante
descrita). De esta forma, se confirma el diagnéstico de deficiencia del receptor de leptina.
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